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RESUMEN

La encondromatosis multiple familiar fue descrita por Virchow en 1910, se presenta con un patrén
de herencia autosdmico dominante. Las encondromatosis comprenden un grupo heterogéneo de
sindromes congénitos caracterizados por la presencia de encondromas multiples, asociados a
malformaciones musculos esqueléticos secundarios al acortamiento de las extremidades. Se
presentd una familia con cuatro afectados, a los que se les realizdé diagnéstico donde se aplico el

método clinico a través del examen fisico e imagenoldgico. Es importante la realizacién de un
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diagndstico precoz de esta entidad por la posibilidad de realizar una prevencion secundaria en los

pacientes, asi como para brindar un adecuado asesoramiento genético a la familia.

Palabras clave: discondrosisplasia, condromatosis interna, encondromatosis o condromatosis

multiple familiar.
ABSTRAT

Multiple family enchondromatosis was described by Virchow in 1910, is presented with a pattern
of autosomal dominant inheritance. The enchondromatosis comprise a heterogeneous group of
congenital syndromes characterized by the presence of multiple enchondromas associated with
musculoskeletal deformities secondary to shortening of the limbs. A family with four members
affected, whose diagnosis was made by the clinical method through physical examination and
imaging was presented. It is important to made an early diagnosis of this disease because of the
possibility of a secondary prevention in patients as well as to provide appropriate genetic

counseling to the family.

Keywords: discondrosisplasia, internal chondromatosis, enchondromatosis or family multiple

chondromatosis.

INTRODUCCION

La osteocondromatis multiple (OM) o encondromatosis multiple familiar, es un trastorno
hereditario. Esta patologia fue descrita por Virchow, pero fue Ehrenfried quien publicé 12 casos y
reviso la literatura en 1915 y 1917, y propuso el término “condrodisplasia deformante hereditaria”
13, En la literatura se describen las caracteristicas de esta patologia, como el ensanchamiento y
deformacion de la region metafisaria en comparacién con la diafisaria, debido a una falla de la
remodelacidon o trabeculacion de esta region?>. Los sitios mas comunes comprometidos son las

regiones metafisaria alrededor de la rodilla, cadera y hombro.

La deformidad mds comuin es una combinacién de disminucion de la longitud del cubito vy
argueamiento de uno o de ambos huesos del antebrazo, inclinacion cubital aumentada de la
epifisis distal del radio (angulo articular radial), desviacidén cubital de la mano y luxacién proximal

de la cabeza radial®. Las malformaciones musculo esqueléticas mas frecuentes son: el
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acortamiento del cubito con arqueamiento del radio (39-60 %), crecimiento asimétrico de las
extremidades (10-50 %), baja estatura (37-44 %), angulacién en varo o valgo de la rodilla (8-
33%) y deformidad de tobillo (2-54 %) 3-°.

Su cuadro clinico se caracteriza por el desarrollo de dos 0 mas encondromas en las epifisis de los
huesos largos, principalmente en la articulaciéon femorotibial. Se presenta durante la primera
década de la vida, con una edad media de diagndstico a los tres anos de edad. A diferencia de
otras encondromatosis, una vez que se cierran los cartilagos de crecimiento, se detiene la
formacion de nuevos encondromas. La asimetria se presenta en el 70 % de los pacientes, con

problema ortopédico importante>”,

El diagnodstico de las encondromatosis se realiza bajo la sospecha clinica y se apoya en estudios
de imagen. No existen pruebas especificas para su diagndstico. Los pacientes en la infancia
presentan deformidades esqueléticas, secundarias al desarrollo de los encondromas o la presencia
de fracturas de forma patoldgica. La radiografia simple es el estudio inicial en la evaluacién de los
encondromas que generalmente se encuentran localizados en la di&fisis de los huesos largos y se

observan como lesiones ovaladas, lobuladas y bien delimitadas®-°.

El aspecto radioldgico tipico muestra zonas de ostedlisis procedentes del cartilago de crecimiento,
gue se extienden hacia la diafisis. Se pueden observar calcificaciones en copos de avena en un 50
% de los casos®. Histoldgicamente la condromatosis multiple se diferencia del condroma solitario
por presentar un tejido mas rico en células, con nulcleos mas grandes. El prondstico dependera de
las complicaciones ortopédicas (asimetria de extremidades, deformidades, fracturas patoldgicas) y

de la malignizacion de las lesiones®.

