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REPORTE DE CASOS / Case Report

DISPLASIA OSEA ESCLEROSANTE EN PACIENTE ADULTO SIN
DIAGNOSTICO PREVIO; PRESENTACION DE UN CASO
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Resumen

La displasia 6sea esclerosante es una afecta-
cién en el desarrollo intrinseco del esqueleto,
por alteracion en la formaciéon y modelado del
hueso, que lleva a una excesiva acumulacién
6sea con un aumento de la densidad (esclero-
sis). Existen varios tipos y todos ellos son de
origen genético.

Presentamos el caso de una paciente de 37
afos que llega a la consulta sin diagnéstico
previo, por dolor en miembros inferiores de
larga evolucion con reagudizaciones, asocia-
do a deformidad e impotencia funcional, que
cedia parcialmente con analgésicos comunes.
Palabras clave: displasia 6sea esclerosante,
melorreostosis.

Abstract

BONE SCLEROSING DYSPLASIA IN AN
ADULT PATIENT WITHOUT PREVIOUS
DIAGNOSIS; A CASE REPORT

Bone sclerosing dysplasia is an affectation of
the intrinsic development of the skeleton by
an alteration in bone formation and modeling.
It causes excessive bone accumulation with
an increase in density (sclerosis). There are
several types of bone sclerosing dysplasia.
They are of genetic origin.

We report here a 37 year-old patient without
a previous diagnosis of sclerosing bone
dysplasia who was seen in the clinic for pain in
the lower limbs associated with bone deformity
with only partial response to analgesics.

Key words: bone sclerosing dysplasia,
melorheostosis.
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Introduccion

La displasia 6sea esclerosante es una altera-
cion en el desarrollo intrinseco del esqueleto, por
alteracion en la formacion y modelado del hue-
so, que lleva a una excesiva acumulacién ésea
con un aumento de la densidad (esclerosis).

Los distintos tipos pueden ser osteopetro-
sis, osteopoiquilosis, enostosis, melorreostosis,
enfermedad de Ribbing, picnodisostosis y os-
teopatia estriada, entre los mas frecuentemente
descriptos, aunque a veces puede haber coe-
xistencia de dos o0 mas de estos: la mas comun
es la asociacién de melorreostosis, osteopatia
estriada y osteopoiquilosis.

Puede aparecer a cualquier edad, aunque
su incidencia es mayor en la segunda y tercera
décadas de la vida. Suele cursar de forma asin-
tomatica, sin repercusion clinica; el hallazgo ra-
diolégico es a menudo un hecho casual. En caso
depresentar sintomas suele asociarse a dolor,
rigidez articular y deformidad progresiva. Las ex-
tremidades inferiores son las mas frecuentemen-
te afectadas, comenzando en zonas proximales
y avanzando distalmente.

El diagndstico diferencial debe realizarse con
otras esclerosis generalizadas o localizadas,
como tumores 6seos primarios (osteoblastoma,
condroblastoma, osteoma osteoide) o secunda-
rios, y con osteomielitis cronica y enfermedad de
Paget.?

No existe un tratamiento especifico; la meta
terapéutica es la mejoria del dolor y la restaura-
cion de la movilidad en las articulaciones afecta-
das. En algunos casos se han obtenido buenos
resultados con pamidronato. En los casos que
presentan importante deformidad ésea o afecta-
cion de partes blandas, puede estar indicado el
tratamiento quirdrgico corrector.

Cuadro Clinico

Paciente de sexo femenino, de 37 afos,
que cursO cuatro dias de internacién para
estudio etioldgico de patologia 6sea y trata-
miento del dolor.

Presentaba antecedentes de luxacién con-
génita de cadera izquierda, al igual que su

en paciente adulto sin diagndstico previo

madre y dos de sus hijas. Tabaquista de jerar-
quia de 13 paquetes/afno. Apendicectomizada
y con ligadura tubaria, sin otros antecedentes
metabdlicos de interés.

Al examen fisico, se encontraba normo-
hidratada, afebril, compensada hemodinami-
camente, sin sintomas acompafantes, con
excepcion de los que motivaron su ingreso.

Fue evaluada por el Servicio de Odonto-
logia, el cual no informé ningun tipo de dete-
rioro éseo ni presencia de movilidad dental.

