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RESUMEN

Se presenta un paciente con varias tumoraciones en huesos largos de
miembros superiores e inferiores, acompafiado de dolor y rango de
movimientos limitados en algunas articulaciones, asi como cojera
durante la marcha debido a discrepancia de miembros inferiores, al cual
se le realiza ademas del examen fisico, varios estudios radiolégicos para
diagnosticar la lesidon, pues no pudo ser posible de manera
anatomopatoldgica debido a negativa del paciente. Se exponen:
tratamiento, y resultados, asi como el anexo de imagenes radiograficas
gue permiten mejor conocimiento, diagnodstico y manejo de la entidad.
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INTRODUCCION

La Exostosis Multiple Hereditaria es una condicion médica rara en que
multiples espuelas éseas se desarrollan en los huesos de un nifo. Es un
desorden autosémico dominante, (significa que este paciente es capaz
de trasmitir la enfermedad en un 50 % a sus hijos), manifestado por
multiples osteocondromas y frecuentemente asociado con caracteristicas
deformidades progresivas del esqueleto. Se asocia con mutaciones en
por lo menos tres genes diferentes.

Es caracterizado por el crecimiento de tumores benignos cubiertos por
capas de cartilago en areas de crecimiento activo de hueso,
particularmente en la metafisis de los huesos largos (Figura 1). Existen
evidencias de alteracién en la remodelacion metafisaria con deformacion



del hueso afecto y retraso asimétrico del crecimiento longitudinal éseo.
Estas capas de cartilago son encontradas primariamente en la region
yuxta epifisal de mas rapido crecimiento en la porcion final de huesos
largos. Pueden ser redondeados o afilados y contindan creciendo
mientras el nifo crece. Terminan de crecer cuando finaliza el
crecimiento de la persona.

Esta afeccion es similar en ambos sexos, aunque existe una predileccion
por el masculino y se estima que ocurre en uno de cada 50 000
personas. Es frecuente también su aparicion en el borde vertebral
escapular, costillas y crestas iliacas. Se acompana de dolor y las mas
comunes deformidades incluyen corta estatura, discrepancia en longitud
de extremidades, deformidades en valgo de rodillas y tobillos, asimetria
de pectorales, cintura pélvica, arqueamiento del radio con desviacion
cubital de la mufeca y subluxacién de la cabeza radial. Dependiendo de
su localizacion, también puede aparecer dolor o entumecimiento por
compresion de nervios, compromiso vascular, irritacion de tendones y
musculos, asi como disminucion en el rango de movimiento articular.

Pacientes con esta enfermedad tienen un incremento de riesgo de
presentar condrosarcomas en el futuro. El crecimiento de una lesién
después de la madurez del esqueleto debe levantar una sospecha de
malignidad. Adicionalmente, la presencia en un adulto de wun
osteocondroma con un casquete del cartilago mayor de 2 a 3 cm,
calcificaciones dispersas en la cubierta cartilaginosa, o desarrollo de una
masa de tejidos blandos con calcificaciones o sin éstas, se asocia a un
aumento de la oportunidad de malignidad. Las lesiones alrededor de la
cintura escapular y pelvis son las que tienen mayor riesgo de
complicaciones.

La cirugia, terapia fisica y alivio del dolor son las opciones de
tratamiento. Histoéricamente, John Hunter fue quizas el primero en
comentar acerca de esta afeccion. En 1786 describid un paciente. En
1814, Boyer publicéd la primera descripcién de una familia con exostosis
multiple congénita y esto fue seguido por la descripciéon de Guy de una
segunda familia en 1825. La mayoria de los aspectos clinicos de la
enfermedad son descritos a finales de los anos 1800. El término
exostosis multiple es dado por Virchow en 1876. En 1891, Bessel-Hagen
fue el primero en discutir acerca del crecimiento excéntrico e irregular
de osteocondromas en el antebrazo y los consiguientes problemas
causantes. Esta entidad es introducida en la literatura americana por
Ehrenfried.

En 1943 Jaffe hizo una significante contribucion para elucidar mas alla
de la enfermedad y ayudar a diferenciarla de la enfermedad de Ollier.
Como la exostosis multiple congénita, la enfermedad de Ollier tiene



muchas lesiones cartilaginosas benignas en hueso pero son
encondromas localizados en el interior de los huesos tubulares.

