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Reporte de caso
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RESUMEN. Las encondromatosis comprenden
un grupo heterogéneo de síndromes congénitos ca-
racterizados por la presencia de encondromas
múltiples, asociados a malformaciones musculoes-
queléticas secundarias al acortamiento de las ex-
tremidades, escoliosis, fracturas en terreno patoló-
gico y seudoartrosis. La principal complicación de
los encondromas es su transformación maligna a
condrosarcomas, que puede llegar a presentarse
hasta en el 25% de los casos. Los múltiples síndro-
mes encondromatosos presentan muchas similitu-
des clínicas, por lo que es difícil realizar un diag-
nóstico diferencial. Exponemos el caso clínico de un
paciente de 38 años con diagnóstico de encondro-
matosis múltiple familiar, el cual desarrolló un
condrosarcoma pélvico, tratado con hemipelvecto-
mía externa. Revisamos la literatura referente a los
aspectos específicos de los síndromes de Mafucci,
Ollier y encondromatosis múltiple familiar.
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ABSTRACT. Enchondromatoses include a heter-
ogeneous group of congenital syndromes character-
ized by the presence of multiple enchondromas as-
sociated with musculo-skeletal malformations
secondary to limb shortening, scoliosis, pathologi-
cal fractures and pseudoarthrosis. The main com-
plication of enchondromas is their malignant trans-
formation to secondary chondrosarcomas, which
may occur in up to 25% of cases. The multiple en-
chondromatosis syndromes have many clinical sim-
ilarities and the differential diagnosis is therefore
difficult to make. We present the clinical case of a
38-year-old patient with a diagnosis of multiple fa-
milial enchondromatosis who developed a pelvic
chondrosarcoma that was treated with external
hemipelvectomy. We reviewed the literature con-
cerning the specific aspects of Mafucci, Ollier and
multiple familial enchondromatosis syndromes.
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Introducción

Las encondromatosis son un grupo de patologías carac-
terizadas por la presencia de lesiones discondrodisplásicas
localizadas en las metáfisis y diáfisis de los huesos en cre-
cimiento, principalmente de las extremidades, no obstante
también se han reportado en sitios menos habituales como
son: pelvis, costillas, base del cráneo, septum nasal, senos
paranasales y tráquea.1-4 Dichas lesiones son generalmente
benignas, sin embargo su principal complicación es la
transformación maligna en condrosarcomas. La supervi-
vencia a 10 años de los pacientes con condrosarcomas de
grado histológico I es hasta del 80%, sin embargo, esta so-
brevida disminuye hasta un 31% en tumores de grado his-
tológico III. La cirugía es la piedra angular del tratamien-
to debido a la resistencia de los encondromas a la radio y
quimioterapia.5

Reportamos el caso de un paciente con encondromato-
sis múltiple familiar que presentó un condrosarcoma en la
pelvis y fue tratado con hemipelvectomía externa. Así
mismo se presenta una revisión de la literatura de las en-
condromatosis y su asociación con el condrosarcoma.

Reporte de un caso

Se trata de paciente masculino de 38 años, sin antece-
dentes familiares oncológicos, presenta malformaciones
óseas congénitas, con incremento de las mismas durante
su infancia y adolescencia. Acude a consulta por presen-
tar un tumor en región sacroilíaca izquierda, de 5 años de
evolución, que condiciona dolor intermitente de la pier-
na ipsilateral, con incremento de tamaño durante los sie-
te meses previos, tratado únicamente con analgésicos y
antiinflamatorios. Durante la exploración física se en-
cuentra escoliosis de columna cervical y toracolumbar,
además de múltiples tumores óseos fijos a planos profun-

dos en el hemicuerpo izquierdo en: décimo arco costal de
4 x 4 cm, metáfisis distal del fémur de 15 x 15 cm, y re-
gión sacroilíaca de 30 x 30 cm. Este último se extiende
desde dicha articulación hasta el pliegue interglúteo. En
el abdomen se observa red venosa colateral y no se pal-
pan adenopatías inguinales. Durante la marcha presenta
claudicación con lateropulsión a la derecha.

