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RESuMEn
La Encondromatosis múltiple es una enferme-
dad rara en la que aparecen numerosos tumo-
res cartilaginosos, tanto en los huesos tubulares 
pequeños y grandes como en los planos. Está 
producida por el fracaso de la osificación en-
condral normal. Su verdadera frecuencia de 
presentación no está bien definida, debido a 
que los pocos casos reportados en la literatura 
son aislados. Nuestro objetivo es presentar un 
caso tratado en nuestro hospital. Se presenta 
una paciente atendida en el Hospital Pediátrico 
Centro Habana con antecedentes de claudica-
ción a la marcha. En las radiografías de pelvis 
ósea se encuentran lesiones osteolíticas en la 
cadera derecha. Se ingresa y se estudia con 
complementarios de laboratorio, survey óseo y 
ultrasonido abdominal. Se trata de una paciente 
femenina de 3 años de edad, con lesiones os-
teolíticas en metáfisis de húmero, cúbito, radio, 
metacarpianos, cadera, fémur y metatarsianos, 
todas en el hemicuerpo derecho, no alteraciones 
vasculares en la piel, ni antecedentes familiares.  
Se realiza biopsia incisional, se informa Encon-
dromatosis múltiple. También conocida como 
enfermedad de Ollier, enfermedad que se carac-
teriza por lesiones tumorales de origen cartila-
ginoso, poco frecuentes y que su diagnóstico es 
por hallazgo radiológico generalmente. 
Palabras claves: Encondromatosis, Ollier, lesio-
nes osteolíticas, lesiones tumorales de origen 
cartilaginoso. 

SuMMaRy
The multiple enchondromatosis is a rare di-
sease with some cartilaginous tumors in the 

short tubular bones, long tubular bones and flat 
bones.                                                             
 It is result from a failure in the enchondral 
bone formation. The true incidence is not good 
defined due to there is few cases report in me-
dical literature. We present a patient who was 
treated in Centro Habana Pediatric Hospital 
with gait problem. Anteroposterior radiograph 
of the pelvis showing osteolitic lesions in the 
right hip. The patient was hospitalized and 
make labs examans, bone survey and abdomial 
ultrasonogram. We report a case of 3 years old 
female with osteolitc lesions in the metaphyses 
of humerus, radio, cubitus, metacarpals, hip, 
femur and metatarsals, all lessions are in the 
right side of the body without vascular heman-
giomas. There was no family history of similar 
illness. Two lessions were biopsied and repor-
ted as enchondromatosis. Ollier's disease cha-
racterized by multiple skeletal enchondroma 
is a rare disease of unknown etiology and the 
diagnosis is based on radiographs generally.  
Key words: enchondromatosis, Ollier disease, 
cartilaginous tumors.

InTRODuCCIÓn

La Encondromatosis múltiple o Enfermedad 
de Ollier es enfermedad rara en la que apare-
cen numerosos tumores cartilaginosos, tanto 
en los huesos tubulares pequeños y grandes 
como en los planos. Se produce por el fracaso 
de la osificación encondral normal. Se localizan 
en la epífisis y en las partes adyacentes de la 
metáfisis y la diáfisis, pudiendo verse afectados 
muchos huesos o sólo algunos (1).La enferme-
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dad de Ollier se caracteriza por múltiples encondroma en el esqueleto y distribuidos de forma 
asimétrica, aparecen en la metáfisis y diáfisis de los huesos tubulares con mayor frecuencia. Esta 
enfermedad no tiene carácter hereditario y es más frecuente en la infancia, afectando a ambos se-
xos por igual (2,3).El encondroma ocurre por un fallo en la formación de hueso encondral a nivel 
de la placa de crecimiento debido a un error en la diferenciación terminal de los condrocitos en el 
cartílago de crecimiento (4). 

La enfermedad de Ollier es probablemente una entidad sindrómica de múltiples encondro-
mas con malformaciones vasculares, gliomas cerebrales y enfermedades metabólicas como el 
síndrome de Gilbert. También puede presentar lesiones esqueléticas adicionales de las células 
cartilaginosas como el Osteocondroma. La enfermedad de Ollier eventualmente resultará ser un 
síndrome complejo como un desorden ipsilateral de huesos de una encondromartosis múltiple 
(2).Provocan deformidades como el acortamiento causado por la falla de crecimiento epifisario, 
el ensanchamiento de las metáfisis o la incurvación de los huesos largos (5). Lesiones múltiples 
en los huesos pequeños de la mano  provoca incapacidad. Alguna lesión ocasional puede tener 
las características tanto de la displasia fibrosa como de la encondromatosis. Cuando se asocian 
con hemangiomas de los tejidos blandos que los cubren la enfermedad se conoce como síndrome 
de Maffucci. Las lesiones individuales son muy similares a los encondromas solitarios, pero con 
frecuencia los cambios celulares son más intensos; tienen una clara tendencia a la malignidad. 
Si se sospecha una transformación maligna, es obligatorio realizar una biopsia abierta. Aunque 
las lesiones individuales habitualmente no se tratan, las deformidades más evidentes se pueden 
corregir mediante osteotomías (6).

