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RESUMEN

La metacondromatosis es una enfermedad genética autosémica dominante rara, asociada a una
mutacién del gen PTPN11. Se caracteriza por la presencia simultanea de lesiones tipo osteocondroma
y encondroma, localizadas en sitios distintos a los descritos en la exostosis hereditaria multiple y
en la encondromatosis multiple, que constituyen los principales diagndsticos diferenciales de esta
entidad. Se reportd el caso clinico de una paciente de 14 afios, evaluada en el Centro Médico de
Diagndstico por Imagenes (CEMED), quien presentaba radiograficamente multiples osteocondromas
en huesos largos y encondromas en manos y pies. Ademas, se evidencié acortamiento y deformidad
6sea, hallazgos que no son frecuentes en la metacondromatosis. El diagndstico se establecié con
base en la evolucién clinica, el examen fisico, los hallazgos radiolégicos, el estudio histopatolégico
y la exclusién de diagnésticos diferenciales, sustentado en una revisién bibliogréfica actualizada
sobre esta rara entidad.

Palabras clave: metacondromatosis, osteocondromatosis multiple, encondromatosis multiple,
tumores 6seos.

ABSTRACT

Metachondromatosis is a rare autosomal dominant genetic disorder associated with a mutation in the
PTPN11 gene. It is characterized by the simultaneous presence of osteochondroma and enchondroma lesions,
located in sites different from those described in hereditary multiple exostosis and multiple enchondromatosis,
which are the main differential diagnoses for this condition. We report the case of a 14-year-old female
patient, evaluated at the CEMED Diagnostic Imaging Center, who presented radiographically with multiple
osteochondromas in long bones and enchondromas in the hands and feet. In addition, bone shortening and
deformity were evident, findings that are not common in metachondromatosis. The diagnosis was established
based on the clinical course, physical examination, radiological findings, histopathological study, and
exclusion of differential diagnoses, supported by an updated literature review on this rare condition.

Keywords: metachondromatosis, multiple osteochondromatosis, multiple enchondromatosis, bone tumors.

INTRODUCCION Los osteocondromas son los tumores

. cartilaginosos  benignos mds frecuentes
La ’rr}etacondrom?t()‘31s es una enfermedad |ocqlizados a  nivel metafisario  (son
genética  autosémica dominante  rara, principalmente una parte de la placa de
perteneciente al gran grupo de 1as  crecimiento que se separay continta creciendo

encondromatosis, que se acompafia de lesiones 4o forma independiente, sin una epifisis

tipo osteocondroma y encondroma. ¢-?

El diagnostico diferencial incluye la
osteocondromatosis (exostosis multiple
hereditaria) y la encondromatosis multiple
(enfermedad de Ollier). @
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asociada, generalmente lejos de la articulacién
cercana) tipicos de los huesos largos (humero
proximal, tibia y fémur distal). Suelen
crecer como lesiones pedunculadas o sésiles
compuestas de tejido cortical y con tejido 6seo
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medular cubierto por una capa cartilaginosa
cubierta por periostio. @4

Los encondromas son el segundo tumor
cartilaginoso ~ benigno = mds  frecuente
después del osteocondroma, son neoplasias
intramedulares de cartilago hialino localizados
dentro de los huesos del esqueleto apendicular
(mas frecuentes en las manos que en los pies,
particularmente en las falanges). 9

La metacondromatosis se refiere a la rara
combinacién de: encondromatosis multiple y
osteocondromatosis.

Suele aparecer en la infancia o pubertad y
no aparecen nuevas lesiones después de la
maduracién esquelética. En algunos casos
suele aparecer en la vida adulta, pero de forma
incidental. @-®

Su etiologia se relaciona con la mutaciéon
del gen PTPN11 (proteina tirosina fosfatasa
no receptora tipo 11) @9, a diferencia de la
osteocondromatosis donde hay mutacién de
“genes EXT1y EXT2”, &4

En su mayoria son asintomaticos. No suelen
producir deformaciones ni acortamiento de los
huesos largos ni fracturas patoldgicas. Producen
compromiso neurolégico o vascular, formacién
de bursa y raramente tienen transformacién
maligna. 759

En general, el diagndstico definitivo de la
metacondromatosis requiere una combinacién
de hallazgos clinicos, radiograficos,
histopatolégico y estudios genéticos
moleculares. @

El manejo es quirtrgico cuando ocasionan
sintomatologia tales como irritacidn persistente
con bursitis, compromiso neurovascular o
necrosis de la cabeza femoral. 9

CASO CLINICO

Se presenta un caso de una paciente de 14 anos
de edad, procedente y residente de la ciudad
de Uyuni, Potosi, que presenté un cuadro
clinico de 6 meses de evolucién caracterizado
por presentar masas tumorales en brazos,
antebrazos y piernas de crecimiento lento y
progresivo. Indica también que algunas lesiones
disminuyeron de tamafio.

