medigraphic Artomigs

OSTEOCONDROMATOSIS MULTIPLE ALTERACIONES
ORTOPEDICAS Y SU TRATAMIENTO

Dr. José Antonio Olin Nufez*, Dr. Miguel Angel Corpus Pulido**

* Jefe del Servicio de Ortopedia Pediatrica , Instituto Nacional de Ortopedia
** Ex-residente de Subespecialidad Ortopedia Pediatrica, Instituto Nacional de

Ortopedia

RESUMEN

La osteorondromatosis es ura displasia esqueletica transmitida
de manera autosomic dominante o de presentacion esporadica,
Evoluciona stmultineamente con el crecimiento v cesa con la maduree
esquelética. Produce tumores osleocartilaginosos que generan
alteraciones en el alineamiento v proporcon de las extremidades, asi
comd cambios posturales, predomina en vanmes on la primera v
segunda diécada de la vida, El tratamiento convencional contempla
la reseccidn de las lumoraciones, osteotomias de alineacion,
elongaciones oseas, arrestos lislarios ¥ vigilancia

G muieslra W experiencia del institeto én estos casos v el resultado
e sa tratammenio.

La mayor parte de los pacientes fuerom vistos durante la
adolescencia exeeplo uno v tres de ellos presentaron cambios de
malignizacion, Las indicaciones para tratamicnto gquirtrgico fueron
dolor, detormidad importante, alteraciones funcionales o de carga
cuya frecuencia v caracteristicas Fueron Jescritos en ef estiulio, asi
como [os indiclos de malignizacién. Todos los pacientes mejoranon
en lEguna forma, se han mantenido bajo vigilandia ¥ no hav datosde
recidiva en los casos de transformacidn maligna hasta ol aerre de
este estudin

INTRODUCCION

La osteocondromatosis miiltiple se considera
actualmente una displasia v no una neoplasia “". 5e
transmite familiarmente de manera autosémica
dominante pero en un tercio de los casos se manihesta
sin antecedentes hereditarios "™, Se desconoce su
mecanismo intimo de produccidn y se siguen emitiendo
teorias acerca de su origen hasta ahora #3102

La entermedad se desarrolla stmultaneamente con
el crecimiento esquelélico y cesa al alcanzarse la
madurez osea. Generalmente no se desarrolla posterior
a esto salbo en casos de malignizacion ™. Predomina en
sexo masculino con relaciones reportadas de 7.5 con
respecto al sexo femenino '™, Se descubre generalmente
al sectindo o tercer anode vida. oinchezo al incio de la

secunda década de la misma ™,

SUMMARY

Multiple esteochondramatoss is a skeletal displasia inherited u
an aulosomical deminant maniver “de nove” or mutation, I produces
developmental of osteocartilaginous tumours that grow simultans
ousiy with the skebeton aind nspond 1o growth spurts, clessing ot
sheletal matumiy: Thes tumors produce disturbance of rormal align-
ment and proportion of extremities as well as postural changes. 105«
mare frequently soen in males dunng the first and second decades of
life. Treatment usually includes tumor resection, ostestamies for oor-
rechiont of alignment, management of bone length discrepaney and
observation because of a fow tendency 1o malignization

We discnbe the experience of our inshitute i fhese cases and the
results n? fealmenl.

Must pabents wene seen during adolescenoe excepl one and in 3
of them malignization changes were seen. Indication rersurgicsl treat-
ment wene pain deformity, functional, and weight bearing probless,
which frecuency and carachteristics were described. and
malignbeation.

All patienis improved in some way and have been followed 1
the Slosune of the study with no evidence of recurtenoe in the cases
wikh malignant transformation,

Afecta principalmente a los huesos tubulares, pero
llega a involucrar a costillas, escapula, pelvis v los ancos
posteriores de las vertebras ™

En la literatura mundial se menciona que
t]‘]'_'llif_'-'.'lﬂ'lt"l'ltf' s¢ encuentra estatura corta en estos
pacientes, principalmente a expensas de las
extremidades, el tronxco es relativamente normal: solo
en 7% de los pacientes se ha reportado afeccion a la co-
lumna cervical, y de forma mas rara con datos de
compresion medular ™", La desviacion cubital de la

W tobillo v rodilla valgos son las deformidades

mano '
mas frecuentes, le siguen las discrepancias de lon writuidd
y las alteraciones posturales secundarias, pero se han
visto que las lesiones en pelvis, escapula =7 v humero
proximal tienen mayor polencial de malignizaciin
(TRt ERIRTS
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minantemente en adultos. Fn nitwos es raro, pero cuando
se presenta su pronostico es mas sombrio. En estos casos
de transformacion maligna el tratamiento se basaen [os
postulados de Enneking "

