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Resumen

Introduccion: La displasia epifisiaria mdltiple (DEM) es una enfermedad poco frecuente y con
gran variedad clinica y se caracteriza por deformidades en las articulaciones, dolor, y trastornos
de la marcha. La duplicacion patelar se asocia con DEM recesiva y consiste en dos segmentos
patelares escalonados separados por tejido blando entre ellos.

Caso clinico: Paciente masculino de 30 afios con cuadro clinico de DEM recesiva con duplicacion
patelar, presenta dolor cronico bilateral de cadera y rodilla, y trastorno de la marcha. Tras
el examen fisico, se evidencio derrame articular, dificultad para la flexion de las rodillas y
un cuerpo libre intra-articular bilateral. Se identificaron dos segmentos patelares, displasia
acetabular y de cabeza femoral bilateral con imagenes diagnosticas. El manejo quirdrgico de la
duplicacion patelar fue reseccion de los segmentos dseos accesorios, conduciendo a un resultado
clinico satisfactorio al afio de seguimiento.

Discusion: Aunque no se realiza el diagnostico genético de la DEM, nuestro paciente presenta las
caracteristicas fenotipicas y radiologicas de esta entidad. Para la duplicacion patelar, se realizo
la reseccion de las patelas accesorias, considerando el alto riesgo de no union. Sin embargo,
existen varios reportes donde unieron los dos segmentos patelares, pero principalmente en
ninos. Este es el primer reporte publicado sobre el manejo quirirgico de esta patologia en
Colombia. La duplicacion patelar puede manejarse con éxito mediante la reseccion de la patela
accesoria en adultos. Aunque los hallazgos imagenologicos son muy sugestivos de esta patologia,
se requiere un adecuado examen fisico para evitar un diagndstico equivoco y tardio.

Nivel de evidencia: IV
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Surgical management of bilateral duplication of the patella in multiple recessive
epiphyseal dysplasia. A case report

Abstract

Background: Multiple epiphyseal dysplasia (MED) is a rare disease with a great clinical varia-
tion, and is characterised by deformities in the joints, pain, and gait disorders. Duplication of
the patella is associated with recessive MED, and consists of two staggered patellar segments
separated by soft tissue between them.

Clinical case: A 30-years-old male patient with a clinical manifestation of recessive MED with
duplication of the patella, chronic bilateral hip and knee pain, as well as gait disorder. After
the physical examination, joint effusion, difficulty in flexing the knees, and a bilateral intra-
articular free body were evident. Two patellar segments, acetabular dysplasia and bilateral
femoral head, were identified with diagnostic imaging. The surgical management of duplication
of the patella was resection of the accessory bone segments, leading to a satisfactory clinical
result at one year of follow-up.

Discussion: Although the genetic diagnosis of the MED was not made, our patient presented
with the phenotypic and radiological characteristics of this disease. For duplication of the
patella, the accessory patella resection was performed, considering the high risk of non-union.
However, there are several reports where the two patellar segments are joined; but mainly in
children. This is the first report published about the surgical management of this pathology in
Colombia. Duplication of the patella can be managed successfully by resecting accessory patella
in adults. Although the imaging findings are very suggestive of this pathology, an adequate

physical examination is required to avoid a false and late diagnosis.

Evidence Level: IV
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Introduccion

La displasia epifisiaria multiple (DEM) es un tipo de condro-
displasia, con herencia tanto autosémica dominante como
recesiva, segiin el gen afectado’'~>. La DEM provoca la osifi-
cacion retardada de los centros de crecimiento en los huesos
largos, dandoles una apariencia irregular y fragmentada
cuando las epifisis comienzan a osificarse, y se ha asociado
a una mayor incidencia de coxa vara y deslizamiento de
la cabeza femoral en nifos, epifisis displasicas y eventual-
mente cambios osteoartrdsicos prematuros, y suelen ser las
caderas y las rodillas las mas afectadas’®. La duplicacion
patelar fue descrita por primera vez por Buttner en 1925, y
es una entidad muy rara que se ha asociado con un una DEM
autosémica recesiva’.

La DEM es clinica y genéticamente heterogénea. Se han
descrito seis tipos de esta patologia, dependiendo del gen
afectado, como lo son el COMP, MATN3, genes del cola-
geno tipo IX (COL9A1, COL9A2, COL9A3) y el gen SLC26A2,
también denominado DTDST (diastrophic dysplasia sulfate
transporter). Las mutaciones en los primeros cinco genes son
de herencia autosomica dominante, mientras que las muta-
ciones en el gen SLC26A2 resultan en una DEM autosomica
recesiva o tipo cuatro. Las mutaciones en este ultimo gen
son las que estan relacionadas con la duplicacion patelar®'3.

