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RESUMEN
La Histiocitosis de Células de Langerhans (HCL) es una enfermedad

mieloide-inflamatoria, presenta una variedad de manifestaciones clínicas, van desde

lesiones unifocales a multifocales en un solo órgano, hasta afectaciones multisistémicas.

La identificación de biomarcadores como CD1A, CD207 y S-100, y la detección de

mutaciones en BRAFV600E, son cruciales para el diagnóstico de HCL. Sin embargo, en

Ecuador, la distribución de los pacientes con HCL de acuerdo al perfil clínico y

biomarcadores no está bien documentada, lo que limita la comprensión de la evolución de

la enfermedad y efectividad del tratamiento.

Este estudio retrospectivo analizó 42 pacientes diagnosticados con HCL de la base de

datos en SOLCA-Guayaquil durante los últimos cinco años (2018-2022), con el objetivo de

describir sus características clínicas, biomarcadores, y evaluar la relación con la

respuesta al tratamiento. La mayoría de los pacientes fueron de sexo masculino entre 5 y

10 años de edad. Todos los pacientes mostraron afectación ósea y recibieron terapia

triple, con una respuesta parcial al tratamiento en el 52,38% de los casos. Los

biomarcadores más frecuentes fueron S-100, CD1A y CD68, respectivamente.

Los resultados indicaron que CD1A y CD68 se asociaron significativamente con una

respuesta parcial al tratamiento (p=0,089 y p=0,044, respectivamente). No se encontró
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una relación sustancial entre el perfil clínico, la presencia de biomarcadores y la respuesta

al tratamiento en general. Estos hallazgos resaltan la importancia de continuar

investigando el uso de biomarcadores y mutaciones para el desarrollo de estrategias

personalizadas en el manejo y seguimiento de la HCL.

Palabras clave: Histiocitosis de Células de Langerhans, biomarcadores, CD1A, CD68,

respuesta al tratamiento, BRAFV600E, perfil clínico.

ABSTRACT
Langerhans Cell Histiocytosis (LCH) is a myeloid-inflammatory disease that presents with

a variety of clinical manifestations, ranging from unifocal to multifocal lesions in a single

organ, to multisystem involvement. The identification of biomarkers such as CD1A,

CD207, and S-100, and the detection of mutations in BRAFV600E, are crucial for the

diagnosis of LCH. However, in Ecuador, the distribution of LCH patients according to

clinical profile and biomarkers is not well documented, which limits the understanding of

the disease's progression and treatment effectiveness.

This retrospective study analyzed 42 patients diagnosed with LCH from the

SOLCA-Guayaquil database over the past five years (2018-2022), with the aim of

describing their clinical characteristics, biomarkers, and evaluating the relationship with

treatment response. The majority of patients were male, aged between 5 and 10 years. All

patients showed bone involvement and received triple therapy, with a partial response to

treatment in 52.38% of cases. The most frequent biomarkers were S-100, CD1A, and

CD68, respectively.

The results indicated that CD1A and CD68 were significantly associated with a partial

response to treatment (p=0.089 and p=0.044, respectively). No substantial relationship

was found between the clinical profile, the presence of biomarkers, and the overall

treatment response. These findings highlight the importance of continuing to investigate

the use of biomarkers and mutations for the development of personalized strategies in the

management and follow-up of LCH.

Key words: Langerhans Cell Histiocytosis, biomarkers, CD1A, CD68, treatment response,

BRAFV600E, clinical profile.
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INTRODUCCIÓN