Las indicaciones para tratamiento quirdrgico de los
pacientes son: dolor |, alteracion en el funcionamiento
articular o muscular, compresion a vasos ¢ nervios por
las exostosis & deformidad importante ™", La altima
es cuando ocurren datos de transformacion maligna
(crecimiento de una lesidn osterior a la maduracion
esquelética, dolor, crecimiento acelerado de una lesidn
en ninos v adolescentes y datos radiologicos sugestivos
(IS ]

El tratamiento de las deformidades del antebrazo
segtin la literatura, ha contemplado: alargamiente cu-
bital va sea con fijacion interna o externa con tijadores,
asi como osteometias de cutia cerrada para la correccion
de la alteracion y el arresto fisiario temporal, todos con
regulares resultados, también se ha realizado la
reseccion del extremo proximal del radio en casos de
luxacidn y se mantiene atn en discusion la bondad de
la sinostosis radiocubital. Se ha visto que la reseccion
temprana de las lesiones no detiene la progresion de la
enfermedad, de cualquier manera se han indicado ser
agresivos en el tratamiento de las deformidades del
antebrazo 41747,

En los miembros inferiores, las discrepancias en
longitud son rara vez propuestas para elongaciones ™
v ellos se siguen practicamente los mismos lineamientos
usados arriba. Se menciona que todas las deformidades
evolucionanen grado variable de magnitud y alteracidn
funcienal, El tohillo tiene el segundo lugar de frecuencia
en ser afectado en la enfermedad (después del
antebrazo); se corta el peroné v ocurre deformidad an-
gular del mismo, se altera la cara lateral de la epifisis
distal de la tibia, hay valgo del talon v diastasis tibio
peronea, disminuye la movilidad del tobillo. La
sinostisis tibio peronea ocurre en forma espontinea
proximal o distalmente aun sin drugia ', El valgo de
las rodillas es el de mds ficil manejo, generalmente por
medio de osteometias de alineacion o arrestos fisiarios
temporales; con respecto a estos wltimos se recomienda
recordar el lento crecimiento de estos pacientes.

El objelivo del trabajo es analizar la variedad de
transmisidn hereditaria las alteraciores ortopédicas que
produce con mas frecuencia, los sitios afectados,
tratamiento requeride v revision de los casos que se
malignizaren buscando los datos diagndstiocos
iniciales.

MATERIAL ¥ METODOS

Se revisaron los archivos del Instituto Nacional de
Urtopedia enun periodo comprendido de enero de 1989
a diciembre de 1994, encontrandose 15 pacientes con
diagndstice de Osteocondromatosis Multiple.

De los expedicntes clinicos v radiogréficos, se
obtuvieron: Edad de apariciin de Ina sintomatologia,
edad al inicio del tratamiento, alrededor del cual se
hicieron grupos etarios,

Grupo I, (-10 anos, Grupo I, 11-20 afos ¥ Grupo 111
21 anos en adelante, También se buscaron el modo de
transmision hereditaria si la hubo sintomas v hallazgos
iniciales, los sitios anatomicos de aparicion de las
ex0stosis v su frecuencia, poniendo especial éntasis en
las alteraciones o deformaciones ortopédicas mas
impartantes y los procedimientos quirdrgicos em-
pleados en su correccicn. Ademas se registro el tiempo
de seguimiento promedic de los pacientes.

Ge buscaron datos de malignizacidn en los reportes
de patologia de las lesiones estudiad as, se revisaron sus
caracteristicas clinicas v radiogrdficas, ademas de su
evolucion,

RESULTADOS

La poblacion estudiada fue de 15 pacientes, 10
masculinos (66.6%) v 5 fermeninos (33.3%), En9 deellos
se confirmoantecedente familiar del padecimiento (60%)
siendola forma de transmisidn autosomica dominante y
en los 6 pacientes restantes fue negativo (40%). Tres de
estos pacientes fueron productos de embarazo gemelar
v en dos deellos que son hermanas se presentd enambas.,
Laedad de inicie de los sintomas se especificd en solo 6
de los pacientes, ¢n el resto tue determinado como de
inicio en la infancia; la edad promedio fue de 6.3 anos,
con rango de 2 a 9 anos, Las edades al inicio del
tratamiento tuvieron un rango de 5 a 61 anos, conun
promedio de 16 afios, Se hicieron tres grupos de edad al
momento del tratamiento inicial: el primero de 0-10 afos
comprendit 4 pacientes y representa el 26.6%, el
seprundo fue de 11-20 anos, con 9 pacientes v 60% de la
muestra, El tercero tuvo dos pacientes mayores de 21
anos v represento el 13.3% del total.

