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RESUMEN

Introducción: presentamos un caso de enfermedad de 
Erdheim-Chester, la cual es un tipo de histiocitosis que ra-
ramente ocurre en edad pediátrica. Presentación del caso: 
masculino de siete años, quien fue referido a oftalmología 
por una masa orbitaria supratemporal derecha persistente, 
de cuatro meses de evolución, acompañada de edema, 
eritema y ptosis temporal. El paciente mantenía agudeza 
visual de 20/20. Se realizó resección completa de la masa. 
Por estudio histopatológico se estableció el diagnóstico 
de esta enfermedad. Conclusiones: este caso enfatiza la 
necesidad de considerar la enfermedad de Erdheim-Chester 
en el diagnóstico diferencial de lesiones orbitarias en niños.

Palabras clave: escolar, Erdheim-Chester, masa orbitaria, 
histiocitosis.

ABSTRACT

Introduction: we present a case of Erdheim-Chester disease, 
which is a type of histiocytosis that rarely occurs in children. 
Case presentation: a seven-year-old male was referred to 
Ophthalmology for a persistent right supratemporal orbital 
mass of four months’ duration, accompanied by edema, 
erythema, and temporal ptosis. The patient maintained 
20/20 visual acuity. Complete resection of the mass was 
performed. The diagnosis of this disease was established by 
histopathological study. Conclusions: this case underscores 
the need to consider Erdheim-Chester disease in the 
differential diagnosis of orbital lesions in children.

Keywords: children, Erdheim-Chester, orbital mass, 
histiocytosis.

INTRODUCCIÓN

La enfermedad de Erdheim-Chester es un tipo de his-
tiocitosis, caracterizada por fagocitos mononucleares de 
células no Langerhans, que afecta múltiples sistemas 
del organismo, perteneciente al grupo II de la clasifi-
cación del Working Group of the Histiocyte Society de 
1987.1 Esta condición fue descrita por primera vez en 

1930 por Jakob Erdheim y William Chester, y sus mani-
festaciones se relacionan a la infiltración de histiocitos 
espumosos en diferentes órganos como huesos, sistema 
cardiovascular, sistema nervioso central, pulmones o en 
los ojos.2 La mayoría de los reportes son de pacientes 
adultos, por lo que en edad pediátrica son muy pocos 
los casos documentados, lo cual hace que, a esta edad, 
la identificación sea un reto.
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Para el año 2020 se habían reportado 800 casos de 
esta enfermedad en todo el mundo.3 De los cuales de 5 a 
10% son de pacientes pediátricos, con lo cual se estiman 
entre 40 y 80 casos de enfermedad de Erdheim-Chester 
en todo el mundo. En México, son alrededor de 20.

Los datos clínicos son variados, lo que complica su 
diagnóstico; su presentación más común consiste en 
dolor óseo. Por radiografía, pueden observarse cambios 
característicos en huesos largos.4 Las manifestaciones 
óseas ocurren en cerca de 96% de los pacientes; sin 
embargo, solo 50% manifiesta dolor óseo, principal-
mente en rodillas y tobillos. Los huesos que con mayor 
frecuencia se ven afectados son fémur, tibia, peroné, 
y menos frecuentemente el cúbito, radio y húmero. El 
signo radiográfico principal es la esclerosis bilateral 
simétrica de las zonas diafisarias y metafisarias de 
huesos largos.5 En las biopsias, los hallazgos típicos 
incluyen esclerosis ósea en huesos largos y la presencia 
de células CD68+ y CD1a−.6

El cuadro clínico es muy variado, desde síntomas 
inespecíficos como fatiga y dolor óseo hasta manifes-
taciones graves como insuficiencia cardiaca, diabetes 
insípida y neuropatía óptica.7 De ahí que el diagnóstico 
sea difícil debido a la superposición de síntomas con 
otras condiciones más comunes. En niños, las manifes-
taciones son aún menos específicas.

Cuando hay afección ocular, la enfermedad de 
Erdheim-Chester se manifiesta principalmente en la 
órbita, presentándose como masa orbitaria, proptosis 
o neuropatía óptica, lo que puede llevar a daño visual 
irreversible si no se identifica y trata a tiempo.8 No 
existen pautas de tratamiento en población pediátrica, 
pero existen publicaciones recientes que demuestran 
que algunos pacientes con mutaciones BRAF V600E 
responden a inhibidores de la cinasa BRAF como el 
vemurafenib.9

En virtud de los pocos casos reportados en edad 
pediátrica, el objetivo de este reporte es presentar a un 
paciente escolar con enfermedad de Erdheim-Chester 
con manifestaciones orbitarias, para que ayude a la iden-
tificación de pacientes similares de manera oportuna.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Se trata de un paciente masculino de siete años, envia-
do a oftalmología por la presencia de una masa indolora 
ubicada en el margen orbitario supratemporal derecho. 
Esta masa había persistido durante cuatro meses y 
se acompañaba de edema localizado, eritema y ptosis 
temporal. En el interrogatorio, no había antecedentes 
familiares o personales de importancia.

