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Exostosis multiple cartilaginosa en una familia.
Relacién de sus complicacionesy la
asociacién con coagulopatias
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Cinco miembros de una familia mexicana tienen un padecimiento 6seo tramnsmitido en forma autoséniica
dominante, exostosis miltiple cartilaginosa (EMC). Su diagndstico diferencial se hizo particularmente con
la enfermedad de Ollier. No existen antecedentes de consanguinidad, La EMC principalmente se puede com-
plicar con: compresién neuroldgica o vascular, fractura y malignizacién; puede asociarse con retardo mental.
Algunas de esas complicaciones pueden ser mds graves si ocurren junto con enfermedades hemorrdgicas. Pre.
viamente se ha informado de asociacién de la EMC con hemofilia y enfermedad de von Willebrand, La
propésita de esta familia ademds de que sufre la EMC, también tiene una rara enfermedad hemorrdgica, hipo-
protrombinemia con disprotrombinemia.

La existosis miltiple cartilaginosa (EMC), es un teriza por una proliferacién anormal del cartilago,
padecimiento genético que pertenece al grupo de que determina la existencia de las deformidades
las displasias del cartilago, condromatosis. Se des- caracteristicas en el pacicnte.1-20

cribié por primera vez hace poco més de un siglo En esta comunicacién se informan los hallazgos
por Hunter y Boyer.® Esta enfermedad se carac- en varios miembros de una familia mexicana afec-

tados de EMC. Uno de los integrantes de esta fa-

milia (propésita), ademis tiene otro padecimiento:

) , - hipoprotrombinentia con disprotrombinemia. A pro-
Recibido: 28 de agosto de 1984, . _ s ; s
Aceptado: 5 de noviembre de 1984, pbsito de esta familia, se analizan las caracteristi-
cas para el diagnéstico diferencial de la EMG,
sus complicaciones y la asociacién con otros pade-
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Fui, 1. Arbol genealdgico de la familia,

Fic. 2. Tstudios radiolégicos en AP de la propdsita,
con cxostosis metalisiarias bilaterales, deformidad en wval-
g0 ¥ acortamiento del radio y ciibito con subluxacién de
ia articulacién radichumeral en forma bilateral,

214

INFORME DE 1.OS CASOS

1.os miembros de esta {amilia son mestizos mexica-
nos, radican cn el Distrite Federal Yl padre ticne
39 afios de edad, nacid en Chiapas y [a madre tiene
61 afios y cs originaria de Michoacdn, No existen
anteredentes de endogamia, Los hijos son dos del
soxo Tasculine y uno del femenino, con edades de
20, 31 y 28 afios respectivamente. Se investigd tam-
bién un pritme materno con cdad de 33 afios.

En la ligura 1 se muestra el irhol genealdgico de
la [amilia con relaciddn a la AMC y los defectos
de la protrombina en la proposita. En relacidn a
la EMC, las lesiones dseas se cncontraron cn los
huesos largos, estas consiten cn deformidades en
valgo de los antchrazos vy en ambos miembros pél-
vicos, con arcos de movilidad normales {figs. 2 y 3).

Ll craneo, la columna vertehral y las costillas, no
tuvieron alteraciones, 1.a madre, sus tres hijos, un
prime materno ¥ wu padre, fallecidos, son los afec-

a

Fie. 3. Estudios radioldgicos en AP de la propdsita
Exonstosis metafisiarias bilaterales en tibia v peroné, de-
formmidad en valgo de las rodillas.
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tados de la condromatosis. Todos han tenido ta-
lla y coeficientes intelectuales normales, El estudio
cromosémico en la propésita fue normal, 46, XX.

Hasta el momento, estos casos no tienen mani-
festaciones de compresién neuroldgica, aneurismas
vasculares u otras anormalidades que complican esta
enfermedad ésea (CGuadro 1).

Cuanra 1

EXOSTOSIS MULTIPLE, COMPLICACIONES
Y ENFERMEDADES ASOCIADAS EN LA
REVISION DE LA LITERATURA

No, casos

Complicaciones

Compresién de la médula espinal 13%
Cervical
Toracica
Lumbar

Compresién del paquete vasculopopliteo

{aneurismas) y del nervie peroneo

Fractura de la exostosis

Condrosarcoma

Neumotérax, hemotbérax

Obstruceidén urinaria grave

Trombosis venosa femoral

—h R

— L3 e B3R

Enfermedades asociadas

Retardo mental

Cardiopatia
Psendo-psudo-hipoparatiroidismo
Astrocitoma

Hemofilia A

Epfermedad de von Willebrand

Hipoprotrombinemia + Disprotrombinemia 4

P

# € han informado un total de 22 casos con com-
presién medular.
##* Ocurrié en uno de los enfermos que desarrollaron
condrosarcoma,
##% Propdsita de este articulo,

Ll otro problema, es que la propasita (Fig. 1y
Cuadro 1), tiene manifestaciones de un padecimien-
to hemorragico desde la infancia, Ha tenido epis-
taxis de repeticién, gingivorragias, sangrado exce-
sivo de heridas superficiales y desde los 12 afios de
edad ademas periodos de proiopolimenorrea, hemo-
rragia hasta de 100 dias de duracién asociadas con
ovarios poliquisticos, Esta paciente ticne como anor-
malidad en su mecanismo de coagulacién, ¢l factor
II disminuide, 5-15 por ciento al igual que estd
reducida la cantidad de su antigeno, que tiene al-
teraciones electroforéticas, Los estudios de coagula-
¢ién v de inmunoelectroforesis seran moiivo de otra
comunicacién. El padre ticne una hemostasia nor-
mal y el resto de los parientes afectados con EMC
no tienen hipoprotrombinemia, ni otras anormali-
dades en la actividad biolégica de sus factores coa-
gulantes o de la hemostasia primaria.