Refiere que su abuelo materno presento
estds lesiones en manos y pies, cuando era
nifio, pero desaparecieron espontidneamente
en su adolescencia. Ademads, se explica que
presentaba una deformidad angular en su dedo
indice derecho. No sé pudo evidenciar dicha
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deformidad debido que el familiar fallecié.

Al examen fisico, se palpa tumoraciones en
regién proximal de ambos brazos, antebrazos y
piernas, de consistencia dura, no dolorosas a la
palpacién, sin cambio de temperatura ni color.
Se evidencid deformidad angular en antebrazo
izquierdo. Ademds, presentaba acortamiento
de ambas manos. Se solicita radiografias de
las regiones comprometidas y se describe las
siguientes caracteristicas. La paciente fue
evaluada en el Centro Médico de Diagndstico
por Imagenes CEMED, donde se solicitaron
radiografias de las regiones comprometidas.

Figura 1:

Fuente: Cortesia del Dr. Ledezma, CEMED.

Proyeccién AP de ambas manos muestra
lesiones liticas intramedulares (encondromas)
radioliicidas de margenes definidos, con zona
de transicién estrecha, patron de destruccion
geografico, que respetan la cortical sin reacciéon
peridstica y levemente expansivas, la lesion
mas representativa esta localizada en la tercera
falange proximal de la mano izquierda, en su
extremo proximal.

Figura 2:

Fuente: Cortesia del Dr. Ledezma, CEMED.
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(A) Proyeccién AP de antebrazo izquierdo
muestra osteocondromas sésiles en las 1ra, 2da,
3ra y 4ta falanges proximales. Exostosis sésil
en extremo proximal y exostosis pediculada
en extremo distal del radio. Luxacién de la
articulacion radio-cubital distal.

Lesion litica expansiva en cabeza de cubito
que desplaza los tejidos blandos suprayacentes
acompafiado de acortamiento longitudinal
del mismo. Ligera angulacién dorsal de la
didfisis del radio y cubito, incremento del
espacio interéseo y configuracién triangular
de la primera hilera de los huesos del carpo
(Sugerente de deformidad de Madelung).

(B) En proyeccion AP de brazo derecho se
evidencia osteocondroma sésil en extremo
proximal de huimero que desplaza los tejidos
blandos suprayacentes (sin observarse reacciéon
periostica), que al examen fisico del paciente se
evidenciaba como un bulto palpable e indoloro
en extremo superior de brazo derecho.

Figura 3:
T

Fuente: Cortesia del Dr. Ledezma, CEMED.

(C) Proyeccion AP de fémur izquierdo muestra
una exostosis sésil en borde lateral de extremo
proximal y dos exostosis pediculadas que surgen
de la regién metadiafisiaria distal.

(D) Proyeccién AP de fémur derecho muestra
espacio articular coxofemoral incrementado en
altura en relacién con una subluxacién articular,
angulo cérvico diafisario de 150 grados (coxa
valga), exostosis pediculada en epifisis distal.
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Figura 4:

S
Fuente: Cortesia del Dr. Ledezma, CEMED.

Figura 4:

(E) Proyeccion AP de ambas piernas muestra
multiples exostosis sésiles y pediculadas que
surgen de las regiones metadiafisiarias femoral,
tibial y peronea de forma bilateral.

(F) Proyeccion APdeambos piesmuestralesiones
liticas intramedulares ligeramente expansivas
(los mas representativos localizados en el
extremo distal del tercer y cuarto metatarsiano
derecho), ademas de acortamiento del tercer
metatarsiano derecho. Exostosis sésiles en
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extremo proximal de la 2da falange proximal
derecha y la 4ta falange proximal izquierda.

Figura 5:

Proyeccién oblicua de pie izquierdo muestra
exostosis pediculada que se origina de regién
metafisiaria de la tibia produciendo un efecto
de masa que comprime el extremo distal del
peroné deformando su estructura, ademas de
dos lesiones liticas en cabeza del tercer y cuarto
metatarsiano.

