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RESUMEN

En el presente artículo se presenta el caso clíni-
co de una paciente de 9 años de edad remitida 
al Instituto de Genética de la Universidad Nacio-
nal de Colombia desde el servicio de Ortopedia 
por cuadro clínico de larga data, consistente en 
múltiples excrecencias óseas que han requeri-
do manejo quirúrgico sin diagnóstico etiológi-
co. Se plantea la posibilidad de metacondro-
matosis como diagnóstico, basándose en el 
curso clínico, la historia familiar, los hallazgos 
en biopsia y los parámetros normales de cre-
cimiento; también se compararon los diagnós-
ticos diferenciales dentro de las encondroma-
tosis más frecuentes teniendo en cuenta datos 
tomados del examen físico, signos radiológicos 
y otras variables, esta comparación se basó en 
la revisión bibliográfica de la literatura existen-
te actualmente sobre este tipo de entidades.

INTRODUCCIÓN

La metacondromatosis es una entidad perte-
neciente al gran grupo de las encondroma-
tosis, de presentación infrecuente y que fue 
descrita en el año 1971 por Pierre Maroteaux 

(1). Es un desorden de herencia autosómica 
dominante que se caracteriza por la aparición 
de exostosis cartilaginosas y, ocasionalmen-
te, óseas de aspecto irregular, principalmente 
en manos y pies; estas son asociadas a irre-
gularidad de crestas iliacas, cuello femoral y 
a integridad de la columna vertebral (1-3).

Solo hasta hace un par de años se co-
noció que la pérdida de función en el gen 
PTPN11, gen supresor tumoral, se relacio-
naba directamente con la aparición de esta 
entidad (4,5), que tiene un curso benigno 
en el que algunas lesiones pueden regresar 
espontáneamente, generando deformidades 
que requieren corrección quirúrgica (2,3). 

 

PRESENTACIÓN DEL CASO

Paciente femenino de 9 años de edad que 
llega a consulta al Instituto de Genética de 
la Universidad Nacional de Colombia remiti-
da por el servicio de ortopedia de un hospital 
de Ibagué; la niña presenta cuadro clínico de 
inicio a los 7 años de edad, caracterizado por 
masa en tobillo derecho asociada a alteración 

Fig 1. Radiografía tomada en 
2011 donde se observa lesión 
redondeada sobre el astrá-
galo con densidad de hueso 
compatible con una exostosis.                          
Fuente: Documento obtenido durante la 
realización del estudio.
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de la marcha. En el lugar de procedencia se 
inicia el estudio con radiografía de pie en la 
que se evidenció una exostosis del astrágalo, 
por lo cual es llevada a cirugía para su re-
sección (ver Figura 1). Tras continuar con el 
estudio, se observó una segunda exostosis 
a nivel de la espina tibial anterior izquierda 
(ver Figura 2) que requirió manejo quirúrgico 
al igual que la anterior (ver Figura 3). La his-
topatología de ambas piezas quirúrgicas se 
reporta como osteocondroma benigno.

Aproximadamente 1 año después, la ma-
dre nota una nueva masa en clavícula izquier-
da, por lo cual lleva a la paciente de nuevo 
al servicio de ortopedia oncológica, quienes 
remiten con radiografía de hombro (ver Figu-
ra 4) a valoración integral por genética bajo el 

diagnóstico de osteocondromatosis múltiple.
La madre refiere ametropía manejada con 

corrección, estreñimiento crónico, lumbalgia y 
costalgia frecuente a la revisión por sistemas. 
Entre los antecedentes referidos por la madre 
se encuentra que la paciente fue adoptada en 
una institución donde se encontraba con sus 
otros hermanos, de los cuales uno de ellos te-
nía un cuadro similar al de ella y al parecer el 
padre presentaba problema óseo no aclarado 
(ver Figura 5); además, presentaba dermati-
tis atópica y se le realizó herniorrafia umbilical 
a los 8 años, sin ningún otro antecedente de 
importancia. Actualmente se encuentra esco-
larizada con buen rendimiento.

