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I. INTRODUCCION

La insensibilidad congénita al dolor es una enfermedad
bastante rara, de ectiologia todavia no muy bien conocida, des--
crita en la literatura médica dec manera confusa y con diversos-
nombres &n 1a que cada autor intcrpfcta de manera diferente la-
sintomatolegfa y signologin de este padecimicnto. Afecta pri--
mordialmente al scxo masculino epn propercidn de 6:4, se¢ han re-
portado incidencia familiar en Z casos (29) y una historia fami
liar de consanguinidad en 4 racientes (29). En muchos de los -
casos reportados no ha sido estudiado cl cocficiente intelec- -
tual, pero se considera que alrecdedor del 28 por c¢iento tienen-
retardo mental.

La variedad de¢ sintomas y signos asociandos o correla--
cionados es algo que ha sido apotado por varios autores {3,13).
Estos pacicntes pueden prescntar cambios tr6ficos y esqueléti--
cos severos {15,18,25), mientras que en otros, el sindrome es5 -
descubierto solamente durante la investigacién de otros sinto--
mas.

La mayoria de los pacientes tienen ausencia total de -
la sensacién del dolor, pero otros pacientes tienen otras alte-
raciones scnsitivas,

Esta enfermedad ha sido estudiada repetidamente por --
Neurflogos, Genetistas, Ortopedistas, Oftalmdlogos, Neurofisib-
logos, pero no hay cstudios sobre aspectos de 1a reconstruccién
en pacientes afectos de esta enfermedad. Es deseable que la --
insensibilidad congénita al dolor sea conocida de mejor manera-
por nuestra especialidad dchido a que la mayoria de los proble-
mas derivados de la falta de gensibilidad dolorosa, tales como-
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.lesiones de automutilacién o por traumas diversos, se rclacio--
non directamente con la Cirugia Reconstructiva como se demostra
r4 m&s adelante. '

a) ANTECEDENTES

Esta enfermedad fué descrita por primera vez en 1932 -
por Dearborn, ¢l reporté un sfndrome cuyo signo cardinal era --
la ausencia congénita de la capacidad para sentir dolor. Esta-
incapacidad resultabz en traumatismos de tejidos blandos y du--
ros con la consiguiente cicatrizacidn y deformidad de la regidén
anatbmica afectada, ademis los trawmatismos de las estructuras-
esqueléticas causaban necrosis asépticas extensas, osteomieli--
tis y fracturas que consolidaban deficientemente,

Con los trabajos de Swanson (1965), Swanson y col. - -
{1965), Pinsky y De George (1966) se conocid que esta cnferme--
dad se produce por anomalfas estructuriles en nervios periféri-
cos sensitivos. Thrush (1973} corrobord la existencia de anoma
lias estructurales en nervios periféricos, pero sostiene que, -
estas alteraciones por si solas no son suficientes para expli--
car la signologia de este padecimiento {29). Contrariamente a-
lo cxpuesto existen publicaciones que niegan que este padéci- -
miento se relacione con anomalias estructurales en nervios sen-
sitivos periféricos (3).

Comings (1974) otorga a la prucba intradérmica de 1la -
lfistamina la clave para el diagnéstico diferencial. Una prucba
positiva nos indica que la neurona del arco reflejo periférico-
estf Ifntegra anatimica y funcionalmente, una pruecha negativa in
dica un axén lesionado, Esto dltimo es caracterfistico de las -
neuropatias sensoriales hereditarias (3). La prucba consiste -
en la aplicacién intradermica de Histamina en dilucién al -
1:10,0006.



Estudios mi&s recientes han demostrade que la enferme--
dad se produce por un defecto en el metabolismo de la tirosina-
formadora de melanina. Este defecto metabSlico produce una - -
sustancia con caracteristicas parecidas a la dec los opliceo y-
las endorfinas que es la causante de la insensibilidad al dolor
(5,6,8,21).

El presente trabajo pretende aportar expericncias rela
cionadas con el manejo reconstructivo de pacientes con inscnsi-
bilidad congénita al dolor las cuales no se encuentran reporta-
das on la literatura mé&dica.



II. DESARROLLO

El dolor es la sansacién primaria de defenza y protec-
cién que nas pone alerta ante estimulos que son nocivos para - -
nuestro organismo.

A pesar que unho de los cometidos principales de la Me-
dicina es aliviar el delor humano, existen ciertos padecimien--
tos congfnitos caracterizados por la incapacidad de los sujetos
afectados para rcaccionar ante estimulos que para personas nor-
males son dolorosos. La pérdida de la primera lfnca de defenza
tiene consecucncias muy serias en estos cnfermos, sufren quema-
duras y heridas sin experimentar la menor molestia, a lo ante--
rior se agrega conductas de automutilacién de la lengua, los la
bios, las puntas digitales ctc,

La sinonimia de la enfermedad es extensa y confusa, Es
ta enfermedad se le conoce como insensibilidad generalizada con
génita, insepsibilidad congénita universal, indiferencia congé-
nita al dolor, analgesia congénita, ncuropatfa sensorial heredi
taria tipo 1!, insensibilidad congénita al delor etc. La deno-
minacibn mis aceptada es la de insensibilidad congénita al do--
lor, ya que no prejuzga acerca del nivel de localizacién de la-
altcracién fisiopatolégica de la transmisifn del delor.

a} BASES ANATOMICAS - VIAS DEL DOLOR (Diagrama # I)