Figurab

Fuente: Cortesia del Dr. Ledezma, CEMED.

Ante los hallazgos radioldgicos sugestivos de
una lesién cartilaginosa, se procedié con la
toma de biopsia.

El estudio histopatolégico evidenci6 fragmentos
de tejido 6seo que contienen ndédulos de
cartilago hialino maduro, de arquitectura
lobulada, hipocelular y sin atipias citoldgicas,
hallazgos compatibles con encondroma. En
las areas exofiticas se observaron estructuras
osteocondrales conformadas por hueso y
cartilago con zonacién histolégica preservada y
osificacién endocondral activa, caracteristicas
compatibles con osteocondroma.

Tras la correlacién clinica, radiolégica e
histoldgica, los hallazgos son diagndsticos de
metacondromatosis.

Se recomienda seguimiento clinico y radiolégico
periédico para monitorizar la evolucién de las
lesiones.

DISCUSION

En el caso clinico presentado, la paciente
muestra  caracteristicas  radioldgicas de
metacondromatosis, donde se evidencian
multiples osteocondromas en las regiones
de extremos proximales de ambos humeros,
extremo distal del cuabito y del radio, y
extremo distal de ambos fémures, ademads
de multiples encondromas en manos y pies.
Si bien se ha sugerido que las deformidades
no ocurren en la metacondromatosis, en
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nuestro caso se evidencié una deformidad
angular del antebrazo izquierdo, luxacién de
la articulacién radio cubital distal e hipoplasia
asociada a acortamiento de las manos. El
estudio histopatolégico corroboré los hallazgos
radiolégicos, confirmando el diagndstico de
metacondromatosis.

La integraciéon de estos hallazgos, sumada a
la correlacién clinico-radiolégica de lesiones
mixtas y la historia documentada de regresion
espontanea de algunas lesiones, resulta
altamente sugerente de metacondromatosis.

Es posible realizar un diagnéstico diferencial
con la osteocondromatosis multiple o exostosis
multiple hereditaria, en donde la predilecciéon
de esta patologia es en huesos largos, ademds de
que la lesion se aleja de la epffisis, al contrario
de la metocondromatosis, en donde la lesi6n
se acerca y la misma se presenta en manos y
pies. Ademads, como en el caso de la paciente,
algunos osteocondromas disminuyeron de
tamano, a diferencia de los osteocondromas
convencionales, en donde su principal
tratamiento es quirdrgico. También se evidencio
deformidad angular de antebrazo izquierdo,
que no es una complicacién frecuente, pero
puede presentarse en casos raros, al igual
que la deformidad angular en dedos. La
diferenciaciéon de la metacondromatosis de
la exostosis multiple es importante para el
paciente debido a la probable regresion de las
exostosis, deformidad residual minima o nula,
y a la probable transformacién maligna en caso
de osteocondromatosis multiple.

Otras patologias como la enfermedad de Ollier
y de Maffucci (encondromatosis asociada a
hemangiomasdetejidosblandos), selocalizanen
los huesos apendiculares y tienen mayor riesgo
de malignizacion en un 50%, a diferencia de la
metacondromatosis donde su malignizacién es
insignificante.

También se puede realizar diagndstico
diferencialconladisplasiaepifisariahemimélica,
caracterizada por un  sobrecrecimiento
cartilaginoso principalmente localizado en las
extremidades inferiores de un lado del cuerpo.

En el caso clinico presentado por Blasco A, et
al. en la Unidad de Ortopedia Pediatrica, Sao
Paulo-Brasil, las lesiones tipo osteocondroma
se evidenciaron en manos (falange distal) y
la lesiéon encondroma alrededor de la cresta
iliaca y las regiones metafisarias de los huesos
largos. A diferencia que en nuestro caso no se
localizaban las lesiones en los mismos lugares.
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CONCLUSION

En conclusidn, la metacondromatosis es una
enfermedad rara en nuestro medio, por lo que
es importante conocer sus caracteristicas, tanto
clinicas como radioldgicas. Ya que se puede
llegar a confundir con otras patologias que, si son
frecuentes. Ademas, su diagnéstico oportuno
permitird que el paciente reciba un tratamiento
adecuado y asi evitar futuras complicaciones.
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