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RESUMEN

Introduccion: la eritromelalgia es una enfermedad poco comun, de dificil diagnostico vy
tratamiento. Afecta principalmente manos y pies y se caracteriza por dolor intenso y urente, calor
y rubor que aparece por episodios y genera gran deterioro de la calidad de vida.

Objetivo: destacar la importancia de reconocer las manifestaciones clinicas de esta enfermedad
poco frecuente para poder iniciar medidas terapéuticas precoces con la finalidad de aumentar la
probabilidad de sobrevida de los pacientes afectados.
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Caso clinico: adolescente de 17 afos con sintomatologia a nivel de manos que se logro
diagnosticar como eritromelalgia luego de 6 afios del inicio de los episodios. Se describe el
seguimiento del caso por algo mas de un afo, los tratamientos que realizo sin éxito y el tratamiento
que hasta el momento logro el alivio de los sintomas.

Discusion: subrayamos la dificultad en el diagndstico y tratamiento de esta patologia, con el fin de
colaborar con otros profesionales en su diagndstico temprano y tratamiento oportuno.

PALABRAS CLAVE: Diagnostico Precoz; Dolor; Eritema; Eritromelalgia; Estudios de Seguimiento;
Gabapentina; Resultado del Tratamiento.

ABSTRACT

Introduction: Erythromelalgia is a rare condition that is difficult to diagnose and treat. It primarily
affects the hands and feet and is characterized by intense, burning pain, heat, and flushing that
occurs in episodes and significantly impairs quality of life.

Objective: To highlight the importance of recognizing the clinical manifestations of this rare
disease in order to initiate early therapeutic measures with the aim of increasing the survival
probability of affected patients.

Clinical case: A 17-year-old adolescent with symptoms in the hands who was diagnosed with
erythromelalgia six years after the onset of the episodes. This report describes the follow-up of the
case over a period of just over a year, the unsuccessful treatments he underwent, and the treatment
that has so far provided relief from his symptoms.

Discussion: We emphasize the difficulty in diagnosing and treating this condition, with the aim of
collaborating with other professionals to facilitate early diagnosis and timely treatment.

KEYWORDS: Early Diagnosis; Pain; Erythema; Erythromelalgia; Follow-Up Studies; Gabapentin,
Treatment Outcome.

RESUMO

Introdugao: A eritromelalgia € uma doenca rara, de diagnostico e tratamento dificeis. Afeta
principalmente as maos e 0s pés e se caracteriza por dor intensa e ardente, calor e rubor que
surgem em episodios e causam grande deterioracao da qualidade de vida.

Objetivo: destacar a importancia de reconhecer as manifestacdes clinicas dessa doenca rara para
que se possam iniciar medidas terapéuticas precoces, com o objetivo de aumentar a probabilidade
de sobrevida dos pacientes afetados.
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Caso clinico: adolescente de 17 anos com sintomatologia nas maos que foi diagnosticado com
eritromelalgia seis anos apos o inicio dos episodios. Descreve-se 0 acompanhamento do caso por
pouco mais de um ano, os tratamentos realizados sem sucesso e o tratamento que, até o
momento, conseguiu o alivio dos sintomas.

Discussao: ressaltamos a dificuldade no diagndstico e tratamento dessa patologia, com o objetivo
de colaborar com outros profissionais em seu diagnostico precoce e tratamento oportuno.

PALAVRAS-CHAVE: Diagnostico Precoce; Dor, Eritema; Eritromelalgia; Seguimentos;
Gabapentina; Resultado do Tratamento.

INTRODUCCION

La eritromelalgia es un trastorno poco frecuente caracterizado por episodios recurrentes de dolor,
enrojecimiento y aumento de la temperatura en las extremidades, especialmente en manos y pies.
Estos episodios suelen ser desencadenados por factores como el calor y el gjercicio, y se alivian
con el enfriamiento de las dreas afectadas. Su nombre proviene del griego erythros (rojo), melos
(miembro) y algos (dolor). Durante la crisis, la piel se vuelve eritematosa y caliente, lo que el
paciente describe como un dolor urente (1,2).

