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RESUMEN: 
Se describe un nuevo caso de Displasia Epifisaria Hemimélica que 

asienta en una legalización muy poco frecuente cual es la rótula. Realizan 
una amplia revisión bibliográfica de la l i teratura mundial y se comentan 
las variaciones observadas en cuanto al cuadro clínico, diagnóstico y diag­
nóstico diferencial. 

Descriptores: Displasia Epifisaria Hemimélica. Enfermedad de Tre­
vor. Osteocondroma epifísario. 

SUMMARY: 
The authors describe a n e w case of Dysplas ia Epiphysea l i s 

Hemimel ica wi th affectation of the patela. It is a local izat ion very 
infrequent. 

They have made a rev iew of the l i terature and analyse the 
variat ions observed as for cl inical f indings, d iagnosis and diffe­
rential diagnosis . 

Key words: Dysplasia Epiphyseal is Hemimel ica . Trevor's Di­
sease. Epiphyseal Osteochondroma. 

Introducción 

La Displasia Epifisaria Hemimélica 
es una forma rara y curiosa de enferme­
dad caracterizada por el desarrollo de 
osteocondromas epifísarios únicos o 
múltiples junto a una topografía estric­
tamente hemimelica. 

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

Frecuenc ia y local ización 

Se t ra ta de una enfermedad rara y 
aunque su incidencia real se desconoce, 
según CONNOR y cols. (1983) (11) han 
sido descritos unos 100 casos. KET-
TELKAMP y cols. (1966) (12) en una 
revisión de 57 casos publicados hasta 
ese momento, encuentra que las locali-
zaciones más frecuentes son en miem­
bros inferiores y preferentemente en su 
mitad interna: astrágalo (13, 14, 15), 
epífisis distal de fémur (16, 17, 18, 19, 
20) y distal de tibia (12, 21). Han sido 
descritos otros casos de muy rara loca­
lización de forma exclusiva en extremi­
dad superior: escápula (22), epífisis 
proximal de húmero (23), cúbito (24), 
huesos del carpo (25, 26, 27). 

En cuanto a la localización en rótula 
sólo conocemos 2 casos publicados en la 
l i teratura mundial. Son los de RAY en 
1905 (28) y ENRIQUEZ y cols, en 1981 
(29). 

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

Esta escasa frecuencia de la enfer­
medad junto a los problemas de diag­
nóstico diferencial que plantea creemos 
que justifica la presente publicación en 
la que describimos un caso de displasia 
epifisaria hemimélica localizada en el 
polo superior de la rótula, haciendo 

especial énfasis en el problema del diag­
nóstico. 

Caso Clínico 

Varón de 16 años que acude al Servicio 
de Urgencia por presentar dolor e inflama­
ción en la rodilla derecha a raíz de un trau­
matismo leve sufrido dos días antes. La 
exploración clínica revela unas erosiones en 
cara anterior de rótula, fondo de saco supra-
rrotuliano ligeramente globuloso y con leve 
aumento de la temperatura local. Ligera 
atrofia del cuádríceps, sobre todo del vasto 
interno. No hay puntos dolorosos específi­
cos, sólo un ligero aumento de las molestias 
a la presión en la parte superior de la rótula; 
el resto de la articulación, así como la movi­
lidad articular eran normales. 
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Se practica una punción intraarticular 
que obtiene 2 cc. de líquido sinovial de 
aspecto normal; la investigación de microor­
ganismos mediante cultivo resulta negati­
va. El estudio hematológico es normal, con 
velocidad de sedimentación de 8 y 20 y 
fosfatasas alcalinas de 130 mU/ml. 

El estudio radiográfico (Figuras nº 1 y 2) 
revela dos hechos patológicos: en primer 
lugar la presencia de una excrecencia en 
polo superior de rótula, de 2 x 1 cm. de 
diámetros mayores, bien delimitada que 
parece cabalgar sobre la rótula, existiendo 
una nítida separación entre ambas. En 
segundo lugar aparecen una pequeñas cal­
cificaciones puntiformes en la metáfisis 
proximal de la tibia que parecen estar unas 
in t raóseas y otras in t raar t icu lares , en 
número de 15 a 20. 

El resto de la exploración por órganos y 
aparatos es normal y en los antecedentes 
personales sólo cabe destacar un traumatis­

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

Practicamos un estudio isotópico con Tc-
difosfonato a las horas de la inyección de 20 
mCi del trazador (Figura nº 3) que reveló la 
existencia de dos focos de hipercaptación 
patológica localizados en rodilla y tobillo 
derechos, por lo que hicimos un estudio 
radiográfico de todo el esqueleto (mapa óseo) 
que fue normal. 

Ante el problema de diagnóstico diferen­
cial entre la displasia epifisaria hemiméli­
ca, la enfermedad de epífisis punteadas 
(CONRADI), la condromatosis sinovial y la 
miosistis osificante postraumática, decidi­
mos hacer una resección de las lesiones para 
su estudio histopatológico. 

