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RESUMEN

Introducciéon: la osteocondromatosis multiple hereditaria, entidad autosdémica
dominante, que se caracteriza por el crecimiento de multiples tumores benignos
llamados osteocondromas.

Presentacion del caso: paciente femenina de 12 afos de edad, que acude a consulta
refiriendo dolor constante en rodilla derecha, méas acentuado con la marcha. Examen
fisico SOMA: Aumento de volumen de rodilla derecha hacia sus caras externas e internas
con dolor a la palpacidn, se palpa masa dura, no movible, de bordes irregulares. También
se constatan tumoraciones de similares caracteristicas en ambos hombros y rodillas.
Discusion: se le realizan radiografias, observando lesiones dseas en la metafisis proximal
de ambos humeros a predominio derecho. Exostosis a nivel de metafisis proximal y distal
de ambos fémures, en tibia y peroné bilateral. En rodilla derecha se observa crecimiento
hacia la linea media de la tumoracion del peroné desplazando en valgo la metafisis

proximal de la tibia.
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Conclusiones: se plantea una exostosis multiple como diagnéstico.

Se realizé tratamiento quirudrgico escisiéon tumoral del extremo proximal del peroné de
la rodilla derecha y de la cara interna de la metafisis proximal de la tibia y biopsia que
confirmé el diagndstico.

Palabras clave: Exostosis; Osteocondromatosis; Exostosis multiple hereditaria; Imagen

por resonancia magnética; Radiografia digital.

ABSTRACT

Introduction: hereditary multiple osteochondromatosis, an autosomal dominant entity,
characterized by the growth of multiple benign tumors called osteochondromas.

Case presentation: 12-year-old female patient, who comes to the consultation referring
to constant pain in the right knee, more accentuated with the gait. PHYSICAL exam
SOMA: Increase of volume of right knee towards their outer and inner faces with pain
to palpation, it palps hard mass, not movable, of irregular edges. Tumors of similar
characteristics are also found in both shoulders and knees.

Discussion: X-rays are performed, observing bone lesions in the proximal metaphysis of
both humeruses to right predominance. Exostosis at the level of proximal and distal
metaphysis of both femurs, in tibia and bilateral fibula. In the right knee, growth is
observed towards the midline of the fibula tumor displacing the proximal metaphysis of
the tibia in valgo.

Conclusions: Multiple exostosis is raised as a diagnosis.

Surgical treatment was performed tumor excision of the proximal end of the fibula of
the right knee and the inner face of the proximal metaphysis of the tibia and biopsy that
confirmed the diagnosis.

Key words: Exostosis; Osteochondromatosis; Hereditary multiple exostosis; Magnetic

resonance imaging; Digital radiography.

RESUMO
Introdugdo: osteocondromatose multipla hereditdria, uma entidade autossémica
dominante, caracterizada pelo crescimento de multiplos tumores benignos chamados

osteochondromas.
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Apresentacdo do caso: paciente do sexo feminino de 12 anos, que chega a consulta
referindo-se a dores constantes no joelho direito, mais acentuadas com a marcha.
Exame FiSICO SOMA: Aumento do volume do joelho direito em direcio aos seus rostos
externos e internos com dor a palpac¢do, palpa massa dura, ndao moével, de bordas
irregulares. Tumores de caracteristicas semelhantes também s3ao encontrados em
ambos os ombros e joelhos.

Discussao: S3o realizados raios-X, observando lesdes ésseas na metafise proximal de
ambos os Umeros a predominancia direita. Exostose ao nivel de metafisica proximal e
distal de ambos os fémures, na tibia e fibula bilateral. No joelho direito, observa-se
crescimento para a linha média do tumor de fibula deslocando a metafisica proximal da
tibia em valgo.

Conclusdes: A exostose multipla é levantada como diagndstico.

Foi realizado tratamento cirdrgico excisdao tumoral da extremidade proximal da fibula
do joelho direito e da face interna da metafise proximal da tibia e bidpsia que confirmou
o diagnéstico.

Palavras-chave: Exostose; Osteocondromatose; Exostose multipla hereditaria; Imagem

de ressonancia magnética; Radiografia digital.