Con los datos clínicos anteriores se llega al diagnóstico
de encondromatosis múltiple con probable condrosarcoma
pélvico y se solicita biopsia guiada por TAC. El reporte
histopatológico resulta con tejido conjuntivo denso con
escasos fragmentos de cartílago, sin atipia (Figura 1).

Durante el abordaje diagnóstico se solicita resonancia
magnética nuclear de región abdominopélvica para des-
cartar la presencia de hemangiomas viscerales, con lo que
se demuestra destrucción del hueso ilíaco en su totalidad
con pérdida de la articulación sacro-ilíaca izquierda, se-
cundaria a actividad tumoral (Figura 2). El paciente se
diagnostica como enfermedad de Ollier con probable con-
drosarcoma pélvico. Debido a la discordancia clínico-pa-
tológica se realiza hemipelvectomía clásica externa con fi-
nes curativos, sin complicaciones.

El reporte histopatológico revela la presencia de con-
drosarcoma grado I de 7 x 6 cm en el tercio distal del fé-
mur izquierdo (Figuras 3 a 7), con bordes quirúrgicos li-
bres de neoplasia. Hueso ilíaco con tumor de 30 x 30 x 25
cm con extensión a tejidos blandos adyacentes y bordes
quirúrgicos libres de neoplasia.

A 26 meses de control oncológico se solicita TAC tora-
coabdominal de rutina que identifica múltiples lesiones
blásticas osteocartilaginosas en columna torácica (T11-
T12 y L2-L3) (Figura 8), además de la lesión ya conocida
en el séptimo arco costal izquierdo, todas ellas compati-
bles con encondromas. Posteriormente, el paciente refiere
dolor en miembro pélvico derecho, por lo que se solicita
radiografía simple del fémur derecho que demuestra lesión
blástica en su tercio proximal, sugestiva de condrosarco-
ma; debido a esto, se efectúa biopsia de dicha lesión, con
resultado negativo a malignidad.

Discusión

La enfermedad de Ollier y el síndrome de Maffucci son
las encondromatosis mejor descritas y estudiadas en la li-
teratura, sin embargo no son las únicas, existe una gran va-
riedad de estos síndromes, entre los que también destaca la
exostosis múltiple familiar.1,6

La primera de estas patologías fue descrita en el año
de 1900 por el cirujano francés Leopold Ollier, como
una enfermedad no hereditaria, de etiología desconoci-
da, sin predominio de género, que se presenta entre el
segundo y décimo año de vida.2 Se caracteriza por la
presencia unilateral de discondroplasia y múltiples en-
condromas, localizados en los huesos largos de las ex-
tremidades7 y asociados a anormalidades esqueléticas,
secundarias al acortamiento de las extremidades, esco-

Figura 1. Tejido conjuntivo denso con escasos fragmentos de cartíla-
go, sin atipia. Archivo histopatológico. INCan.
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liosis, fracturas en terreno patológico y seudoartrosis.5,8

Cuando además de los datos ya mencionados se en-
cuentran hemangiomas viscerales o mucocutáneos se
conoce como síndrome de Maffucci, nombrado así por
el patólogo italiano Angelo Maffucci, quien lo descri-
bió en el año de 1881. En este síndrome los encondro-

mas son más frecuentes en los huesos cortos de las ma-
nos y pies y son diagnosticados durante la edad prees-
colar.3,5,6 El diagnóstico diferencial de estas dos entida-
des es difícil, debido a sus similitudes, por lo que se ha
propuesto que son diferentes grados de expresión de
una misma patología.2,9 El origen de estas enfermedades
aún es desconocido, pero se cree que se debe a una dis-
plasia mesodérmica congénita o a una anomalía cromo-
sómica aún no identificada.10,11