Mediante ar t rotomía para r ro tu l iana 
externa abordamos el polo superior de la 
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rótula encontrando una masa ósea (Figura 
nº 4) encima de la rótula, en íntimo contacto 
con ella pero con una clara línea de demar­
cación; su cara posterior —articular— esta­
ba recubierta de cartílago que macroscópi­
camente en nada se diferencia del cartílago 
rotuliano; su cara anterior es imbricada 
íntimamente con las fibras del tendón cua-
dricipital, siendo preciso resecar parcial­
mente este último para poder extraer la 
masa calcificada Figura nº 5 y 6). En cuanto 
a las pequeñas calcificaciones tibiales no 
eran visibles, siendo reconocidas por el tacto 
y fueron extraídas en bloque mediante sino-
vectomía parcial. El resto de la articulación 
era normal. 

El estudio histopatológico revela unos 
hechos morfológicos que se corresponden 
con un osteocondroma (Figura nº 7), las 
zonas de pequeñas calcificaciones se corres-

ponden con tejido de granulación cargadas 
de pigmento hemosiderínico. 
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Discus ión 

Queremos l lamar la atención de 
varios hechos que diferencian este caso 
de los otros recogidos en la bibliografía. 

1. Localización 

Ya ha quedado expuesta antes la 
rareza de esta localización en rótula. 

2. Manifestaciones clínicas 

La mayoría de las publicaciones 
consultadas insisten en que la edad de 
aparición de los síntomas es precoz, 
existiendo incluso casos en que ha sido 
diagnosticada de recién nacido y lactan­
tes (33,34), aunque la incidencia media 

de diagnóstico suele estar entre los 5 y 
8 años (35,36); sin embargo, el caso que 
presentamos ha sido diagnosticado muy 
tardíamente, a los 16 años, y debe con­
siderarse como un hallazgo casual, ya 
que el enfermo acudió a raíz de un 
traumatismo en esa rodilla [WOLF­
GANG en 1976 (37) describe un caso en 
astrágalo con antecedente traumático] 
y no por ninguno de los motivos de 
consulta más ampliamente recogidos 
en la bibliografía que suelen ser dos: por 
un lado la presencia de una deformidad 
(38), que por tener una localización 
preferente en la rodilla y tobillo, suele 
ser del tipo del genu valgo y deformidad 
visible en tobillo (39). El otro motivo de 
consulta frecuente es la presencia de la 
propia tumoración (40), y ya más rara 
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vez se describe limitación de la movili­
dad articular (41, 42) y la presencia de 
una dismetría (43). Un dato de apari­
ción frecuente, recogido por GASCÓ y 
cols. (1984) (10) es la presencia de una 
discreta atrofia muscular 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 analíticas y el discreto aumen­
to de las fosfatasas alcalinas que pre­
senta este enfermo creemos es normal 
por su edad. 

3. Estudio radiográfico 

Los diversos autores consultados 
describen el aspecto radiográfico de la 
afección como característico (44, 45, 46). 
En efecto, la afectación de una o más 
epífisis, con crecimiento excéntrico de 
una masa ósea que puede presentar 
uno o varios puntos de osificación, sepa­
rados de la epífisis principal y tan aglo­
merados que parecen una sola masa 
ósea (47), dan unas imágenes radiográ­
ficas que recuerdan extraordinariamen­
te a la de los osteocondromas A medida 
que el hueso madura, las masas tienden 
a fusionarse con el hueso quedando 
unidas por un pedículo la epífisis. 

En las localizaciones de los huesos 
del carpo y tarso, suele manifestarse 
mediante la aparición más precoz del 
núcleo de osificación, que suele ser 
múltiple, ensanchando el hueso de for­
ma irregular. 

En nuestro caso, la presencia de la 
exóstosis en el polo superior de la rótula 

podemos considerarla como caracterís­
tica, recordando la típica imagen del 
osteocondroma, a pesar de la rareza de 
su localización. El dato que no cuadraba 
en las radiografías era la presencia de 
esas calcificaciones pequeñas y múlti­
ples a nivel de la zona epifisaria de la 
tibia e incluso intraarticulares. Esto 
nos hizo pensar en otras enfermedades 
que de alguna forma pudieran provocar 
estas calcificaciones. La condrodispla-
sia punteada, en cualquiera de sus for­
mas clínicas, algunas formas leves de 
displasia espóndilo-epifisaria, la miosi-
tis osificante circunscrita, la condroma-
tosis sinovial y la artrit is bacteriana 
calcificante fueron consideradas como 
diagnósticos alternativos. Tras el resul­
tado negativo del estudio del mapa óseo 
y del cultivo de líquido sinovial, nos 
quedaban tres posibles etiologías: la 
displasia epifisaria hemimélica, la 
miositis osificante postraumática y la 
condromatosis sinovial, pero el típico 
aspecto de la exóstosis suprarrotulia-
na, la presencia de las calcificaciones 
intraarticulares y la edad y sexo tan 
poco frecuentes para una condromato­
sis sinovial nos hacía inclinarnos por la 
primera de las posibilidades. 

4. Estudio isotópico 

Practicamos también una gamma-
grafía ósea con Tc-difosfonato que nos 
reveló dos focos de hipercaptación pato­
lógicos en la rodilla y tobillo del lado 
derecho. No sabemos dar una interpre­
tación lógica y segura del por qué existe 
este segundo foco en el tobillo, ya que la 
ausencia de síntomas y signos clínicos 
así como la normalidad de las radiogra­
fías permiten descartar que se trate de 
una forma múltiple de displasia epifisa­
ria hemimélica. 
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