Recibido: 8/4/2020
Aprobado: 15/4/2020

Introduccion

La osteocondromatosis multiple hereditaria (OMH) también se ha denominado como
exostosis cartilaginosa multiple, exostosis hereditaria multiple, osteocondromatosis
congénita, osteocondromatosis familiar, osteocondromatosis hereditaria,
condrodisplasia hereditaria deformante y aclasiadiafisaria. Es una entidad autosdmica
dominante que se caracteriza por el crecimiento de multiples tumores benignos
llamados osteocondromas. Estos se conforman de hueso cartilaginoso que crece de la

metafisis de los huesos largos hacia afuera, y pueden ir en nimero desde dos hasta
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cientos. La OMH consiste en un defecto de la actividad osteoclastica de las metafisis de
los huesos durante el proceso de remodelacién en la nifiez o adolescencia temprana.
Durante el desarrollo esquelético, aumentan de tamafio y gradualmente se osifican;
dejan de crecer al alcanzar la maduracién esquelética después de la cual no aparecen
nuevos ostoecondromas. (!

La primera descripcidn de un paciente con exostosis multiple esta atribuida a Hunter en
1786. En 1814 Boyer, publicd la primera descripcion de una familia con exostosis
multiple hereditaria, seguido por Guy, la descripcion de una segunda familia en 1825. El
termino exostosis multiple fue dado a esta condicién por Virchow en 1876. Por los
finales de 1800, la mayor parte de los aspectos clinicos de la enfermedad estuvieron
descritas. @ Fue descrita ademds por Bessel-Hagen en 1891. (34

Ehrenfried introdujo le exostosis multiple familiar HME en la literatura americana en
1915, y en 1943, Jaffe hizo una significativa contribucion elucidando la enfermedad y
ayudando a diferenciarla de los trastornos de la enfermedad de Ollier (multiple
encondromatosis). (1256

La verdadera prevalencia de la enfermedad no se conoce pues muchos pacientes con
lesiones asintomaticas nunca son diagnosticados. ) Aunque algunos autores refieren
que se estima en 1: 50.000. 3 8)

El osteocondroma es el tumor 6seo benigno mas frecuente (30 % de los tumores dseos
benignos). Representa hasta un 15 % de los tumores éseos y es hallado en un 1-2 % de
la poblacién general. &9

Tiene una herencia autosémica dominante. Se han identificado tres loci en relacion con
la enfermedad: EXT1, en el cromosoma 8q23-q24. 34

En la actualidad se sabe que, a nivel molecular, los genes de exostosina (familia de genes
EXT) expresan glucoproteinas que participan en el transporte, proliferacion vy
diferenciaciéon de los condrocitos. Se ha descrito que el gen EXT1 esta localizado en el
cromosoma 824, donde se producen del 44-66% de las mutaciones de la OMH. El EXT2
se localiza en el cromosoma 11p11-p12. En este gen se puede presentar hasta el 30% de
las mutaciones. El EXT3 se localiza en el cromosoma 19p y pudiera contener algunas

mutaciones que condicionan este padecimiento. (134210
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La media de edad de presentacion de OMH es de 3 afos y el 96% de los casos han sido
diagnosticados antes de 12 afios de edad. (3

La mayoria son asintomaticos y son lesiones benignas que no afectan a la esperanza de
vida, aunque los osteocondromas tienen posibilidad de malignizacién (condrosarcomas)
(359 en un 3-7%. G

El método de imagen de eleccidon para evaluar al paciente con osteocondromas es la
radiografia simple. (!

El manejo incluye la extirpacidn de los osteocondromas cuando ocasionan problemas
funcionales (irritacion persistente con bursitis o compromiso neurovascular) o
deformaciones. El tratamiento definitivo incluye la escisién marginal de la exostosis
activa, incluyendo el capuchodn cartilaginoso y el pericondrio que lo envuelve. La
recurrencia global tras la reseccidon es de aproximadamente 2%, siendo mas frecuente
cuando se extirpa en la infancia, debido al potencial de crecimiento. Se deben corregir
las deformidades en valgo y las angulaciones, mediante procedimientos como

hemiepifisiodesis, osteotomias y alargamientos. )

Presentacion de caso

Paciente femenina de 12 afios de edad, que acude a consulta refiriendo dolor constante
en rodilla derecha, mas acentuado con la marcha.

Examen fisico SOMA:

Aumento de volumen de rodilla derecha hacia sus caras externas e internas con dolor a
la palpacion, se palpa masa dura, no movible, de bordes irregulares. También se
constatan tumoraciones de similares caracteristicas en ambos hombros y rodillas. Se le
realizan radiografias, observando lesiones éseas en la metafisis proximal de ambos

humeros a predominio derecho donde se muestra en la figura 1.

684



VERSION ON-LINE: ISSN 1028-4818
Multimed. Revista Médica. Granma RPNS-1853

Fig.1. Lesiones dseas en la metafisis proximal de ambos humeros.

