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RESUMEN

La esclerosis sistémica es catalogada como enfermedad rara, a pesar de que su patogenia y

etiología no están del todo aclaradas. Además, se ha atribuido su causa a factores genéticos,

ambientales e infecciosos que generan defectos en autoinmunidad humoral. Entre sus

variantes se encuentra la esclerosis sistémica sin esclerodermia, de la cual se han reportado

pocos casos de la enfermedad, con afección visceral. Sus complicaciones son graves en

relación al tiempo de retraso del diagnóstico. Se presenta el caso clínico de un paciente

masculino de 40 años, que acude por presentar desde hace 3 años cuadro clínico de

flatulencia, eructos, reflujo, pirosis. Además de disfagia leve a líquidos y severa a sólidos. Ha
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recibido tratamiento con inhibidores de bomba de protones y no mejora, le realizan

manometría esofágica que reporta enlentecimiento severo de la motilidad del tercio distal del

esófago.

Palabras clave: esclerosis; esclerodermia juvenil limitada; esclerodermia limitada;

esclerodermia lineal; metotrexato; morfea.

ABSTRACT

Systemic sclerosis is classified as a rare disease, although its pathogenesis and etiology are

not completely clarified. Furthermore, its cause has been attributed to genetic, environmental

and infectious factors that generate defects in humoral autoimmunity. Among its variants is

systemic sclerosis without scleroderma, of which few cases of the disease have been

reported, with visceral involvement. Its complications are serious in relation to the time delay

in diagnosis. The clinical case of a 40-year-old male patient is presented, who comes with a

clinical picture of flatulence, belching, reflux, and heartburn for 3 years. In addition to mild

dysphagia to liquids and severe dysphagia to solids. He has received treatment with proton

pump inhibitors and does not improve; esophageal manometry is performed, which reports

severe slowing of the motility of the distal third of the esophagus.

Keywords: sclerosis; limited juvenile scleroderma; limited scleroderma; linear scleroderma;

methotrexate; morphea.
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Introducción
La esclerosis sistémica (ES) se cataloga como enfermedad rara, a pesar de que su patogenia

y etiología no están del todo aclaradas.(1) Además, se ha atribuido su causa a factores

genéticos, ambientales e infecciosos que generan defectos en autoinmunidad humoral. De

acuerdo al sexo del paciente, la relación de presentación es de 4:1 a predominio del sexo
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maculino, predomina en la etnia negra y se presenta principalmente entre los 45 y 55 años de

edad.(1)

Los criterios diagnósticos establecidos por el Colegio Americano de Reumatología (ACR) y la

Liga Europea contra la Artritis Reumatoide (EULAR) son fundamentales en la evaluación de la

esclerosis sistémica. Estos criterios incluyen la presencia de esclerosis en la piel en ambas

manos, especialmente en áreas proximales a las articulaciones metacarpofalángicas,

esclerodactilia, edema de todos los dedos, úlceras y cicatrices ungulares.(2) Igualmente

presentan anomalías de los capilares, telangiectasias, fenómeno de Raynaud y anticuerpos

característicos: anti centrómero, antitopoisomerasa I, anti RNA polimerasa III y sensibilidad

del 92 % y 40 % respectivamente.(3)

Clínicamente, se caracteriza por la aparición temprana de manifestaciones cutáneas, como el

síndrome de Raynaud, con posterior asociación de edema, esclerodactilia y depósitos de

calcio a nivel subcutáneo.(4) Es importante destacar que los anticuerpos propios de la

enfermedad, anti centrómero, anti-RNA polimerasa y anti - Scl 70, se han encontrado en el

75 % de los casos. (5) Además de los depósitos de calcio, a nivel histológico, se ha encontrado

depósitos de exceso de colágeno y otros elementos que compone la matriz extracelular

como glucosaminoglucanos y fibronectina.(6) Estos elementos adicionales, junto con los

depósitos de calcio, contribuyen a la remodelación tisular característica observada en ciertas

condiciones patológicas. La presencia y la interacción de estos componentes destacan la

complejidad de la respuesta biológica en el tejido afectado y su relevancia en la progresión

de la enfermedad

Desde el reporte del primer caso de ES, se han descrito formas clínicas de acuerdo al

compromiso cutáneo: la esclerosis sistémica limitada y la esclerosis sistémica difusa.(7)En el

caso de la esclerosis sistémica difusa se observa un compromiso cutáneo de las áreas

proximales del codo, rodillas y tronco.(8) En cambio, la esclerosis sistémica limitada difiere de

la difusa por compromiso cutáneo distal del codo, rodillas y cara.(9)

