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Resumen

Introduccion: Laenfermedad de Erdheim-Chester es una histiocitosis de células no-L angerhans con
af ectacion multiorgénica, reportandose entre 650 y 1.000 casos desde su descripcion en 1930. Se presenta un
caso de enfermedad de Erdheim-Chester con afectacion Unica del sistema nervioso central (SNC).

Caso clinico: Varon de 56 afios con disartria grave, ataxia que impide la deambulacion y dismetria de
miembros superiores con preservacion de lafuerza en las cuatro extremidades. La resonancia magnética
(RM) demuestra unas | esiones hiperintensas en secuencias T2 y FLAIR con captacion puntiforme de
contraste que no restringen en difusién localizadas en protuberancia, pedincul os cerebelosos medios y
nucleos dentados del cerebelo. Tras controles sucesivos aparecen nuevos focos tanto infra como
supratentoriales, con estabilidad o progresion de los previosy alguno de ellos sin realce tras € contraste.
Estas caracteristicas sugieren lesiones compatibles con un proceso inflamatorio como una enfermedad
desmielinizante, un proceso granulomatoso, enfermedad de Lyme o CLIPPERS. Se demuestra ausencia de
enfermedad a distancia mediante estudio de extension. Ante el deterioro clinico y la progresion radiol6gica se
realiza una biopsia de unalesion parietal derecha mediante una craneotomia obteniendo el resultado de
Anatomia Patol 6gi ca compatible con parénquima cerebral con aumento de celularidad correspondiente a
macro6fagos espumosos con estudio inmunohistoquimico CD68+, CD1a y mutacion BRAF-, diagnostico de
enfermedad de Erdheim-Chester. En €l caso de enfermedad limitadaa SNC con BRAF- estan indicados |os
inhibidores de lavia MEK, concretamente el cobimetinib. El paciente presenta una respuesta clinicay
radioldgica a tratamiento con evidencia de desaparicion de lesiones en RM.

Discusion: Laenfermedad de Erdheim-Chester plantea un reto diagndstico puesto que es una patologia con
una prevalenciamuy baja. Aun asi, debe formar parte de nuestro diagnostico diferencia de lesiones
cerebral es ocupantes de espacio.
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