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Enfermedad de las exdstosis
multiples cartilaginosas

RESUMEN

La enfermedad de las ex0stosis multiples
cartilaginosas se (ransmile como un rasgo autosdmico
dominante y se caracteriza por la existencia de
excrecencias dseas que originan deformidades dseas
secundarias. A diferencia de las encondromatosis
tienen tendencia a la afectacion bilateral aunque de
forma no completa simétrica. Las exoOstosis se
advierten como mumoraciones delimitadas no
dolorosas v firmemente adheridas al hueso
subyacente. El diagnostico es fundamentalmente
radiolégico aunque pueden existir en ocasiones
dudas razonables con la condromalosis interna y
demas procesos agrupados en la nomenclatura
internacional de enfermedades constitucionales
6seas. Presentamos un caso de enfermedad de las
exoOstosis maltiples cartitaginosas en un paciente de
10 anos de edad.
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ABSTRACT

The multiple carttlaginous exostoses disease is
transmitted as an autosomical dominani inberitance
Seature and it is characterized by the exostoses which
origtnate secondary deformities of the bone. As
opposed 10 the enchondromertosis they bave a
tendenicy to the hilateral affectation though not in a
completely symmetrical way. The exostoses are
naoticed as delimited tumours which are not painfiil
and are firmly attached to the underlying bone. The
diggnosts is basically radiological though sometimes
there can be reasonabie doubts with internal
enchondromatosis and other processes belonging 1o
the tniernational nomenclature of constitutional
diseases of the bone. We show a case of multiple
cartilaginous exostoses disease 11 a 10-year-old
patient.
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Figura 1. Aspecio general dei paciente. Se aprecian deformidades
dseas a nwel distal de cibito y radio de ambas manos y proximal
de tibia izquierda.

INTRCDUCCION

La enlermedad de las exdstosis muiltiples cartilagi-
NOSAs 5¢ ransmite comoun rasgo autosdHmico dominante
y se caracteriza por la existencia de excrecencias Oscas
pediculadas de crecimiente excéntrico que originan
deformidades Gseas secundarias. A diferencia de las
encondromartosis o condromatosis internas, Uenen en-
dencia a la afectacion bilateral aunque de forma no
completamente simérrica. Las ¢xdstosis se advierien
como wmoraciones delimitadas no dolorosas y firme-
mente adheridas al hueso subyacente. En ocasiones
pueden originar disfunciones mecinicas derivadas de
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Figura 2, £xosiosts tthio-peroneds.

su proximidad a las articulaciones. De diagnéstico fun-
damentalmente radioldgico pueden existir en ocasio-
nes dudas razonables con la condromatosis interna y
demis procesos agrupados en la nomenclatura interna-
cional de enfermedades constitucionales dseas™.

Prescntamos un caso de enfermedad de las exdstosis
multiples en un paciente vardn de 10 afos.

CASO CLINICO

Paciente de 10anos (Fig. 1) de edad remitido a través de
una fundacién benéfica descle Argelia. Antecedentes fami-
fiares: se desconocen detalles referentes a su familia por
residir en Argelia. Antecedentes persondles: se desconocen,
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Figura 3. Exdstosis biemerales.

Exploracion fisica: nifio vardn con un peso de 30,5
Kg (p350) y 132 cm de talla (p23). Pigmentaciéin oscura
de piel de ongen racial. Simetria de plicgues inguinales
y ensanchamiento a nivel de ambas muficcas v a nivel
tibia distal hilateral. Por palpacion se evidencian nodulos
de tamanio variable, consistencia &sea y adheridos al
plano dseo a nivel humeral proximal, escapular dere-
cho, costal, tibioperoneos bilaterales y falange distal de
tercer dedo de 1a mano izquierda, Tensidn arterial 125/
60. Auscultacion cardiorespiratoria, palpacion albdomi-
nal e inspeccion de crofaringe normales. No se eviden-
cian dismorfias faciales.

