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RESUMEN

La melorreostosis es un raro trastorno 6seo que suele mani-
festarse después de la primera infancia; en un 40-50% de los
casos se hace evidente alrededor de los 20 afos. Suele pro-
gresar mas rapidamente en la infancia. Afecta por igual a
mujeres y varones. Se trata de una enfermedad de causa
desconocida que no depende de factores hereditarios.

Se han descrito asociaciones con esclerodermia lineal, neu-
rofibromatosis, esclerosis tuberosa, hemangiomas y otras le-
siones vasculares.

Los sintomas varian considerablemente; podemos encontrar
desde pacientes asintomaticos a otros con graves deformida-
des y limitaciones. Las principales manifestaciones clini-cas
son: artritis intermitente, dolor, limitacion de la movilidad y
aumento del diametro y la angulacion de las extremidades
afectadas. Normalmente afecta a una sola extremidad, que
suele ser inferior, aunque puede localizarse en cualquier hue-
so del esqueleto y afectar a mas de uno simultaneamente. Es
frecuente la afeccion de los tejidos blandos adyacentes.

La imagen radioldgica es muy caracteristica y semeja cera
fundida deslizandose por la cara lateral de una vela. Esto
nos permite realizar el diagnostico con seguridad con una
radiografia simple en la mayoria de los casos. El tratamiento
es principalmente sintomatico. Ocasionalmente se debe re-
currir a la cirugia.

Palabras clave: Melorreostosis. Hiperostosis segmentaria.
Displasia 6sea esclerosante.

INTRODUCCION

La melorreostosis es una anomalia no genética del
desarrollo que pertenece al grupo de las displasias
esclerosantes del hueso de causa desconocida.

Es una rara alteracion del tejido conjuntivo que se
caracteriza por un aumento del grosor de la cortical
6sea con hiperostosis irregular, que parece deslizar-

ABSTRACT

Melorheostosis is a rare bone disorder that generally beco-
mes apparent after early childhood; in 40-50% of cases by
the age of 20 years. The disease affects men and women
equally. Progression of melorheostosis is often rapid in
childhood, faster than in adulthood. The aetiology is still
unknown and no hereditary features have been established.

Associations between melorheostosis and lineal scleroder-
ma, neurofibromatosis, tuberous sclerosis, hemangiomas
and other vascular lesions have been described.

The symptoms vary considerably; while some patients are
asymptomatic others present severe deformities and limita-
tions. The most common manifestations are: intermittent
swelling of joints, pain, limitation of motion and increased
extremity circumference and angulation. It usually affects
one extremity, more frequently the lower although it may
also be found in any bone of the skeleton and in more than
one bone at the same time. Peripheral soft tissue can be af-
fected.

The radiographic appearance of melorheostosis is highly
characteristic simulating melted wax flowing down one side
of a lit candle. In most cases the diagnosis can be readily
made based on conventional radiographic findings. Treat-
ment may include conservative methods and occasionally
surgical modality.

Key words: Melorheostosis. Segmental bone hyperostosis.
Sclerosing bone dysplasia.

se a lo largo del cortex. Fue descrita por primera
vez en 1922 por Léri y Joanny y hasta la actualidad
se ha descrito méas de 200 casos en la bibliografia.
Se trata de un proceso benigno con nula mortali-
dad asociada, pero con morbilidad funcional.

Puede afectar a cualquier hueso del esqueleto, pero

es mas frecuente que afecte a uno o mas huesos
largos de una sola extremidad, caracteristicamente
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extremidades inferiores. Se suele manifestar des-
pués de la primera infancia, y en aproximadamente
la mitad de los casos se hace evidente alrededor de
los 20 afios'.

Los sintomas varian considerablemente. Podemos
encontrar desde pacientes asintométicos a otros
con graves deformidades de la extremidad afecta-
da, rigidez, limitaciéon del movimiento articular y
dolor.

Las alteraciones radiolégicas son muy caracteristi-
cas y permiten un diagndstico certero en la mayo-
ria de los casos; consisten en cambios hiperostoti-
cos irregulares en el cortex, generalmente en un
solo lado del hueso, que semejan “cera fundida go-
teando por un lado de una vela”.

En la presente revision intentaremos exponer los
conocimientos publicados.