Existen dos formas principales: primaria y secundaria. La forma primaria es una neuropatia
autosémica dominante causada por una mutacion en el gen SCN9A, que codifican la subunidad
alfa de los canales de sodio dependientes de voltaje NaV 1.7 (3-6).

Este canal periférico se expresa en el ganglio de la raiz dorsal de las neuronas ganglionares
simpaticas. Estas mutaciones provocan una hiperexcitabilidad de las fibras nerviosas
nociceptivas, resultando en una transmision aumentada de sefales de dolor. La eritromelalgia
primaria se subclasifica en hereditaria y esporadica (7).

La eritromelalgia secundaria se ha atribuido a diversas afecciones médicas. Las mas frecuentes
son los trastornos mieloproliferativos, como la trombocitosis esencial y la policitemia vera. Otras
causas subyacentes incluyen sindromes paraneoplasicos, agentes infecciosos (VIH, influenza,
sifilis y poxvirus), enfermedades autoinmunes (lupus eritematoso sistémico y artritis reumatoide)
y las secundarias a medicamentos, entre otras. Los sintomas de los pacientes con ella suelen ser
mas leves y se alivian tras el tratamiento de la enfermedad subyacente (2,8).

OBJETIVO: describir y analizar un caso clinico de eritromelalgia, con el fin de documentar sus
caracteristicas clinicas, evolucion, abordaje diagnostico y terapéutico, contribuyendo a la
comprension de esta patologia poco frecuente.
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Epidemiologia

La eritromelalgia primaria suele presentarse en las dos primeras décadas de vida, a diferencia de
la secundaria, cuya media de inicio es de aproximadamente 49 anos. La incidencia anual de la
primaria varia, entre 0,36 y 2 casos por cada 100.000 personas al afio. La mayoria de los estudios
afirman que la enfermedad es mas prevalente en mujeres en una proporcion de 2 o0 3 a 1.
Los casos notificados provienen de diversos origenes geograficos e incluyen pacientes de diversas
nacionalidades (1,2,5,9).

Caracteristicas clinicas

La eritromelalgia primaria y secundaria se caracterizan por episodios de minutos a 2 o 3 horas de
duracion de eritema, calor y dolor severo en las extremidades. El eritema puede ser leve a
moderado con limites claros o mal definidos. Durante los episodios, el paciente percibe una
marcada sensacion de calor, la cual puede ser corroborada por el médico al examen fisico. El dolor
suele describirse como una sensacion de quemazon, una descarga eléctrica 0 una pulsacion.
Muchos refieren prurito previo a los episodios. Algunos presentan alodinia y/o hiperalgesia, edema
y entumecimiento en las extremidades afectadas (2,7).

El compromiso suele ser bilateral y simétrico, aunque también puede presentarse de forma
unilateral (1,5).

Es mas frecuente en miembros inferiores (afectados en 80% de los casos) pero se presenta
también en miembros superiores (25%) o en ambos (1,2,5,7).

Los episodios son generalmente peores en verano, por la noche y después del ejercicio (2,5,7).

Las complicaciones locales incluyen ulceras, flictenas y fisuras que pueden ir hasta la necrosis e
hipotermia, y se describe que se deben principalmente a la exposicién al frio que los pacientes
hacen para calmar el dolor durante los episodios. El dolor cronico y las limitaciones resultantes
causan complicaciones psicoldgicas y sociales que resultan en una menor calidad de vida y mayor
morbimortalidad. En cuanto a la evolucion, en 10% de casos se observa una remision espontanea
y en 30% una mejoria sintomatica con el paso de los afios, siendo mas frecuente la persistencia o
agravamiento de los episodios de la enfermedad (1,4,6).