Los sintomas de inicio fueron: dolor en 2 pacientes
uno del grupo | v otro del grupo I {13.3%), limitacién
de la movilidad en alguna regidn anatomica en seis
(40"} cuatro del grupo Il v la aparicion de tumoraciones
en la totalidad de la muestra (100%).
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Los sitios anatomicos ateclados fTueron:

-Humero prosimal (60% de casos), radwo y cubito
distal (33%), manos (20'%5), emur proximal (69%), rodilla
(100"5). extremo proximal perone (Bo.0'%h), ples (60%),
colummna cervical (13.3%) v escdapula (b.6%) (cuadro 1).

CUADRO 1 - Silios anatémicos afectados

Humero Proximal A7
Radio y Cribito distal 3%
' Manos - 20%
Fémur prosamal 6%
Rodillas o 100%
Extremo proximal de peronc 86.6%
e — % |
“Columna cervical - 13.0% ‘
Escapula _  6.6%

Las alteraciones ortopédicas encontradas Tueron:
presencia de tumoraciones en los 15 pacientes, en uno
se encontra talla baja, en dos pacientes hubo genu valgo
bilateral moderado v tres presentaron deformidad en
valgo de tobillo, tres pacientes tuvieron hallux valgus v
en seis se presentd acortamiento de melacarpianos,
metatarsianos v falanges (40%}). Tres moslraron
antebrazo en varo y también en tres se encontro
desviacidn cubital de la mano. Hubo dos casos con
limitacion funcional de su columna cervical paor
tumaoraciones en esa region v 10 pacientes con limitacion
tuncional en caderas. (cuadro 2)

CUADRO 2 - Alteraciones Ortopédicas

lalla h:ui.:u -
enu v aiﬂu
L'L]En de tobillos

1 pa clente

2] paclen{'ﬁ

‘-'r paclenteﬁ

Hallux valgus 3 pauﬂﬁte*-‘,
" Acortamiento de huesos cortos 6 pacientes
Antebrazo varo 3 pacientes |
Limitacion cervical 2 pacientes

Tumoraciones 15 pacierntes

Las cirugias realizadas en los pacientes fuercn:
reseccion de exostdsuis en doce pacientes (80%), los
sitios mas frecuentes fueron el humero proximal, perone
proximal v vértebras cervicales, tres de estos pacienles
correspondieron al grupo L, siete al gropo 11 {63%) v uno
solamente al grupo 1. Se realizaron osteotomias de
giineacion de rodidas en dos pacienies (13.5%),
correspondieron al Erupo etariol. Correccidn de hallux
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valgus en dos {13.3%) que correspondieron al wrupes 11
Elongacién de un metatarsiano en un paciente (#.6%.)
del grupo | de edades. Por altimo, produceion de
SIoestosis

radiocubital a una paciente

correspondiente al grapo [ {cuadro 3

[r.f)

CUADRO S - Procedimientos Cuirr FEicns

Reseccion de tumoraciones
Osteotomias de alineacion
 Correccion de Hallux
Elungannn Bsea
“Sinostosis radio cubital

12 pacientes |
2 padientes -
2 pacientes
| paciente
| paciente

Solamente en tres pacientes se usaron aditamentos
osrtesicos en el calzado. Fueron revisados por el Servicio
de Rehabilitacion los pacientes con limitacion funcional
articular, con mejoria relativa de la misma. No se
encontraron alteraciones agregadas al momento del
estudio,