Durante el examen oftalmológico, la agudeza 
visual del paciente se conservaba en 20/20 en ambos 
ojos sin limitación a los movimientos extraoculares. 
No se observó proptosis notable ni signos de disto-
pía. Se registraron medidas de hendidura palpebral 
de 8 y 10 mm, y la distancia del margen reflejo se 
encontraba en 2 y 3 mm (DMR1 y DMR2, respecti-
vamente). El paciente presentaba ptosis temporal 
y una masa supraciliar en el lado derecho (Figura 
1), caracterizada por irregularidad, inmovilidad, 
induración, adherida a estructuras anatómicas más 
profundas, bordes nítidamente definidos y ausencia 
de pulsación, pero sin alteraciones durante la ma-
niobra de Valsalva.

Se realizó una tomografía computarizada (TC) de 
la región craneal, la cual reveló una lesión lítica en 
la región frontoorbital, con dimensiones aproximadas 
de 24 × 19 × 30 mm, que incluía una porción de tejido 
blando (Figura 2).

Se llevó a cabo la resección completa de la masa or-
bitaria. En el estudio histopatológico se observó la pre-
sencia de células histiocíticas con inmunorreactividad 
positiva para CD68 y CD163, junto con un infiltrado 
linfoide-plasmocitario, sin evidencia de atipia celular. 
La inmunohistoquímica para CD1a resultó negativa, 
apoyando el diagnóstico de la enfermedad de Erdheim-
Chester (Figura 3).

Con este diagnóstico, el paciente fue valorado por 
oncología pediátrica, recibiendo tratamiento específico. 
Hasta el día de hoy no presenta recidivas.

Figura 1: Afectación orbitaria en enfermedad de Erdheim-Chester. 
Paciente masculino de siete años con masa indolora en margen 
supratemporal derecho asociada a ptosis del párpado superior 
ipsilateral. No se observó proptosis.
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DISCUSIÓN

A diferencia de las manifestaciones más típicas de la 
enfermedad de Erdheim-Chester, como el dolor óseo y 
la fatiga, este paciente presentó una masa orbitaria con 

crecimiento rápido, lo que indica que esta enfermedad 
tiene múltiples formas de presentación.

En comparación con nuestro paciente de siete años, 
que el compromiso se limitó a la región orbitaria sin 
involucrar otros órganos, Tran y colaboradores10 rela-
tan el caso de una niña de 10 años con una enfermedad 
más extendida, con infiltración retroperitoneal, hepa-
toesplenomegalia y lesiones óseas en huesos largos, 
pelvis y cráneo.

Un artículo de James Brodie y colaboradores11 del 
2020 reportó dos casos de Erdheim-Chester en adultos 
con afectación oftálmica. El primero, un paciente de 
49 años presentó proptosis unilateral, dolor ocular y 
presión intraocular elevada; mientras que el segundo, 
un paciente de 70 años, mostró reducción progresiva 
de la visión en ambos ojos, papiledema y pliegues co-
roideos. Ambos casos fueron manejados inicialmente 
con esteroides debido a la sospecha de una enfermedad 
inflamatoria.

El diagnóstico de la enfermedad de Erdheim-
Chester del caso que reportamos se realizó a partir de 
la evaluación clínica, hallazgos de imagen y análisis 
histopatológico. Las imágenes revelaron una lesión 
lítica en la región frontoorbital con un componente 
de tejido blando, mientras que por histopatología se 
demostró proliferación de histiocitos espumosos, ca-
racterísticas de esta enfermedad. Es de señalar que, 
en comparación a los reportes de adultos, el cuadro 
clínico fue menos agresivo y más localizado. Lo ante-
rior, hace suponer que, en el ámbito pediátrico, esta 
enfermedad puede ser de mejor pronóstico con menor 
riesgo de pérdida visual.

Figura 3: Hallazgos histopatológicos en un paciente con afectación orbital de la enfermedad de Erdheim-Chester. A) Tinción con he-
matoxilina y eosina (HYE) que muestra histiocitos xantomatosos de tamaños variables, incluidos los de células gigantes, algunos de 
las cuales tienen múltiples núcleos formando un anillo (células de Touton, flechas naranjas). B) Inmunohistoquímica en la que utilizó 
CD163, que demuestra la reactividad de las células xantomatosas (flechas amarillas). C) Inmunohistoquímica que muestra la falta de 
tinción en la membrana de las células (flechas verdes).
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Figura 2: Tomografía axial computarizada de cráneo fase sim-
ple con ventana para parénquima cerebral, corte axial a nivel de 
globos oculares en la que se observa aumento de volumen del 
plano subcutáneo de región supralateral del globo ocular dere-
cho, secundario a presencia de imagen hiperdensa, mal defi-
nida, irregular, con ligera extensión intraconal, la cual no con-
diciona retracción de las estructuras adyacentes o compromiso 
del componente óseo (flecha amarilla). El globo ocular derecho 
conserva morfología y densidad, sin datos de infiltración.
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A pesar de que los tumores orbitarios benignos 
son comunes en la población pediátrica, constituyendo 
aproximadamente 80% de los casos,12 la enfermedad 
de Erdheim-Chester debe ser incluida en el diagnós-
tico diferencial cuando se presentan masas orbitarias 
inusuales o cuando hay respuesta inadecuada a trata-
mientos iniciales, como los esteroides. En este sentido, 
es fundamental un enfoque proactivo para investigar 
etiologías menos comunes, como se evidenció en este 
caso, donde la biopsia proporcionó la información 
necesaria para establecer el diagnóstico y guiar el 
tratamiento.
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