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RESUMEN

Se comunica el caso de una mujer con osteopoiquilosis, evaluada en el Servicio de Ortopedia Oncoldgica, por presentar lesiones
blasticas en el fémur proximal izquierdo detectadas en una radiografia de pelvis e hipercaptacion en la gammagrafia ésea. La pa-
ciente refirié que, desde hacia un ano, tenia poliartralgias de origen desconocido, dolor en la columna, las caderas y las rodillas,
que se exacerbaba con el ciclo menstrual, y al bajar y subir escaleras. Se solicité una resonancia magnética de pelvis y de fémur
izquierdo, con la que se confirmaron los hallazgos. Conclusiones: La osteopoiquilosis es una displasia 6sea esclerosante benig-
na con una baja incidencia; sin embargo, desconocer esta enfermedad lleva a indicar estudios invasivos y a generar un malestar
emocional. Se presenta este caso clinico con la intencién de concientizar sobre su existencia y la importancia como diagnéstico
diferencial de enfermedades malignas.
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Osteopoikilosis (“Spotted Bone Disease”): A Benign Bone Finding. A Case Report

ABSTRACT

We report the case of a woman with osteopoikilosis who was evaluated by the orthopedic oncology service due to blastic lesions in
the left proximal femur identified on pelvic radiography and increased uptake on bone scintigraphy. The patient reported a one-year
history of polyarthralgia of unknown origin, with pain in the spine, hips, and knees, which worsened during the menstrual cycle
and when ascending or descending stairs. Magnetic resonance imaging of the pelvis and left femur was performed, confirming
the findings. Conclusion: Osteopoikilosis is a rare benign sclerosing bone dysplasia; however, lack of awareness of this condition
may lead to unnecessary invasive studies and emotional distress. This case is presented to raise awareness of its existence and
its importance as a differential diagnosis of malignant diseases.
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INTRODUCCION

La osteopoiquilosis, también conocida como osteopatia condensante diseminada, es una enfermedad autosémica
dominante asociada con mutaciones heterogéneas en el gen LEMD3, que codifica para una proteina de la mem-
brana nuclear interna. Fue descrita, por primera vez, por Albers-Schonberg, en 1915, y actualmente se consolida
como una entidad rara, con una prevalencia estimada de 1 por cada 50.000 personas.' En algunos estudios, se han
detectado mutaciones en casos familiares de osteopoiquilosis.> Su incidencia es similar en ambos sexos, puede
aparecer a cualquier edad y afecta principalmente las epifisis de los huesos largos. Tiene tres tipos de presentacion:
moteado, estriado y mixto. La mayoria de los pacientes son asintomadticos, solo el 20% tiene dolores articulares
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simétricos y edema.>* Ademds, el 25% puede sufrir otras afecciones, como cardiopatias, dacriocistitis, y malfor-
maciones renales y endocrinas. Se puede presentar sola o asociada con melorreostosis (hiperostosis de la corteza
dsea tubular que se asemeja a la cera de una vela que gotea sobre la superficie de los huesos largos, generalmente
de manera unilateral y asimétrica), dermatofibrosis lenticular diseminada, conformando el sindrome de Buschke-
Ollendorff,* o con el sindrome de Gardner, que incluye osteopoiquilosisy poliposis col6nica.’

Desde el punto de vista radioldgico, se caracteriza por multiples lesiones radiodensas y escleréticas, de pequefio
tamafio (2-3 mm), bien delimitadas, circulares u ovoides. Histol6gicamente, se observan dreas de condensaciones
focales de hueso laminar compacto dentro de la esponjosa.®

Por lo anterior, su diagndstico es incidental y debe aclararse que no se maligniza ni afecta la resistencia 6sea, y
no requiere ningtin tratamiento especifico.'¢ Para diferenciarla de las enfermedades metastasicas, hay que tener en
cuenta su ubicacion, ya que esta se manifiesta en huesos largos y también en falanges, huesos del carpo, metacar-
pianos, huesos del tarso y pelvis, con aparicion simétrica, pero con distribucion desigual y, rara vez, en el craneo,
las costillas, las claviculas y las vértebras. Ademads, en esta enfermedad, no hay evidencia de destruccién dsea.>¢
Habitualmente su curso es benigno y, en la mayoria de los pacientes, es asintomatica, y su diagndstico suele ser
incidental; sin embargo, se ha publicado la asociacion de la osteopoiquilosis y otras malformaciones, como doble
uréter, coartacion de la aorta, pubertad precoz y exostosis.’

El objetivo de este articulo es resaltar las caracteristicas de esta enfermedad y cémo difiere de las enfermedades
metastdsicas, haciendo énfasis en evitar indicaciones invasivas innecesarias, que generan un malestar emocional
importante en el paciente y un desgaste econdémico al sistema de salud para su diagndstico.

CASO CLINICO

Mujer de 30 afios que tenia dolor en ambas rodillas, irradiado al muslo izquierdo, de un afio de evolucién; en oca-
siones, sentfa dolor en la columna dorsolumbar que empeoraba con el ciclo menstrual, y al subir y bajar escaleras.
Ademéds, se asociaba con una sensaciéon muy inespecifica de disminucién de la fuerza.

