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RESUMEN:

Se describe un nuevo caso de Displasia Epifisaria Hemimélica que

asienta en una legalizacién muy poco frecuente cual eslaro6tula. Realizan
una amplia revision bibliogréfica de la literatura mundial y se comentan
las variaciones observadas en cuanto al cuadro clinico, diagndésticoy diag-

néstico diferencial.

Descriptores: Displasia Epifisaria Hemimélica. Enfermedad de Tre-
vor. Osteocondroma epifisario.

SUMMARY:

The authors describe a new case of Dysplasia Epiphysealis
Hemimelica with affectation of the patela. It is a localization very

infrequent.

They have made a review of the literature and analyse the
variations observed as for clinical findings, diagnosis and diffe-

rential diagnosis.

Key words: Dysplasia Epiphysealis Hemimelica. Trevor's Di-
sease. Epiphyseal Osteochondroma.

Introduccién

La Displasia Epifisaria Hemimélica
esunaformararay curiosade enferme-
dad caracterizada por el desarrollo de
osteocondromas epifisarios (nicos o
multiplesjunto a una topografia estric-
tamente hemimelica.

Descrita por primera vez por MOU-
CHETy BELOT(1926)(l) bajo el térmi-
no de tarsomegalia, su denominacion
ha sido muy variada: aclasia tarsoepifi-
saria (2), condrodistrona epifisaria (3),
displasia epifisaria hemimélica (4),
osteocondroma epifisario (5), fragmen-
tacion oOsea hipertrofiante (6), displasia
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epifisaria osteocondromatosa (7), dis-
plasia epifisaria unilateral (8), enfer-
medad de Trevor (9, 10).

Frecuencia y localizacion

Se trata de una enfermedad raray
aunque suincidenciareal se desconoce,
segun CONNORYy cols. (1983) (11) han
sido descritos unos 100 casos. KET-
TELKAMP y cols. (1966) (12) en una
revision de 57 casos publicados hasta
ese momento, encuentra que las locali-
zaciones mas frecuentes son en miem-
brosinferioresy preferentemente en su
mitad interna: astragalo (13, 14, 15),
epifisis distal de fémur (16, 17, 18, 19,
20) y distal de tibia (12, 21). Han sido
descritos otros casos de muy rara loca-
lizacion de forma exclusiva en extremi-
dad superior: escapula (22), epifisis
proximal de hamero (23), cubito (24),
huesos del carpo (25, 26, 27).

En cuanto alalocalizaciéon en rétula
sélo conocemos 2 casos publicados en la
literatura mundial. Son los de RAY en
1905 (28) y ENRIQUEZ y cols, en 1981
(29).

En Espafia conocemos la existencia
de 6 casos publicados: BALEN, 1971
(30); ENRIQUEZ y cols., 1981 (29);
RODRIGUEZ y cols., 1982 (31); BELLO
y cols., 1983 (32) y GASCO y cols., 1984
(33) el cual cita otro caso de MENA-
BERNARD vy cols. (1981).

Esta escasa frecuencia de la enfer-
medad junto a los problemas de diag-
néstico diferencial que plantea creemos
quejustificala presente publicacion en
la que describimos un caso de displasia
epifisaria hemimélica localizada en el
polo superior de la rotula, haciendo

especial énfasis en el problemadel diag-
néstico.

Caso Clinico

Varén de 16 afios que acude al Servicio
de Urgencia por presentar dolor e inflama-
cion en larodilla derechaaraiz de un trau-
matismo leve sufrido dos dias antes. La
exploracion clinicarevela unas erosiones en
cara anterior derotul a, fondo de saco supra-
rrotuliano ligeramente globulosoy con leve
aumento de la temperatura local. Ligera
atrofia del cuadriceps, sobre todo del vasto
interno. No hay puntos dolorosos especifi-
cos, solo un ligero aumento de |as molestias
alapresion en laparte superior de larétula;
el resto delaarticulacién, asi como lamovi-
lidad articular eran normales.

Figura n® 1: Radiografia cn A-P de la rodilla. Notese
ademds de la excreencia suprarrotuliana, el punteado
difuso a nivel de la interlinca anticular.
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Figura n® 2: Radiogratia lateral de a rodilla.