EXOSTOSIS MULTIPLE CARTILAGINOSA

COMENTARIO

La asociacién de EMC y trastornos de la coagula-
cion es muy rara (Cuadro 1}. Parece ser que la
coexistencia de ambas entidades corresponde a una
asociacién hereditaria multiple?

Las condromatosis son anormalidades en el desa-
rrollo dseo caracterizadas por exceso de cartilago.
Si este exceso s& encuentra por fuera del hueso, se
denomina EMC o acalasia diafisiaria. El creci-
miente de las exostosis es bilateral como en nues-
tros casos (Figs. 2 y 3) ocurre en el sitio donde los
tendones se insertan y en esta forma producen pro-
minencias que Hegan a interferir con la locomocion
o estar sujetas a traumatismos con mayor facilidad..
Dichas exostosis pueden producir compresién neu-
rolégica o vascular® ¢ impiden el desarrollo normal
de la metifisis, que ocasiona alteraciones en el
crecimiento del hueso v da como resultado que el
paciente exhiba: asimetria de la cintura pélvica
y pectoral, subluxacién de la articulacién radio-
humeral, deformidades en valgo de las rodillas y
de los tobillos {Figs. 2 y 3), alteraciones todas ¢llas
que son evidentes a la edad de cinco afies. El pa-
tron hereditario de la EMC es autosémico domi-
nante, lo que pudimos confirmar por los datos que
informamos en esta familia (Fig. 1).

Para el diagnéstico diferencial de la EMC, se
requiere considerar como minimo, que cuando la
masa cartilaginosa se encuentra dentro del hueso
s¢ la denomina encondroma. A diferencia de la
EMC, la encondromatosis multiple o enlermedad
de Ollier, tiene encondromas que se localizan con
mayor frecuencia en los huesos de las manos, las
falanges y metacarpiancs, Este padecimiento tam-
hitn involucra huesos largos como ¢l fémur y la
tihia, asi como Ja articulacion de la rodilla, la cual
queda afectada en su integridad funcional. I.a co-
lumna vertebral, la cresta illaca v la base del eré-
nco pueden tener alteraciones, Dicho padecimiento,
la enfermedad de Oblier, muestra heterogeneidad
genética, los casos reportados han sido esporadicos,
y pocos informes han sugerido una posible herencia
recesiva.Z8

En relacién a la patogenia de las exostosis (EMC),
se ha postulado que la capa mis externa de las cé-
lulas del cartilago epifisiario se transforma en l4-
mina proliferativa del periostio, la persistencia de
la capacidad condrogénica de tales células da Tugar
a las exostosis®

En México no conocemos la incidencia exacta
de estos padecimientos, en la revisién de tumores
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6seos primarios en nifios, realizada en el Hospital
Infantil de la Ciudad de Meéxico™ que abarca el
periodo de 1943 a 1958, de los 107 enfermos con
tumoraciones dseas 7, 6 por clento, correspondie-
ron a EMC. Ninguno de estos pacientes fue in-
formado de que hubiera sufrido complicaciones por
las exostosis, ¢ que tuvicra padecimientos asocia-
dos. Otro case con EMC sin otros trastornos ha
sido observado recientemente en nuestro pais,2

Debido a las caracteristicas de la familia que
informamos, otro aspecto de gran interés es que
la EMC se ha informado con numerosas complica-
ciones, entre las mds importantes figuran: fractura
de la exostosis, compresion de la médula espinal,
obstruccién intestinal o de vias urinarias, aneuris-
ma arterial, hemotorax o neumotorax y maligniza-
cidn de las exostosis.'"® Por estos inforines, se debe
tener en cuenta dichas complicaciones en la evalua-
¢ién prospectiva de nuestros casos, con atencidn es-
pecial a la propdsita que tiene una coagulopatia y
por lo mismo es 14bil a la presentacién de sangrade,
que podria ser mis intenso si desarrolla las com-
plicaciones propias de la EMC.

El otro aspecto de importancia de esta familia,
es que la EMC también se ha informado asociada
con trastornos de la coagulacién, determinados ge-
néticarnente, por una transmisién ligada al scxo,
hemofilia A en un enfermo, o bien de transmisidn
autosdmica, dominante y recesiva, Enfermedad de
von Willebrand en otro paciente, como re muestra
en el cuadro 1. Dichas coagulopatias son trastornos
del complejo molecular del factor VIIT?.22 A ]a
fecha la EMC, no se¢ hahia asociado con trastor-
nos hereditarios o adquiridos de la protrombina.

También es poco comin que se asocien deficien-
cias de la protrombina y otras anormalidades ge-
néticas.?® Shapiro y col.?* han informado un enfer-
mo afectado de disprotrombinemia y que también
tuve sindrome de Ehlers-Danlos. Dicho sindrome
es un trastorno del tejido conectivo que también
se ha asociado con trastornos de 1a hemeostasia pri-
maria.®

Por todo lo mencionado, resalta ¢l interés en la
familia motivo de esta comunicacién, puesto que
la mayoria de sus miembros padecen una enferme-
dad genética {EMC) que se manificsta primaria-
mente en los huesos ¥ puede presentar diversas com-
plicaciones, y la propodsita ademds sufre una, poco
frecuente, enfermedad hemorrdgica, por alteracio-
nes en su molécula de la protrembina,
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