La histiocitosis de células de Langerhans (HCL) es una enfermedad rara y compleja de

origen mieloide-inflamatoria con una amplia variabilidad clínica, que afecta con mayor

frecuencia a los huesos y la piel [1, 2], pero puede comprometer cerebro, hígado, bazo,

pulmones o cualquier órgano. Su incidencia anual en niños es de 5 a 8 casos por millón, y

en adultos es de 1 a 2 casos por millón, aunque la incidencia real en adultos no está

totalmente definida [1], tiene una edad promedio en el momento del diagnóstico de 4

años, siendo prevalente en el sexo masculino [3, 4], especialmente aquellos de raza

hispana y más baja incidencia en la raza negra, tanto en niños como en adultos [5]. La

baja incidencia de HCL y sintomatología que varía según la edad en la que se presenta

contribuyen a un diagnóstico frecuentemente tardío, lo cual dificulta captar la verdadera

carga global de la enfermedad [3, 4, 5]. Esta enfermedad presenta un reto para la

medicina debido a su presentación clínica diversa y desafíos para el diagnóstico y

tratamiento [1, 2, 3].

El nombre de este trastorno se debe a la forma característica de las células neoplásicas,

las cuales son similares a las células dendríticas de Langerhans que se encuentran

presentes en la piel y las mucosas. Sin embargo, las células neoplásicas de la HCL se

distinguen por su expresión de biomarcadores como CD1a+, CD207+ y otros

biomarcadores como S100, el cual destaca como un indicador clave para el diagnóstico

de HCL debido a su alta incidencia [2, 3].

Otra característica importante de la Histiocitosis de Células de Langerhans (HCL) es la

alta frecuencia de la mutación BRAFV600E, que se encuentra en más de la mitad de los

casos (50% a 60%). Esta mutación está vinculada a la hiperactivación de la vía de la

proteína quinasa activada por mitógenos (MAPK), lo que contribuye a una mayor

agresividad de la enfermedad. Además, BRAFV600E se asocia con un mal pronóstico

debido a su papel en la resistencia al tratamiento [6-9]. Es por eso que este biomarcador

es especialmente relevante para la terapia personalizada, ya que la identificación de la

mutación puede guiar el uso de tratamientos específicos dirigidos a mejorar la efectividad

de la terapia [10, 11].

Desde el punto de vista clínico, la HCL puede presentarse en una o múltiples regiones de

un mismo órgano (forma denominada HCL monosistémica uni o multifocal), o en múltiples

órganos o sistemas denominada HCL multisistémica, afectando así a órganos críticos
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como el Sistema Nervioso Central (SNC) y pulmones, o en órganos de riesgo como la

médula ósea, hígado, bazo, cualquiera de las formas puede presentarse de manera

simultánea o secuencial [2, 7]. Por lo que, para la clasificación se debe considerar la

ubicación de la lesión y los órganos de riesgo involucrados [2, 3, 8]. Aunque los resultados

clínicos han mejorado constantemente en las últimas décadas, la tasa de recaída sigue

siendo alta (del 30 al 50%) [10].

Los biomarcadores de HCL, CD1a+, CD207+ son los más importantes para el

diagnóstico, ya que CD1a+ es un biomarcador de alta especificidad que se encuentra

presente en casi exclusivamente en las células de Langerhans y en casi todas las células

neoplásicas de HCL, mientras que CD207+ es un biomarcador de alta sensibilidad

presente en la gran mayoría de células de Langerhans alteradas, juntos pueden ser

usados para confirmar el diagnóstico de HCL con mayor precisión [2, 3]. Además de

diagnóstico, pueden ser utilizados para clasificar a los pacientes y así ofrecer terapias

basadas en la fisiopatología vinculada a cada mutación. Estudios previos han descrito a

BRAFV600E como el principal marcador molecular de enfermedad, además, este

biomarcador tiene gran relevancia terapéutica, ya que los inhibidores de BRAFV600E han

sido usados como tratamiento personalizado para la HCL, con resultados favorables

[11,12,13]. Este biomarcador se asoció significativamente con la HCL multisistémica en

órganos de riesgo (MSOR+), edad más joven y progresión de la enfermedad [11]. Otros

biomarcadores reportados en HCL son CD68 (marcador histiocítico), NRAS, MAPK y

ARAF [12-14], sin embargo, tienen menos prevalencia y no suelen determinarse con

frecuencia. La variabilidad en los biomarcadores encontrados en diferentes pacientes son

ejemplo de la heterogeneidad molecular de la HCL, lo cual hace posible clasificar cada

caso clínico para así ofrecer tratamientos individualizados según la fisiopatología asociada

a las mutaciones genéticas presentes.