Se practica una puncién intraarticular
que obtiene 2 cc. de liquido sinovial de
aspecto normal; lainvestigacion de microor-
ganismos mediante cultivo resulta negati-
va. El estudio hematoldgico es normal, con
velocidad de sedimentaciéon de 8 'y 20 y
fosfatasas alcalinas de 130 mU/ml.

El estudio radiografico (Figurasn® 1y 2)
revela dos hechos patoldgicos: en primer
lugar la presencia de una excrecencia en
polo superior de rétula, de 2 x 1 cm. de
diametros mayores, bien delimitada que
parece cabalgar sobre la rétula, existiendo
una nitida separacion entre ambas. En
segundo lugar aparecen una pequefias cal-
cificaciones puntiformes en la metéafisis
proximal de latibia que parecen estar unas
intradseas y otras intraarticulares, en
namero de 15 a 20.

El resto de la exploracion por érganosy

aparatos es normal y en los antecedentes
personal es solo cabe destacar un traumatis-

mo sufrido en esa misma rodilla unos tres
meses antes, leve que no precisé de ningln
tratamiento.

Practicamos un estudio isot6pico con Tc-
difosfonato alas horas de lainyeccién de 20
mCi del trazador (Figuran® 3) querevelo la
existencia de dos focos de hipercaptacion
patolégica localizados en rodilla y tobillo
derechos, por lo que hicimos un estudio
radiogréfico de todo el esquel eto (mapadseo)
que fue normal.

Ante el problema de diagndstico diferen-
cial entre la displasia epifisaria hemiméli-
ca, la enfermedad de epifisis punteadas
(CONRADI), la condromatosis sinovial y la
miosistis osificante postraumatica, decidi-
mos hacer unareseccion delaslesiones para
su estudio histopatol 6gico.

Mediante artrotomia pararrotuliana
externa abordamos el polo superior de la
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Figura n? 3: Imagencs de la gammagrafia ésca.

rétula encontrando una masa 6sea (Figura
n° 4) encimade lar6tula, en intimo contacto
con ella pero con una claralinea de demar-
cacion; su cara posterior —articular— esta-
barecubierta de cartilago que macroscopi-
camente en nada se diferencia del cartilago
rotuliano; su cara anterior es imbricada
intimamente con las fibras del tendén cua-
dricipital, siendo preciso resecar parcial-
mente este Ultimo para poder extraer la
masacalcificada Figuran®5y 6). En cuanto
a las pequefias calcificaciones tibiales no
eran visibles, siendo reconocidas por el tacto
y fueron extraidas en blogue mediante sino-
vectomia parcial. El resto de laarticulacion
era normal.

El estudio histopatolégico revela unos
hechos morfoldgicos que se corresponden
con un osteocondroma (Figura n°® 7), las
zonas de pequefias calcificaciones se corres-

Figura n® 4: Aspecio intraoperatono. Notesc la separa-
cionmacroscopicaentre la rotula y lamasa Osca suprarro-
tuliana.

Figura n* 5: Aspecto del tendon rotuliano una vez

extrafda la masa osea

Figuran® 6: Aspecto macroscopico de la pieza extraida.

ponden con tejido de granulacién cargadas
de pigmento hemosiderinico.
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Figura n® 7: Lstudio histologico. Se advience una neotormacion de naturaleza meenquimal que reproduce ¢l tejido
cartilaginoso y 6sco. Lil componente cartilaginoso se localiza preferentemente en la periferia de la lesion. Las células
proliferantes muestran nicleos monomérficos con ausencia de actividad midtica. Se aprecia claramente la prolifera-

cién de condrocitos con drcas de osificacién encondral.
. .,
Discusion

Queremos llamar la atencién de
varios hechos que diferencian este caso
de los otros recogidos en labibliografia.

1. Localizacién

Ya ha quedado expuesta antes la
rareza de esta localizacion en rétula.