A pesar de que la esclerosis sistémica se considera una enfermedad rara, su incidencia es

notable en el contexto médico, con una proporción de aproximadamente 300 casos por cada

millón de habitantes. Aunque su ocurrencia es relativamente baja en comparación con otras

afecciones más comunes, su impacto en la calidad de vida de los afectados y las

complejidades asociadas con su diagnóstico y tratamiento subrayan la importancia de



Revista Cubana de Reumatología. 2024;26:e1188

Esta obra está bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es_ES

comprender a fondo esta enfermedad dentro del espectro de las enfermedades raras. Esta

proporción, aunque baja en términos absolutos, representa un desafío significativo para la

comunidad médica y resalta la necesidad de una mayor concienciación, investigación y

recursos destinados a abordar esta condición específica.

También existe una variante conocida como Esclerosis sistémica sin esclerodermia (eSSe)

que representa el 2 % dentro de todas las variantes de la esclerosis sistémica(10). Desde su

descripción por primera vez en 1962, se han documentado 10 casos en la literatura, mediante

reporte de casos clínicos.(11) Un bajo porcentaje de eSSe ha llegado a ser reportados en

España y Alemania según los registros nacionales, alcanzando cifras del 1,5 % y 7,5 %

respectivamente.(5) Estas estadísticas, aunque reflejan una proporción minoritaria dentro del

espectro de la esclerosis sistémica, señalan la existencia y relevancia de esta variante

específica. El escaso número de casos documentados subraya la necesidad de una mayor

investigación y análisis clínico para comprender mejor la eSSe y su impacto clínico en los

pacientes afectados

De acuerdo con la literatura, la incidencia de la patología se sitúa entre 4 y 12 pacientes por

cada millón de habitantes por año.(12) La característica principal de la eSSe, es el compromiso

visceral. Se estima que el 79 % de los casos presentan fibrosis idiopáticas a nivel

gastrointestinal 86 %, pulmonar 68 % y cardíaco en 9 %.(13) El pronóstico de pacientes que

presenten eSSe es incierto y dependerá del grado de afectación visceral al momento de la

realización de un diagnóstico.(14)

El objetivo principal de la investigación se centra en realizar un estudio de caso clínico de un

paciente con esclerosis sistemática sin esclerodermia, una enfermedad de causa

desconocida.

Esclerosis sistémica sin esclerodermia

Caso clínico
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Paciente masculino de 40 años de edad, presenta desde hace 3 años cuadro clínico de

flatulencia y eructos con periodos de exacerbación y remisión. En el último año, se suma

reflujo postprandial con predominio nocturno para lo cual se auto medica con inhibidores de

la bomba de protones presentando leve mejoría, con una dosis inicial de 20 mg una vez al día

antes del desayuno durante al menos 4 semanas.

En el último mes, ha habido una intensificación significativa en el cuadro clínico, incluyendo

síntomas como pirosis, disfagia a los sólidos y una dificultad considerable para llevar a

cabo actividades cotidianas. Esto condujo a la consulta con un especialista en

gastroenterología, quien realizó una endoscopia digestiva alta y una biopsia esofágica,

revelando un resultado positivo para infiltración linfocitaria.

Fig. 1. Biopsia de esófago

Se han registrado niveles elevados de reactantes de fase aguda, a pesar de que los

autoanticuerpos característicos dieron negativo en el resultado de la biopsia y en la

evaluación clínica del paciente. A pesar de esta ausencia de marcadores específicos, se

llega al diagnóstico de Esclerosis Sistémica sin Esclerodermia (eSSe). El servicio de

reumatología ha recomendado iniciar la terapia con fármacos modificadores de la

enfermedad (FAME).

Con tratamiento convencional, se utiliza metotrexato en una dosis de 25 mg por semana.

Esto seguido de metoclopramida 10 mg antes de cada comida, prednisona 5 mg al día,

omeprazol 20 mg y colchicina 0.5 mg cada 12 horas.

