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Resumen

La enfermedad de Gorham (también conocida como enfermedad de Gorham-
Stout, ostedlisis masiva idiopatica, linfangiomatosis 6sea, enfermedad del
hueso evanescente, fantasma, en desaparicion) es una entidad clinica
extremadamente rara, definida por ostedlisis idiopética, espontanea, localizada,
rapidamente progresiva, asociada con una proliferacion de estructuras
vasculares de etiologia benigna, donde es representativa la ausencia de nueva
formacién O6sea. No presenta predileccion por sexo 0 raza y habitualmente
afecta a nifios y adultos jovenes, aunque puede presentarse a cualquier edad,
casi siempre después de un traumatismo importante. Cualquier hueso puede
ser afectado, con predileccion de cintura escapular, pelvis, crdneo y esqueleto
axial. La presentacion clinica de la enfermedad es variable. Los pacientes
pueden presentar dolor agudo intenso asociado a debilidad progresiva y atrofia
de partes blandas, en algunos casos la fractura en hueso patoldgico permite
llegar al diagndstico. El diagndéstico de esta rara enfermedad es esencialmente
por exclusién y debe basarse en una combinacién de los hallazgos clinicos,
radiolégicos e histolégicos. Presentamos un caso interesante de un paciente,
de 50 afios de edad, masculino, de la raza blanca, con el antecedente de una
fractura antigua a los 13 afios en el radio izquierdo y de haber sufrido una
cornada en el antebrazo izquierdo, motivo por el cual se le realiz6 una
radiografia, en la cual no se visualiz6 el radio, ante la dudosa sorpresa de dicho
hallazgo radiologico, decide asistir al cuerpo de guardia buscando ayuda

profesional.



Introduccién

El sindrome de Gorham-Stout, es una entidad clinica extremadamente rara (no
mas de 200 casos descritos en la literatura), fue descrito por primera vez en el
afno 1838, por Jackson, como un brazo sin hueso, y nombrado de diversas
formas. Aflos mas tarde, Gorham y Stout revisaron 24 casos Yy recalcaron su
naturaleza hemangiomatosa benigna desde el punto de vista histologico e
introdujeron el término de “ostedlisis masiva’. Actualmente, puede
categorizarse entre los sindromes provocados por malformaciones vasculares,
especificamente venosas o venosas linfaticas. Hardegger la ubica entre las

ostedlisis idiopaticas.

Este sindrome también es conocido por otros nombres como: ostedlisis masiva
idiopatica, linfangiomatosis Osea, enfermedad del hueso evanescente,

fantasma, en desaparicion, entre otros.

Se define por una ostedlisis idiopética, espontanea, localizada, rapidamente
progresiva, asociada con una proliferacion de estructuras vasculares de
etiologia benigna, donde es representativa la ausencia de nueva formacion
Osea. Esta proliferacion vascular puede estar formada por vasos sanguineos, y

menos frecuente por vasos linfaticos, o formas mixtas.

No presenta predileccion por sexo o raza y habitualmente afecta a nifios y
adultos jovenes, aunque puede presentarse a cualquier edad, casi siempre

después de un traumatismo importante.

Cualquier hueso puede ser afectado, con predileccion de cintura escapular,

pelvis, craneo y esqueleto axial.

El sindrome de Gorham-Stout no tiene componente hereditario.

El mecanismo patogénico de la enfermedad es desconocido, aunque otros

autores plantean que su etiopatogenia es controversial, ya que se ha descrito el



efecto de trauma previo al evento (hasta en un 50% de los casos). También se
plantea que el flujo sanguineo lento por estos capilares anémalos produce
hipoxia y altera el pH local, favoreciendo el efecto de enzimas hidroliticas como
la fosfatasa acida y la aminopeptidasa. Han sugerido que la resorcién 6sea se
debe al aumento de la actividad osteocléstica local, asi como también al mayor

reclutamiento de células precursoras osteoclasticas’

El diagndstico de esta rara enfermedad es esencialmente por exclusion y debe
basarse en una combinacion de los hallazgos clinicos, radiolégicos e

histologicos.