Una tercera entidad es la exostosis múltiple, la cual, a
diferencia de los síndromes anteriores, tiene un patrón de
herencia ya conocido: autosómico dominante. Se han
identificado dos genes supresores tumorales, involucra-
dos en esta enfermedad: EXT1 y EXT2, localizados en
los cromosomas 8q24 y 11p11-p12, respectivamente. Ac-
tualmente se sugiere la existencia de un tercer gen
(EXT3) en el cromosoma 19p, sin embargo aún no ha
sido identificado.12-14 Su cuadro clínico se caracteriza por
el desarrollo de dos o más encondromas en las epífisis de
los huesos largos, principalmente en la articulación fe-
morotibial. Se presenta durante la primera década de la
vida, con una edad media de diagnóstico a los 3 años de
edad. A diferencia de otras encondromatosis, una vez que
se cierran los cartílagos de crecimiento, se detiene la for-
mación de nuevos encondromas.15 Las malformaciones
musculoesqueléticas más frecuentes son: el acortamiento

Figura 2. RMN. T1 y T2 que de-
muestra lesión dependiente del
hueso ilíaco izquierdo.
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del cúbito con arqueamiento del radio (39-60%), creci-
miento asimétrico de las extremidades (10-50%), baja es-
tatura (37-44%), angulación en varo o valgo de la rodilla
(8-33%) y deformidad de tobillo (2-54%).14

El condrosarcoma representa 1-11.4% de las lesiones
óseas malignas y se origina en el 80% de los casos a partir
de un osteocondroma, aunque existen otras lesiones carti-
laginosas precursoras como son: la condromatosis sino-
vial, displasia fibrosa, exostosis cartilaginosa y lesiones
radioinducidas. En el caso de los encondromas que se pre-
sentan de forma aislada, el riesgo de transformación a con-
drosarcoma es menor al uno por ciento.1,3 Sin embargo,
puede llegar a ser hasta de 25% en los pacientes mayores
de 40 años con enfermedad de Ollier y hasta de 100% para
los pacientes con síndrome de Maffucci.3

Los condrosarcomas se clasifican en primario o secun-
dario, en relación a la presencia de lesiones precursoras, de
acuerdo a su topografía en central o periférico y por grado
histológico en bien, moderadamente o pobremente dife-
renciados. Esta última clasificación es la más utilizada, ya
que ofrece un valor pronóstico derivado del comporta-
miento biológico del tumor. El sitio más común de metás-
tasis son los pulmones. Los pacientes con síndrome de Ma-
ffucci generalmente desarrollan condrosarcomas de grado
III, lo cual les confiere un pobre pronóstico, mientras que
los pacientes con enfermedad de Ollier presentan condro-
sarcomas de bajo grado.3

Ambos síndromes se han asociado a neoplasias benig-
nas y malignas como son: los adenomas tiroideos, parati-
roideos e hipofisiarios, así como astrocitomas, hemangio-
sarcomas, linfangiosarcomas, cáncer de ovario y páncreas.

El pronóstico de los pacientes empeora cuando se presen-
ta alguno de estos tumores.2,15

El diagnóstico de las encondromatosis se realiza bajo la
sospecha clínica y se apoya en estudios de imagen. No
existen estudios específicos para su diagnóstico.5 Los pa-
cientes parecen normales al nacimiento, sin embargo, du-
rante su infancia presentan deformidades esqueléticas se-
cundarias al desarrollo de los encondromas o la presencia
de fracturas en terreno patológico.16 Los hallazgos clínicos
más comunes son: acortamiento de las extremidades, lesio-
nes tumorales y fracturas de las áreas afectadas, la enfer-
medad puede progresar hasta la discapacidad del paciente
o autolimitarse al final de la adolescencia.10 Los datos su-
gestivos de malignidad de un encondroma son dolor y cre-
cimiento progresivo.16 La radiografía simple es el estudio
inicial en la evaluación de los encondromas que general-
mente se encuentran localizados en la diáfisis de los hue-
sos largos y se observan como lesiones ovaladas, lobula-
das y bien delimitadas.3 La TAC permite valorar la
formación de matriz ósea y los órganos intraabdominales,
mientras que la RMN valora la extensión a tejidos blan-
dos, permitiendo la identificación de hemangiomas y tu-
mores en el SNC.2-4 Una vez identificado un encondroma
con sospecha de malignidad, lo recomendado es tomar una
biopsia trucut guiada por imagen.16

