OSTEOCONDROMATOSIS
MULTIPLE FAMILIAR: REPORTE

DE UN CASO
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CENTRO DE DIAGNOSTICO



Definicion
Es una enfermedad poco frecuente que se hereda con

un rasgo genético autosémico dominante con
penetrancia variable.

Penetrancia: 96% en mujeres y 100% en hombres

Una persona afectada - 50% de transmitir a su
descendencia.

Fisiopatologia

Se han identificado tres loci:
EXT1 brazo largo del cromosoma 8q23-
8924: 60-70% de los casos
EXT2 brazo corto del cromosoma
11p11-11p12: 20-30% de los casos
EXT3 brazo corto del cromosoma 19p

Los genes de exostosina (familia de
genes EXT) expresan glucoproteinas que
participan en el transporte, proliferacion y
diferenciacién de los condrocitos.

:> La media de edad de presentacién es de
3 anos y el 96% de los casos han sido

diagnosticados antes de 12 aiios de edad.

Los osteocondromas se establecen y se

desarrollan en el periodo de crecimiento

dseo natural de la persona.




Fisiopatologia

Pueden ser lesiones solitarias o multiples.

Presencia de mdltiples encondromas que
pueden llegar a producir malformaciones

musculoesqueléticas, escoliosis, fracturas

patolégicas o seudoartrosis.

Localizacion mas comun: huesos largos
(htmero proximal, fémur distal y proximal,
tibia y peroné).

También en huesos de la columna, la
pelvis, las costillas y las escapulas.

La complicacion mds grave es la
degeneracion maligna hacia
osteocondrosarcoma — 25% de los casos.

Datos de alarma:

* Crecimiento del tumor mdrgenes irregulares.

* Presencia de una masa de tejido laxo.

* Presencia de dolor, erosiéon del hueso y
calcificacién irregular y dispersa.



Casos asintfomdticos o simples

deformidades estéticas

A deformidades que producen sintomas
por compresiéon de estructuras vecinas
tanto en partes blandas, nervios

periféricos o vasos

!

Hasta importantes limitaciones

funcidn articular o tendinosas

Tener en cuenta que:

Las malformaciones musculoesqueléticas

mds frecuentes son:

Acortamiento del cubito con
arqueamiento del radio, asimetria de
extremidades, baja estatura, angulacién
en varo o valgo de la rodilla y

deformidades del tobillo.




Diagnostico Radiologico
Métodos disponibles:
Radiografia Simple.

* Muestra una excrecencia pedunculada o sésil,
con mdrgenes bien definidos procedentes del
cartilago de crecimiento, que se extienden hacia
la diafisis de los huesos largos y se aleja de la
epifisis.

* A veces, se genera un ensanchamiento de la
metdfisis.

* Se pueden observar calcificaciones en copos de

avena en un 50 % de los casos.




Diagnostico Radiologico

OSTECONDROMA === -ONDROSARCOMA

Los datos radiolégicos de alarma de
transformaciéon maligna incluyen lesiones
radiolUcidas con calcificaciones nodulares de
forma circular o de anillos.



Diagnosticos
Diferenciales

Tratamiento




Caso Clinico

Paciente masculino de 16 aifos de edad, con
antecedente de osteocondromatosis multiple
diagnosticado a los 4 anos de edad. Madre
refiere dx tras realizar estudios radiolégicos por
presentar estatura baja y lesiones nodulares, no
dolorosas y de consistencia dura en ambos brazos,
codos y rodillas, las cuales producian deformidad
e incurvacion.

Antecedentes heredo-familiares: abuelo materno y
madre con osteocondromatosis maltiple.

Hallazgos Imagenolégicos:

Se realiza RX de codo y antebrazo bilateral y
Escanograma de MMII en la que se observa:

RN

- Se observa en la unién del tercio medio con el distal del
cubito una imagen exostésica de bordes bien definidos,
lobulada, que adelgaza la cortical sin romperla.

- Deformidad e incurvaciéon del radio hacia el sector cubital.



Se observa imagen exostésica, de similar caracteristica a la

descripta anteriormente.
Deformidad e incurvacién del radio y el cibito hacia el

. -
sector medial ' e

Se observa en el tercio
distal del fémur, tibia vy
peroné bilateral, multiples
lesiones compatibles con
osteocondromas.

Se asocia a ensanchamiento
de las partes mads distales
sin compromiso articular.
Acortamiento del miembro
inferior derecho con
respecto a su contralateal



Conclusiones

** La osteocondromatosis mdltiple familiar se
considera entre las variantes de encondromas la
mds frecuente, con un patréon genético autosémico
dominante.

*%* Lo mds importante de ésta enfermedad es que
proporcionalmente al nimero de lesiones, los
encondromas pueden sufrir  transformacion
maligna, lo que hace particular la importancia
del seguimiento a largo plazo con controles
radiolégicos periddicos, junto con la clinica; y asi
detectar de forma precoz la posibilidad de
malignizacién y deformidades asociadas.

* Es fundamental familiarizarnos con los hallazgos
de imagen que puedan hacernos sospecharlas,
ya que serd crucial para indicar la conducta
terapéutica.
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