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Enfermedad exostosante cartilaginosa miltiple. A propdsito de un caso

M.* R. BACHILIER, A. M.* HERNANDEZ, A. MARTINEZ y E. PASTOR*

RESUMEN: Se presenta un caso de enfermedad exostosante cartilaginosa multiple, con cli-
nica florida. Se revisan aspectos clinicos, etiopatogénicos y tratamiento. PALABRAS CLAVE:

EXOSTOSIS MULTIPLE CARTILAGINOSA.

A CASE OF MULTIPLE CARTILAGINOUS EXOSTOSES. (SumMMARY): We present a
case of multiple cartilaginous exostoses, with many symptoms. We study, the clinic,
etiopathogeny and treatment of this disease. KEY WORDS: MULTIPLE CARTILAGINOUS

EXOSTOSIS.

La enfermedad exostosante cartilagino-
sa maltiple, llamada también enfermedad
de BASSEL-HAGEN, condrodisplasia heredi-
taria o aclasia diafisaria, se engloba dentro
de los tumores 6seos benignos de origen
genético. Se hereda con un patrdn autosd-
mico dominante, con alta penetrancia y
expresividad variable (1). Patogénicamente
las excrecciones osteo-cartilaginosas pare-
cen producirse por una proliferacién anot-
mal del cartilago metafisario (2). El moti-
vo de la presente comunicacidén es aportar
un caso de esta enfermedad con clinica
florida y revisar la literatura.

CASO CLINICO

Se trata de un varén de 11 afios que
acude a consulta por primera vez a los 5
afios acompaiiado de sus padres con la sos-
pecha de enfermedad exostosante cartilagi-
nosa miltiple al estar afectos por la mis-
ma, una hermana, el padre y el abuelo
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paterno en grado variable (fig. 1). Es el
4.° hijo de una serie de cuatro. Padres jo-
venes y sanos no consanguineos. Embara-
zo, parto y petiodo neonatal normal. A

L1

BG. 1. Arbol genealsgico

partir de los dos afios de edad observan la
aparicién de tumoraciones en dedos, ma-
nos, rodilla y zonas escapulares de diversos
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tamafios que fueron aumentando de volu-
men hasta provocar deformidades con re-
percusiones estéticas. Por ese motivo se le
realiza exéresis quirtirgica de las exdstosis de
ambas escdpulas y rodillas a los cinco afios.
A los 11 afios 6 meses acude de nuevo por
presentar dificultad en la pronosupinacion
de mano derecha y molestias en muslo dere-
cho en posicion de sentado. En la explora-
ci6n se aprecian tumoraciones miltiples en
zonas metafisarias de ciibito, radio, fémur,
tibia y peroné, que se comprueban radiol6-
gicamente (figs. 2 y 3). El resto de la explo-
racion fisica y neuroldgica fue normal con
una talla en P, 25-50 para patrones pobla-
ciones espafioles y P, 50 para la talla media
paterna. Maduracién osea normal.

Se decice posponer la intervencion hasta
la finalizacién del crecimiento.

FIG. 2. Vision frontal de la articutacion de la rodilla

FiG. 3.

Vision lateral de la articulacion de la rodilla
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COMENTARIOS

Como ya hemos comentado la enfer-
medad de BASSEL-HAGEN es un trastorno
de la proliferacién del cartilago metafisario
de origen genético, transmitiéndose con
cardcter autosomico dominante. Hay una
predileccién definida para los varones en
una proporcidn aproximada de 7:3 (3).

Como en el caso que aportamos, los
nifios suelen ser llevados a la consulta por-
que los propios padres estin afectados.

El diagnbstico se hace rara vez antes de
los dos afios de edad, a pattir de lo cual,
la proliferacién cartilaginosa se hace mis
acusada y provoca deformidades. En la
evolucion de la exdstosis aparecen zonas
de calcificacién que en un primer momen-
to ocupan la periferia, para después abar-
car toda la extstosis. Se puede afectar
cualquier hueso (3 - 8), pero estin afecta-
dos con mis gravedad los huesos de las ex-
tremidades, costillas, columna vertebral,
ombplato y pelvis.

Los pacientes portadores de esta enfer-
medad suelen tener repercusiones sobre el
crecimiento, al afectarse el cibito y peroné
con gran frecuencia y producirse acorta-
mientos en relacién al radio y la tibia que
producen una cortedad de las extremida-

des supetiores e inferiores en relacion a la
longitud del tronco. No es raro que se
produzca una incurvacion del radio que
ocasiona una deformidad de la mufieca se-
mejante a la enfermedad de MADELUNG y
en ocasiones la luxacion de la cabeza ra-
dial. Se han descrito casos de afectacidn
de acetdbulo con produccién de luxacién
de cadera (5), compresiones medulares
que han provocado tetraplejias (8). La de-
generacién maligna de la ex6stosis miilti-
ple presenta una frecuencia que oscila en-
tre el 10 y 25 % segn los diferentes
autores (1-3).

El tratamiento de la exdstosis maltiple
es quirdsgico, estando indicado en los ca-
sos que ptesentan sintomas, ya sean fun-
cionales, dolor, especialmente por com-
prension vascular, aparicién de una bursi-
tis o cuando las deformidades sean tan
impottantes que produzcan repercusiones
estéticas. El momento de la exeresis se de-
be posponer, si es posible, hasta la finali-
zacién del crecimiento, dado que en este
momento desapatece la posibilidad de la
apaticién de nuevas exdstosis al cerrarse los
cartilagos de crecimiento.

Estd indicado la vigilancia de la exdsto-
sis y el tratamiento quirdirgico cuando ha-
ya signos de malignidad, como aumento
de tamafio o dolor (9, 10).
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