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Se describen tres casos con diagnóstico histopatológico con BRAFV600E positivo para  
Enfermedad de Erdheim-Chester, entre el año 2021 al 2023.

La enfermedad se desarrolló en pacientes masculinos, entre 30 y 60 años, con síntomas variables 
en relación a la afectación multiorgánica de cada uno de ellos.

El total de los paciente presentaron compromiso óseo e con hipermetabolismo en PETscan; 
mientras que dos tercios compromiso retroperitoneal con engrosamiento del tejido perirrenal y 
periaórtico en uno de los casos. 

El sistema nervioso central se vio afectado en dos casos con compromiso extra-axial como masa 
retroorbitaria e intra-axial como lesión ocupante de espacio con afectación de calota 
protuberancial.

PRESENTACIÓN DE CASOS



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS

FIG 1: Lesión infiltrante sólida intraconal posterior de la órbita derecha que se extiende hacia la hendidura esfenoidal con refuerzo tras la 
inyección de Gadolinio.
FIG 2: Lesión infiltrativa, heterogénea e irregular con refuerzo marcado post inyección de Gadolinio, de morfología  irregular y límites 
pobremente definidos que compromete la calota protuberancial derecha, con edema perilesional.
FIG 3: Cambios en la densidad de la cabeza y cuello femoral, lesiones osteoblásticas de márgenes geográficos sin reacción perióstica ni 
compromiso cortical.
FIG 4: masa con densidad de partes blandas peri renal bilateral, con compromiso circunferencial, que ocupa la totalidad de la celda renal.



DISCUSIÓN

La enfermedad de Erdheim-Chester que se expresa como lesiones óseas y extra-óseas, 

La manifestación ósea es la más frecuente, siendo asintomática en la mayoría de los casos, cuyas 
lesiones características son osteo- escleróticas, predominantemente en metáfisis y/o diáfisis de 
huesos largos. 

El compromiso  perirrenal es frecuente y se debe a la infiltración del espacio retroperitoneal por 
Histiocitos, ocurriendo en el 68% de los paciente, acompañado o no de infiltración perivascular.

La afectación del SNC se puede observar en casi la mitad de los casos y a pesar de que la 
afectación intra-axial es una forma de presentación rara, se manifiesta como lesiones ocupantes de 
espacio y conduce a la muerte en casi un tercio de los pacientes.



La enfermedad de Erdheim-Chester es una rara Histiocitosis de células no Langerhans, con 
compromiso multiorgánico, cuyas características a través de los métodos de imagen es un pilar 
importante que permite determinar sitios de afectación, extensión y control evolutivo de la 
enfermedad.

El diagnóstico presuntivo a través de imágenes permiten no solo tener la sospecha clínica sino 
también conocer la extensión de afectación de los distintos sistemas, ya  al menos el 40% de los 
paciente no van a presentan mutación asociada del BRAF V600E.

CONCLUSIÓN
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