El gen SLC26A2 es un intercambiador de cloruro de sulfato
de la membrana celular y su alteracion da como resultado
la formacion de proteoglicanos poco sulfatados en con-
drocitos y fibroblastos, generando defectos en la matriz

extracelular. Las distintas mutaciones en este gen, dan como
resultado una familia de displasias esqueléticas, que varian
en severidad desde algunas letales (acondrogénesis tipo 1B
y atelosteogénesis tipo 2) a condiciones menos letales (dis-
plasia diastrofica (DTD) y no letales como la DEM recesiva.
Se han descrito mas de 30 mutaciones diferentes en este gen
y los diversos fenotipos clinicos resultantes reflejan el grado
de actividad residual del transportador.

Se han descrito varios tipos de duplicacion patelar en la
literatura, pero los mas comunes son, el tipo ‘‘horizontal’’
donde las dos patelas estan una al lado de la otra y el tipo
“*frontal’’ donde las patelas estan en una configuracion de
doble capa, es decir, una encima de la otra. La duplicacion
patelar de tipo frontal consiste en dos segmentos patela-
res escalonados, uno anterior y otro posterior, los cuales
estan separados por tejido blando, y en donde el segmento
anterior de la patela se encuentra insertado en el tendén
rotuliano y el posterior esta libre intra-articular, los sinto-
mas clinicos de los pacientes con esta patologia varian desde
formas asintomaticas hasta luxacion con deterioro funcional
y dolor crénico anterior de rodilla'* >,

Existen al menos 40 casos de duplicacion patelar reporta-
dos en la literatura, la mayoria de los cuales tenian solo una
radiografia para confirmar la presencia de dos huesos rotu-
lianos. En los pocos casos en que se realizdé tomografia axial
computarizada (TAC) o resonancia magnética (RM), el crite-
rio diagnostico de una duplicacion patelar se extiende para
incluir la presencia de cartilago articular sobre la superfi-
cie de la patela accesoria, la presencia de una articulacion
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entre las dos patelas y un aumento en el area superficial
total de la patela. Algunos casos descritos en la literatura
también reportan la presencia de ligamentos adicionales en
la segunda patela.

La duplicacion patelar suele ser asintomatica si el tejido
blando entre los segmentos Oseos es estable y permite
poco movimiento de los mismos. En estos casos, la doble
patela es a menudo descubierta de manera incidental. Esta
patologia también puede causar una variedad de proble-
mas clinicos cuando el tejido blando entre los segmentos es
inestable, dado que puede ocurrir movimiento considerable
entre estos, lo que suele causar sintomas, particularmente
durante extension de rodilla, y puede presentarse como una
sensacion de bloqueo o subluxacién, y a menudo presentan
dolor anterior de rodilla de forma recurrente o pueden pre-
sentar una sensacion de chasquido con flexion cerca de los
30 a 40 grados. Existen muy pocos reportes respecto al tra-
tamiento quirdrgico de la duplicacion patelar sintomatica,
entre los cuales se presentan fijaciones de los dos segmen-
tos, medializacion de la tuberosidad tibial y resecciones de
la patela accesoria.

Existen algunas patologias que por sus caracteristicas
clinicas e imagenoldgicas suelen ser algo similares a la dupli-
cacion patelar, por ello es importante tenerlas presente
como diagnosticos diferenciales para no incurrir en errores
de tratamiento. La patologia mas importante como diag-
nostico diferencial es la patela bipartita, esta a menudo es
asintomatica y suele ser un hallazgo incidental. Su principal
diferencia es que el segmento 6seo accesorio generalmente
se une con la patela principal mediante una union fibrosa,
sin ligamento o articulacion extra con el fémur. A diferen-
cia de la duplicacion patelar, la superficie total de la patela
bipartita no aumenta.

En este trabajo presentamos un caso de DEM con duplica-
cion patelar bilateral sintomatica en un adulto masculino de
30 anos, asimismo se describen los detalles clinicos, aspec-
tos técnicos del manejo quirdrgico y el resultado un ano
después del procedimiento. El paciente fue informado de
que el caso se enviara para su publicacion y dio su con-
sentimiento para esto, de igual forma se obtuvo aprobacion
del comité de ética de una clinica especializada y de una
universidad en julio del 2018.