Se solicit6 una radiografia de pelvis y fémur bilateral que reveld lesiones escleréticas redondeadas, arrosariadas
en ambos fémures, sin signos de agresividad (Figura 1).

Figura 1. Radiografia anteroposterior de pelvis. Multiples focos esclerdticos
redondeados que miden <1 cm en el hueso esponjoso del fémur proximal y en
la pelvis que respetan las corticales, sin reaccién peridstica.

m Rev Asoc Argent Ortop Traumatol 2026; 91 (2): 151-156 « ISSN 1852-7434 (en linea)



Osteopoiquilosis, un hallazgo benigno

Una resonancia magnética mostré miiltiples lesiones puntiforme milimétricas, hipointensas tanto en secuencia
T1 como en secuencia T2 visualizadas principalmente en la secuencia T1 bilateral y relativamente simétrica con
lo incluido del miembro inferior derecho, principalmente a nivel yuxtarticular, en el aspecto distal de la rodilla; de
bordes mal definidos, sin edema, sin efecto expansivo ni captacién del medio de contraste (Figuras 2 vy 3).

Figura 2. Resonancia magnética de pelvis, corte coronal, secuencia T1.
Miuiltiples lesiones hipointensas de pequefio tamafio en el fémur proximal.

Figura 3. Resonancia magnética de fémur distal, corte coronal, secuencia T1.
Muiltiples lesiones hipointensas de pequefio tamaiio.
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También se solicité una gammagrafia 6sea que mostré lesiones hipercaptantes y apoyaba los hallazgos de os-
teopoiquilosis (Figura 4).
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Figura 4. Gammagrafia 6sea. Lesiones hipercaptantes en el himero proximal
bilateral, la pelvis, y el fémur proximal y distal.
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Ante estos hallazgos, fue evaluada por los médicos del Servicio de Ortopedia Oncoldgica, quienes detectaron
dolor patelofemoral izquierdo y en las caderas con las rotaciones, e hiporreflexia derecha.

Se consideré que habia una discrepancia entre el cuadro clinico y los hallazgos radiograficos. Se realizé una
interconsulta con el Servicio de Reumatologia y se decidié solicitar radiografias de control de columna, pelvis
y fémur comparativas. Estas radiograffas mostraron una buena densidad dsea, la conservacién de las relaciones
articulares, imagenes radiodensas de contornos bien definidos en el fémur distal y la tibia proximal bilateral de
predominio izquierdo, sin ensanchamiento éseo, disrupcién de la cortical ni componente de tejidos blandos, sin
cambios respecto del estudio previo.

DISCUSION

En una resonancia magnética, la osteopoiquilosis puede aparecer como multiples islas seas benignas disemina-
das por todo el esqueleto axial y apendicular, pequefias y oscuras, tanto en las imagenes potenciadas en secuencia
T1, como en secuencia T2.° Se deben a una falta de resorcién del hueso esponjoso secundario, normalmente se
agrupan alrededor de las articulaciones mds grandes.”® En el caso de nuestra paciente, se cumplen las principales
caracteristicas, que son huesos largos simétricos, por lo que la sospecha clinica se confirmé con los estudios radio-
16gicos solicitados; sin embargo, uno de los diagndsticos diferenciales més importantes de esta enfermedad son las
metdstasis osteocldsticas y la enfermedad de Erdheim-Chester.”® Por lo tanto, era necesario emplear la gammagra-
fia 6sea para descartar hallazgos, como ostedlisis o reaccion peridstica, sugestivos de malignidad y poder excluir
la posibilidad diagndstica.” De igual forma, cabe aclarar que los hallazgos radiolégicos de la osteopoiquilosis son
lo suficientemente especificos como para evitar diagndsticos falsos, e impiden llevar al paciente a intervenciones
invasivas, como la biopsia.'”

Los pacientes con osteopoiquilosis también pueden sufrir enfermedades autoinmunes, porque el gen LEMD3
influye en la expresion del factor de crecimiento transformante 31, un modulador de las respuestas inmunitarias.
Por lo tanto, es pertinente realizar un examen y una anamnesis meticulosos, y derivar al paciente al Servicio de
Reumatologia a fin de descartarlas. Ademds, en el caso de nuestra paciente, la clinica no se correlacionaba con
los hallazgos, por lo que se decidi6 realizar la interconsulta. Se debe tener en cuenta que es una enfermedad que
predispone a la formacidn excesiva de tejido fibroso, por lo que conlleva un alto riesgo de inmovilizacién articular
y discapacidad después de los procedimientos quirdrgicos. De esta forma, el diagndstico precoz y un buen segui-
miento son esenciales.®

En la actualidad, no existe consenso sobre el tratamiento. En algunos estudios, se ha sugerido el uso de antin-
flamatorios no esteroides como una opcién para tratar el dolor. También se pueden administrar analgésicos, como
paracetamol, y opioides."

CONCLUSIONES

Es primordial conocer la osteopoiquilosis, en principio, para no hacer un diagnéstico erréneo considerdndola
como una entidad maligna, pero también para indicar una derivacion oportuna para un tratamiento multidiscipli-
nario a fin de descartar asociaciones con trastornos autoinmunes.
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