Exploraciones complementarias. Hemograma con
serie roja, blanca v megacariocitica normales . Ghucosa
95 mg/dl, urea 43 mg/dl, colesterol total 203 mg/dl,
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Figura 4. Exdstosts costal,

Figura 5. Excstosis en 32 falange del tercer dedo.
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triglicéridos 61 mg/di, proteinas totales, 7,4 g/dl, GOT:
26 UT/ml, fosfatasa alcalina 618 UL/ml, gammaglutamil-
rranspeptidasa 11 UL/ml, creatinfosfokinasa 99 Ul/ml,
lgG o1 266 meg/sdl, IgM 202 mg/dl IgA 105 my/dl
Dstudio radinlagien: s evidencia alecacion impoianic
de [émur, tibia, peroné, humero, cibito, radio, csca-
pular v costal, con ensanchumiento metafisaric y
multiples lesiones radiolicidas con grados diversos de
calcificacion, compatibles con exdstosis. Cdad dsea
acorde consuedad cronoldgica. Rx craneo sin hallazgos
patologicos. Impedanciomenia compatible con la
normalidad.

DISCUSION

La exdstosis es una prominencia de la cortical del
hueso cubierta por una capa de cartilago hialino que
genera hueso endocondral®. Al llegar la adolescencia
el crecimiento de las exdstosis cesa v se ven reducidas
a estrechas franjas de cartilago no proliferante. La dege-
neraciéon condrosarcomatosa de la exdstesis miltiple es
posible, especialmente cn el sujeto adulto®. Las exds-
tosis, a diferencia de los encondromas tienen un creci-
miente lundamentalmente centrilugo; en tanto los
encondromas se manifiestan como masas cartilaginosas
de crecimiento lento en el interior del hueso trabecular,
lo que origina un obsticulo al crecimiento lineal del
hueso.

Diversas entidades clinicas pueden manifestarse con
condromas maltiples. En la condromatosis interna o
discondroplasia de Ollier existen condromas miltiples
en las metilisis de los huesos tubulares, siendo caracle-
rstico €l acortamiente y deformidad de ios hucsos
afectados, existe ademis una tendencia a la afectacién
unilateral®®. La asociacion de encondromas con muilti-
ples hemangiomas s¢ conoce comao sindrome de
Maffucci, siendo esta asociacidn fortuita. Se estima que
el 19% de los pacientes con sindrome de Maffucc
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pueden sufrir degeneracién maligna, frente a un 1-4%
de los pacientes con enfermedad de Ollier o sdlo un
0,5% de los pacientes con condromas solitarios®. El
sindrome de Langer-Giedion {(sindrame  tricorrino-
fatingicol es oua cntidad que cursa con candromas
miltples, siendo ademas caracteristicos del sindrome
la existencia de pelo ralo, nariz bulbesa, retraso menial,
microcefalia y maltiples exéslosis con hipertaxitud arti-
cular. Otros sindromes asociados con exdstosis milti-
ples son la hipofosfatemia hereditaria, donde las con-
centracicnes de fasforo sérico estin disminuidas, y el
sindrome de Ehrs Danlos tipe 1IX que se caracleriza
ademis por la presencia de culis laxa. la
metacondromatosis es una condrodisplasia de herencia
dominante autosdmica que se caracteriza por afecta-
cion preferente de las metifisis de los huesos largos v
crestas ilfacas, donde pueden apreciarse ademdis
estriaciones radioldgicas caracteristicas™; la afectacion
de munecas es constante v los hallazgos radiolégicos
combinan: maGltiples exdstasis, mattiples condromas y
displasia epifisaria hemimélica, esta Gltima evidencia-
ble como una asimetria del cartdlago de crecimiento de
una ¢ mis melifisis™; como en las restantes formas de
condromatosis miltiple el crineo no suele verse afecta-
do; sinembargo, se han descrito cases con afectacidon de
los huescs de la cara y chstruecidn secundaria de vias
respiratorias altas®. La asociacion de condromas con
tumaores de la granulosa ovirica también ha sido descri-
[21(9).

La condromatosis exierna 0 ex6stosis multiple here-
ditaria se manifiesta como prominencias cartilaginosas
a partr de los extremos de las didfisis junto a la union
cartitago diafisaria. Existe gran variedad en la forma de
las ex&stosis diseminadas, asi como en su 1amano,
pudicndo afectarse cualquier hueso tubular (Figs. 2,3y
53, siendo mis numerosos v de mayor tamano en las
proximidades de las rodillas y articulacién hamero-
escapular. Ocasionalmente pueden afectarse las costi-
las (Fig. 4).
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