Caso Clinico

Paciente masculino de 30 anos con antecedentes de dolor
cronico bilateral de cadera y rodilla acompanado de sen-
sacion de bloqueo de rodilla recurrente, con una mayor
molestia en la rodilla derecha, no tiene antecedentes de
trauma. Al examen fisico se encuentra un paciente de talla
normal que presenta una marcha en Trendelemburg, se evi-
dencia derrame articular bilateral y se palpa un cuerpo libre
en bursa suprapatelar bilateral, asimismo se encontro de
forma bilateral un salto visible y un clic o chasquido de las
rodillas aproximadamente a los 40°de flexion, por lo cual
hay dificultad y dolor para al realizarla. No se evidencia sig-
nos de lesiones meniscales, ni de inestabilidades o rupturas
ligamentarias de la rodilla.

Las imagenes diagndsticas consistieron en radiografias
(fig. 1), y en resonancia magnética (IRM) de la rodilla dere-
cha (fig. 2). Estos estudios demostraron la patela bicapa. La

Figura 1
terior.

Radiografias de rodilla derecha, lateral y anteropos-

Figura 2 IRM de la rodilla derecha, axial y sagital.

IRM mostrd que el mecanismo extensor y las inserciones del
complejo retinacular se limitaban solamente a la capa ante-
rior (fig. 2). Por la alta sospecha clinica de DEM se realiza
radiografia de pelvis (fig. 3) donde se encuentra displasia
acetabular y de cabeza femoral bilateral.

Radiografias preoperatorias estandar de rodilla derecha,
donde se evidencia la patela bicapa, en la toma lateral se
puede observar un tejido blando (zona radiollcida) a lo largo
de las dos capas de la patela y signos sugestivos de artrosis

Figura 3 Radiografia de pelvis anteroposterior, donde se
evidencia displasia acetabular bilateral y displasia de ambas
cabezas femorales con coxa brevis y magna. Cambios degene-
rativos secundarios se evidencian en ambas caderas.
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Figura 4 Radiografia peri-operatoria lateral de rodilla dere-
cha

femorotibial, en la toma anteroposterior se evidencia una
patela magna.

Resonancia magnética de rodilla derecha que muestra la
patela bicapa. La capa (anterior) principal de la patela pre-
senta displasia y la accesoria (posterior) carece de insercion
al mecanismo extensor y se evidencia que ambos segmentos
presentan cartilago.

Se decide con la autorizacion del paciente realizar trata-
miento quirlrgico, en el cual se hara la reseccion de las
patelas accesorias. En el quiréfano, las rodillas se mani-
pularon inicialmente bajo anestesia para evaluar el grado
de inestabilidad entre las capas o segmentos patelares.
En la rodilla derecha las capas patelares se movieron de
forma independiente comenzando en extension completa y
a aproximadamente 40° de flexion, la patela accesoria cam-
bié de una ubicacion posterior y se encontro superior a la
patela anterior, la cual esta anclada por el tenddn rotuliano
(fig. 4).

En esta radiografia se evidencia desplazamiento de la
capa posterior en flexion.

Posteriormente se realiza artroscopia bilateral, donde se
confirmé que entre los segmentos rotulianos existia una plica
de tejido conectivo, por lo tanto, se hizo una reseccion de
esta con radiofrecuencia, asimismo se pudo confirmar que
ambos segmentos rotulianos presentaban cartilago. En la
rodilla derecha se encontré una lesién condral grado Il en la
patela principal, en la rodilla izquierda, si bien no se eviden-
cio lesion condral significativa en la patela principal, se pudo
confirmar la displasia en la cara articular de esta patela.

Luego de la artroscopia se procede a realizar una artro-
tomia parapatelar lateral bilateral a través de una pequena
incision (mini-open), luego se diseca el retinaculo y se
ingresa en la articulacion, como la plica entre las capas rotu-
lianos ya habia sido removida por artroscopia la reseccion de
las patelas accesorias se facilita.