A nivel mundial, la investigación sobre HCL ha progresado significativamente en la

comprensión de la biología molecular de la enfermedad [13, 14]. En Latinoamérica, la

prevalencia de HCL aún no está bien definida, con reportes limitados y

predominantemente centrados en la población infantil, por lo que existe una falta de datos

robustos sobre la incidencia y distribución de los biomarcadores en la población adulta.

Esta escasez de información puede deberse a la baja frecuencia de casos reportados y la

falta de infraestructura para estudios especializados. A nivel local, los datos sobre HCL
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aún son insuficientes, lo que impide un entendimiento completo de la enfermedad y limita

el acceso a tratamientos adecuados [15]. Las estadísticas de HCL en Ecuador reportadas

por Solca no son claras, tiene una incidencia baja en el país, aunque sí se han reportado

decenas de casos, en su mayoría niños [30]. Esta baja incidencia dificulta el diagnóstico y

tratamiento oportuno de la HCL. Es aquí donde los biomarcadores juegan un papel

crucial, ya que la identificación y análisis de biomarcadores son esenciales para mejorar el

diagnóstico, tratamiento y manejo de la enfermedad. Así mismo, en otros países

latinoamericanos se ha descrito la distribución de los pacientes de acuerdo a su perfil

clínico y biomarcadores [16, 17] y han resaltado su importancia para comprender la

evolución de la enfermedad y la respuesta al tratamiento. Este estudio aporta información

valiosa al analizar el perfil clínico y biomarcadores en una muestra de pacientes en

Ecuador, un contexto que previamente había sido poco explorado. La identificación de

características específicas de la enfermedad en esta población y la evaluación de la

respuesta al tratamiento son pasos cruciales para adaptar las estrategias terapéuticas a

las necesidades locales. A pesar de la falta de estudios locales, los resultados

preliminares indican que se trata de una enfermedad de baja incidencia en Ecuador. [11,

13,18].

El presente estudio analítico de corte retrospectivo se diseñó con el objetivo de determinar

el perfil clínico y los biomarcadores de una muestra de pacientes diagnosticados en

SOLCA-Guayaquil, para posteriormente analizar la relación entre los biomarcadores y la

respuesta al tratamiento y así lograr identificar terapias personalizadas de alta efectividad.

MÉTODO

Diseño y población
Se decidió realizar un estudio analítico retrospectivo con el fin de poder caracterizar el

perfil clínico y los biomarcadores de la histiocitosis de células de Langerhans más

prevalentes y evaluar su respuesta al tratamiento en pacientes afectados por esta

enfermedad de una población de Ecuador. Se realizó en la matriz de la Sociedad de

Lucha Contra el Cáncer del Ecuador (SOLCA), institución privada sin fines de lucro

ubicada en Guayaquil. Para la recolección de los datos se utilizó exclusivamente la

historia clínica (HC) de los pacientes diagnosticados con HCL en SOLCA-Guayaquil, en
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donde se diagnosticaron (CIE10: C960-C969) 125 casos de HCL entre el año 2000 al

2022.

A partir de dicha población de los últimos 5 años del periodo establecido (2017-2022) de

la base de datos de Solca se seleccionó una muestra no probabilística de 42 participantes

de acuerdo al cumplimiento de los criterios de inclusión: pacientes diagnosticados con

histiocitosis de células de Langerhans confirmados histológicamente de todas las edades,

disponibilidad de registros médicos completos y datos clínicos relevantes, estudios

inmunohistoquímicos realizados, que incluya datos de biomarcadores y pacientes que

hayan recibido uno o más esquemas de tratamientos para la histiocitosis de células de

Langerhans.