Desde el punto de vista histopatológico, el diagnóstico
diferencial de los encondromas y los condrosarcomas de
bajo grado es difícil, ya que ambas entidades presentan hi-
percelularidad y atipia leve, por lo que el diagnóstico di-
ferencial se apoya en la agresividad del cuadro clínico y
en los estudios de imagen.2,16

Figura 4.Células con atipia celu-
lar que determinan el grado histo-
lógico.
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La cirugía es la piedra angular del tratamiento de los
condrosarcomas, debido a su mala respuesta al tratamiento
con quimioterapia y radioterapia. El objetivo del trata-
miento quirúrgico es obtener márgenes libres de tumor,
conservando la función y el aspecto cosmético de los ór-
ganos involucrados mediante una resección amplia.

Conclusiones

El diagnóstico de las encondromatosis se establece
por la sospecha clínica y se apoya en los estudios de
imagen.3 Dado que estas patologías comparten muchas
características clínicas, es difícil establecer un diagnós-
tico diferencial, el antecedente de familiares afectados
orienta hacia la encondromatosis múltiple familiar, en
tanto que la localización unilateral sugiere enfermedad
de Ollier y la presencia de encondromas bilaterales
orienta hacia el síndrome de Mafucci. La determinación
genética de los genes EXT1 y EXT2 mediante mi-
croarreglos es el estudio más específico para el diagnós-
tico de la encondromatosis múltiple familiar, sin embar-
go, no en todos los hospitales se puede realizar este
estudio (Tabla 1).13

La radiografía simple se utiliza en la evaluación ini-
cial de los condrosarcomas secundarios, las lesiones típi-
cas son ovaladas, lobuladas, largas y bien delimitadas,
generalmente en la diáfisis de los huesos afectados.3 El
crecimiento o dolor de un encondroma es sugestivo de
malignidad.13 Ante la sospecha de transformación ma-
ligna se debe realizar una biopsia guiada por tomogra-
fía, resonancia magnética o radiografía.16 En el caso de
la EHM se puede realizar una resonancia magnética en
T2, donde el engrosamiento mayor a 1 cm de la capa
cartilaginosa de las epífisis es sugestivo de maligniza-
ción.13,14

Los encondromas tienen un riesgo mayor de maligni-
dad (25%) en comparación a cuando se presentan de
forma aislada3 y requieren tratamiento sólo en el caso
de sintomatología o sospecha de malignidad, en cuyo
caso el tratamiento de elección es la resección quirúrgi-
ca de la lesión.

Los condrosarcomas requieren de resección en blo-
que de la lesión y su seudocápsula, buscando dejar már-
genes libres de neoplasia.14 La recurrencia local de con-
drosarcomas cuando se realiza resección con márgenes
libres de neoplasia es de 3%, sin embargo se puede ele-
var hasta 23% si los márgenes no se encuentran libres
de neoplasia.14

El grado histológico es el principal factor pronóstico
para la supervivencia en los pacientes portadores de con-
drosarcoma, sin embargo, estos pacientes pueden desarro-
llar más de un condrosarcoma durante su vida, por lo que
se recomienda un seguimiento estrecho. Ante la presencia
de nuevas lesiones acompañadas de signos y/o síntomas
sospechosos de malignidad, se debe descartar la presencia
de condrosarcoma por biopsia trucut.

Figura 5. Margen óseo con borde negativo en el periostio.

Figura 6. Tumor con matriz condroide.

Figura 7. Condrosarcoma rama isquiopúbica, pieza macroscópica.
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