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RESUMEN

Fundamento: el osteocondroma es el tumor dseo benigno frecuente en la edad pediatrica y la
exostosis multiple hereditaria en sus variedades, con un patron de herencia autosémica dominante, con dis-
tribucion simétrica por casi todo el esqueleto, aunque puede existir distribucidn asimétrica en dos de los tres
genotipos de la enfermedad.

Objetivo: presentar una familia portadora de exostosis multiple hereditaria, diagnosticada de for-
ma multidisciplinaria, por aspectos clinicos, radiolégicos e histopatoldgicos.

Caso clinico: se presenta un caso de una familia con malformaciones musculos esqueléticos. Pre-
domind la estatura baja y las lesiones nodulares duras no dolorosas en brazos, antebrazos, muslos, piernas,
costillas y escapulas, con deformidades en regiones proximales y distales en ambos brazos, antebrazos; asi
como en tercio proximal y distal de las piernas. En las radiografias se observaron lesiones en la diafisis de los
huesos afectados de diferentes aspectos, ovaladas, lobuladas y alargadas, las cuales estan bien delimitadas.
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A todos los pacientes se les realizd exdmenes de laboratorio, los cuales fueron normales y recibieron trata-
miento quirdrgico con reseccidén de las tumoraciones mas prominentes y las que presentaron mayor tenden-
cia a la malignizacién, como son las de las costillas, escapula, pelvis y hombros.

Conclusiones: la exostosis multiple hereditaria se considera una enfermedad poco frecuente en
nuestro medio y el tratamiento de eleccidn es el quirdrgico para mejorar las manifestaciones clinicas.

DeCS: MULTIPLE HEREDITARIA/cirugia; GENETICAS CONGENITAS;

OSTEOCONDROMA; ADULTO; INFORMES DE CASOS.

ENFERMEDADES

ABSTRACT

Background: osteochondroma is the most common benign osseous tumor in pediatric age and he-
reditary multiple exostoses is one of its types with a pattern of dominant autosomal heredity and a symmet-
rical distribution in almost all the skeleton, although an asymmetrical distribution can appear in two of the
three genotypes of the disease.

Objective: to present the case of a family that suffers from hereditary multiple exostoses diag-
nosed in a multidisciplinary way from clinical, radiological, and histopathological aspects.

Clinical case: the case of a family with muscular-skeletal malformations is presented. Short height pre-
dominated, as well as non-painful hard nodular lesions in arms, forearms, thighs, legs, ribs, and scapulas
with deformities in proximal and distal areas in both arms and forearms and in the proximal and distal third
of the legs. From the radiological point of view, lesions of different aspects (oval, lobate, elongated) and of
well-defined appearance were observed in the diaphysis of the affected bones. All the patients underwent
laboratory exams, the results of which were normal. The patients underwent surgical treatment with remov-
al of the most prominent tumors and mainly those which presented a greater tendency to become malig-
nant, like rib, scapula, pelvis and shoulder.

Conclusions: hereditary multiple exostoses constitute an infrequent illness in our environment
and surgical treatment is the best choice to improve the clinical manifestations.

DeCS: EXOSTOSES, MULTIPLE HEREDITARY/surgery;
OSTEOCHONDROMA; ADULT; CASE REPORTS.

GENETIC DISEASES, INBORN;

INTRODUCCION

Tachdjian MO 'en su libro escribié que el primer
nombre de esta enfermedad, condrodisplasia defor-
mante hereditaria, fue propuesto por Ehrenfried A,
pero esa conceptualizacion se desechd debido a la
confusiéon de esa enfermedad con la discondroplasia

de Ollier L; y fue Jaffe HL en el afio 1943 quien
aporto el nombre de exostosis multiple hereditaria.

A nivel mundial, la prevalencia estimada de esta
enfermedad es de 150 000 a 100 000 enfermos en
poblacién general. ? Predomina en las metéfisis
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mas activas (proximal de himero y alrededor de la
rodilla.?

La exostosis multiple hereditaria obedece a una
herencia autosémica dominante, caracterizada por
multiples exostosis, En la actualidad, se han identi-
ficado tres genes en relacion con la enfermedad;
los que se conocen como EXT 1(8g24. 1) en el cro-
mosoma 8, EXT 2(11p11-p13) en el 11y EXT 3
(19p) en el cromosoma 19. *> Los dos primeros
son responsables del 90 % o mas de los casos y
alrededor de dos tercios de los pacientes poseen
antecedentes patoldgicos familiares de la enferme-
dad. Las que se presentan con una distribucion si-
métrica por casi todo el esqueleto, aunque igual-
mente puede observarse con una distribucién asi-
métrica en dos de los tres genotipos.®

CASO CLINICO

Se presenta el caso de una familia nuclear, consti-
tuida por los dos padres y una descendiente de esa
unién conyugal. El padre es un hombre blanco,
masculino, de 50 afos de edad, el cual refiere un
matrimonio anterior, del que nacieron dos hijos
varones, uno de 27 y otro de 25 afios de edad. Del
segundo y actual matrimonio nacié una hija hem-
bra, de siete afios de edad, los cuales no tienen
antecedentes patolégicos personales de padecer
de enfermedad y han sido diagnosticados de exos-
tosis multiple hereditaria por estudio clinico radio-
I6gico e histopatoldgico.