Los receptores cutfineos especificos el ser estimulados
originan el impulso nerviose que penetra en la médula espinal a
través de las fibras delgadas de las raices posteriores. Estas
fibras atraviezan la zona marginal de Lissauer y hacen sindpsis
en las ncuronas del asta posterior. Las fibras que llevan la -



scnsibilidad al dolor, son de dos tipes: A) Fibras amiclinicas-
myy delgadas de velocidad de conduccibn muy lenta (fibras C)} --
transmiten el dolor de tipo difuso, pobremente lecalizado, de -
duracién larga y que frecucntemente se acompafia do manifestacie
nes vegetativas, tales como: sudoracién, palpitaciones, y alte-
raciones de la lrecucneia respiratoria. B) Fibras mielinicas,-
mis gruesas que las antcriores, conductoras de 1a sensibilidad-
dolorosa localizada de mayor intensidad, que presenta atenua- -
cién y fatiga, ambos tipos dc sensibilidad dolorosa y las fi- -
bras que conducen la scnsibilidad térmica, hacen sindpsis por -
delante y por detris de la sustancia gelatinosa de Rolando en -
los nicleos centrales del asta dorsal y de la zona posteromargi
nal (20). Las fibras de la sensibilidad al dolor y 1a tempera-
tura ascicnden por el cordén lateral medular, partte ventral, --
por delante del fascfculoe espinocerebelnso ventral., Las fibras
que conducen 1ln sensibilidad dolorosa de tipo difuso son muy --
delgadas ¥y cortas, al ascender hacia el tdlamo éptico realizan-
miltiples sindpsis. Las fibras de 1o sensibilidad dolorosa - -
bién definida (fibras A DNelta), son mis gruesas, mielinizadas,-
poco doloTosas y ascienden sin hacer sipdpsis hasta el tilamo -
éptico; en la médula cspinal, no cxistc separacibn cntre las --
clasecs de fibras conductoras del dolor, cn cambio, en los nive-
1es superiores al bulho raquideo se separan y las fibras delga-
das se sitdan internas respecto de las gruesas, de manera que -
en ¢1 mesencéfalo, las fibras delgadas y cortas, con miltiples-
sindpsis on su ascenso (razém por la cual se denominan fibras -
cspinoreticulotalémicas) quedan internas a las fibras largas, -
que vonstituyen el fasciculo espinotaldmico, en su porcibn co--
rrespondicnte a 1a conduccién de la sensibitidad dolorosa (20).

lLas fibras que conducen el dolor localizado, terminan-
en el ndcles posteroventral del tilamo bptice y en la porcibn -
posterior del tdlamo situnde entre le ndcleo posteroventral y -
el cuerpo geniculado interno flﬁ, 20, 24)
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Del nlcleo posteroventral del tfdlamo 6ptico, asclienden
fibras que van a terminar, despufs de ascender por el brazo pos
terior de la cfipsula interna, a la corteza cerebral retro-rolin
dica y a la circunvolucién parictal ascendente.

Las fibras conductoras de la sensibilidad dolorosa di-
fusa, al terminar en los nlGcleos intralaminares del tﬁlamp. van
a originar una descarga difusa de impulsos nervicsos sobre toda
la corteza cerebral (13).

Desde ¢l tilamo s¢ proyectan estimulos nerviosos sensi
tivos a estructurars subtalfmicas tales como el hipotidlame. La
activacifn de circuitos subtalimicos produce el tono afectivo -
que es una Sensacién de agrado o desagrado de diferente intensi
dond quc acompafia a la sensacifn. La intensidad y la cualidad -
del tono afectivo depende no solo del tipo de estilo quo origi-
nan los estimulos nervioses, sinoe también del condicionamiento-
por experiencias sensoriales anteriores (16, 23).

b}. ETIOLOGIA

Con la sofisticacifn de las tfcnicas de anfilisis bio--
quimicos y de técnicas histopatolSgicas, se cstd conociendo me-
jor la ctiologfa de esta enfermedad. Estudios histopatol6gicos
llevados a cabo en nervios periféricos de pacientes afectos de-
insensibilidad congénita al doler, dieron come resultado el des
cubrimiento de la ausencia congénita de fibras nerviosas peque-
fias tanto en nervios periféricos como en la médula espinal - --
{Swanson 1965), pero estos pacientes ademfis tenfan anhidrosis,-
que actualmente se considera forman parte de un sfndrome dife--
rente del sindrome que se estudia en el presente trabajo, - - -
Thrush encontr6 también anormalidades en nervios periféricos, -
pero considera, que por si solas dichas anomalias no explican -
la sipnologfa de la enfermedad. (29,30). Otros piensan que la-



. enfermedad se prodﬁte por un exceso en la produccidn en endorfji
nas a nivel cercbral (4).

Estudios mis recientes han demostrado que este sfindro-
me se produce por un defecto cn el metabolismo de la tiroesina -
formadora de meclamina. La sustancia producto de este desorden-
metuahblico se deposita en la capa basal de la piel de los afee-
taodos y tiene acclones similares a las producidas por las en- -
dorfinas y los oplfceos, es decir, que clevan el umbral de per-
cepcidn conciente del dolor (6,21), de alli que otros hablen de
un sistema parecido al de la morfina con propiedades histoquimj
cas de la melanina (5,8,21).