EPIDEMIOLOGIA

Las primeras manifestaciones de esta rara enfer-
medad suelen aparecer después de la primera in-
fancia, aunque excepcionalmente pueden hacerlo
en los primeros dias de vida. Entre el 40 y el 50%
de los casos se hacen evidentes alrededor de los 20
afios“2. Algunos casos son diagnosticados durante
la cuarta y la quinta décadas de la vida. Su progre-
si6n es més lenta en adultos que en ninos, incluso
algunos autores han sefialado la posibilidad de que
las lesiones en adultos puedan regresar?.

Afecta por igual a varones y mujeres. No hay facto-
res hereditarios establecidos®3+.

La prevalencia de esta enfermedad es de 0,9 casos
por millon de habitantes.

ETIOPATOGENIA

La etiologia y la patogenia de la melorreostosis son
desconocidas.

Se han postulado varias teorias sobre los posibles
factores etiolégicos: alteraciones vasculares, proce-
sos inflamatorios, endocrinopatias, procesos dege-
nerativos del tejido conjuntivo, anormalidades de
inervacion y defectos en la embriogénesis. Ninguna
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de esas teorias ha podido ser corroborada median-
te biopsia.

Se postulé que las alteraciones vasculares podian
representar la primera causa del trastorno. El pa-
pel de la insuficiencia vascular ha sido apoyado por
otros investigadores. La distribucién segmentaria
de las lesiones no se corresponde con el curso ana-
tomico de los vasos sanguineos o raices nerviosas
de las extremidades, pero puede ser el resultado de
una alteracién congénita iniciada en el principio de
la vida embrionaria, antes de la formacion del bro-
te o yema de las extremidades. Algunas células de
los somitas podrian migrar a la somatopleura antes
de la formacion de la yema de las extremidades
(entre la cuarta y la séptima semanas postovula-
ci6n); de acuerdo con esta teoria, el potencial de la
alteracion radica en la proliferacién de las células
mesodérmicas antes o al mismo tiempo que la for-
macion de los brotes de las extremidades.

Otros autores*> han hecho énfasis en el papel de
los esclerotomas en la distribucién de la hiperosto-
sis en la melorreostosis. Los esclerotomas repre-
sentan zonas del esqueleto abastecidas por nervios
sensitivos espinales individualmente; los mapas de
esclerotomas se pueden dibujar indicando patro-
nes de inervacion esquelética. En muchos casos de
melorreostosis las alteraciones esqueléticas corres-
ponden a un solo esclerotoma o a una parte de él,
lo que indicaria que la alteracién puede ser el resul-
tado tardio de una lesiéon de un nervio sensitivo
segmentario. La teoria de Murray y McCredie sefia-
la una patogenia similar a la del herpes-zoster; una
infeccion intrauterina temprana (embrionaria) de
los nervios sensitivos de los huesos podria causar
cicatrizacion neural que indujera a formacion de
esclerosis 6sea segmentaria. La frecuente asocia-
cion con distintas lesiones cutaneas, como la escle-
rodermia, con fibrosis subcutinea y osificacion de
tejidos blandos, se podria explicar por la implica-
ci6n de los dermatomas y los miotomas de la mis-
ma raiz nerviosa sensitiva. Esta teoria se apoya en
la existencia de los esclerotomas, que no esta com-
probada.

Segtin el concepto de Happle?, la alteraciéon podria
deberse a la accién de un gen letal que s6lo sobrevi-
viera en un estado de mosaicismo. La presencia de
la mutacién en el cigoto conduciria a la muerte em-
brionaria temprana. Las células portadoras de la
mutacién sélo sobrevivirian si fueran mezcladas
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con células normales en un estado de mosaicismo.
El mosaico surgiria indistintamente de la mutaci6n
de media cromatide o de una mutacién temprana
poscigdtica.

CLINICA

La edad de presentacién de la melorreostosis varia
ampliamente, de los 2 a los 64 afios, con igual fre-
cuencia entre sexos.

El inicio es insidioso y los sintomas varian conside-
rablemente. Algunos pacientes estan asintomati-
cos, mientras que otros sufren graves deformida-
des y dolor que pueden llegar a ser incapacitantes.
La enfermedad presenta un curso crénico y lento
con periodos de exacerbacion.

