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RESUMEN

Introduccion: la exostosis multiple hereditaria u osteocondromatosis hereditaria es una
enfermedad poco frecuente, de transmision autosdmica dominante. Se caracteriza por el
crecimiento andmalo, especialmente en las metéfisis de los huesos largos, de osteocondromas
benignos que pueden provocar acortamiento o deformidades dseas. Suele diagnosticarse en la
primera década de vida.

Objetivo: presentar un caso con exostosis multiple hereditaria, de reporte infrecuente en la
literatura, como hallazgo identificado por los médicos colaboradores cubanos en la Republica de
Ecuador.

Presentacion del caso: escolar masculino de seis anos de edad. Acudié a consulta, acompafado
de su madre, por presentar “un bulto en la mano derecha”, con aumento progresivo de tamano,
doloroso y que le impide escribir. En el examen fisico se comprobd la deformidad en la extremidad
superior derecha, con aumento de volumen en la mufieca de consistencia pétrea que desplazaba
la arteria radial. En la tomografia axial computarizada se observd proyeccién exostosica del tercio
distal del radio y se confirmé el diagnostico.

Discusion: las deformidades del antebrazo inducidas por la enfermedad se pueden corregir
quirirgicamente con éxito. La posible recurrencia durante la etapa de crecimiento del nifio hace
aconsejable esperar hasta la proximidad de la madurez esquelética para realizar los
procedimientos correctivos del antebrazo.

Conclusiones: las posibles complicaciones oseas, los trastornos neuroldgicos y vasculares
asociados y el riesgo de malignizacion son caracteristicas a tener en cuenta por la comunidad
médica por la importancia de su diagnéstico temprano con la correccidon oportuna de las
deformidades éseas que provoca. )
Palabras clave: EXOSTOSIS MULTIPLE ~ HEREDITARIA/etiologia, EXOSTOSIS MULTIPLE
HEREDITARIA/epidemiologia, EXOSTOSIS MULTIPLE HEREDITARIA/complicaciones, EXOSTOSIS
MULTIPLE HEREDITARIA/DIAGNOSTICO POR IMAGEN, EXOSTOSIS MULTIPLE
HEREDITARIA/NINO, INFORMES DE CASOS.

ABSTRACT

Introduction: hereditary multiple exostoses or hereditary osteochondromatosis is a rare disease
with autosomal dominant transmission. It is characterized by abnormal growth, especially in the
metaphysis of long bones, of benign osteochondromas that can cause shortening or bone
deformities. It is usually diagnosed in the first decade of life.

Objective: to present a case with hereditary multiple exostoses, of infrequent report in the
literature, as a finding identified by the Cuban collaborating doctors in the Republic of Ecuador.
Case presentation: male schoolchild of six years of age. He went to consultation, accompanied
by his mother, for presenting "a lump in his right hand", with a progressive increase in size,
painful and that prevents him from writing. In the physical examination, the deformity in the right
upper extremity was confirmed, with an increase in the volume of the wrist with a stony
consistency that displaced the radial artery. In the computerized axial tomography, an exostoses
projection of the distal third of the radius was observed and the diagnosis was confirmed.
Discussion: forearm deformities induced by the disease can be successfully corrected surgically.
The possible recurrence during the growth stage of the child makes it advisable to wait until the
proximity of the skeletal maturity to carry out the corrective procedures of the forearm.
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Conclusions: possible bone complications, associated neurological and vascular disorders and the
risk of malignancy are characteristics to be taken into account by the medical community because
of the importance of early diagnosis with the timely correction of bone deformities that it causes.
Keywords: MULTIPLE HEREDITARY EXOSTOSIS/etiology, MULTIPLE HEREDITARY
EXOSTOSIS/epidemiology, MULTIPLE HEREDITARY EXOSTOSIS/complications, MULTIPLE
HEREDITARY EXOSTOSIS/DIAGNOSTIC IMAGING, MULTIPLE HEREDITARY EXOSTOSIS/CHILD,
CASE REPORTS.
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INTRODUCCION
La exostosis multiple hereditaria (EMH) u osteocondromatosis hereditaria es una enfermedad poco
frecuente y de transmision autosémica dominante. Se caracteriza por el crecimiento andmalo,
especialmente en las metafisis de los huesos largos, de osteocondromas benignos que pueden
provocar acortamiento o deformidades dseas. Esta dolencia suele diagnosticarse en la primera
década de vida.”