Sinonimia: osteocondromatosis, osteocondromata multiple hereditario o
congénito, displasia condral osteogénica, osteoma condral,
condrodisplasia deformante, enfermedad exostdsica, condrodisplasia
deformante hereditaria, osteomatosis multiple, enfermedad osteogénica,
y aclasia diafisaria entre otras.

La exostosis multiple hereditaria es frecuentemente encontrada en
caucasicos y afecta 0.9 a 2 individuos por 100.000; se identifican
predominios mas altos de la condicién en comunidades aisladas tal como
los Chamorros de Guam (isla occidental del pacifico, perteneciente a
EUA) o el Ojibway, comunidad india de Pauingassi en Manitoba, Canada.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un paciente masculino de 20 anos de edad, raza negra, que
es atendido en el departamento de consulta externa del Hospital Estatal
de Oshakati, republica de Namibia en noviembre de 2009.

El enfermo de baja estatura aquejaba dolor en zonas cercanas a las
articulaciones de los miembros, presentaba deformidades de las
extremidades superiores e inferiores debido al aumento de volumen en
ambas mufecas, extremo distal de muslos y proximal de ambas
piernas, de consistencia pétrea, adherido a planos profundos, bien
delimitados y no movibles. Limitacion de los movimientos de ambas
rodillas, tobillos y mufiecas, debido a un rango articular no funcional,
cojera durante la marcha y discrepancia en longitud de todos los
miembros. Referia ademas sensacidon de entumecimiento distal en todos
los miembros, pero no de forma mantenida.

Se examina minuciosamente al paciente en las posiciones de sentado,
de pie y en decubito supino y prono sin vestuario alguno (siempre
cuidando el pudor). Alegaba como dato adicional que su padre
presentaba similares caracteristicas fisico anatémicas a él.

DISCUSION DEL CASO

El diagnodstico diferencial se realiza teniendo en cuenta el curso evolutivo
gue habian tenido las lesiones, asi como la clinica y radiologia de otros
tumores benignos de origen cartilaginoso, tales como: osteocondroma
solitario, encondromatosis o enfermedad de Ollier, condroma peridstico



yuxtacortical, condroblastoma, osteocondromatosis sinovial y el
condrosarcoma (como tumor maligno).

El diagndstico definitivo de Exostosis multiple hereditario fue hecho
teniendo en cuenta la historia de antecedentes familiares, interrogatorio,
el examen fisico y estudios radiolégicos. La confirmacién de la entidad
no fue posible realizarla por estudios histolégicos, pues el paciente no
aceptd el tratamiento quirdrgico, no obstante la radiografia simple es
una técnica no invasiva, econdmica que proporciona una imagen
patoldgica grosera de un tumor del hueso. Se considera una de las
herramientas de diagndstico mas eficaces en la oncologia ortopédica y a
menudo puede, por si solo, proporcionar un diagndstico correcto.

El tratamiento consistid en la administracion de antiinflamatorios no
esteroideos y analgésicos para disminuir y aliviar la inflamacion y el
dolor de las zonas afectadas respectivamente, terapia fisica y
rehabilitacion, uso de calzado ortopédico y deambulacidén con ayuda de
muletas.

A finales del mes de febrero de 2010, durante seguimiento clinico por
consulta se constataron resultados alentadores, pues el rango de
movimientos articulares logrados fue adecuado para la realizacién de las
principales funciones diarias, habia ausencia de dolor articular y la
marcha era satisfactoria pues se habia corregido la discrepancia de
miembros inferiores con el uso de calzado ortopédico. Las deformidades
l6gicamente persistian, pero el estado general y funcional del paciente
era satisfactorio. La valoracion clinica radioldgica continlo
bimestralmente hasta la culminacion de este trabajo en el pais.
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ANEXOS.

Figura 1.
Exostosis osteocartilaginosa multiple

@
Nt m

—_—

ﬁl

|

=
q ((((((@ :\
V% (@-&[%l

(
it N
il'll'll'il'iir\ik
Y
{

4'1~ e C:_H@l‘ o

- -—
— e

=)

i
& \fﬁ%

B9 Localizaciones frecuentes
mm Localizaciones menos frecuentes

/,

f

| "
— e




Figura 2. RADIOGRAFIAS REALIZADAS AL PACIENTE.
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