Los sintomas incluyen deformidad, dolor y rigidez
de la extremidad afectada, limitacion de movi-
miento de las articulaciones y parestesias alrededor
de la extremidad. Entre las deformidades, destacan
contracturas de tejidos blandos y aumento del dia-
metro de la extremidad con elevaciéon o, més fre-
cuentemente, disminuciéon de la longitud de la ex-
tremidad. También se producen contracturas en
flexion de caderas y rodillas, genu valgum, acorta-
miento del tendén de Aquiles, pie varo o valgo y
dedos superpuestos.

La anquilosis de la articulacién puede resultar de la
formacion 6sea heterotopica y de la calcificacion de
tejidos blandos. La piel puede estar tensa, brillante,
eritematosa, fibrosada o recubierta de varices. El
tejido subcuténeo aparece habitualmente indurado
o fibrosado y edematoso. Una pigmentacién and-
mala, atrofia muscular y debilidad muscular son
también hallazgos posibles. Las masas de tejido
blando son mas frecuentes en la cara medial de la
cadera o posteriores a la articulacion de la rodilla.

Los sintomas no suelen manifestarse hasta la in-
fancia tardia o la adolescencia, con una progresion
rapida, y tienden a progresar mas lentamente en la
vida adulta.

La presentacion clinica durante la infancia difiere
en algunos aspectos de la presentacion més tardia.
Los primeros signos detectados al nacer o en la
temprana infancia suelen ser deformidades, au-
mento del grosor de la piel y contracturas de teji-

dos blandos unilaterales asociadas a alteraciones
del crecimiento. El cierre prematuro de la epifisis
causa una alteracion en el crecimiento longitudinal
del hueso afectado y se manifiesta por el acorta-
miento o la angulacién (dependiendo de si afecta o
no a toda la placa de crecimiento). Como caracte-
ristica diferencial, la presentacion temprana du-
rante la infancia se caracteriza por la ausencia de
dolor y la intensidad de la deformidad y la limita-
cion funcional.

Las osificaciones anémalas frecuentemente inclu-
yen los tejidos blandos y se extienden hacia las arti-
culaciones sin afectar al cartilago articular, for-
mando un contorno irregular de la superficie
articular que causa un trastorno mecénico, una si-
novitis secundaria y una disminucién del arco de
movimiento.

Se ha descrito algunos casos de melorreostosis aso-
ciados a tumores o malformaciones de vasos san-
guineos o linfaticos. Lesiones vasculares asociadas
a melorreostosis son hemangiomas, nevos vascula-
res, varices, tumores glomicos, malformaciones ar-
teriovenosas y aneurismas. La afecciéon linfitica
puede resultar en linfedema y linfangiectasia.

Aunque la melorreostosis no modifica la esperanza
de vida, puede causar deformidades considerables
e incapacidad que puede requerir tratamiento orto-
pédico.

DIAGNOSTICO

La imagen radiologica de esta enfermedad es muy
caracteristica, tanto es asi que su apariencia radio-
logica es lo que le da nombre.

El término melorreostosis proviene de los sufijos
griegos: melos (miembros), rhein (fluido/flujo) y
osteon (hueso).

Una radiografia simple puede permitirnos realizar
el diagnostico con seguridad en la mayoria de los
casos.

Radiologia simple

La imagen obtenida refleja un error en el desarro-
llo en el lugar de formacién del hueso intramem-
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Imagen caracteristica de melorreostosis que afecta al fé-
mur y la tibia. Patron mixto con esclerosis parcheada e hi-
perostosis que semeja cera fundida (flecha).

branoso y endocondral, y predomina la formacién
que da lugar a las imagenes hiperostéticas caracte-
risticas que semejan la cera fundida deslizandose
por el lateral de una vela® (figs. 1y 2).

Las alteraciones Oseas suelen afectar a la cortical,
aunque también pueden afectar al hueso trabecu-
lar o endosteal y puede llegar a ocluirse la cavidad
medular. Parece ser que hay una correlacion en-
tre la intensidad del dolor y la extensién de la hi-
perostosis, especialmente en cuanto a la afecciéon
del compartimiento medular, que podria expli-
carse por un posible aumento de presion intrame-
dulars.