Aquellos pacientes que no cumplián con los criterios de inclusión se eliminaron acorde a

la información proporcionada por las historias clínicas (64 pacientes no tenían diagnóstico

histológico confirmatorio, y 9 pacientes no tenían información completa), y se excluyeron

aquellos en los que no se había valorado la respuesta al tratamiento (6) o que tenían

alguna comorbilidad (otros tipos de enfermedades neoplásicas o tumores malignos del

tejido linfático, hematopoyético y tejidos afines, sin otra especificación (4), todo esto se lo

realizó mediante la búsqueda exhaustiva de información proporcionada en las historias

clínicas de pacientes.

Procedimiento
Posterior a la autorización de SOLCA-Guayaquil, la recolección de los datos se realizó a

partir de las HC de los paciente mediante una búsqueda exhaustiva de información en la

misma, los investigadores revisaron detalladamente la información disponible en dicho

documento legal para elaborar una base de datos acorde a criterios de inclusión,

exclusión y variables establecidas para que fueran codificadas numéricamente en

Microsoft Excel V18.0, la cual fue exportada posteriormente al programa estadístico SPSS

su análisis.

Las variables incluidas se pueden clasificar en.- 1) características epidemiológicas: edad y

sexo (femenino o masculino); 2) perfil clínico: tipo de HCL (monosistémica unifocal,

monosistémica multifocal, MSOC+, o MSOR+), órgano afectado (SNC, pulmón, huesos,

piel, hígado, bazo, médula ósea, timo, tiroides, o 2 o más órganos afectados), 3) mediante

inmunohistoquímica, usando métodos como peroxidasa de rábano (HRP) o
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Diaminobencidina (DAB) para la detección de biomarcadores ( S100, CD68, CD1A, KI-67,

BRAFV600E; 4) complicaciones de la HCL (si o no), esto se determina de acuerdo a la

presentación clínica inicial de la enfermedad y su respuesta al tratamiento , 5) tratamiento

(quimioterapia, quimioterapia + prednisona, quimioterapia + prednisona + mercaptopurina,

o quimioterapia + prednisona + mercaptopurina + metotrexato); 6) respuesta al

tratamiento (completa, parcial o nula), esto se mide si hubieron o no complicaciones y la

forma de presentación clinica de la enfermedad [13]; siendo esta última la variable

dependiente.

Análisis de datos
Las variables cualitativas se presentaron como frecuencias y porcentajes en tablas y

gráficos, mientras que las variables cuantitativas se describieron en el texto como media y

desviación estándar (DE+). Para evaluar la distribución de la muestra se utilizó la prueba

de normalidad de ShapiroWilk. Finalmente, para determinar relaciones entre las variables

se utilizó la prueba de Chi Cuadrado.

ÉTICA
Los autores no presentan ningún conflicto de interés, y aseguraron la confidencialidad de

los datos en todo momento. El presente estudio tuvo limitaciones de tiempo por el acceso

a la base de datos institucional, la falta de información en las historias clínicas, pacientes

fallecidos y aquellos pacientes que no cumplían los criterios de inclusión del estudio.

RESULTADOS Y DISCUSIÓN

En el presente estudio se analizaron los datos de 42 participantes con diagnóstico de HCL

(Figura del histograma 1). Se encontró que la mayoría (71,43%) de los casos eran del

sexo masculino y pertenecían al grupo etario de entre 5 a 10 años (61,90%). La media de

la edad fue de 7,61 años (DE+: 3,384), con una mediana de 7 y un rango entre 3 y 14

años. La HCL afectó al sistema óseo en todos los casos (100%), seguido de la afección

cutánea (19,04%), hepática (14,29%), y del SNC (4,76%). No se encontró compromiso de

otros órganos como médula ósea, pulmón, bazo, etc. Por otro lado, el 71,43% de los

casos tuvo una forma no complicada de HCL.