PRESEnTaCIÓn DE CaSO
Motivo de Consulta: “Cojera” al caminar.
Historia de laenfermedad actual: Paciente femenina de 3 años de edad que la madre la lleva al 
Cuerpo de guardia por estar “coja”. Se interpretó como sinovitis de cadera. Acude a las 48 horas 
a nuestra consulta con cojera. No otra sintomatología. En la consulta de urgencia le realizan una 
radiografía de pelvis óseas donde se observa como hallazgo radiológico lesión ósea en la cadera 
derecha.

Examen físico, datos positivos: claudicación a la marcha, maniobra de “FABERE” de Patrick de 
cadera derecha positiva. 
Estudio complementario: radiografía de pelvis ósea: se observa imagen osteolítica a nivel de la 
cadera derecha (figura 1).
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Figura 1. Radiografía anteroposterior de la pelvis ósea donde se observan lesiones  ostelíticas, de bordes bien defi-
nidos, lobuladas, que adelgazan la cortical en el extremo proximal del fémur derecho.

Impresión diagnóstica: Sinovitis de cadera de causa tumoral
Exámenes de laboratorio: todos dentro de valores normales.
Ultrasonido abdominal: No se encontraron alteraciones viscerales.
Survey óseo de huesos largos: lesiones osteolíticas centrales, bien delimitadas, que distienden y 
adelgazan la cortical sin romperla, en extremo proximal  y diáfisis del fémur derecho, extremo 
proximal del húmero derecho, extremos distales de cúbito y radio derecho, y los 4 últimos meta-
tarsianos y metacarpianos derechos. (figuras 2 y 3). 
Tratamiento quirúrgico: biopsia Incisional de cadera y cúbito derecho. Espica toracopédica 30 días. 
Rehabilitación por 30 días.
Informe de la biopsia: se observa sustancia intercelular hialina, separada por tejido conjuntivo en 
forma de lóbulos, los condrocitos están formando lagunas (figura No. 4).
Diagnóstico definitivo: Encondromatosis múltiple. 

DISCuSIÓn
La enfermedad de Ollier es una encondromatosis múltiple sin un patrón hereditario definido ni 
lesiones vasculares asociadas. También es conocida como Discondroplasia, Encondromatosis car-
tilaginosa múltiple o Encondromatosis de Spranger tipo I, es el subtipo más común y fue descrita 
por primera vez en 1889 (3,7).
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Figura no. 2. Localización de las lesiones óseas encontradas en la paciente.

Es una tumoración de origen cartilaginoso según la clasificación de la Organización Mundial de 
la Salud(5). Su verdadera frecuencia de presentación no está bien definida, debido a que los pocos 
casos reportados en la literatura son aislados. En nuestro centro no se recoge antecedentes de nin-
gún caso anterior.La prevalencia reportada por  Silve y Jüppner fue de 1/100 000(6).
Su etiología no es clara, aunque existe cierto predominio por niños del sexo masculino, debido a 
que es un desorden familiar de transmisión autosómico con penentrancia incompleta en el sexo 
femenino(8), aunque nosotros presentamos un caso del sexo femenino. Pierz y colaboradores 
estudiaron, en Pensilvania, a 43 pacientes con exostosis múltiple hereditaria; 20 contaban con 
historia familiar de dicha entidad (9).Esta enfermedad se presenta en los huesos tubulares princi-
palmente, a nivel metafisiario o diafisiario, central o excéntrico. Su distribución es unilateral, y el 
lado derecho es el más afecto, similar se presenta en nuestra paciente (10). 
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Figura no. 3. Radiografía anteroposterior de extremo 
distal de antebrazo y mano derecha, se observan lesio-
nes osteolíticas, de bordes bien definidos, lobuladas, 
que adelgazan la cortical sin llegar a romperlas en el 
extremo distal del cúbito y radio y en los metacarpianos 
y falanges proximales.

Los hallazgos radiológicos coincidieron con los 
reportados en la literatura, consistentes en adel-
gazamiento de la cortical ósea, radiotransparen-
te y lesiones osteolíticas (10). En los 43 pacientes 
reportados por Pierz, La deformidad se locali-
zó principalmente en rodilla, en 37 pacientes, 
seguida por antebrazo y tobillo, con 29 y 28 
pacientes, respectivamente. En la enfermedad 
de Ollier pueden presentar lesiones en diferen-
tes regiones con especial predilección en ma-
nos(11). En nuestro caso se presentaron lesiones 
en el lado derecho y en las manos no faltaron. 
Fueron requeridas entre una a cinco cirugías en 
27 pacientes y ninguno presentó degeneración 
maligna; sin embargo, tres tenían algún familiar 
de primer grado con trasformación de osteocon-
droma a condrosarcoma.El riesgo de transfor-
mación maligna con base genética se describe 
en un 3 %, siendo una complicación sería con 
un porcentaje de presentación entre un 5 y 25%. 
El diagnóstico de estas entidades es necesario 
por su significante riesgo de condrosarcomas 
y otros tumores malignos, por lo que su segui-
miento y oportuno tratamiento pueden mejorar 
el pronóstico (11,12). 

Nos proponemos continuar con el estudio de 
la prevalencia de los tumores óseos y lesiones 
pseudotumorales en nuestro Hospital Pediátri-
co Docente de Centro Habana.

50



                http://www.revcalixto.sld.cu/index.php/ahcgelectronica 
ISSN 1728-6115# #

Presentación  de Casos Vol 4  No.
      Vol 4, No. 2,  2016

Figura no. 4. Examen microscópico: células hialinas cartilaginosas distribuidas en lagunas.
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