Criterios diagnosticos de enfermedad de Gorham
(Heffez et al)

Biopsia {+) para tejido angiomatoso
Ausencia de atipia celular

Minima o ausencia de respuesta osteoblastica y ausencia de
calaficacidn distrofica

Ewvidenaa de resoradn osea progresiva local
Lesi&in no expansiva, ni ulcerativa

Ausencia de compromiso visceral (excepto linfangiomatosis
diseminada)

Patrén radiolégico osteoliico

Ausencia de eticlogia hereditaria. metabdlica, neoplisica,
inmunoldgica o infecaosa

Histologicamente se encuentra una proliferacion de vasos, generalmente
sanguineos, de paredes finas y etiologia benigna, que sustituye la médula
Osea. Resulta histologicamente indistinguible de un hemangioma solitario o de
la  hemangiomatosis difusa. Esta entidad tiende a estabilizarse
espontaneamente y cuando esto ocurre las areas angiomatosas van siendo
sustituidas por tejido fibroso. Por tanto, en funcion de cuando se realice el
estudio histolégico, los hallazgos variaran, pero deben excluir metastasis,

infeccion o necrosis aséptica’

La presentacion clinica de la enfermedad es variable. Los pacientes pueden
presentar dolor agudo intenso asociado a debilidad progresiva y atrofia de

partes blandas, en algunos casos la fractura en hueso patoldgico permite llegar



al diagnostico. Es posible encontrar un hemangioma cutaneo sobre la region

Osea enferma.

Clinicamente suelen ser bien tolerados, produciendo escasa afectacion en la
funcion del hueso, aunque también es frecuente que terminen complicAndose
con fracturas patoldgicas, cuando esto ocurre es caracteristico que la ostedlisis
continte a través de los fragmentos de la fractura. Otra forma de presentacion
es la derivada de complicaciones neurolégicas que se producen cuando se
afecta el raquis, principalmente el cervical, o respiratorias por el quilotérax que
aparece cuando afecta a la caja toracica. En estos casos el buen prondstico

general de la enfermedad, que tiende a la espontanea estabilizacion, empeora.

Generalmente, los datos de laboratorio no se presentan alterados, aunque a
veces se objetiva un discreto ascenso de las fosfatasas alcalinas. La
densitometria O0sea mostrara la ausencia de osteoporosis generalizada,
encontrandose la ostedlisis localizada en la zona afectada, planteandose como

fundamental el compromiso cortical.

La evaluacion radioldgica guarda estricta relacion con el estadio evolutivo de la
enfermedad. Radiograficamente se diferencian 4 estadios. El primero, es un
estadio intraéseo caracterizado por mdultiples lucencias medulares vy
subcorticales que semejan osteoporosis (ostedlisis intradsea difusa que puede
estar acompariada de fracturas patoldgicas). En el segundo existe un aumento

de estos focos radiolucentes que tienden a coalescer, teniendo unos margenes

mal definidos (se produce un incremento de la deformidad con pérdida de masa
6sea). El tercer estadio se caracteriza por erosion cortical e invasion local de la

masa angiomatosa en el tejido de partes blandas adyacente (se rompe la

cortical invadiendo el tejido adyacente y en ocasiones afectando a la
articulacion). Finalmente, se da la completa resorcion de los huesos afectos
con posterior sustitucion por tejido fibroso (se produce una pérdida total del

extremo 6seo).

Los hallazgos de TC seran similares, pudiendo demostrar la extensién de la
ostedlisis y da la posibilidad de reconstruir imagenes en 3D, Util para la

planificacion quirdrgica, que ademas pueden servir de guia para la biopsia.



Los hallazgos en RM han sido menos descritos; no son constantes, pues
evidenciard sefiales hipointensas en T1 e hiperintensas en T2 en funcion de la
cantidad de tejido angiomatoso o fibroso que tenga la lesion. Pero aunque los
hallazgos no sean especificos, la RM informa de forma fiable de cual es la
extension de la enfermedad, incluyendo la afectacion o no de tejido de partes
blandas adyacente.