Diagnéstico

El diagndstico primario se basa fundamentalmente en la historia clinica detallada y la exploracion
fisica. Es necesario indagar sobre posibles factores predisponentes o enfermedades subyacentes
que puedan orientar hacia una forma secundaria. Ademas, la presencia o0 ausencia de
antecedentes familiares permite diferenciar entre variantes familiares y esporadicas dentro de la
presentacion primaria.
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La demora en el diagndstico es muy frecuente, con un promedio de 10 afios entre el inicio de los
sintomas y el diagndstico en algunos estudios (4,5,10).

Los estudios paraclinicos no suelen presentar alteraciones, pero se deben realizar para descartar
diagnosticos  diferenciales. Los mas frecuentes son: Hemograma, velocidad de
eritrosedimentacion (VES) y Proteina C Reactiva (PCR), panel de anticuerpos para enfermedades
autoinmunes, y el estudio eléctrico de miembros inferiores o superiores. Otros estudios que se
mencionan en la literatura son la termografia, la capilaroscopia y la biopsia de piel, pero los mismos
no aportan datos relevantes para el diagndstico de la enfermedad (2,5,7).

La medicion de los niveles plasmaticos de a-galactosidasa A (GLA) puede estar indicada para
descartar el diagnostico diferencial con la enfermedad de Fabry (6,7).

La deteccion de la mutacion del gen SCNY9A es recomendable buscarla en los casos de
eritromelalgia primaria porque tiene implicancias en la planificacion familiar: la probabilidad de que
un hijo herede la enfermedad es del 50% en caso que éste presente dicha mutacion.

Tratamiento

El manejo terapéutico de la enfermedad es complejo y debe abordarse de forma individualizada.
Una parte fundamental de tratamiento consiste en evitar los factores desencadenantes: la
exposicion al calor o presion, permanecer de pie durante mucho tiempo, la actividad fisica intensa,
las emociones fuertes o el estrés, consumo de alcohol, comidas picantes, farmacos
vasodilatadores, la exposicion a vibraciones cronicas (2,11).

En los casos secundarios, el tratamiento de la enfermedad subyacente puede llevar a una mejoria
significativa de los sintomas. Por ejemplo, la aspirina ha demostrado ser eficaz en pacientes con
eritromelalgia asociada a trombocitemia, debido a su capacidad de inhibir de forma irreversible la
ciclooxigenasa (Cox), lo que reduce la activacion plaquetaria y mejora el flujo sanguineo (2).

Durante los episodios, sumergir el miembro afectado en agua fria, elevarlo y dejarlo descubierto
generalmente mejoran los sintomas. En la mayoria de los pacientes los antiinflamatorios no
esteroideos y los opioides no son eficaces para aliviar el dolor (1,2,7).

En la forma primaria existen multiples opciones de tratamiento a considerar con respuesta
variable. No se ha encontrado un farmaco que sea efectivo en la mayoria de los pacientes (1,4,6,7).

Entre los farmacos utilizados se incluyen: la aspirina, anticonvulsivantes (carbamazepina,
pregabalina, gabapentina, fenitoina), bloqueadores de los canales de calcio (amlodipina, nifedipina,
diltiazem), betabloqueantes, antihistaminicos, analogos de la prostaciclina (lloprost intravenoso),
antimigrafosos, pentoxifilina, capsaicina y lidocaina topicas, antidepresivos triciclicos
(amitriptilina), inmunosupresores, entre otros (1,2,5,6,8).
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También se reportan tratamientos quirdrgicos mediante simpatectomia que no han sido
concluyentes en mostrar beneficios, pero pueden tener indicacion en casos refractarios a otros
tratamientos (1,12).

La eleccion del tratamiento debe basarse en la tolerancia del paciente, la respuesta clinica y los
efectos secundarios (10).

CASO CLiNICO

Sexo femenino, 17 afios. Vive con su padre en Montevideo. Usuaria del Hospital Central de las
Fuerzas Armadas.