En ecsta enformedad se ha detectado disminucién en 1a -
copcentracidn sanguinea y urinaria de Dopamina, Norepinefrina,-
también excrecién de melanina y de un metabolito inidentificado
y anormal catalogado como fen6lice, adem&s aumento en lus con--
centraciones urinarias de dcido P-Hidroxifenilacético, dcido In
dolacético y una alta relacién fcido homovandelico/dcido vanil-
mandélico (6,22). Ademiis hay estudios que demuestran gquc los -
pacientes con insensibilidad congénita al dolor difieren de los
pacicintes control en: a) un aumento en la excrecién de noreping
frina despufs de 1la administracién de L-tirosina y b) un aumen-
to en la excrecién de norepinefrina, Dopamina, DOCA, DOPAC des-
pucs de la administracién de L-Dopa. La administracién de - --
L-topa eliminua la difercncia entre AHV/AVM entre los pacientes-
y los controles (22).

Ln conclusién el problema metab6lice radica en la tiro
sina que produce una sustancia de nficleo aromitico con grupos -
cirboxf{licos y primarios aromiticos aminicos, csta sustancia --
fue identificada en la orina de los enfermos. También tienen -
transtornos en ¢l metabolismo de las catecolaminas posiblemente
porque tante la melanina como las catecolaminas ticnen origen -
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comfin cen lpftirosina (diagromas 2 y 3). Otra alteracién pre--
sente en este sindrome es la deficiente adsorcién intestinal - °
del calcio (Haasma y col. 1871).

c) DESCRIPCION DEL PROBLEMA

La falta de percepcifin de los estimulos doloroses im-
pide conductas de evitacidén proyectados a los agentes nocivos-
o lesivos, e5 por esto que los enfermos sc¢ pueden lesionar, y-
hasta automutilar sin que csa conducta tenga una'represcnta- -
cién dolorosa, Dadas estas condiciones, las lesiones pueden -
continuarse repetidamente cuando son auteoinflingidas o ser de-
mayor magnitud al exponerse a agentes lesionantes por mis tiem
po, como a la luz solar, mordisqueo de los labios, lengua o -
puntas digitales, tocar objetos quemantes por ticmpo prolonga-
do 4 abjetos congelantes sin percatarse del daflo que sc esti -
sufriendo,

d) MANIFESTACIONES CLINICAS

Las lesiones son mis frecuentes a los siguientes nive
les:

Manos: En los pacientes con insensibilidad congfnita
al dolor los problemas mayeres giran alrededor de su hibito pe
culiar de automutilaci6én. Esto empieza en 1la fase oral, cuan
do los nifios introducen con sus dedos objetos en la boca. Sin
la proteccifn del mecanismo del doler, los nifios pueden masti-
carse las puntas digitales o incluso 1a totalidad de los dedos.
En algunos pacientes esta prdctica termina en esta fase del de
sarrollo, en otros csto continta hasta que ¢l nifo aprende a-
protegersc por expericncias o por adiestramiento. El uso cons
tante de guantes o las odontectomfas pueden ser solamente una-
manera de cvitar la automutilacién de los dedos. Es esencial-
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en el manejo el diagnéstico teﬁprnno y una adecuada proteccibén.
Las actividades de la vida diaria, tales como la manipulacién-
de objetos o la exposicifdn a temperaturas ecxtremas pueden fa--
cilmente causar dafios irreparables. Los dedos por el trauma -
repetido autoinflingido llegan a ser cortos y radiogrificamen-
te desarrollan evidencias de destruccifn de las falanges termi
nales. (18)

Las fracturas en aquellos pacientes cicatrizan normal
mente, sin embargo, hay casos en que la osteoporosis hace que-
la consolidacién sea lenta y retarda [1B).

Boca: Los problemas de automutilacién en la boca em-
piezan con el desarrollo de la primcra denticién, el pacicnte-
adquiecre el aparato necesario para la automutilacifén. Las es-
tructuras bucales que con mis frecucncia se lesionan son: los-
labieos (especialmente el inferior), las encfas, la lengua y --
los carrillos. Ademfis al masticar fuecrtemente objetos duros -
se desgarran y fracturan las piezas dentarias (17,28),

Ojos: La alteracifn ocular mis frecuente en estos pa
cientes es la ulceracifn de la cfrnea por traumatismos autein-
flingidos en cSrneas sin reflejos. Esta lesién se produce por
el hibito de razgufiarse los ojos y por mantener la mirada fija
hacia el sol. Las filceras tardan en cicatrizar hasta que se -
conocen los malos hibitos del nide, si no se toman medidas - -
oportunas, los traumatismos repetidos en los ojos y la cicatri
zacibn de las repetidas dlceras corncales dari como resultado-
Ieucomas corneales que afectarin de manera muy importante la -
visidn (29).
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Aspectos ortopédicos: Las manifestaciones miéis conoci-
das son fracturas recurrcntes, desgarros de epffisis. Las arti
culacignes responden al menor traumatismo -con efusiones, hemar-
trosis, engrosamientos sinoviales y relajamiento de los ligamen
tos; eventualmente desarrollan tfpicas artropatias neuropliticas
(II) y nccrosis cxtensas asépticas de huesos (15, 18, 12, 23).-
Hay casos reportados de luxaciones recurrentes de la articula--
cibn de 1a cadena (25).

c) SINTOMAS Y SIGNOS DE LA ENFERMEDAD

Los criterios usados para el diagnéstico de la enferme
dad son: 1) Que la sensaciébn del dolor sea generalizadn y es-
té presente desde e! nacimiento, 2) Las otras modalidades sen
sitivas deben cstar conservadas o minimamente afectadas, ademis

. los reflejos musculares deben cstar conservados, 3) Forma- -

cién de roncha con la aplicacidn intradérmica de histomina, - -
5) Presencia de papilas linguales fungiformes, 6) Ausecncia de
anomalfas estructurales en nervios sensitivos periféricos (1, -
2, 13, 29) Datos alternos para el diagn§stico son falta del re
flejo corneal, ausencia de retardo mental, conservacifn de la -
sensacion tactil etc. (1,2,29).