Con respecto al tratamiento, la mayoría de los participantes (42,85%) recibieron una

terapia combinada triple, seguido de un 38,09% de casos que recibieron una terapia
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combinada doble. No se encontraron casos con respuesta nula al tratamiento, y casi la

mitad (47,62%) de los participantes tuvieron una respuesta completa. Las características

clínico-epidemiológicas de la muestra se presentan en la tabla 1.

Figura 1. Histograma de selección de participantes.
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Tabla 1. Características clínico-epidemiológicas.

La forma en cómo se evaluó la respuesta al tratamiento se observa detalladamente en la

tabla 2, donde se muestra que si la forma de presentación clínica inicial es monosistemica

unifocal o multifocal, el esquema de tratamiento va a ser Vinblastina + prednisona

(38,09%) de lo cual se puede inferir que puede tener una respuesta parcial o completa al

tratamiento, mientras que si la presentación es multisistémica, se sobreentiende que

puede haber complicaciones durante la evolución de la enfermedad o su respuesta al

tratamiento y que el esquema de tratamiento puede ser triple terapia combinada con

Vinblastina + prednisona + mercaptopurina (42,85%) o cuádruple terapia: Vinblastina +

prednisona + mercaptopurina + metotrexato (14.28%), infiriendo que su respuesta al

tratamiento puede ser nula o parcial.

.. . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . .. . . . . . . . . . . . .. . . . . . . .. . . . . . .. . .

10



Tabla 2. Esquema de tratamiento en base a manifestaciones clínicas.

La distribución de los pacientes con HCL, de acuerdo a su perfil clínico, se puede apreciar

en la figura 2. En los resultados observados en la tabla 1 se encontró que el (61,9%) de

los casos presentaron una forma monosistémica unifocal, en su mayoría la afectación era

en la parte ósea, siendo el hueso frontal y los huesos largos como húmero, fémur, y

escápula los que presentaban lesiones osteolíticas o alteraciones estructurales; seguido

de una forma multisistémica multifocal que afectaba a hígado, SNC y pulmón. (23,8%). La

forma multisistémica se presentó en el 14,3% de los casos, siendo más común aquella

con compromiso de órganos de riesgo (9,5%). También los resultados nos ayudaron a

medir la respuesta al tratamiento mediante la presentación clínica de la enfermedad,

siendo 12 los participantes reportados como HCL complicada que debutaron como

manifestaciones multisistémicas y 30 participantes como HCL no complicada que

manifestaron clínica monosistémica unifocal/multifocal.
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Figura 2. Perfil clínico de los pacientes con HCL. MSOR: multisistémica con compromiso de

órganos críticos, MSOC: multisistémica con compromiso de órganos de riesgo. MM:

monosistémica multifocal, MU: monosistémica unifocal.

Con respecto a la presencia de biomarcadores (figura 3), se encontró que casi la totalidad

de los pacientes presentaron S100 y CD1A positivos (97,62% y 92,86%,

respectivamente). Seguido de un 61,90% (n=26) de casos con CD68 positivos. Sin

embargo, solo dos pacientes (4,76%) tuvieron KI-67 positivo, y solo un paciente tenía

registro de BRAFV600E positivo.

Figura 3. Biomarcadores de los pacientes con HCL detectados en SOLCA, Guayaquil.

Se determinó la relación entre el perfil clínico, los biomarcadores, y la respuesta al

tratamiento de pacientes con HCL, encontrando que los biomarcadores CD68 y CD1A se
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relacionaron significativamente (p=0,089 y p=0,044, respectivamente) con la respuesta

parcial al tratamiento (tabla 3), no se podría interferir en cómo la relación de estos

biomarcadores podrían beneficiar en terapias en el futuro debido a que en el texto se

menciona que el biomarcador que nos puede indicar evolución, pronóstico y respuesta el

tratamiento es la detección de mutación del BRAFV600E pero en Solca-Guayaquil no está

incluido dentro del protocolo de detección de HCL. Otras variables como el perfil clínico, la

forma complicada de HCL y el resto de biomarcadores (S100, KI-67 y BRAFV600E) no se

relacionaron significativamente con la respuesta al tratamiento.