Consulta el 20/5/24 en el Centro de Atencion Periférica N°3 (CAP 3) por control adolescente.
Primera vez en este servicio. Concurre con su padre.

Manifiesta dolor de manos y pies de afos de evolucion.

Cursando episodio de dolor en mano derecha que tiene las siguientes caracteristicas: en la noche
presenta prurito seguido de puntadas de gran intensidad que son en los dedos, sobre todo, no
especialmente en las articulaciones, pero le duele toda la mano. El dolor es urente, no le permite
dormirse, a veces mete la mano en agua fria para calmarlo. La mano se inflama, esta caliente,
presenta limitacion funcional (refiere que no le permite agarrar un lapiz para escribir). Llora al
describir el sufrimiento que le produce.

Antecedentes de enfermedad actual: presenta episodios similares todos los afios desde que tenia
11 afios, que comprometen ambas manos. En algunos episodios presenta lesiones en regiones
distales que posteriormente cicatrizan. En general empiezan en otofio y pasa por periodos con
remisiones, pero duran casi todo el afio hasta el verano, cuando en general no le sucede. La
inflamacion también mejora. Ha consultado en multiples oportunidades desde 2020 (en
emergencia, en dermatologia, en unidad de autoinmunes). Se sospechd eritema pernio, se
indicaron corticoides topicos y emoliencia que no mejoran sintomatologia, a veces la empeoran.
Se administro tratamiento antialérgico, el cual resulté ineficaz en su cuadro.

Paraclinica (23/7/21): VES 10mm/h, Factor Reumatoideo 3,6 Ul/ml, Componente C3 del
complemento 73 mg/dl (N: 85-160), Componente C4 del complemento 12mg/dl (N: 12-36), Ac anti
citoplasma de neutrofilos negativo, Ac anti acido desoxirribonucleico negativo, anticuerpos
antinucleares negativos. TSH 2,88. Hemograma normal.

Antecedentes personales

Antecedente de asma infantil, actualmente estable y sin crisis desde hace afos; no requiere
tratamiento preventivo en el presente.
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Trastorno depresivo de larga evolucion, con antecedentes de seguimiento por psiquiatria y
psicologia. Refiere haber recibido multiples esquemas farmacoldgicos sin respuesta terapéutica
satisfactoria. Actualmente no se encuentra bajo control especializado.

Su madre fallecio cuando ella tenia 12 anos, refiere “duelo no cerrado”.
Antecedentes gineco-obstétricos

Menarca a los 12 afios y ciclos menstruales regulares.

Educacion

Estudiante de segundo afio de secundaria que mantiene su escolaridad en edad oportuna durante
la educacion primaria (sin rezago). Registra antecedentes de desercién intermitente, los cuales
vincula a cuadros de dolor e inflamacion en extremidades superiores y a episodios depresivos.

Presenta una adecuada integracion con sus pares en el centro educativo actual. Sus metas
vocacionales se orientan hacia la formacion terciaria en las dreas de informatica e idiomas.

Se reporta un estilo de vida sedentario, sin practica habitual de actividad fisica.
Antecedentes familiares

En cuanto a sus antecedentes familiares, destaca el fallecimiento de su madre por un cancer de
mama avanzado cuando la paciente tenia 12 afios. Segun refiere, su madre le habria comentado
que padecio una afeccion similar en su juventud que remitié de forma espontanea. Asimismo, la
paciente sefala una marcada presencia de trastornos de personalidad y episodios depresivos en
su grupo familiar, afectando también a su madre.

Examen Fisico
Lucida, buen estado general.
Peso: 57,9 Kg. Talla: 1,55 cm. indice Masa corporal: 24,1 (Percentil 50-85).

Examen fisico de miembro superior derecho: se observa edema en mano derecha, localizado
predominantemente en los dedos. Presentan eritema difuso con integridad cutdnea conservada.
A la palpacién, no se evidencia dolor en las articulaciones (figura 1).