Al realizar el estudio clinico se observé que todos
presentan baja estatura (figura 1) y lesiones nodu-
lares duras no dolorosas en antebrazos (figura 2),
muslos, piernas, costillas y escapulas, con defor-
midades en regiones proximales y distales en am-
bos brazos, antebrazos; asi como en tercio proxi-
mal y distal de las piernas (figura 3). En todos los
casos, los exdmenes de laboratorio fueron norma-
les. En las radiografias se pudo apreciar exostosis
Oseas en las zonas afectadas. Los cuatros pacien-

tes recibieron tratamiento quirlirgico con reseccion
de las tumoraciones mas prominentes y de aque-
llas las cuales presentan una mayor tendencia a la
malignizacidn, como son las de las costilla, escapu-
la, pelvis y hombro. El padre y los dos hijos refie-
ren que le hicieron biopsia y el diagndstico fue de
exostosis multiple hereditaria. La nifia fue la ultima
en diagnosticarle la enfermedad fue, operada vy el
resultado de la biopsia informd, que la cabeza del
fémur estd formada por cartilago hialino benigno
de grosor variable y delimitada periféricamente por
pericondrio mediante la cual con los antecedentes
familiares se confirmd el diagndstico de exostosis
multiple hereditaria.

DISCUSION

Esta enfermedad es un sindrome caracterizado por
el desarrollo de multiples osteocondromas, vy
muestra un patron genético autosémico dominan-
te. ® Se presentan como lesiones multiples, funda-
mentalmente en la diafisis de huesos de las extre-
midades (figura 4), pero también pueden involu-
crar a las costillas y huesos de la cintura escapular
y pélvica; en menor grado a vértebras, esterndn,
columna y huesos del carpo y tarso.® Lo cual se
evidencid en los cuatros pacientes estudiados.

En los casos presentados no tuvieron complicacio-
nes, pero en la literatura médica revisada refieren
las siguientes:

a) Complicaciones intratoracicas: son secundarias
a osteocondromas costales (hemotdrax, laceracio-
nes diafragmaticas pericardicas y lesiones pleura-

les), resultantes del efecto mecanico de vecindad.
10,11

b) Complicaciones nerviosas: la mas frecuentes
son a nivel del nervio peroné.!?

c) Complicaciones vasculares: producidas por el
desplazamiento de vasos, estenosis, oclusion vas-
cular, formacién de seudoaneurismas y trombosis
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Figura 1. Estatura baja

Figura 2. Lesiones nodulares duras no

dolorosas en antebrazo

Figura 3. Deformidad 6sea en valgo

femorotibial
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Figura 4. Lesiones multiples en la diafisis

arterial y estos ultimos son mas frecuente a nivel
de la rodilla, los que involucran generalmente a la
arteria poplitea.***

d) Transformacion maligna: es la complicacion mas
temida, la misma se debe a un condrosarcoma que
deriva del capuchén cartilaginoso de la lesion, cer-
cano al 5 % de promedio. °

Se presenta durante la primera década de la vida,
con una edad media de diagndstico a los ocho afios
de edad. A diferencia de otras encondromatosis,
una vez que se cierran los cartilagos de crecimien-
to, se detiene la formaciéon de nuevos encondro-
mas. En las malformaciones musculo esqueléticas,
las que se reportan con mayor frecuencia de apa-
ricién son:

a) Acortamiento del cubito con arqueamiento
del radio.

b) Luxacion de la cabeza radial.

c) Cadera en coxa valga.

d) Crecimiento asimétrico de las extremidades.
e) Baja estatura.

f) Angulacion en varo o valgo de la rodilla.

g) Deformidad de tobillo en varo o valgo.®

El diagndstico diferencial se establece con la enfer-
medad de Ollier L o encondromatosis multiple, des-
crita por primera vez en 1900 por el cirujano fran-
cés Leopold Ollier, citado por Cammarata-Scalisi F
et al, °lo cual resulta ser una alteracién infrecuen-
te, sin predominio de género o familia, caracteriza-
da por multiples encondromas y areas de cartilago
displasico, con una prevalencia estimada de uno en
100 000, con etiologia incierta y marcado predomi-
nio unilateral 3.

El sindrome de Maffucci A, fue inicialmente descrito
por el patélogo italiano Angelo Maffucci en el afio
1881. Citado por Hua Gao et al, !” este es mas in-
frecuente y se caracteriza por la asociacion de en-
condromatosis y hemangiomas; este Ultimo puede
afectar la piel, mucosas y 6rganos internos.

En la enfermedad de Ollier L y en el sindrome de
Maffucci A, las lesiones son unilaterales. En este
ultimo, se aprecian ademas hemangiomas, y am-
bas enfermedades no son hereditarias, se afectan
los huesos largos de las extremidades y cortos de
las manos y pies, respectivamente; mientras que
la exostosis multiple es hereditaria bilateral y si-
métrico y de predominio autosémico dominante.*

164



CONCLUSIONES

La exostosis multiple hereditaria entre las varian-

tes de osteocondroma se considera la mas fre-

cuente, con un patrén genético autosdmico domi-
nante. En el caso que se presentd se hizo el diag-

nostico por estudio clinico, radiografia e histopato-

Iégico. Por la revisidn realizada se llegé a la con-

clusidon que fue la primera presentacién de una fa-

milia con esta enfermedad en la provincia.
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