Pruchas diagnésticas bisicas:

La prucba bisica para el diagnéstico de la insensibi
lidud congénita al dolor es la prueba de la histamina (3). En-
cstu enfermedad se produce una roncha en el sitic de la aplica-
c€ién, esto demuestra que el axbén del arco reflejo periférice -
estd anatémica y funcionalmente Integro. En las neuropatfas --
sensoriales hereditarias esta prucba es negativa, es decir, que
la neureona del arco reflejo periférico estd lesionada (1,3,29).
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Prucbas aﬁxiligres para el diagnéstico son el test de
secrecin lagrimal de Schrirmer, pruebas de respuesta pupilar-
con mecolil, pruebas sudomoteras, cte,

£) DTAGNOSTICO DIFERENCIAL

Neuropatfas scnsoriales hereditarias: A este grupo-
portenccen todos aquellos sindromes congénitos caracterizados-

_por insensibilidad congénita no progresiva y que poseen anoma-

lias estructurales en nervios periféricos o cn la m€dula espi-
nal:

a) Insensibilidad con anhidrosis.

Es una entidad cong€nita bicen conocida que se transmi
te con cardcter autosSmico recesivo, se acompafia de insensibi-
lidad al dolor y temperatura ademfis de ausencia de sudoracién,
otros signos son la ausencia del sentido del gusto que no re--
torna con la administracifn de mectacelina, un mal control de -
la temperatura manifestado por hipotermias o hipertermias, re
petidos traumatismos ¢ injurias térmicas, automutilacionpes, --
artropatias neurogénicas, lagrimeo cscaso y retarde mental., -
La prucha de la histamina no produce respuesta y no hay secre-
cién sudoral (3,18). Histopatologicamente se ha comprobade -
auscencia de la zona marginal de Lissaer y de los tractos espi-
notalfimicos, asf como de terminaciones nerviosas y glindulas -
de 1a niel, (3)

b) Inseasibilidad congénita al dolor sin anhidrosis.

Se han reportado casos muy esporidices. Lambert y --
Hayes han descrito un caso en un nifio de 9 afios de edad con --
neuropatia sensorial universal quien presentaba ausencia de --
sensacidn al dolor, temperatura y tacto, la sudoracién era nor
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mal. La bioﬁsias'de nervios periféricos mostraron solamente -
_fibras no mielinizadas y la biopsia de piel demostrS desorgani
zacién de las terminaciones nerviosas (3}.

c) Insensibilidad autosSmica dominante con mielinopa
tia hiperpldsica.

Las caracteristicas de esta enfermedad son 12 ausen--
cia de dolor y sensacién de temperatura en casi todo el cuer--
po; reconocen algunas formas de cefaleas, dolor abdominal, hay
formacién de ronchas con la aplicacifn de histami-
na, tionen papilas linguales normales, ausencia de hipotensién
postural, miosis y anhidrosis (3). Los ecstudios con microsco-
pio electrénico del nervio sural demostraron una anormalidad -
de la miclina llamada mielinopatfa hiperplisica (3).

d) Disfuncién autondmica conglnita con pérdida uni--
versal de dolor.

Clinicamente se caracteriza por auscncia de secrecién
lagrimal, asf{ como de papilas linguales fungiformes y de rcfle
jos musculares. La aplicacifin intradérmica de histamina no --
produce respucsta, la instilacién de mecolina diluida produ-
ce miosis, ademfis e¢stos pacientes tienen insensibilidad gene--
ralizada, hipotonfa profunda y un rostro muy peculiar (I).

Estudios del nervio sural demostraron marcada disminu
cidn de axones mielinizados y los no mielinizados demostraron-
ser mis pequefios que les normales (1).

e¢) Disautonomia familiar (Sindrome de Riley-Day).

Clinicamente se caracteriza por ausencia de secrecién:
lagrimal, inestabilidad vascomotora, reflejos tendinosos profun
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dos hipoactivos, relativa indiferencia al dolor, dificultades-
en la alimentaci6n y ausencia de papilas fungiformes. Estu- -
dios de penftica han demostrade un patrén de transmisi6n auto-
s6mico recesive. Virtualmente todos los pacicntes tienen an--
cestros judios Azkenacitas. Alrededor del 80 por ciento de es
tos pacientes tienen problemas con ¢l crecimicnto y escoliosis
sevora progresiva. La inteligencia usualmente es normal, la -
prueba de la histamina intradérmica es gencralmente negativa y
la aplicacién de gotas que contienen metacolina al 2.5 por --
ciento produce inmediatamente una constriccién de la pupila. -
El gusteo por lo dulce y salado, que cstd ausente en la Disautp
nomia familiar, llega a normalizarse despufs de la administra-
cidn parenteral de metacolina {(13). Axerol y Weinshilboum no-
taron auscncia de la actividad plasmitica de la dopamina B hi-
droxilasa en alrededor del 25 por ciento de los afectado de es
te sindrome (1}.