En la primera visita postoperatoria a las dos sema-
nas el paciente no tenia sintomas mecanicos bilaterales y

Figura 5 Radiografias laterales de rodilla postoperatorias.

deambulaba sin ayuda. Asimismo, con ayuda de la terapia
fisica pasiva el rango de movimiento fue aumentando pro-
gresivamente y a los doce meses de seguimiento, el paciente
permanecio sin sintomas y estaba bastante satisfecho con
el resultado. En la radiografia postoperatoria se evidencian
unas patelas magnas, displasicas. La patela izquierda pre-
sento una fragmentacion. (fig. 5)

Discusion

Los pacientes con DEM a menudo presentan varias anomalias
en la articulacion de la rodilla que han sido descritas y resu-
midas por autores como Hodkinson, la duplicacion patelar
una de ellas y se considera un hallazgo especifico, pero no
necesario para el diagnostico de DEM recesiva, puesto que
existen algunos reportes con mutaciones en el gen SLC26A2
que no la presentan. Por otro lado, existen otras entidades
en las que se pueden presentar hallazgos radioldgicos simi-
lares a la duplicacion patelar, esto especialmente en nifos,
por lo tanto, en ellos se hace necesarios examenes genéticos
para determinar con precision su diagnostico.

Al ser la patela un hueso sesamoideo grande que se
forma por osificacion endocondral, los defectos en cualquier
componente de la matriz extracelular del cartilago podrian
deteriorar la osificacion rotuliana y producir anormalidades
radiograficas variables, como osificacion hipoplasica, cen-
tros de osificacion multiple o patelas multicapa. En este
sentido, autores como Nakashima y Vatanavicharn senalan
que la duplicacion patelar no es exclusiva de la DEM rece-
siva, ya que cada uno reporto un caso de duplicacion patelar
en pacientes con mutaciones en los genes COL9A2 y COMP
respectivamente.

Makitie describio tres casos de DEM recesiva, con hallaz-
gos comunes a nuestro caso como la deformacion bilateral
de las cabezas femorales con artrosis secundaria de las
articulaciones de la cadera y rotula bicapa, con su seg-
mento posterior movil. Ballhausen reporto 18 casos de DEM
recesiva, caracterizados por dolor articular crénico, bra-
quidactilia leve, escoliosis y contracturas articulares, pie
equino varo aducto solo en 8 casos y rotula bicapa en
7 casos.

Algunos reportes de duplicacion patelar han informado
la presencia de hallazgos similares a nuestro caso, como la
tendencia clinica de un dolor en parapatelar severo y la pre-
sencia de un chasquido de las rodillas entre los 30° y 40°
de flexion, autores como Goebel describieron el mecanismo
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fisiopatoldgico de este fenomeno. Asimismo, esta descrita la
presencia de una interfaz de tejido blando entre las capas
oOseas.

En resumen, existen distintos fenotipos clinicos de la
DEM recesiva, esto depende del tipo de mutacion en el gen
SLC26A2, en nuestro caso los hallazgos caracteristicos de
esta entidad son trastorno de la marcha, dolor articular,
caderas displasicas y duplicacion patelar bilateral. Conside-
rando estos hallazgos clinicos y radiologicos se determiné
el diagnodstico de DEM recesiva, aunque por limitaciones
técnicas dicho diagnostico no se pudo confirmar genética-
mente.

Respecto al tratamiento quirlrgico de la patela bicapa,
solo se utiliza en los casos sintomaticos, y existen descritas
tres opciones quirdrgicas, la fusion de las dos capas rotulia-
nas, la reseccion de la patela adicional y la medializacion
de la tuberosidad tibial en los casos en que se presentan
luxaciones repetitivas. La mayoria de autores han descrito
reportes de casos exitosos de fusion las dos capas rotulia-
nas en ninos y adolescentes, sin condropatia, con resultados
clinicos satisfactorios. Por otro lado, autores como Insall
describieron la reseccion de la patela accesoria como una
buena opcion quirtrgica en pacientes adultos con un diag-
nostico tardio, dado que en estos hay signos claros de dafno
condral y no se beneficiarian tanto como los nifos de una
fusion, puesto que el objetivo de esta es reducir el deterioro
temprano del cartilago articular.

Este es el primer reporte de tratamiento quirdrgico de
la duplicacion patelar en Colombia, segin nuestra bus-
queda. Para un diagndstico certero es indispensable un
muy buen examen fisico, un adecuado estudio imagenolo-
gico e idealmente un estudio genético del paciente por su
alta asociacion con DEM. Segun reportes en la literatura la
duplicacion patelar podria manejarse con éxito mediante
la reseccion de la patela accesoria en adultos. Es impor-
tante tener un alto indice de sospecha desde temprana edad
para poder hacer un diagndstico adecuado, dar un pronds-
tico preciso y evitar en lo posible complicaciones tardias,
adicionalmente la familia de estos pacientes también puede
requerir asesoramiento genético.
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