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RESUMEN 

La exostosis hereditaria múltiple es un trastorno autosómico dominante que se suele 
presentar en las dos primeras décadas de la vida. Caracterizada por el remodelado 
metafisaria alterado y crecimiento óseo asimétrico con acortamiento secundario de los 
huesos de las extremidades. Estas exostosis óseas rodeadas de cartílagos se hacen 
prominentes a las partes blandas, se diferencia de la enfermedad de Ollier en que esta 
última no es hereditaria. Se presentó el caso de una mujer de 36 años, que presentaba 
acortamiento de los miembros especialmente, cubito y radio, metacarpianos y 
metatarsianos. Su hijo de 18 años afectado también de dicha enfermedad presentaba 
una deformidad de Madelung asociada (acortamiento de cubito y radio con 
arqueamiento del radio). 
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ABSTRACT 



Multiple hereditary exostosis is an autosomal dominant disorder, usually found in the 
first two decades of life. It is characterized by the altered metaphyseal remodeling and 
asymmetric bone growth with a secondary shortening of extremities bones.  These 
bone exostoses surrounded by cartilages become prominent to the soft parts, and are 
different from the Ollier disease because this last one is not hereditary.  The authors 
present the case of a woman, aged 36 years, presenting a shortening of the members, 
especially ulna and radius, metacarpus and metatarsus. Her 18-years-old son was also 
affected by this disease, having an associated Madelug deformity (shortening of ulna 
and radius, and radius bowing). 
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INTRODUCCCION 

La exostosis múltiple es una enfermedad poco frecuente, autosómica 
dominante.  Caracterizada por la presencia de múltiples proyecciones óseas rodeadas 
de cartílago, producto de un crecimiento anárquico del tejido óseo, frecuentemente se 
ubica en las metáfisis de los huesos largos.  

Cierta correlación fenotipo genotipo donde las mutaciones en el gen EXT1 se asocian a 
un fenotipo más grave y a un mayor riesgo de condrosarcoma que las que ocurren en 
EXT 2. En el gen EXT1 (8q24. 1) el mayor número de mutaciones, aproximadamente 
un tercio se encuentran localizadas en el exón 2. En el gen EXT 2(11p11-p13) se 
concentran mayoritariamente en los exones 2,3,4 y 7 y EXT 3(19p) en el cromosoma 
19, aunque los dos primeros son responsables del mayor porcentaje de casos. Por lo 
que al heredarse con un patrón autosómico dominante significa que una copia del gen 
alterado en cada célula es suficiente para expresar la enfermedad. 

En algunos casos una persona afectada hereda la condición de un progenitor 
afectado.(1,2,3) 

Diversos estudios han establecido la prevalencia estimada de esta condición es 1 en 
50000.(4) En EEUU a 1 en 100 000 en la población Europea.(4) Afecta al sexo masculino 
en una proporción 7:3 con respecto al sexo femenino y su diagnóstico suele ser tardío. 
La radiología es la principal fuente de diagnóstico.(5,6,7,8) 

Esta entidad fue clasificada por el Comité Internacional de Displasias Oseas dentro del 
grupo de anomalías del desarrollo de los componentes del esqueleto.(5,9) 



Las prominencias locales de la cortical del hueso están cubiertas por una capa de 
cartílago hialino, proliferante que genera hueso endocondral desde su lado interior, 
formando así el osteocondroma. 

Se describen asociaciones con otras entidades como la metacondromatosis, el 
síndrome de Langer Giedion, el síndrome de Down,(6) la leucemia mieloide aguda(7) y la 
espondilitis anquilosante.(8) El condrosarcoma suele ser la tumoración maligna 
secundaria a la exostosis cartilaginosa,(10) dependiendo del gen EXT 1.(1,6-8,10) 

Se presentan como lesiones múltiples, fundamentalmente en la diáfisis de huesos de 
las extremidades, pero también pueden involucrar a las costillas y huesos de la cintura 
escapular y pélvica; en menor grado a vértebras, esternón, columna y huesos del 
carpo y tarso.(11) 

De acuerdo con la revisión de la literatura cubana, parece ser estos los primeros casos 
reportados de dicha entidad en el Hospital “Comandante Faustino Pérez Hernández”, 
de Matanzas y este trabajo tiene como objetivo la presentación de un caso para la 
comunidad médica. 