En tres casos se encontrd transformacion maligna
en los estudios histopatoldgicos (20%), dos pacientes
tueron del grupo Il v uno fue del grupo L Uno mostrad
cambios sarcomatozos multifocales en el estudio
histopatolégico del tejido resecado del himero
proximaln de un vardn de 1% anos. El segundo fue de la
escapula de un masculino de 61 anos gue se diagnosticd
comao condrosarcoma de mediana malignidad, el tercern
correspondio a un comdrosarcoma bien diferenciado de
baja malignida en humero proximal de un paciente
masculing de 18 afos. Ninguno de les mencionados que
representaron el 209 de la muestra tuvo sintomatologia
dolorosa previa, ni posterior a la reseccion del tumor,
Se sospechd la transformacion maligna por crecimiento
de las lesiones en estos sitios en pacientes maduros
esqueleticamente y zonas de calcificacion algodonosa
intralesional en las radiografias. Los pacientes del grupo
Il fueron sometidos a reseccion marginal de la lesion,
por tratarse uno de ellos de un condrosarcoma bien
diferenciado de baja malignidad y el otro solo mostraba
cambios mullifocales de apariencia sarcomatosa en una
sola lesion fueron sometidos a vigilancia periodica y
ratreos dseos unicamente después de la cirugia sin
presentar datos de recidiva hasta el cierre del estudio,
El paciente de 6 afos que presenté un cond rosarcoma
de mediana malignidad, desarrollo achividad multifocal
amerilando reseccidon margmal de olras exostosis de
Crcimienho r&pidu. Mo se agrega terapia adyuvante por
SUFLTENC I Ge ol in inaiiaciieliadidee v vighlang
pstrecha v rastreos periddicos. Postenor a eslo no i
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presentado datos de recidiva {cuadre 4). En el resto de
ls pacientes no se encontraron alteraciones agregadas
al momentoe del estudio v todos <e encuentran bajo
vigilancia periodica.

CUADRC 4 - Transtormacion Maligna

1 paciente
edad 19 anos

Humero proximal
(Transformacion sarcomatosa
multifocal )
Escapula
{Condrosarcoma de mediana
malignidad)

| Humero pr{:ximal
(Condrosarcoma bien
diferenciado de mediana

1 paciente 'i
edad &1 anos
1 paciente
edad 18 afios

El tiempo de seguimiento promedio de los pacientes
fue de 3 anos y de los que presentaron malignizacion
de dos anos,

DISCUSION

Los resultados encontrados en la poblacién del
Instituto Macional de Ortopedia con Osteocon-
dromatosis Multiple son similares a los encontrados en
la experiencia mundial * "™, Fue diferente la relacion
de afectacidn por sexo; en el Instituto fue de 2.1
contrastando con 7.3 reportado por otros autores ', La
transmision fue predominantemente familiar v solo el
4(1% se manifestd de amanera esporadica o de novo 1,
Tres de estos pacientes fueron productes gemelares, dos
de ellas hermanas gemelas en quienes la mutacion se
expreso en ambas; sin antecedente tamiliar, mientras
que emn el obro paciente no ocurrio asi pues su gemelo
no presentd la alteraciin, De los anteriores hechos no
se encontro respuesta en la literatura. El inicio de la
sintomatologia ocurric en la infancia en doce de los
pacientes, pero acudieron al Instituto en su mavoria
durante la segunda década de su vida (grupo I v [11),
siempre por la presencia de multiples exostdsis
diseminadas, principalmente en las extremidades, Seis
pacientes refirieron limitacion de la funcidn (cuatro
carrespondieron al grupo 11 ; dos en columna cervical
v cuatro en los hombros, Ambos casos de aleccidn de
los arcos posterioves de columna cervical requirieron
reseccion de las lesiones para mejorar la movilidad, pero
ningunoe presentd compromiso neuroldgico como se ha
reportado por ofros autores =™

Las regiones anatomicas involucradas con MAYor
frecuencia fueron rodilla, los antebrazos v los Lobillos,
en ese orden, mientras que otros autores senalan el
antebrazo como primer afectado seguido del tobillo -4,

Las alateraciones encontradas en la exploracion hisica
fuera de las exoslosis diseminadas fueron: antebrazo
varp, alieraciones del tobillo y genu valgo;
correspondiendo a la frecuencia de otras series A pero
también se enconlrd con frecuencia mayor que otros
estudios acortamiento de metatarsianos, metacarpianos
y lalanges " Es importante establecer que no todos los
pacientes con el padecimiento presentan alteraciones
ortopédicas relevantes, se menciona que solo un 75%
de ellos se desarralla ™,

[}e igual manera, no todos los pacientes con
alteraciones ortopedicas requieren tratamiento
quinirgico. En nuestra serie la reseccion de las lesiones
que asi lo ameritaron fue lo mas frecuente 80% v
correspondieron al grupo 11 el 63% de estos, Los dos
casos de afeccion en columna cervical se intervinieron
para lograr mejoria de la movilidad, lo cual se consigna
también con la ayuda de rehabilitacion institucional. A
los dos pacientes con genu valgo se les alinearon sus
extremidades quirargicamente. A dos de los lres
pacientes con hallux valgus se les resolvid de manera
operatoria la deformidad. En general los resultados de

estos procedimientos fue bueno.