Después de un mes de establecido el diagnóstico e inicio de la terapia FAME convencional,

se observa una remisión de la sintomatología en un 50 %. Por esta razón, se disminuyen las

dosis de corticoides hasta retirarlos por completo y se instaura un tratamiento definitivo con
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metotrexato en una dosis de 15 mg por semana. En este sentido se debe tomar 10 mg

metoclopramida antes de cada comida y omeprazol 20 mg. A continuación, se desglosa la

pauta y frecuencia:

 La pauta de medicación sería la siguiente:

 Metotrexato: Se administra una dosis de 15 mg por semana.

 Metoclopramida: Se debe tomar 10 mg antes de cada comida.

 Omeprazol: La dosis es de 20 mg cada día.

Tabla 1. Exámenes complementarios.

Exámenes Resultado
s

Valores
referenciales

Exámenes Resultados Valores de referencia

Leucocitos 4.500 5000-
10000mm3

ANTI SM 0.958 Positivo >25
Negativo <15

Hemoglobina 15.4 15.4 g/dl AC.
ANTINUCLE
ARES

POSITIVO
1/80

Negativo menor 1/40
Positivo débil 1/80
Positivo fuerte 1/160

PCR 53.0 C4 17,5 15.0 – 45.0 mg/dL

ANTI-jo1 Negativo C3 120,3 83.0 – 193.0 mg/dL

ANTI-MI-2 Negativo Anti-Scl 70 Negativo

ANTI-
CENTRÓMERO

Negativo

Discusión
El caso en específico correspondió a un paciente masculino de 40 años con un cuadro

evolutivo de tres años con flatulencia, eructos con presencia periódica de exacerbación y

remisión. De igual manera, durante el último año se evidenció reflujo postprandial nocturno

automedicado con medicamentos del grupo de inhibidores de la bomba de protones 20 mg

una vez al día antes del desayuno durante al menos 4 semanas, presentando leve mejoría.

Asimismo, en el último mes presentó pirosis, disfagia a los sólidos y dificultad para realizar

sus actividades, la cual fue el motivo de consulta en donde, a partir de una endoscopía se

evidenció infiltración linfocitaria.
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Al respecto, el estudio de Graña et al.(8) determinó que dentro de las principales

manifestaciones clínicas presentes en la mayoría de pacientes, se identificó el

endurecimiento cutáneo, alteraciones articulares, del tuvo digestivo, EPI e hipertensión

pulmonar, renal y otras. A diferencia del estudio de Vera et al.(15) en donde se observó dentro

de las características clínicas, la presencia de fenómeno de Raynaud, alteraciones esofágicas,

hipertensión arterial pulmonar, neumopatía intersticial, alteraciones cardiacas y anticuerpos

anti-centrómeros. Por el contrario, el estudio de Morel et al.(16) determinó la presencia de

alteraciones gastrointestinales, pulmonares, fenómeno de Raynaud, esclerosis proximal,

esclerodactilia y calcinosis.

De manera similar, el estudio de Liñán et al.(17) presentó dentro de las manifestaciones

clínicas en una paciente de sexo femenino de 63 años de edad con un cuadro evolutivo

asociado a enfermedad pulmonar intersticial, afección intestinal y fenómeno de Raynaud.

Conclusiones
La esclerosis sistémica sin esclerodermia es una enfermedad auto inmunitaria rara de causa

desconocida que se caracteriza por la acumulación excesiva de los componentes del tejido

conjuntivo y la afectación fibrosante de la piel y otros órganos internos. Aunque la causa de

la esclerosis sistémica sin esclerodermia es desconocida, se han identificado algunos

factores de riesgo, como el género femenino y la edad entre los 20 y 50 años.

El diagnóstico de la esclerosis sistémica sin esclerodermia puede ser difícil, debido a la

variedad de síntomas que presenta y a la falta de pruebas específicas para su detección.

Aunque no existe un tratamiento que pueda curar o detener la sobreproducción de colágeno

característica de la esclerosis sistémica sin esclerodermia, existen tratamientos que pueden

ayudar a controlar los síntomas y evitar complicaciones.

Es importante realizar un seguimiento y control adecuado de los pacientes con esclerosis

sistémica sin esclerodermia para mejorar su calidad de vida. Esto puede incluir estrategias

de gestión de riesgo, como la vacunación o la profilaxis antibiótica.
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