El examen físico revela que se trata de 
una niña con peso y talla adecuados para su 

Fig 2. Radiografía donde se aprecia masa ósea dependiente de la espina 
tibial anterior y bordes lisos y levemente escleróticos.			 
Fuente: Documento obtenido durante la realización del estudio.
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Fig 4. Radiografías de hombro izquierdo que muestran excrecencias óseas hacia parte posteroexterna 
de la clavícula y en la región externa de la cabeza humeral.                                  			 
Fuente: Documento obtenido durante la realización del estudio.

Fig 3. Radiografía posterior a resección quirúrgica en la que se apre-
cian lesiones líticas y bordes escleróticos en la diáfisis tibial izquierda.	
Fuente: Documento obtenido durante la realización del estudio.

Fig 5. Familiograma paciente del caso. 
Fuente: Elaboración propia.

??
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edad, normocéfala y con signos positivos de 
hipertelorismo ocular aparente, orejas rota-
das hacia atrás, hipoplasia del esmalte dental 
y cuello que impresiona alado (ver Figura 6.); 
en tórax presenta Pectus excavatum, mamila 
derecha levemente más baja que la izquier-
da con Tanner mamario 2; genitales externos 
femeninos normoconfigurados Tanner 2; co-
lumna sin desviación o alteración aparente y 
en miembros se observan y palpan tumefac-
ciones pequeñas en tercio externo de clavícu-
la izquierda, húmero proximal izquierdo y una 
deformidad en tibia proximal anterior izquierda

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES

La metacondromatosis es un trastorno óseo 
raro en el que aparecen simultáneamente en-
condromas y osteocondromas, y cuya preva-
lencia en Colombia y Latinoamérica no ha sido 
reportada. Los escasos reportes de caso des-
criben familias en las que la enfermedad pa-
rece relacionarse con mutaciones de pérdida 
de función en el gen PTPN11 (12q24) (5). El 
diagnóstico se basa, además de en la presen-

tación clínica característica en la primera déca-
da de la vida y la localización de las lesiones, 
en la tendencia a la remisión espontánea de 
algunas de ellas y la no afectación de la talla; 
en hallazgos radiográficos, como imágenes su-
gestivas de osteocondromas en las metáfisis 
de los huesos tubulares cortos que coexisten 
con imágenes que recuerdan encondromas, y 
en biopsias de hueso que permitan confirmar la 
estructura de las lesiones (2).

Se presenta el caso de una paciente cuyo 
cuadro clínico cabe dentro de los diagnósticos 
diferenciales de osteocondromas múltiples he-
reditarios, enfermedad de Ollier y síndrome de 
Maffucci, pero en el que la biopsia de las le-
siones en tibia permitieron confirmar que estas 
corresponden a encondromas y osteocondro-
mas. Si bien este hallazgo, en particular, es 
sugerente de metacondromatosis, se deben 
tener en cuenta otros criterios basados en el 
entendimiento de las características clínicas, 
radiológicas y hereditarias de los diferentes 
diagnósticos diferenciales en este caso, los 
cuales se exponen en la Tabla 1. Adicional-
mente, la metacondromatosis se transmite con 
herencia autosómica dominante. 

Fig 6. Paciente del caso.                                  			 
Fuente: Documento obtenido durante la realización del estudio.
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Cabe aclarar que las lesiones de la pa-
ciente han recibido tratamiento quirúrgico, por 
lo que se desconoce su curso exacto hacia la 
progresión o la resolución, aunque otro de los 
datos que apunta hacia el diagnóstico de me-
tacondromatosis es el hecho de que la lesión 
tibial más grande aparentemente ha tenido 
periodos de remisión, además de ausencia 
de alteración a nivel de la columna vertebral. 

En conclusión, se considera como pri-
mera probabilidad diagnóstica la metacon-
dromatosis. Para confirmar este diagnóstico 
se requiere verificar las biopsias de la nue-
va excrecencia, una completa valoración de 
los hermanos y, eventualmente, de los pa-
dres para determinar si cursan con el mis-
mo cuadro, junto a un análisis molecular en 
aras de identificar una mutación, particular-
mente la PTPN11, punto fundamental para 
el establecimiento definitivo del diagnóstico. 
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