Neuropatias sensoriales distules: En contraste con -
las anterieres en que la ausencia de dolor es universal o casi
universal, hay otros sindromes hereditarios en los que la pér-

dida scnsorial es principalmente distal con sensacibn del tac-
to afectada,

24)  Newropatia senserial radicular hereditaria.,

Denny-Brow aplicé este término a una {orma autosfmica
dominante d¢ neuropatfa periférica que se asocia con filceras -
perforantes cn los piés, y sordera. Esta c¢s una neuropatfa pe
riférica sensorial que involucra mayormente los piés y migra -
cn forma progrésiva y <entripeta cn ¢l nivel sensorial. Rara-
mente se extiende por encima de las rodillas y codos. La sen-
sibilidad al dolor esti mis severamente afectada que otras mo-
dalidades sensitivas, estudlos de los cadiveres de pacientes -
afectados do esta enfermedad demostraron marcada disminucién -
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dc'célulns'gangliunares en las rafces dorsales lumbares y sa--
¢ras.

b} Neuropatia sensorial distal autosémica recesiva.

Bs clinicamente similar a la anterior pero se transmi
te con carficter autos6mice recesivo. Se caracteriza por pre--
sentar pérdida de la sensibilidad dolorosa distal, as{ como, -
pérdida de la sensibilidad dolorosa distal, tambié&n pérdida-~
de la sensibilidad a la temperatura y tacto, la sudoracién es-
normal. HistolGgicamente se ha demostrado ausencia total de -
fibras nerivosas miclinizadas en los nervios scnsoriales de --
los miembres inferiores (3).

Asimbolia al dolor. Es una forma de aplasia asociada
con lesidn del gyrus supramarginal de los 16bulos parietales -
usualmente debido a trauma o infeccidn (13). &n estos pacien-
tes ¢l sindrome no estd presente desde el nacimiento, las = --
otras modalidades de sensibilidad estdn conservadas, la prucba
de la histamina es normal, la pérdida sensorial es generaliza-
da (12).

g} PRONOSTICO

El pronéstice de los pacientes afectades de insensibi
lidad congénita al dolor sucle scr malo tanto para la vida co-
mo para la funcidn. En los primeros meses de vida la causa --
mis comln de muerte es la infeccidn, los aparatos mis atacados
por problemas infecciosos son el digestivo y respirarorieo (3).
Las conductas de automutilacifén afectan principalmente la fun-
cién de las manos y ojos. Los contfnuos traumatismos autoin--
flingidos, las quemaduras y lesiones digitales dejan como se--
cuelas acortamientos digitales, rigidez de las articulaciones-
y retracciones cicatrizales. Los problemas degenerativos - -~
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ostecarticulares afectan primordialmente los miembros pélvicos
1o que produce transtornos de la deambutacifn. - Estos pacien--
tes tienen una marcada tendencia a las infecciones, de allf, -
que se compliquen sus cirugfas (15, 17, 18, 12, 25).

h)} TRATAMIENTG

Es esencial el diagndstico temprano de la enfermedad-~
para emprender medidas preventivas. El tratamiento bfisico en-
ostos pacientes es el preventivo; se aconseja que usen guantes
para evitar las mordeduras de las puntas digitales, las lesio-
nes térmicas y de automutilacidn en dedos y pbjos. JLas lesio--
nes de automutilacién de la boca y dedos pueden evitarse con -
las odontectomfas. La educacidn de los padres y pacientes ocu
pa un lugar nrimordial el manejo de estos enfermos y estard en
caminada a evitar traumatismos, esto sc hace diffcil en casos-
de nifios con retardo mental. También ¢s importante el trata--
miento psicolbgico para modificar las conductas de automutila-

cién.

El tratamiento paleativo cs basicamente el tratamien-
to de las secuelas producidas por la cicatrizacién de las le--
siones de automutilacién y por los transtornos degenecrativos -
inherentes a esta enfermedad.

B

Cirujanos ortopedistas han realizado transferencias -
tendinosas, regularizaciones de mufiones digitales, emputacio--
nes de dfgitos severamente traumatizados, infectados o deforma
dos (11, 15, 18, 25}). Los OftalmbSlogos han tratado los leuco-
mas que ocasionan déficit en la visidn con escarificaciones --
corneales y transplantes de corneas (18,31). En general, las-
fracturas deben ser diagnosticadas precozmente y tratadas de -
la forma acostumbrada (18).



19

tiasta la fecha no se conoce de ninglin tratamiento cu-
rativo de esta enfermedad; se ha propuesto la ualoxona, pero -
resulta poco prictico, ya que serfia necesario mantener una ad-
ministracién permancnte de antagonistas de los opificeos pdra -
revertir lia insensibilidad, ademis estos medicamentaos son cos-
tosos y de diffcil adquisicién (23). Varios autores han trata
do a e¢s5tos pacientes con naloxona, despufs de lo cual aparece-
la percepeisn al dolor producido por la accidn de estimulos ex
ternos de intensidad medida, hechos que no ocurre en pacicentes
control tratados con placebos (4, 5, 0, 8, 21).

Se ha descrito aparicidn de la sensibilidad al dolor-
al final de la primera década de la vida o a principios de la
segunda, pero sin poder precisar su mecanisrno. Sc ha reporta-
do también la aparicién de la sensibilidad despu¢s de la tala-
motomfa (15, 20).