La frecuencia de presentacién de esta enfermedad es de 1x50000 a 100000 habitantes.® Afecta
con mayor frecuencia al sexo masculino en una relacién de 2:1,5 respecto al femenino.® Desde el
punto de vista clinico se manifiesta por la aparicién de masas duras e indoloras, principalmente,
en los huesos largos de las extremidades inferiores. Es posible diagnosticarla mediante radiografia
convencional.®

Se pueden presentar complicaciones éseas tales como deformidad o fracturas del hueso donde se
asientan los osteocodromas, o de los tejidos que lo rodean. Como consecuencia de ellas, pueden
aparecer trastornos neuroldgicos, vasculares y bursitis, asi como la presentar malignizacion,
considerada la peor complicacién.®

La EMH tiene las mismas localizaciones tumorales preferentes de las exostosis solitarias, con
predominio de las epifisis mas cercanas a la articulacion de la rodilla, del himero proximal y de la
mufieca.® Las lesiones pequefias y asintomaticas no requieren tratamiento, solo observacién. Sin
embargo, las lesiones grandes o causantes de sintomas compresivos son susceptibles al
tratamiento quirdrgico.

Debido a que la exostosis multiple hereditaria es una enfermedad de reporte infrecuente en la
literatura, se presenta este caso como un hallazgo identificado por los médicos colaboradores de
la Brigada Médica Cubana en la Republica de Ecuador.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino, escolar de seis afios de edad, residente en el barrio La Esperanza, Parroquia
Velasco, de la ciudad de Riobamba, en la provincia Chimborazo (Republica de Ecuador). Acudi6 a
consulta, acompafiado de su madre, por presentar “un bulto en la mano derecha” —aparecido
aproximadamente a los cuatro afios de edad- que ha aumentado de tamafo, es doloroso y le
impide escribir.

Durante la anamnesis se comprobd que los padres no son consanguineos y desconocen la
existencia de casos similares en la familia. El nifio nacié de parto eutécico a las 39 semanas,
producto de la quinta gestacion de una madre de 42 anos con un embarazo sin atencidon prenatal.

En el examen fisico se constataron el peso del paciente (23 kg) y la talla (125 cm). Presentaba
mucosas humedas y normocoloreadas, cabeza y cuello normales, térax sin alteraciones. El
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sistema cardiorrespiratorio, la regién abdominal y los genitales no presentaron alteraciones ni
anormalidades. Respecto del sistema osteomioarticular (SOMA), se observo aumento de volumen
en la mufieca derecha, de consistencia pétrea.

En la interconsulta con el especialista en ortopedia y traumatologia se le indicaron examenes
complementarios. Los resultados de las pruebas de laboratorio estuvieron dentro de los valores
normales:

Hematocrito: 43% Proteina C reactiva (PCR): <6 mg/L
Hemoglobina: 12,9 Fosfatasa acida: 3,70 U/L
Eritrosedimientacion: 13 mm/h Fosfatasa alcalina: 661,2 U/L (1)

Se le realizaron ademdas examenes imagenoldgicos. En la radiografia simple anteroposterior (AP)
lateral de mufecas y rodillas se observaron exostosis en los extremos distales de ambos radios y
fémures, una imagen de aspecto quistico en el tercio distal del radio derecho, respetando los
espacios articulares. No se observaron alteraciones de partes blandas.