En rodilla derecha se observa crecimiento hacia la linea media de la tumoracién del
peroné desplazando en valgo la metafisis proximal de la tibia en la cual se observa en la
figura 2 y figura 3. Se plantea una exostosis multiple como diagnéstico.

Se realizé tratamiento quirudrgico escisiéon tumoral del extremo proximal del peroné de
la rodilla derecha y de la cara interna de la metéfisis proximal de la tibia y biopsia que

confirmé el diagndstico.

Fig.2. Exostosis a nivel de metafisis proximal y distal de ambos fémures.
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4

Fig.3. Tumoracion del peroné desplazando en valgo la metafisis proximal de la tibia.

Discusion
Alrededor de dos tercios de los pacientes tienen antecedentes familiares de la
enfermedad. (14 Afecta a los hombres 1,5 veces mas que a las mujeres. (368 Sin
embargo, algunos autores plantean que parece afectar ambos sexos de modo
semejante. (7.8)
La penetrancia es del 96% en mujeres y 100 en hombres. La persona afectada tiene el
50% de probabilidad de transmitir el rasgo de la entidad a su descendencia. (!
Inicialmente el diagndstico de la exostosis ese en la primera década de la vida en mas
del 80% de los individuos, pero algunas veces el diagnostico se realiza tempranamente
por presentar una historia familiar positiva.
La media de edad de presentacion de OMH es de 3 afios Y y el 96%de los casos han
sido diagnosticados antes de 12 afios de edad. (7)
En nuestro caso se recoge el antecedente de la madre de presentar lesiones éseas al
interrogatorio, no especificando el nombre de la enfermedad. Su diagndstico se realiza
a los 8 afios.
Se caracteriza por el desarrollo de 2 o mas osteocondromas. @) La localizacién mas
comun de los osteocondromas es en huesos largos, principalmente en humero proximal,
fémur distal y proximal, tibia y peroné; (12 sin embargo, también pueden verse

afectados huesos de la columna, la pelvis, las costillas y las escapulas. (1)
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Los huesos faciales no estan afectados; las manos, en cambio, si suelen afectarse. La
distribucién suele ser simétrica y bilateral, aunque se han descrito casos con
compromiso unilateral. (3)

Son particularmente frecuentes alrededor de la rodilla, donde tiene mas probabilidades
de sufrir una degeneracién maligna. @) La probabilidad de afectar la rodilla se describe
con 94% y el humero proximal en un 50%. (12

El fémur se afecta aproximadamente dos veces mas comunmente que la tibia. Lesiones
del fémur proximal han sido reportadas hasta un 30% en algunos estudios y un 90% en
otros y la afectacion distal también es variable. (2

La localizacién de las lesiones, los signos y sintomas que presentd el paciente
diagnosticado, se corresponden con los descritos en la literatura sobre exostosis
multiple hereditaria.

El diagndstico se establece clinica y radiolégicamente. (1612 En caso de duda diagndstica,
se puede realizar tomografia computarizada (TC) y resonancia magnética (RM). En
Gltima instancia se sugiere biopsia excisional del drea lesionada. (12

Se pueden producir acortamientos de las extremidades, escoliosis, fracturas patoldgicas
o pseudoartrosis, coxa valga bilateral, ensanchamiento progresivo de la metafisis
proximal del fémur, acortamiento del cubito con deformacién del radio/subluxacion
radio-humeral, valgo de rodillas y tobillos, asi como disminucidn de la estatura debido a
las deformaciones y angulaciones. (!

Las deformidades del antebrazo y el acortamiento del cubito ocurren en un 30 a 70% de
los pacientes con osteocondromatosis multiple hereditaria (OMH), produciendo
deformidades angulares y pérdida de la movilidad. (311 12)

El tratamiento que en la actualidad ha demostrado efectividad y mejores resultados es
la cirugia. Esta se reserva para los afectados que presentan sintomas y/o deformidades
causadas por los osteocondromas. Los procedimientos que se llevan a cabo incluyen la
escision tumoral, osteotomias correctivas, procedimientos para alinear o aumentar de
tamafio los huesos, la epifisiodesis y hemiepifisiodesis. (!

En este caso realizamos escisién del tumor por dolor y deformidad en valgo.
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Conclusiones

La osteocondromatosis multiple o exostosis multiple hereditaria es una enfermedad que
se asocian a deformidades esqueléticas. Su diagndstico es clinico y radioldgico, y
debemos tener en cuenta los antecedentes familiares. La extirpacion de los

osteocondromas se realiza cuando ocasionan problemas funcionales o deformaciones.
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