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NOTA CLÍNICA

DISPLASIA EPIFISARIA MÚLTIPLE FAMILIAR

CASO CLÍNICO

Se trata de una mujer de 38 años que in-
gresa en el Servicio de Neurología por cua-
dro clínico de cefalea, disartria y torpeza
en la mano izquierda, siendo diagnostica-
da de trombosis de la arteria cerebral me-
dia. Al explorarla observan una deformidad
en las manos y consultan a Reumatología
para el estudio de una posible poliartritis.
Como antecedentes destacaba una bron-
quitis crónica, una anemia de larga evo-
lución y una valvulopatía con doble lesión
mitral. Desde la infancia presentaba limi-
taciones en la movilidad articular no 
dolorosas de las manos, codos, hombros,
caderas, rodillas y pies sin signos infla-
matorios, a las que no había dado excesi-
va importancia, fundamentalmente por ser
indoloras y tener antecedentes familiares
similares en dos de sus cuatro hermanas y
en un tío paterno.
En la exploración mostraba pies dismór-
ficos y deformidades articulares en las ma-
nos similares a los nódulos de Bouchard
(fig. 1), limitación de la extensión de los
codos a 150º así como de caderas y raquis
cervicodorsolumbar. Se realizó un estudio
radiológico óseo (fig. 2) y se inició el estudio
familiar, diagnosticándose de displasia epi-
fisaria múltiple familiar.

conlleva un fenotipo característico con al-
teración de caderas, rodillas, hombros, to-
billos, manos y pies.
Frecuentemente comienza con dolor o
rigidez de los miembros inferiores, ya
que las caderas y rodillas son las articu-
laciones más predominantemente afec-
tas.
Suele iniciarse entre los 2 y 10 años de
edad, con molestias progresivas en las ar-
ticulaciones de las caderas y rodillas en
primer lugar y, posteriormente, las del
miembro superior también pueden verse
afectas. Se caracterizan por ser niños de
baja estatura o con cambios en la cabeza
femoral, similares a las de la enfermedad de
Legg-Calvé-Perthes, que dan lugar a una
marcha anormal y un retraso en el inicio de
la misma3,4, pero su desarrollo intelectual
es normal.
En la tercera y cuarta décadas de la vida
el paciente desarrolla artrosis precoz de ca-
deras5, y en menor grado, de otras articu-
laciones. Esto junto con una baja estatura
moderada (en adultos es de 145 a 170 cm
de media), debido fundamentalmente 
al acortamiento de miembros inferiores,
puede hacer sospechar una DEM. Los cuer-
pos vertebrales pueden verse afectados, es-
pecialmente por una platiespondilia leve,
a diferencia de las displasias espondiloe-
pifisarias6.
Algunas familias con este tipo de displa-
sia muestran cambios especialmente lla-
mativos en las manos, como dedos cortos
y deformidad indolora de las articulaciones
interfalángicas proximales (IFP), como en
nuestro caso.

COMENTARIO

La displasia epifisaria múltiple (DEM)
fue descrita por primera vez en 1935 por
Fairbank y se caracteriza por una osifica-
ción alterada de los huesos. Parece ser una
de las osteocondrodisplasias más fre-
cuentes. En 1997, el Grupo Internacio-
nal de trabajo sobre las displasias óseas
propuso una nueva nomenclatura y cla-
sificación que perdura en la actualidad y
que irá cambiando a medida que se co-
nozcan los mecanismos moleculares pa-
togénicos.
El esqueleto está sometido a un gran nú-
mero de desarreglos determinados por los
genes1, cuyos efectos primarios, aparen-
temente, están limitados al hueso y al car-
tílago, como en la DEM. El defecto básico
de la DEM es una alteración en el desa-
rrollo de los centros de osificación epi-
fisarios presentando una osificación 
encondral desorganizada con células car-
tilaginosas epifisarias irregulares en co-
lumnas desestructuradas y áreas de 
degeneración.
Es un trastorno hereditario, con herencia
predominantemente autosómica domi-
nante, de gran variabilidad clínica. Su etio-
logía es desconocida pero se ha relacio-
nado con la existencia de mutaciones 
genéticas1 como la del gen de la proteína
de la matriz oligomérica del cartílago
(COMP) o del gen COL9A22, que codifi-
ca la cadena alfa-2 del colágeno tipo IX
que ocasiona un retraso de la minerali-
zación de los centros de osificación epi-
fisarios de los huesos largos. Todo ello 
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El diagnóstico se corrobora por el hallaz-
go de una inclinación en el extremo dis-
tal de la tibia.
Otras complicaciones que pueden tener,
además de la artrosis de caderas y rodillas,
son la necrosis avascular de cabeza femoral,
generalmente unilateral, la dislocación pa-
telar, coxa vara, genu varum o valgum. Asi-
mismo, puede asociarse a alteraciones car-
diopulmonares como la broncopatía
obstructiva, caso de nuestra paciente, y de-
fectos congénitos cardíacos.
Los hallazgos radiológicos muestran alte-
raciones epifisarias como múltiples nú-
cleos de osificación con retraso en la mis-
ma, epífisis pequeñas, irregulares o
fragmentadas, con mineralización irregu-
lar, generalmente encontradas en los hue-
sos largos de los miembros inferiores. Sue-
le ser simétrica aunque no necesariamente
uniforme.
Existen dos variantes de DEM: la forma
Fairbank o intensa, con epífisis afectas de
pequeño tamaño, y la forma Ribbing o
moderada en la que las epífisis están apla-
nadas, como es nuestro caso.

Se trata de una enfermedad multidiscipli-
naria en la que están implicados pediatras,
cirujanos ortopedas, fisioterapeutas y reu-
matólogos, además del consejo genético
realizado a los familiares afectos. Debe en-
fatizarse el control ponderal precozmente
para evitar cargar las epífisis óseas, evi-
tando deportes de contacto y que requie-
ran gran esfuerzo físico. El tratamiento es
sintomático y muy parecido al manejo de
la artrosis en edades maduras. La osteoto-
mía puede emplearse para corregir los va-

ros o valgos de rodillas y caderas. La ma-
yoría de pacientes requieren una prótesis
articular en la edad adulta. 
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En los miembros superiores puede ser me-
nos expresiva pero se puede reconocer por
alteraciones como la de la muñeca, en la
que el cúbito distal puede ser más largo
que el radio, dando lugar a una subluxación.
Los huesos largos de las manos a menudo
son cortos y con afectación de las falanges
medias y distales, con aplanamiento y de-
formación de las superficies articulares que
conducen a una artrosis precoz.
La alteración vertebral conduce a aplana-
miento, deformidades y hernias de Schmorl,
sin encontrar cifosis o escoliosis.
El diagnóstico diferencial de esta enfer-
medad debe realizarse con la enfermedad
de Perthes7, que suele afectar la cabeza fe-
moral de forma única y unilateral, mien-
tras que la DEM suele ser múltiple y bi-
lateral.
La artrosis juvenil también se diferencia
de la DEM porque generalmente es dolo-
rosa y con una evolución progresiva si no
se trata. Ocurre sobre epífisis previamen-
te normales, mientras que la DEM cursa
con epífisis anormales y que osifican irre-
gularmente.

Fig. 1. Detalle de la mano donde se aprecian dedos cortos y
deformidad en flexión con ensanchamiento de las articulacio-
nes interfalángicas proximales (IFP).

Fig. 2. Radiografía simple de pelvis. Afectación bilateral
de caderas con epífisis pequeñas e irregulares que han condi-
cionado la deformidad posterior de las mismas.