Tabla 3. Relación entre el perfil clínico, los biomarcadores, y la respuesta al tratamiento de HCL.

Nota: p valor fue calculado con la prueba de Chi Cuadrado (χ2). Los valores son expresados en medias

(desviación estándar), a excepción del sexo.
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Discusión

Los hallazgos de esta investigación impulsan a examinar el papel del BRAFV600E como

biomarcador que actualmente no está integrado en el protocolo de diagnóstico de

SOLCA-Guayaquil, siendo los biomarcadores (S100, CD1A y CD68) los utilizados para

diagnosticar HLC, a diferencia de lo que ocurre en otros países en los que en el algoritmo

diagnóstico sí se incluye la detección de la mutación del BRAFV600E. Destacamos además

que el seguimiento clínico de pacientes en SOLCA- Guayaquil se lo realiza mediante

exámenes de laboratorio como biometría hemática, función renal, función hepática,

glucosa, LDH), serie esquelética (dependiendo de la presentación clínica, aunque igual

forma parte del protocolo de detección de HCL), ecografía abdominopélvica, gammagrafía

al inicio y final del tratamiento, valoración cardiológica e interconsultas con otros

especialista dependiendo del inicio y progresión de la enfermedad.

Al evaluar la relación entre el perfil clínico, los biomarcadores, y la respuesta al

tratamiento, se encontró que sólo el biomarcador CD1A se expresaba en el 100% de los

casos y CD68 (90,90%) y s100 (95,45%) , demostrando que, mediante la histopatología,

la inmunohistoquímica es la prueba gold estándar confirmatoria de la HCL, mas no de

pronóstico de la enfermedad en la misma. Varios estudios reportados por (P, McClain &

Goyal [2], Kapur et al. [18] y Cao et al. [19]), indicaron que la HCL en niños menores de 5

años generalmente afecta a un solo órgano (forma monosistémica unifocal o multifocal),

siendo el hueso, la piel y los ganglios linfáticos los órganos afectados con mayor

frecuencia (77%, 39%, y 19%, respectivamente); mientras que, en los mayores de 5 años

y adultos, la presentación clínica de la enfermedad es multisistémica con compromiso de

2 o más órganos como se observan los resultados en la tabla 1 y 2 respectivamente.[18].

No obstante, se encontró una mayor frecuencia de afección ósea (100% Vs. 77%) que en

el estudio de Kapur et al. [18]; lo que refleja un hallazgo importante realizar series

esqueléticas ( rayos x en todo el cuerpo) al momento del diagnóstico y posterior en su

seguimiento cada 3-6-12 meses acorde a los protocolos de Solca-Guayaquil, debido a

que la manifestaciones clínicas óseas no repercuten en el estilo de vida, pero

dependiendo de la ubicación si puede provocar limitación funcional en las articulaciones o

columna vertebral, todo esto con el fin de que no pase desapercibida las lesiones

osteolíticas durante la evaluación diagnóstica. Otras de las manifestaciones clínicas de la

HCL, es el compromiso pulmonar principalmente en pacientes mayores de 14 años y
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adultos [20-22]. Esta manifestación clínica no se ve reflejada en nuestros resultados,

debido a que no fue observada dentro de la población estudiada por el rango etario del

estudio, siendo en su totalidad menores a 14 años [28].