Se han identificado dos genes supresores tumorales, involucrados en esta enfermedad: EXT1 y
EXT2, localizados en los cromosomas 8g24 y 11pl1l-pl2, respectivamente. Actualmente se
sugiere la existencia de un tercer gen (EXT3) en el cromosoma 19 p, sin embargo, adn no ha sido

identificado0-14,

El crecimiento rapido de la lesidon o el aumento de dolor aconsejan la evaluacién y tratamiento
precoz. El método de eleccidon es entonces la reseccién tumoral asociada o no a un injerto u
osteosintesis. Este estudio se realiza a una familia con varios afectados que han sido intervenidos

quirdrgicamente en varias ocasiones.
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PRESENTACION DE LOS CASOS

Se present6 una familia con tres generaciones donde el primer afectado (fallecido) correspondia al
numero I-1, no se pudo estudiar, solo se cuenta con fotos de las deformidades. No existieron
radiografias de ninguno de estas personas, a causa de que todas estaban muy dafiadas y no
ofrecian informacién para presentar. El Unico descendiente el II-1 que presenté deformidades en
los miembros superiores producto a los encondromas, tuvo dos descendientes, una hembra y un
varén igualmente afectados en la tercera generacidon. En todas las generaciones aparecen
individuos afectados, con transmision vertical, tanto hembras como varones, esto confirmé la

forma de transmisién autosémica dominante (fig. 1).
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Fig. 1. Arbol genealdgico de una familia afectada por una encondromatosis multiple
Descripcion cada uno de los pacientes
Paciente 1
Femenina de 72 afios, que corresponde en el arbol genealodgico (fig.1) al paciente II-1, desde los

14 afios presenté deformidad en la mufieca izquierda, en la derecha siempre fue menor. Los

estudios imagenoldgicos determinaron que la deformidad era por encondromas (fig.2). En la
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mufieca izquierda los encondromas continuaron su crecimiento produciendo impotencia funcional,

tuvo que operarse en varias ocasiones para mejorar la movilidad del miembro.

Fig. 2. Paciente II-1 deformidad en la articulacién del codo y el antebrazo izquierdo

La deformidad de la articulaciéon de la mufieca de la misma mano fue motivo de intervencion

quirdrgica en tres oportunidades por impotencia funcional (fig.3).

Fig. 3. Deformidad de la articulacién de la mufieca
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Paciente 2

Paciente femenina de 47 afios de edad, que desde los tres afios asistid a consulta de ortopedia por
dolor y deformidad de ambas articulaciones de la rodilla; esto fue causa de caidas frecuentes. La
deformidad continud progresando (fig. 4), que correspondio al sujeto III-1, de izquierda a derecha

el primero correspondid al paciente II-1, la intermedia su hija III-1 y el Ultimo su hijo III-2.

Fig. 4. Deformidades en los miembros inferiores

Paciente 3

Paciente masculino de 42 afios, que desde los cuatro afios se atendié en Consulta de Ortopedia
por caidas frecuentes y dolores articulares, las deformidades se presentaron alrededor de los 10
afos, con crecimiento asimétrico de las extremidades inferiores, esto le impidié continuar estudios

en la escuela becado donde le correspondia, se operd de la rodilla mas afectada a los 16 afnos.

DISCUSION

Esta enfermedad genética se describe con un patrén de herencia autosémica dominante '8 como
lo presentado en esta familia. Las deformidades de antebrazo en la osteocondromatosis multiple
son frecuentes, siendo el cubito el mas afectado en su segmento distal, lo cual produce
discrepancia de longitud del cubito, traslacion cubital del carpo y luxacién o subluxacion de la
cabeza del radio® °, como lo observado en uno de estos pacientes igualmente descrito por otros

autoresi0 11,
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Funcionalmente, estas deformidades se manifiestan con una pronosupinacion limitada, la cual se
incrementa cuando la cabeza del radio se luxa, lo que en un principio puede producir dolor y se
puede observar prominencia de la cabeza del radio a nivel del codo. Un comiUn denominador en
todas estas situaciones es el arqueamiento del radio con discrepancia de longitud del cubito. El 20
% de los pacientes tienen luxacion carpal, 19% un angulo articular radial menor 30°, y 14 % una

luxacién proximal de radio, como se describe en la paciente II-1.

Las lesiones raramente se advierten antes del primer afio de edad, y es frecuente no precisarlas
hasta el segundo o tercer afio de vida. En general, las lesiones se vuelven mas evidentes cuando
crecen los nifos, como ocurrid en los tres pacientes presentados, esto también lo refieren otros

autores 59,

Por lo general se representa que una vez que termina el crecimiento, las lesiones no aumentan de
tamafio, fenomeno que no ocurrié asi en los pacientes descritos. Sin tratamiento durante el
periodo de crecimiento, la discrepancia de longitud del cubito progresa, el arqueamiento y el
angulo articular radial aumentan, la luxaciéon carpal se incrementa, y la subluxacion o luxacion

proximal radial es progresiva®1°,

El diagnostico de las encondromatosis se establece por la sospecha clinica y los estudios
imagenoldgicos, donde se aprecian los encondromas y la edad de inicio de aparicion de estos y la
evolucién permite llegar al diagndstico clinico definitivo. Resulta dificil establecer un diagnostico
diferencial cuando comienzan los primeros sintomas y las deformidades, pero después de los

estudios y los antecedentes de familiares orientan hacia la encondromatosis multiple familiar.

La determinacidon genética de los genes EXT1 y EXT2 mediante microarreglos es el estudio mas
especifico para el diagnéstico de la encondromatosis multiple familiaril-4, sin embargo, no en
todos los hospitales se puede realizar esta practica y, especificamente en Cuba, no se cuenta con
este estudio. Es una limitacibn que tiene esta investigacién para poder caracterizar

molecularmente a estas familias y personas afectadas.
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