S

‘i'l j:ﬁ :
“-ab
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también miraba fijamente la luz solar sin experimentar moles- -
tias. Dobide a sus hibitos de mutilacién un Odontéleogo le bajé
las cfispides a las piczas dentarias. En las semanas siguientes
los dientes se cayeron expontancamente, a la vez que los fami--
liares notaron pérdida progresiva de los relieves mandibulares-
(Fig. 1). Ha sufrido mdltiples heridas y quemoduras sin experi
mentar dolor, no puede caminar debide s una fractura de la cade
ra derecha sufrida hace 6§ meses, la fractura s¢ produjo cn una-
cafda sin importancia, después del accidente el paciente siguid
caminando ¥ fué hasta la noche que sintié molestias., Los Orte-
pedistas operaron la fractura, pero la consolidacidén ha sido ma
la ¥y ¢l posoperatorie cursé con infeccibén de la herida quirﬁrgi

cd,

~ Examen Fisico

Camo consecuenciz de traumas repetidos el paciente pre
senta mlltiples cicatrices cn la frente, labios, mentén. Ade--
mfs tiene leucomas corneales que lc afectan de manera miy impor
tante la visidn (Fig. 1). En las manos presents cicatrices mﬁi
tiples pero principalmente acortamicnto de los dedos por automu
tilacién de las puntas digitales (Fig. 2). La exploracién de-
sensibilidad es negativa en todo el cuerpo, el reflejo corneal -
es negativo y tiene papilas linguales. Aunquc cl paciente puc-
da distinguir entre frio y caliente, las temperaturas extremas-
no son percibidas como delorosas. No hay anormal idades en la -
sensibilidad téictil, ni en la propiocepcidn, tiene secrecién la
grimal, swudoral y salival. Los reflejos tendinoses profundes -
.estﬁn normales, su desarrollo intelectual es normal ¥ su talla-

es.bajn.

. La prueba de lg histamine produce una roncha de 2 cen-
timetros, las biopsias de piel ¥y nervio sural! resultaron nor- -
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males al igual que su cariotipo.

Sc realizd reconstruccién de la mandfbula mediante in-
jertos libres de costilla, a los 3D dias de posoperatorio se de
tectd formacidn de abscesos a cada lade de la cara, los que dre
naron haecia la cavidad oral y hacia el exterior. El cultive --
del exudado reporté Istafilococo coapulasa positive, este proce
so infecciose resistié al tratamiento conscrvador por lo que --
fué necesario retirar los injertos 8sceos lisades e infeectades,
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- Comentario

Clinicamente sc trata de un caso Jde insensibilidad con
gbnita al dolor en el que predomina la susceptibilidad a las in
focciones, ademis ticne necrosis extensa asfptica de mandfbula-
algo que no ha sido antes reportado en la literatura médica.

CASO + 2

F.T. es un paciente masculino de 3 afios de edad que -
e¢s enviado al servicio de Cirupia Reconstructiva para ¢l trata-
miento de una hendidura adquirida del labio inferior. El nifio-
es el Gltimo de un tetal de 4, la edad de los padres al tiempo-
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de la concepcién es de 40 afies para la madre y 48 aifos del pa--
dre, No tiene antecedentes patolégicos de importancia para su-
padecimiento.

La enfermedad se hizo notoria desde los primeros meses
de edad, en una ocasién el nifio caybé de su cuna la que lc oca--
sioné traumatismos en la piel cabelluda, sin embarge, no reac--
ciond con llanto. Con el desarrollo de la primera denticién ¢l
paciente empezd a mutilarse la lengua, los labios, las puntas -
digitales, todo esto sin experimentar dolor. También mordia --
con mucha fuerza todo lo que se introduc{a cn la boca razén por
la que sus dientes se fracturaban y desgarraban. En raras oca-
siones se razguiaba las cérneas. Al afo de edad el nifio se mor
dié repetidamente el labio inferior lo que le ocasiond una heri
da que cicatrizéd dejando como secuela una hendidura del tercio-
medjo del labio inferior;: meses después sufrié quemaduras en 1o
mano derecha al tocar un horno.

- Examen fisico

El paciente colabora poco, sinembargo, se pudo cxplo--
rar la sensibilidad en 1a mayor parte del cuerpo. En todes los
lugares explorades no habfa sensibilidad dolorosa, el reflejo -
corncal esth ausente., Tiene papilas fungiformes linguales, se-
crecidn lagrimal y sudoral, ademés produce demasiada saliva. -
Sus reflcjos tendinosos estfn normales, su intcligencia es nor
mal. La prueba de la histamina produce una roncha de 2,5 centi
metros, Su Tegién frontal es bastante amplia con cicatrices cn
el lado derecho, presenta pequcfios leucomas en ambas cérneas --
que no le dificultan 1an visién, tienc estrabismo convergente en
¢l ojo izquierde. Los labieos, 1a lengua y los carrilles tienen
miltiples cicatrices, el labio superior tiecne un defeccto de vo

.
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lumen en el lado derecho del vermelildn, el labio inferior tiene
una fisura en un tercic medio (Fig. 4).

FIG. 4

La reconstruccién del labio se realizé bajo anestesia-
general, la herida se cervéd en tres planos. El posoperatorio -
evolucioné satisfactoriamente, se tomaron medidas preventivas -
encaminadas a evitar que el paciente utilizara sus manos para -
traumatizarse la herida quirGrgica, también se utilizé sedantes
para disminuir la hiperatividad del niifo.
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FIG., 5

« Comentario

Se trata de otro caso de insensibilidnd congénita al -
dolor que a diferenciu del anterier no tiene predisposicién a -
las infecciones, Su cstado general de salud es buene, su peso-
es normal al igual que su taila. Presenta dos peculiaridades -
come son la prominencin y amplitud de la frente y cl estrabismo
de convergencia del ojo izquierdo.