En el examen del SOMA se comprobd la existencia de deformidad en la extremidad superior
derecha, con aumento de volumen en la mufeca de aproximadamente 3-4 cm y consistencia
pétrea, que desplazaba la arteria radial (figuras 1y 2).

Figura 1. Figura 2.
Obsérvese el aumento de volumen y la deformidad de la mufieca derecha del paciente.

En el examen de las extremidades inferiores, a la palpacion se constataron tumoraciones pétreas
no movibles, de aproximadamente 2 cm, en los extremos distales de los fémures, invisibles. Se
indicé examen imagenoldgico mediante tomografia axial computarizada (TAC), en el que se
observé proyeccion exostdsica del tercio distal del radio. En el resto de las estructuras éseas no se
encontraron alteraciones, los espacios articulares se encontraron respetados y tampoco se
apreciaron alteraciones de partes blandas (figura 3.
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Figura 3. Tomografia axial computarizada de la mufeca derecha del paciente.
ID: exostosis multiple hereditaria.
Al paciente se le indicaron analgésicos para el dolor.

DISCUSION

Los signos y sintomas que presentd el paciente diagnosticado, se corresponden con los descritos
en la literatura sobre exostosis multiple hereditaria.®*™* En Cuba, en el Hospital Pediatrico Docente
de San Miguel del Padrdon se reporté un caso de exostosis cartilaginosa multiple en una nifia de
seis afnos (edad del caso presentado en este trabajo). Esta paciente presentd tumoraciones en las
extremidades y las costillas, y alteraciones en el craneo. Fue atendida en consulta de
endocrinologia por las “bolitas duras”, que sugirieron posibles problemas metabdlicos. En el
interrogatorio se constatd la presencia de dolor ocasional al realizar determinados movimientos de
las mufiecas,® sintoma similar al manifestado por el paciente de este caso.

La EMH tiene una base genética. El gen de la enfermedad (EXT1) ha sido mapeado en el
cromosoma 8qg23-P24 mediante anadlisis de ligamiento en familias informativas. En el mapeo
genético aparece un segundo nicho o /ocus (EXT2) en el brazo corto del cromosoma 19, mediante
la unién a un marcador de ADN de microsatélites en el Jocus D19S221. Este ultimo da sustento
adicional a la opinién de que EXT es una condicién genéticamente heterogénea.”’® Las
mutaciones de los genes EXT1 y EXT2 son clones responsables de 80 % de los casos de la
enfermedad.®

El diagndstico de la EMH se basa en los hallazgos clinicos, radioldgicos y gammagraficos. La
gammagrafia ésea permite obtener en una sola exploracion imagenes de cuerpo entero y se
puede emplear en el diagndstico diferencial de otros procesos osteoarticulares, asi como para el
control evolutivo y la valoracién de la respuesta al tratamiento.*?

La EMH se caracteriza por la aparicion de varias exostosis de cartilago capsulado benigno y
manifestaciones clinicas heterogéneas. Se diferencia de las encondromatosis, grupo heterogéneo
de alteraciones congénitas, por la presencia de miultiples encondromas asociados a
malformaciones musculoesqueléticas, con riesgo de malignizacién (condrosarcoma).®

Las deformidades del antebrazo inducidas por EMH se pueden corregir quirdrgicamente con éxito.
La posible recurrencia durante la etapa de crecimiento del nifio hace aconsejable esperar hasta la
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proximidad de la madurez esquelética para realizar los procedimientos correctivos del antebrazo.
Asi lo sugieren Beutel y cols.*V

CONCLUSIONES

La exostosis multiple hereditaria es una enfermedad infrecuente. Pero debido a sus posibles
complicaciones dseas, a los trastornos neuroldgicos y vasculares asociados, y al riesgo de
malignizacidén, son de importancia tanto su diagndstico temprano como la correccién oportuna de
las deformidades 6seas que provoca.
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