Los estudios histopatológicos en nuestros resultados revelaron que los biomarcadores

observados con mayor frecuencia fueron S100, CD1A, CD68, guardan una relación

diagnóstica de la HCL, mas no de valoración pronóstica ligada al tratamiento como se

había mencionado anteriormente [19]. Los resultados también evidenciaron que el

pronóstico de tratamiento ya sea con respuesta parcial, nula o completa tiene relación con

la presentación clínica de la enfermedad. Es decir, si la enfermedad tuvo una

presentación multisistémica independientemente de los biomarcadores mencionados, la

respuesta al tratamiento será parcial o nula, ya que este tipo de presentación termina

siendo de mal pronóstico por su afectación a más de dos órganos.

Los autores Leung, Lam & Leong [26] y Allen et al. [27] coinciden en que los

biomarcadores S100, CD1A y CD68 son útiles para el diagnóstico confirmatorio de la

HCL, lo que respalda su determinación en pacientes HCL en SOLCA-Guayaquil. Sin

embargo, debido al pronóstico desfavorable relacionado con la detección de la mutación

del BRAFV600E se recomendaría que su identificación forme parte de los protocolos de

detección en los pacientes con diagnóstico confirmado de HCL según lo mencionado por

Kudo et al. [10], Mourah et al. [23] y Jouenne et al. [24], quienes además coinciden en que

el biomarcador más frecuente en pacientes con HCL es BRAFV600E seguido de MAPK

(aunque MAPK forma parte de una vía de señalización), como protocolos de otros

establecimientos de salud.

Encontramos además que el pronóstico de la enfermedad no tiene asociación con la

presencia de un biomarcador en específico como se pensaba al inicio, concordando con

lo encontrado por Hashmi et al. [28]. Considerando nuestros resultados es importante

recomendar nuevos estudios que investiguen la utilidad de S100, CD1A y CD68 para el

monitoreo del manejo de esta enfermedad a nivel local. Nuestro estudio tiene varias

limitaciones, una de estas es la escasa determinación de BRAFV600E en pacientes HCL,

historias clínicas no unificadas, datos clínicos incompletos como en el caso de pacientes

fallecidos y limitado tamaño muestral debido al diseño unicéntrico. Estas limitaciones nos

impiden formular inferencias más exactas sobre la asociación entre los biomarcadores y la

15



capacidad de respuesta a diversas terapias; sin embargo, los hallazgos nos permiten

evaluar el pronóstico de la enfermedad en relación con la terapia y con las

presentaciones clínicas iniciales que son explicadas en las tablas 1, 2 y 3 . Además, es

importante reconocer que este estudio contribuye valiosa información al contexto

ecuatoriano sobre una enfermedad rara, especialmente en lo que respecta a la respuesta

al tratamiento y la prevalencia de ciertos biomarcadores.

CONCLUSIONES

En conclusión, la mayoría de los pacientes con HCL diagnosticados en los últimos 5 años

(2017-2022) en SOLCA-Guayaquil fueron niños de 5 a 10 años, del sexo masculino.

Todos los pacientes presentaron afectación ósea, y un porcentaje significativo también

mostró afectaciones en la piel, hígado y el sistema nervioso central (SNC). La mayoría de

los pacientes recibieron terapias combinadas (doble esquema o terapia triple y respuesta

parcial o completa al tratamiento). Aquellos pacientes que debutaron con manifestaciones

clínicas multisistémicas en un 9,09% y 13, 63% tuvieron afectación principalmente en piel,

SNC e hígado respondiendo parcial o nulamente al esquema de triple cuádruple terapia

explicado en la tabla 3, demostrando que este grupo tendría complicaciones a lo largo de

su evolución médica según la información proporcionada por la HC; la respuesta al

tratamiento fue parcial en 52.38% de los casos.

Los biomarcadores más comunes fueron S100, CD1A, y CD68. La mutación BRAFV600E, a

pesar de su relevancia clínica en otros contextos, no fue un foco principal del estudio

debido a su limitada detección en SOLCA-Guayaquil. Finalmente, a partir de los hallazgos

del estudio se concluye que la positividad de los biomarcadores de S100, CD1A y CD68

son importantes para la evaluación de la presentación clínica de la enfermedad.
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