Presentaba dolor espontaneo y a la mo-
vilizacién en miembros inferiores, de ubi-
cacién preferentemente desde las rodillas
hacia abajo, de intensidad variable, y que
cedia parcialmente con la analgesia comun
suministrada. Asimismo, se podia apreciar
una deformidad en la curvatura normal de di-
chos miembros, mas acentuada en posicién
externa.

Se realizaron variados estudios. En los
laboratorios de ingreso, la analitica habitual
no reflejé alteraciones. Se realizaron también
estudios serologicos y de funcién renal con
clearances de creatinina normales.

Ecografia abdominal y ginecoldgica, sin
particularidades.

Resonancia magnética (RMI) de ambas
piernas: en pierna derecha, piel y tejido ce-
lular subcutaneo de grosor y caracteristicas
conservadas, sin colecciones. Plano muscu-
lar con patron fibrilar respetado. Sin MOES
(Masas Ocupantes de Espacio).

En el interior de la médula 6sea se obser-
van multiples imagenes difusas, de limites
mal definidos, hipointensas en secuencias
T1 e hiperintensas en secuencias T2, que se
asocian a edema 06seo.

Se observa engrosamiento y deforma-
cién cortical a lo largo de toda la tibia y el
peroné. No se evidencia reaccion peridstica
ni de partes blandas ni destruccion cortical.

Pierna izquierda: piel y TCS de grosor e
intensidad conservada sin colecciones. Pla-
no muscular con patron fibrilar respetado.
Sin MOES. (Figuras 1y 2).
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Figura 1. Edema 6seo. Engrosamiento y de-
formidad cortical. Piel y tejidos, conservados.
Plano muscular, respetado.

En el interior de la médula 6sea se obser-
van multiples imagenes difusas, de limites
mal definidos, hipointensas en secuencias
T1 e hiperintensas en secuencias T2, que se
asocian a edema 6seo.

Se observa engrosamiento y deformacién
cortical a lo largo de toda la tibia y el pero-
né. No se evidencia reaccion peridstica ni de
partes blandas ni destruccién cortical.

La radiografia simple reflejaba similares
caracteristicas (Figura 3).

Tomografia axial computarizada (TAC) de
craneo, térax, abdomen y pelvis, sin particu-
laridades relacionadas con el caso.

Examenes complementarios relacionados
con metabolismo 6seo:

Laboratorio fosfocalcico: calcio 9,3 mg/dL,
fosforo 3,8 mg/dL, magnesio 2,0 mg/dL, crea-
tinina 0,5 mg/dL.

en paciente adulto sin diagndstico previo

Figura2.Hallazgos similaresalosdelafigura.
Engrosamiento y deformidad cortical.

Deoxipiridolina urinaria: 17 nanomol/mmol
de creatinina (VN entre 3 y 7). Aumentada.

CTX 0,68 % (VN para laboratorio de dosa-
je 0,14-0,57). Ligeramente aumentado.

Hormona paratiroidea (PTH) en parame-
tros normales.

25-hidroxivitamina D 15 ng/mL (VN de-
seable > 30). Disminuida.

Osteocalcina 5,6 ng/mL (VN para el labo-
ratorio de dosaje 11-48). Disminuida.

Centellograma 0seo: proceso metabo-
licamente activo que afecta practicamente
todo el esqueleto y respeta solo la calota
craneana, de naturaleza inespecifica, lo que
sugiere alteracién metabdlica primaria (Figu-
ra 4).

Durante la internacién se mantuvo normo-
tensa, normohidratada, afebril, con regular
manejo del dolor, deambulando a pesar de
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en paciente adulto sin diagndstico previo

Figura 3. Radiografia simple de miembros in-
feriores con hallazgos de deformidades 6seas
y areas de alteraciones del tramado 6seo.

este. Se decide externarla con el diagnostico
preliminar de displasia 6sea en estudio.