Los huesos largos de las extremidades son, de lejos,
el lugar més comin de afeccion. La afeccion endos-
teal de los huesos largos estad marcada por imége-
nes lineales, 1o que no es asi en epifisis y huesos pe-
quefios, en los que se observan imagenes en forma
de manchas, placas o puntos®, similares a las alte-
raciones que se observan en la osteopoiquilosis'. La
afeccion axial es rara, aunque se puede encontrar
alteraciones en craneo, huesos de la cara, costillas y
vértebras. Los cambios en escapulas, claviculas o
pelvis suelen asociarse a alteraciones del miembro
adyacente. La afeccién de huesos pequenos es més
frecuente en nifios. Algunas veces se puede obser-
var la concomitancia de caracteristicas clasicas de
melorreostosis y de osteopoiquilosis y osteopatia
estriada, lo que recibe el nombre de sindrome de
cabalgamiento o distrofia 6sea mixta esclerosa.
Esto ocasiona que algunas veces se pueda confun-

7
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Imagen lateral de la rodilla del mismo paciente.

dir la melorreostosis con la osteopatia estriada,
aunque las estriaciones de melorreostosis son més
largas y gruesas. Se ha descrito a un paciente en el
que se combinaban lesiones de melorreostosis y de
osteopoiquilosis, de modo que postul6 que ambos
sindromes podrian tener la misma patogenia®. La
calcificacién de tejidos blandos no es infrecuente,
con predileccion por las zonas periarticulares, y
puede causar la anquilosis articular, masas de teji-
dos blandos palpables, fibrosis y calcificaciéon de
tendones, vasos y musculos. A veces las masas dseas
formadas pueden adentrarse en las articulaciones
adyacentes.

Gammagrafia 6sea

Al contrario de lo que ocurre en la osteopoiquilosis
y la osteopatia estriada, la gammagrafia 6sea con
tecnecio muestra un aumento de sefal en los hue-
sos afectados, con un predominio en el cortex°, y se
obtiene imagenes parecidas a las de la enfermedad
de Paget'. Esto hace suponer que en esas zonas hay
un metabolismo 6seo acelerado y que el aumento de
captacion puede traducir la presencia de colageno
inmaduro y cambios en la permeabilidad capilar.
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Resonancia magnética

Hay pocos datos sobre imagenes de resonancia
magnética (RM) en la melorreostosis. En general
se observa una sefal localizada en el hueso afecta-
do en todas las secuencias, pero se ha descubierto
que, cuando se utiliza como método para valorar
las calcificaciones o masas de tejidos blandos, se
pueden obtener diferentes patrones de imagen e
incluso detectar zonas de masas de tejidos blandos
no calcificadas*. Los cambios 6seos en la melorre-
ostosis muestran una imagen similar en el estudio
radiolégico simple, la tomografia computarizada
(TC) y la RM; sin embargo; la RM nos ayuda a de-
tectar la presencia y la extensi6on de masas de teji-
dos blandos asociados que pueden estar minerali-
zados o no. Esto nos permite reconocer esas
alteraciones y diferenciarlas de procesos neoplasi-
cos sin necesidad de realizar biopsia.

Tomografia computarizada

Se observa la lesion 6sea y claramente la zona limi-
trofe entre el hueso afectado y el hueso normal®
(fig. 3).

Histologia

La apariencia microscopica no siempre es la misma,
ya que se determina por el momento en que se toma
la muestra y el estado evolutivo de la enfermedad,
aunque si hay ciertas alteraciones constantes, como
un diametro irregular de los canales haversianos y un
patrén lamelar irregular en la zona trabecular®. La
hiperostosis de la cortical produce un engrosamien-
to y un aumento 6seo trabecular, cambios fibrdticos
en el espacio medular e islotes de cartilago en las

Imagen de tomografia computarizada del mismo caso, con
esclerosis irregular en el hueso cortical y trabecular de la
zona posterior del condilo femoral interno.

articulaciones proximas, con formaciéon de hueso
endocondral y formaciéon intramembranosa>57.,
Cuando se afecta la epifisis, la placa es reemplazada
por hueso anormal con hiperostosis en epifisis y
metafisis y, aunque no hay signos evidentes de in-
flamacién croénica, se pueden observar cambios vas-
culares inflamatorios®. En general, no se observa
gran actividad osteocléstica ni osteoblastica, aun-
que algunos autores describen cierto aumento de
actividad osteoblastica en las zonas marginales®.

TRATAMIENTO

No existe un tratamiento especifico para esta en-
fermedad. El tratamiento es puramente sintomati-
co, de modo que se basa principalmente en trata-
miento analgésico y antiinflamatorio. En casos
particulares se recurre al tratamiento quirdrgico
ortopédico para intentar resolver las alteraciones y
malformaciones en la medida de lo posible.
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