2. Manifestaciones clinicas

La mayoria de las publicaciones
consultadas insisten en que la edad de
aparicion de los sintomas es precoz,
existiendo incluso casos en que ha sido

diagnosticada de recién nacido y lactan-
tes (33,34), aunque laincidenciamedia

de diagnostico suele estar entrelos 5y
8 afios (35,36); sin embargo, el caso que
presentamos ha sido diagnosticado muy
tardiamente, alos 16 afios, y debe con-
siderarse como un hallazgo casual, ya
que el enfermo acudi6 a raiz de un
traumatismo en esa rodilla [WOLF-
GANG en 1976 (37) describe un caso en
astragalo con antecedente traumatico]
y no por ninguno de los motivos de
consulta mas ampliamente recogidos
en labibliografia que suelen ser dos: por
un lado la presencia de una deformidad
(38), que por tener una localizacion
preferente en larodillay tobillo, suele
ser del tipo del genu valgoy deformidad
visible en tobillo (39). El otro motivo de
consulta frecuente es la presencia de la
propia tumoracion (40), y ya mas rara
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vez se describe limitacion de la movili-
dad articular (41, 42) y la presencia de
una dismetria (43). Un dato de apari-
cion frecuente, recogido por GASCO y
cols. (1984) (10) es la presencia de una
discreta atrofiamuscular de la extremi-
dad afecta, también presente en nues-
tro caso; no fue realizado estudio eléc-
trico muscular pero el balance muscu-
lar era normal.

Al igual que en otros casos, no han
sido detectadas alteraciones en las
pruebas analiticasy el discreto aumen-
to de las fosfatasas alcalinas que pre-
senta este enfermo creemos es normal
por su edad.

3. Estudio radiogréafico

Los diversos autores consultados
describen el aspecto radiogréafico de la
afeccion como caracteristico (44, 45, 46).
En efecto, la afectacion de una o més
epifisis, con crecimiento excéntrico de
una masa 6sea que puede presentar
uno o varios puntos de osificacion, sepa-
rados de la epifisis principal y tan aglo-
merados que parecen una sola masa
0sea (47), dan unas iméagenes radiogra-
ficas que recuerdan extraordinariamen-
te ala de los osteocondromas A medida
gue el hueso madura, las masastienden
a fusionarse con el hueso quedando
unidas por un pediculo la epifisis.

En las localizaciones de los huesos
del carpo y tarso, suele manifestarse
mediante la aparicion mas precoz del
nucleo de osificacion, que suele ser
multiple, ensanchando el hueso de for-
ma irregular.

En nuestro caso, la presencia de la
exostosis en el polo superior de larétula

podemos considerarla como caracteris-
tica, recordando la tipica imagen del
osteocondroma, a pesar de larareza de
sulocalizacion. El dato que no cuadraba
en las radiografias era la presencia de
esas calcificaciones pequefias y multi-
ples a nivel de la zona epifisaria de la
tibia e incluso intraarticulares. Esto
nos hizo pensar en otras enfermedades
gue de algunaforma pudieran provocar
estas calcificaciones. La condrodispla-
sia punteada, en cualquiera de sus for-
mas clinicas, algunas formas leves de
displasia espondilo-epifisaria, la miosi-
tis osificante circunscrita, la condroma-
tosis sinovial y la artritis bacteriana
calcificante fueron consideradas como
diagnosticos alternativos. Trasel resul -
tado negativo del estudio del mapa 6seo
y del cultivo de liquido sinovial, nos
guedaban tres posibles etiologias: la
displasia epifisaria hemimélica, la
miositis osificante postrauméticay la
condromatosis sinovial, pero el tipico
aspecto de la exostosis suprarrotulia-
na, la presencia de las calcificaciones
intraarticulares y la edad y sexo tan
poco frecuentes para una condromato-
sis sinovial nos haciainclinarnos por la
primera de las posibilidades.

4.  Estudio isotOpico

Practicamos también una gamma-
grafia 6sea con Tc-difosfonato que nos
revel 6 dosfocos de hipercaptacion pato-
logicos en la rodillay tobillo del lado
derecho. No sabemos dar unainterpre-
tacion logicay segura del por qué existe
este segundo foco en el tobillo, ya que la
ausencia de sintomasy signos clinicos
asi como lanormalidad de las radiogra-
fias permiten descartar que se trate de
unaforma multiple de displasia epifisa-
ria hemimélica.
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