27

casor 9

0.L. s un paciente de sexo masculino de 13 afios de --
edad, quien acude zl servicio de Cirugfa Reconstructiva para re
construccidén de una é}crOSis asfptica de la diifisis del radip-
dol antebrazo izquiefdo. El paciente es el tercer hijo de un -
total de B, en 1 familia no hay antecedentes de enfermedades -
similares,

La enfermedad del paciente se hizo notoria con el dcsg'
rrollo de las piezas dentarias en la primera denticién, EI ni-
fio utiliza los dientes para mutilarse las puntas digitales, tam
bién ha sufrido mGltiples traumatismos sin experimentar dolor.-
A los 8 afios de edad sufrid uma caida que lc ocasiond fractura-
del radio del antebrazo izquierdo posterior a esto el antebra--
2o se deform6 considerablemente. Por estas mismas fechas le cg
menzaron problemas e¢n las articulaciones de los tobillos; cstaos
s¢ edematizaron en forma importante hasta imposibilitarle la --
marcha. (Fig. 6 ¥ 7).

- Exfmen Fisico
La pruebz de la sensibilidad cutinea dolorosa y de tem
peratura e5 positiva, tambi&n siente doler al ponerlo en contag
to con objetos calientes, el reflejo corpcal e5 positivo, pre--
senta papilas fungiformes en la lengua, secrecidn lagrimal y su
doral. Sus reflecjos tendinosos profundos estldn intactos, no --
hay retardo mental, la prueba intradérmica de la histamina es-
“positiva. Tiene una deformidad en el antebrazo izquierdo con -
la mano en desviacién radial. Los estudios radiegrificos demos
traron pérdida de la mayor parte de la diffisis del radio del -
antebrazo izquierdo, ademiis presenta datos clinicos y radiogri
ficaes de artropatia neuropdtica en tobilloes.



F1G. 7



FS(A TESIS NO Dest
“uR BE LA BBLOTECK
Lo reconstvuccién del radio se hizo mediante un coiga-

Jo libre microvascular de perongd. En el posoperatorio huha un-

procese infecciose con drenaje de material purulentao en el dor-
injerto - -~

s0 de la muficcn, esto ocasiond necrosis parcial ded
A pe

6seo microvascularizande y pseudeartrosis distal (Fig. 8),
sar del procese infeccidn 1o casi totalidad del injerto sobrevi

vid. Lo luxacidn del cibito recidivo.

FIG. B

- Comentorio

Este caso, como 1os anteriores, corresponde o insensi-
bitidad congénita al dolor. En este caso en pavticular predomi
nan las alteraciones depencerativas osteoarticulares, mientras

que las lesiones autoinflingidas han dejado solamente secuelas-
fiste cs ¢l primer caso reportado de -

en las puntas digitales.
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rc;ohgtfuccidn con injerto libre microvascular de una necrosis
dsea aséptico en paciente con insensibilidad congénita al dolor.

La caracteristica mis importanfe de este paciente. es -
la reversidén de la insensibilidad, E1 paciente tiene sensibilj
dad dolorosa protectora desde hace 2 aflos, con progresos CONs--»
tantes hasta ya casi normalizarse. ' ’
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IV, CONCLUSIONES

1} Sc trata de una enfermedad bastante rara que ha --
despertado ¢l interés de los investigadores, gracias a 1o cual-
sc¢ la estd conociendo mejor,

2} El diagnéstico clinico gira alrededor del dolor, -
pero se complementa con prucbas cutfneas, bioquimicas y exfime--
nes de tejidos con microscopia electrébnica.

3) Se producen necrosis asépticas de hucsos, afin en -
auscncia de antccedentes de fracturas.

4) En algunos casos el padecimiento revierte cxponta-
neamente alrededer de la primera década de la vida.

5} Una vcz establecidius las lesiones orginicasy esth-
indicado procedimientos reconstructives, pero estos tienen mala
evelucién por la gran susceptibilidad a las infecciones y a las
necrosis asépticas de los huesos,

6) No hay tratamicnto curative para esta cenfermedad.
7) Se aconscja a la poblacién médica cl conocimionto-
de esta cnfermedad y de las medidas para evitar lesiones mayo--

res,

8) Il mejor tratamiento de este sindrome es ¢l preven
tivo.
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V. RESUMEN

En este trabajo se revisa la etiologia, fisiopatolo- -
gia, 1a apatomiz y los problemas diagnsticos de cste sindro- -
me.

Se presentan 3 cases de insensibilidad congénita al do
lor que cumplen los 5 criterios diagnbsticos bfsicos.

El caso I presentf necrosis aséptica de la totalidad -
de 1a mandibula, algo que no estfi reportado en la literatura mé
dica, El caso 3 presentd neccrosis aséptica de radio posterior-
a una fractura del huese, csta pérdida 6sea fué tratada median-
te un injerto libre microvascular de peroné, lo cual tampoco €5
t4 reportado en la literatura médica,

El caso 3 presentd reversién de 1n inscensibilidad des-
pués de los 10 afios de edad, igual que un pacicnte reportado --
por Drummond (9).

Los resultados posoperatorios de dos de nuestros pa- -
clentes fueron malos debido a complicaciones infecciosas,

El mejor tratamiento para csta enfermedad es el preven
tivo.



3.

7.

33

“Vi. BIBLIOGRAFIA

Axelrod FB; Cash R; Pearson J. "Congenital autonimic dys--
function with universal pain loss', J. Pediatr. 1983 Jul;
103 {1): 60 - 4,

Altman K; Haavick S; Higgins ST, " Modifying.the self-injo-
rious behavior of an infant with spina biffida and diminis-
hed pain insensitivity. J. Behav Ther Exp. Psychiatry 1983
Jun; 14 (2): 165 - 8.