  

  

PRESENTACIÓN DE CASOS 

Se presentó un caso de una madre de 45 años, la que fue estudiada cuando pequeña, 
y diagnosticada como una enfermedad de Ollier.  Solicitó realizarle a su único hijo 
varón, de 19 años, una encuesta ósea porque presentaba una estatura pequeña y 
deformidades dolorosos con limitaciones de movimientos en ambos antebrazos. En 
ambos, el desarrollo neurológico en sus infancias y actuales fueron normales, ambos 
universitarios. En cuanto a su desarrollo óseo se presentó acortamiento en ambos 
casos de la talla y alteración del eje de los miembros, dado por deformidades en 
regiones proximales y dístales de ambos brazos y antebrazos, así como en tercio distal 
de tobillos no dolorosas. Limitación de la movilidad articular dado por dolor a algunos 
movimientos de ambas muñecas. 

Se realizan estudios radiográficos, así como fotos de los acortamientos de falanges de 
manos y pies. 

En rayos x se observó:  

• Exostosis (flechas) en regiones metafisaria de ambos húmeros (Fig. 1). 
• Fémur izquierdo y ambas tibias. Flechas. (Fig. 2).  
• Acortamientos de falanges distales de ambos pies. Flechas (Fig. 3) 

  



 
Fig. 1. Exostosis en regiones metafisaria de ambos húmeros. 

  

 
Fig. 2. Fémur izquierdo y ambas tibias.  

  

 
Fig. 3. Acortamientos de falanges distales de ambos pies. 

  

Como se ha expresado, además de presentar talla pequeña, tenía  las siguientes 
deformidades: 

• Deformidad en sable región distal y acortamiento del radio, deformidad de 
Madelung. Flechas. (Fig. 4).  

• Exostosis en región metafisaria distal y proximal del fémur. Flechas. (Fig. 5). 
• Acortamiento de 4ta falange distales de ambas manos y 2da, de mano 

izquierda. 

  



 
Fig. 4. Deformidad en sable región distal y acortamiento del radio, deformidad de 

Madelung. 

  

 
Fig. 5. Exostosis en región metafisaria distal y proximal del fémur. 

  

  

DISCUSION 

En este estudio se presentaron los hallazgos clínicos y radiológicos y de los 2 
pacientes, con línea directa de consanguinidad (madre e hijo). Con diagnóstico de 
exostosis múltiple atendidos en el Servicio de Imagenologia del Hospital “ Comandante 
Faustino Pérez Hernández”. 

En estudio realizado por el Rodríguez Rodríguez EI, et al. en el Hospital Pediátrico 
Universitario de Camagüey, donde estudia una familia con dicha entidad, fueron 
afectados la diáfisis de huesos de las extremidades, costillas y huesos de la cintura 
escapular y pélvica; en menor grado a vértebras, esternón, columna y huesos del 
carpo y tarso.(11,12) 

Estudios como los de Vanhoenacker y et al.(13) se refieren a 31 pacientes con exostosis 
múltiple, correspondientes a dos familias en cuatro generaciones, donde los sitios 
comunes de localización fueron la región frontal y craneal, mandíbula, húmero, 



columna, cadera, rodillas, tibia y peroné. En estos pacientes, las afectaciones son a 
nivel de antebrazos, rodillas, tibia, peroné, costillas y cráneo.  

Además de las enfermedades citadas con anterioridad existe referencia a la asociación 
de la exostosis cartilaginosa múltiple con la leucemia mieloide aguda.(7) A su vez 
autores como Olmez, et al.(8) relacionaron otras enfermedades con lesiones parecidas a 
la exostosis como son el síndrome de Ehlers-Danlos y la hipofosfatemia hereditaria, en 
estas las exostosis están localizadas en sitios de músculos y tendones, muñecas, 
antebrazos y pies. 

La madre en este caso fue estudiada cuando adolescente concluyendo que era una 
enfermedad de Ollier la que se caracteriza por no ser hereditaria, pero al su progenitor 
tener la misma enfermedad se concluye como una exostosis hereditaria múltiple. 
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