Diagnéstico

Como ya se expreso, se trata de una afec-
tacion en el desarrollo intrinseco del esquele-
to, de origen genético, que produce alteracion
en la formacién y modelado del hueso vy lle-
va a una excesiva acumulacion ésea con un
aumento de la densidad (esclerosis), depdsi-
to de tejido fibroso anémalo y alteracion del
soporte. Sus distintos tipos pueden ser clasi-
ficados en displasias de formacion 6sea en-
docondral (osteopetrosis y osteopatia estria-
da) y en displasias éseas intramembranosas
(osteopoiquilosis, enostosis, melorreostosis,
enfermedad de Ribbing y osteopatia estria-
da), aunque muchas veces pueden coexistir
de dos o0 mas de estas.

Figura 4. Centellografia ésea corporal total.
Sugiere alteracién metabdlica primaria del
hueso.

El diagnostico se basa en la especificidad,
extensioén y caracteristicas de las lesiones ob-
tenidas por distintos métodos de imagenes.

En el caso especifico de esta paciente, tras
una discusion de expertos en imagenes, se lle-
g6 a la conclusién de que presentaba mas ha-
llazgos a favor de una melorreostosis (con cla-
sico engrosamiento de cortical del hueso con
patrén ondeado y deformidad) que del resto de
las osteopatias, incluso de una forma estriada.

Discusion

Brevemente podemos notar que la melo-
rreostosis, hallazgo mas compatible con las le-
siones de nuestra paciente, produce un engro-
samiento cortical con patrén ondeado, que re-
cuerda a la cera que cae de una vela encendida.
La hiperostosis protruye por debajo del perios-
tio y sigue alo largo de un lado del hueso largo.
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Afecta generalmente a la parte inferior del hue-
so, en sentido proximal-distal. Puede ocasio-
nar dolor y acortamiento del miembro.

La osteopetrosis se define por inhibicién de
formacion de hueso adulto maduro; el hueso
se densifica y tiene implicaciones sistémicas al
obliterar el espacio medular, llevando a la eri-
tropoyesis extramedular. La osteopatia estria-
da muestra estriaciones radiodensas metafiso-
diafisarias simétricas por conversién incomple-
ta de esponjosa primaria a secundaria.

En hueso iliaco se observa una imagen ca-
racteristica de efecto de sol naciente.

La asociacion mas comun es de melorreos-
tosis, osteopatia estriada y osteopoiquilosis.’**

La enostosis es presencia de islotes 6seos
esclerosantes en personas asintomaticas, en
tanto que la osteopoiquilocitosis representa
presencia de radiodensidades de hueso pre-
viamente formado y no reabsorbido, en peque-
fAos huesos de manos y pies y huesos largos.

La enfermedad de Ribbing es formacion
exagerada de hueso nuevo periostico y endos-
tico de caracteristicas benignas, pospuberal,
pero que puede obliterar el espacio medular.
En general, en las displasias fibrosas éseas
existe una mutacién genética del gen GNAS1
que induce activacién y proliferacion de célu-
las mesenquimales indiferenciadas con forma-
cién de tejido fibroso y sostén 6seo anémalo.
Puede afectar un solo hueso (monostética) o
a varios (poliostotica) e incluso hay variantes
orofaciales.

en paciente adulto sin diagndstico previo

Dicho gen GNAS1 se localiza en el cromo-
soma 20qg13.2-13.3. Las mutaciones no son
hereditarias, originan un mosaicismo somatico,
donde alternan células con alteracion genética
y células normales.’

En un metanalisis se comunicé el hallazgo
de mutaciones especificas del gen GNAS1 en
el 71,9% de las displasias estudiadas, tanto en
formas monostoticas como poliostéticas.

Con respecto al tratamiento, no existe con-
senso unanime acerca del abordaje. En gene-
ral, se refiere al tratamiento del dolor vy, si fuera
el caso, de las endocrinopatias asociadas (sin-
drome de McCune-Albright, sindrome de Ma-
zabraud y otras enfermedades raras).

Hay experiencia en el uso de bifosfonatos
con relativo éxito y actualmente se ha introdu-
cido el uso de altas dosis de denosumab. En
algunos casos puede indicarse cirugia para co-
rregir deformidades o estabilizar una fractura,
pero en lineas generales esta recomendada la
actitud expectante.>

Describimos este caso con la finalidad de
reportar un sindrome infrecuente, que general-
mente se describe a mas temprana edad que
la adulta, y con alteraciones totalmente espe-
rables dentro del cuadro descripto.
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