Comings DE; Amromin GD. Autosomic dominant insensitivity-
to pain with hyperplastic myelinopaty and autosomal domi--
nant indifference to pain, Neurol 24: 838 - 48, Sep, 1974,

Congenital insensitivity to pain and Naloxona (Letter) Lan
cet 1978, Sep. 30, 2 (BO88): 520 - 1.

Congenital insensitivity to pain, an Merphine-like system-
{Letter) Lancet 1977, Aug 6;2 (8032): 293 - 4.

Costa-Maia JC; DPudles J; Raw I; Schmidt BJ.: lsolation of
a new urine metabolite excreted in generalized congenital-
analgesia., Cli, Chim. Acta, 54: 225, 1974,

Chatrian GE; Farrel DF; Canfiel RC; lettich E. Congenital-
insensitivity to nexious stimuli., Arch Neureol 1975 Mar --
32 (3): 141 - S,

Dehen H; Willer JC; Prier J; Boureau F; Cambier J. Congeni
tal insensitivity to pain and the "morphine-like" analge--
sic system. Pain 1978 Dec; 5 (4): 351 - 8,



10.

1.

12,

13.

14,

15,

16.

17.

34

Drummond "RP; y ftose GK.: A twenty ono year review of a ﬁqq§ 
sa of congenital indifference to pain. . J Bone qunt Sﬁrg.; 
57 B: 241, 1975, T A

Dyck PJ; Mellinger JF: ReaganTJ; Horowit2z' SJ Hc. Donald

"JW; Litchy WJ; Daube JR; Fealey RD; Kso PC; Brimojoin” ws‘---'

Lambert EH. Not "Indifference to pain" but varietties- of_
hereditary sensory and autonomic mneuropaty, Brnin 19B3.-r
Jun; 106 (Pt 2): 373 - vo, :

Fath MA; Hassanein MR; James JI;. Congenital absense to -
puin, A family study. J. Bone Joint Surg (Bri) 1983 March-
65 {2) 186 - 81,

Gherlinzoni F; Cherlinzoni G. Neuvogenic joint discase se-
cundary to congenital inscensitivity to pain. Ital J Orthop
Traumatol 1982 Dec; 8 (4): 487 - 96,

Gorlin RJ., Symdroms of head and neck, Mc, Graw-Hill Book -~
Company. Copyrigth 197¢, 1964 pag. 188 - 91 y 300 - O5.

Gorke W. The differential diagnosis ol congenital analge--
sia and other diseases with diminished pain perceptio in -
chilhood, case report and review. Neuropediatric 1981 - -
Feb; 12 (1): 33 - 34.

Greider TD. Orthopedic nspects of congenital insensitivity
to pain, Clin Orthop 1983 Jan-Feb; (172): 277 - 85.

Gutierrez Ldpez A. Ncurofisiologfa Programada, Editorial-
Bios. México 1981 Primera Edicién.

Cutman D; Benderli A: Laufer D; Levi J, Congenital insensi
tivity. Report of a case', Oral Surg Oral Med. Oral Pa--
thol 1975 Jun; 39{6): 867 - 0.




18,

19,

20.

2T7.

22.

23.

24.

25,

20.

27.

35

Gwathmey FW; Housc JlI. Clinical manifestations of congeni-
tal insensitivity of the hand and clasification of syndroms
J, Hand Surg (Am) 1984 Nov; 9 (6): 863 - 9.

Low  PA; Burke WJ; Mclead JG. Congenital sensory neuropaty-
with selective los of small myelinated fibers. Ann Neurol
1878. Feb; 3 (2): 179.- 82,

Nava Segura J. Neuroanatomia Funcional, Sindromes Neurolé-
gicos. Impresiones Modernas México S.A. 1979.

Pain insensitivity, A metabolic discase (Letter)., Lancet
1977 Mar, 12, I {8011} : 598 - 9,

Raw I; Schmidt BJ; Mcrzel J. Catececlamines and congenital-
pain insensitivity., Braz Med., Biol, Res 1984; 17 (3-4): -
271 - 9,

Red6n Tavera A; Ferniindez Herrera E} Acevedo F, Congenital
pain insensitivity. Bol. Med. Hosp. Infant. Mex 1880, Nov.
-Degy 34 (6): 1221 - 7.

Reid C. Neurcanatemia. Interacademica T1980. México.

Roberts JM; Taylor J; Burke S. Recurrcent dislocation of --
the hip in congenital indifference to pain. J. Bone and -
Joint Surg (Am) 02 (5) Jul. 1980.

Stratton bonald B. Neurofisiologia.  Editorial Limusa Méxi
co, 14984,

Thien Lau Raw I3 Smith BJ; v Piva §. Pain insensitivity: -
A metabollic discase. Lancet, 1: 598, 1977,



28,

29.

30.

31,

36

Thompson CG; Park RI; Prescott G, Oral manifestations of-
the congenital insensitivity-to-pain syndrome. Oral Surg.
Oral Med. Oral Pathol 19B80. Sep; 50(3): 220 - 5.

Thursh DC.: Congenital insensitivity to pain., A clipic --
genetic study of four children from the same family, Brain
1973, 96, 369 - 386.

Thursh DC.: Autcnomic dysfunction in four patients with --
congenital insensitivity to pain, Brain, 1973, 96, 591--
600.

Trope GE; Jay JL; Dudgeon J; Woodruff G. Self-Inflicted --
corneal injuries in children with congenital anaestesia. -
Br. J. Ophthalmol 1985. Jul; 69 (7): 551 - 4,



	Portada
	Índice
	I. Introducción
	II. Desarrollo
	IV. Conclusiones
	V. Resumen
	VI. Bibliografía