Examen de cuello, pleuropulmonar, cardiovascular y abdomen sin alteraciones.

Columna vertebral: a la inspeccion, se aprecia una leve desviacion lateral sugerente de escoliosis
y una hiperlordosis lumbar acentuada. El resto de las articulaciones se encuentran asintomaticas
y no presentan dolor a la maniobra de palpacion ni a la movilizacion.
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Figura 1. Notoria inflamacion y enrojecimiento en la mano derecha.
Seguimiento

Se establece la sospecha clinica de eritromelalgia, diagndstico comunicado a la paciente mediante
contacto telefénico. Como paso siguiente, se indico una prueba terapéutica con nifedipina 20 mg,
sugiriendo comenzar con medio comprimido para monitorizar la eficacia y posibles efectos
secundarios.

Internacion en junio de 2024 la paciente ingresa a emergencias del Hospital Militar por cuadro de
dolor paroxistico de gran intensidad en ambos pies. Refiere inicio de la sintomatologia tras el
comienzo de tratamiento con nifedipina. Durante su internacion, fue evaluada por los servicios de
Neurologia y Enfermedades Autoinmunes. Ante la sospecha de eritromelalgia primaria, se solicitd
el estudio genético del gen SCNOYA “Se realizo la paraclinica que fue similar ala previa, y Anticuerpos
Antinucleares (ANA) que fueron positivos con patrén nuclear granular fino 1/160%). Los estudios
de extension, que incluyeron valoracion cardioldgica (ecocardiograma) y oftalmoldgica, no
mostraron alteraciones. Se indicé prueba terapéutica con gabapentina (400 mg cada 8 h) e
ibuprofeno durante las crisis, observandose una mejoria significativa de los episodios de dolor.

Consulta en CAP 3 el 24/6/24: |a paciente presenta descenso del edema bilateral en comparacion
con la valoracion previa (figura 2). Persiste Unicamente leve descamacion residual en el quinto
dedo izquierdo. En cuanto a los miembros inferiores, se mantiene el cuadro de pies edematosos y
eritrodérmicos.
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Figura 2. Mejoria de edema con descamacion en un dedo.

Resulta relevante sefialar que, debido al dolor y la sensacion de calor, la paciente se ve
imposibilitada de usar calzado cerrado, asistiendo a la consulta con sandalias, en invierno,
con condiciones climdticas frias (figura 3).

. i 4
e, 15

Figura 3. Pis etatosos Yy rojos. :
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En abril de 2025 la paciente concurre a consulta en el CAP 3. En el ambito académico, se reporta
el reinicio del segundo afio de secundaria en modalidad nocturna. Desde el punto de vista clinico,
se destaca la ausencia de crisis paroxisticas desde noviembre del afio anterior. La paciente refiere
que, durante los episodios de 2024, el uso de gabapentina (400 mg cada 8 horas) resulto eficaz
para la remision de los sintomas.

Examen fisico actual: Manos de aspecto normal, simétricas, sin evidencia de edema ni
deformidades articulares. Miembros inferiores sin eritema ni signos inflamatorios.

En agosto de 2025 asiste a consulta en CAP 3 expresando que en el ambito académico tuvo un
avance significativo ya que aprobd segundo afio durante el primer semestre y actualmente cursa
tercer afio de secundaria (modalidad nocturna). Durante el periodo invernal, registrd episodios
aislados de inflamacion en las manos, los cuales fueron controlados satisfactoriamente mediante
el uso de gabapentina a demanda (solo durante las crisis). Se observa una notable mejoria en el
estado de animo, vinculada a sus logros educativos. En la actualidad se encuentra sin medicacion
psicotropica.