Lamayvoria de los pacientes han ssdo vistos desde la
adolescencia y no han aumentado el numero de las
lesiones aunque si han crecido sin ocurrir cambios
sugeslivos de malignizaciin lo cual es similar a lo
referico en la lileratura '™,

La transformacion maligna de las lesiones que se
describen ocurrid en pacientes del grupo 1y 1 {11 afos
y mayores) y se circunscribio a la region del hombro.
Estos tres pacientes representan el 20% de la poblacidn
estudiada, porcentaje va contemplado en otras
revisiones, aundque en ellas se sefala solo con cambios
sarcomatosos de baja malignidad 7%, El con-
drosarcoma en general no responde a tratamiento con
gquimicterapia a excepcion del tipo mesenquimal v la
radioterapia tiende a dar malos resultados y las
meldstasis que produce son habilualmente tardias y
poce agresivas. Por tal motivo el manejo es basicamente
quirargico comao se levo a cabo en nuestros pacientes,
Atin en el paciente de 61 anos que presento un
condrosarcoma de mediana malignidad v actividad
multifocal pero sin metastasis, el servicio de apoyo en
Uneologia que se interconsultd sugirio unicamente la
reseccion marginal de las lesiones malignizada. Hasta
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w malignizacion en otro sitio, excepto en el pacienly
enCionado

Para una fidedigna estadistica en cuanto a
malignizacion, el seguimiento debe hacerse durante
tada la vida, noestros casos sugteren gue esta oourre a
parar de la sepunda década v los datos principales de
cambio sarcomatoso fueron: Crecimiento acelerado de
una lesion, limitacion funcienal y radiologicamente
calcificacion algodonosa intralesiopal,

Desde el punto de vista de las alteraciones
ortopedicas estas tienden a acentuarse durante las
etapas de crecimienio rapido pero no todos los pacientes
requieren necesariamente correccion quirirgica de las
mismas, stendo esto indicado para cada paciente en
particular. La reseccidn quirurgica de los asteo-
condromas se indica tnicamente cuando limitan la
funcidn, producen sintomas por irrivacian a estructuras
vecinas o muesiran cambips sugestivos de malig-
nizacién concordando estos criterios con lo va descrito

=

por otros auntores | L2 AT
CONCLUSIONES

La variedad fue predominanate de tipo familiar

Las regidnes anatémicas involucradas con mayor
irecuencia fueron en orden de frecuencia, rodilla,
extremo proximal del peroné, fémur proximal, pies y
hiimero proximal

Las alteraciones ortopédicas mas trecuentes tueron
la presencia de tumoraciones, alteraciones de
alineamiento, acortamiento de metatarsianos y
limitacion funcional articular, principalmente a nivel de
las caderas.

[l 80% de los pacientes requind resecaion de alguna
tumoracion siendo los sitios mas trecuentes humero
proximal, peroné proximal v veértebras cervicales. Los
otros procedimientos realizados fueron osteotomias de
alineamiento y elongacion dsea.

Ires pacientes (20%) presentaron ransformacion
maligna de lesiones, dos en un soloe sitio (hamero proxi-
mal) v uno en escapula siendo los datos sugestivos,
-i.'l ﬂ'i.'. T L H"fi."l’”l“.‘l.‘i Lh I:[l' LilR 1_‘|:%I,‘r.-_"1_1q_'l,r|;1d, TORITTL 21 LI E,'.lu;il:':ri_:'ﬂ t{'
madure esqueléticamente v desde el punto de vista
adiografico la presencia de imagenes “algodonosas”
mitralesionales. Desarrollan condrosarcomas de baja

o

{dos) malignidad v de mediana malignidad sin
el asiasis,

Mo todos Jos pacienles presentan algteraciones
ortopédicas relevantes que requivran cirugia, pero

4 7 k . i " '
deben mantenerse bajo vielancia por posible desarrollo
de las mismas duranate o crecimiconte v al micmo
tiermpo ¥y posteriormente, vigilancia en cuanto a
probabilidad de malignizicion.

Figrn L= Ay B Aspecte canacterictio o s lestinnes am caderas v

rond il
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Figural A vy B) Acortamiento severo del segundo metatarsiano

tratado con elongaciin Gsea

Figura2. A v B) Alteraciones en la estructura de los huesos del

antebrazo v su mancio con sinostosis v osteotomia

alineatoria il binea
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