DISCUSION

Presentamos el caso clinico de una adolescente de 17 afios al momento de la primera consulta.
La paciente presenta una situacion clinica compleja que integra un duelo prolongado por el
fallecimiento de su madre hace cinco afios y un diagnéstico previo de depresion con
sintomatologia activa. En el plano fisico, padece asma controlado y cuadros paroxisticos de dolor
en las manos. Este conjunto de factores ha impactado en su escolaridad, resultando en un rezago
educativo de cuatro afnos.

De estos problemas, el que afectaba severamente la calidad de vida segun la paciente eran los
episodios de dolor en manos. A través de consultas con expertos se llego al diagnostico de una
enfermedad muy poco frecuente, la eritromelalgia primaria.

El cuadro clinico sugiere una eritromelalgia de caracter hereditario, sustentado en el relato materno
de sintomatologia similar en la juventud. No obstante, a la fecha no se dispone de la confirmacion
molecular del gen SCNYA. Aunque se gestiond y reclamo el estudio extrahospitalario en reiteradas
ocasiones, existieron inconvenientes en la logistica de derivacion, lo que impidio que la muestra
bioldgica arribara al laboratorio de referencia para su procesamiento.

La presentacion clinica tiene muchas similitudes con la descrita en la literatura sobre esta
enfermedad: episodios que aparecen en la noche, asociados al calor, que comienzan con prurito,
se acompafian de eritema, calor y dolor urente de gran intensidad (2,5,7).

En el caso de ella los episodios aparecen con mayor frecuencia en invierno, lo cual no esta descrito
en los articulos revisados.

10
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Aparecian en manos, que no es lo mas frecuente: segun la bibliografia la presentacion exclusiva
en manos sucede en 25% de los casos (1,2,5,7).

En el afo de seguimiento comenzo a presentar episodios en ambos pies también.

La paciente describia, como sefialan multiples autores, que aliviaba el dolor sumergiendo las
manos en agua fria, elevandolas y dejandolas destapadas. Esto ocasiona complicaciones que la
paciente ha presentado: Ulceras, erosiones, descamacion (1,6,7).

Los estudios paraclinicos (hemograma, VES, PCR, factor reumatoideo, complementemia) no
presentan alteraciones, como también se describe en la literatura (2,5,7). Los ANA fueron positivos.

La edad de presentacion es similar a la descrita para la eritromelalgia primaria, en las 2 primeras
décadas de la vida. La paciente tenia estos episodios desde los 11 afios con multiples consultas
sin que se hubiera llegado a un diagndstico. Esto también coincide con lo descrito en la bibliografia,
habiéndose reportado un caso en que se tardd 16 afios en llegar a un diagnostico (4).

Si bien los episodios aparecian en la noche, causaban inflamacién de manos con impotencia
funcional que persistia durante semanas. Esto afecta marcadamente la calidad de vida y causa
complicaciones psicoldgicas y sociales.

Los diagndsticos diferenciales planteados en esta paciente fueron similares a los que se describen
en la literatura: dermatitis de contacto, artritis inflamatorias, enfermedad de Raynaud, enfermedad
de Fabry, enfermedad arterial periférica. El eritema pernio, que no ha sido planteado en los articulos
revisados, se planted en esta paciente por la aparicion de los episodios en invierno, pero se
descarto porque los sintomas aparecian siempre en la noche con el calor en lugar de exacerbarse
luego de la exposicion al frio (1,4,6,7).

En cuanto al tratamiento, como mencionan algunos autores (1,2,7), los antiinflamatorios no
esteroideos, el tramadol y los corticoides no logran alivio del dolor. En el caso de la paciente la
nifedipina no logré alivio y puede haber agravado la sintomatologia. Y afortunadamente, la
gabapentina a dosis de 400 mg cada 8 horas logra calmar el dolor y disminuir la inflamacion, si
bien no evita que aparezcan los episodios. Ella usé la medicacion solo durante los episodios, que
han sido mas espaciados y de menor duracion, con menos repercusion en su funcionamiento y
estado de animo.
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