El realce tras la administracion de contraste intravenoso, tanto en TC como
RM, también sera variable, en funcion de su composicion angiomatosa y/o

linfomatosa, y de la cantidad de fibrosis

En el diagnéstico diferencial del sindrome de Gorham-Stout hay que incluir las
ostedlisis secundarias como en la artritis reumatoide o el hiperparatiroidismo, y
distinguirlo de otras raras ostedlisis primarias como las hereditarias, y la
esencial asociada a nefropatia. También se debe diferenciar de la osteomielitis

y la enfermedad metastasica, para lo cual la historia clinica es fundamental.

La progresion de la enfermedad es impredecible por lo que no es posible hacer
un pronéstico de certeza. Se plantea por algunos autores que ésta puede
estabilizarse al cabo de un numero indeterminado de afios al detenerse la

destruccion 6sea en la que aparecen extensas zonas de esclerosis.

En el tratamiento se han utilizado diversos métodos, con unos resultados
limitados. Se han utilizado intervenciones quirdrgicas de implantacién 6sea con
pobres resultados, debido a que en algunas ocasiones se ha producido
ostedlisis del hueso injertado. Se ha empleado la radioterapia con dosis
moderadas; y el tratamiento médico antiosteoclastico y contra la
hemangiomatosis. De todos modos, dado que la enfermedad tiende a

estabilizarse, parece que lo mas correcto es una postura conservadora.



Por tanto, presentamos 1 (un) caso nuevo de esta infrecuente entidad, la cual

deberemos tener en cuenta como posible diagndstico ante un paciente con
estos hallazgos radioldégicos de ostedlisis idiopatica. Estos hallazgos
radiolégicos los deberemos correlacionar con los anatomopatologicos a la hora

de llegar al diagnéstico definitivo.

Presentacion del caso

Datos Generales

Nombre: J.C.D. (P. Rio)

Edad: 50 afios

Sexo: M

Raza: B

Ocupacion: Campesino

APP: Fractura antigua a los 13 afios en el radio izquierdo.

APF: No Refiere.

Motivo de consulta

Cornada en antebrazo izquierdo

Historia clinica



Paciente masculino de 50 afios de edad, de la raza blanca, con antecedentes
de fractura antigua, a los 13 afos, en el radio izquierdo y de haber sufrido
recientemente, en este afio 2000, una cornada en el antebrazo izquierdo,
debido a esto acude al policlinico de su area de salud, donde al realizarse una
radiografia simple de la region donde sufri6 el traumatismo, se evidencié una
ausencia del radio izquierdo, motivo por el cual decide asistir al cuerpo de
guardia buscando ayuda profesional.

Se realiza interrogatorio, corroborando los datos antes mencionados.

Se realiza examen fisico regional y por sistema, constatando solamente dolor

intenso en region de antebrazo izquierdo, sin alteraciones de partes blandas.

Se revisaron las radiografias simples de antebrazo izquierdo realizadas en el
policlinico, donde se observaba una ausencia en su totalidad del radio

izquierdo.

Las investigaciones de laboratorio practicadas, estaban dentro de los

pardmetros normales.

Los estudios de gabinete iniciales incluyeron radiografias simples y US de

partes blanda en la region afectada.
A continuacién se muestran las imagenes:

Imagen 1
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Radiografias simples de antebrazo izquierdo, a la edad de 50 afios, que muestran clara
reabsorcion 6sea del radio en su totalidad. (Imagen 1-Imagen 2)

Figura 1
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Us de partes blandas en regién de antebrazo izquierdo, donde se observa ausencia de
tejido 6seo en regidn de proyeccién del radio. (Figura 1)

Se decidi6 internar al paciente para continuar con su estudio. Se realizé una
biopsia de radio, que mostré una proliferacion vascular, de aspecto benigno.
Fue diagnosticado entonces de Sindrome de Gorham-Stout, combinando los

hallazgos radiolégicos y anatomopatolégicos.
Fue tratado con radioterapia, sin demostrar mayor progresion en los controles
posteriores. Luego se decidio realizar implante de células 0seas en el tercio

distal del radio, con pobres resultados.

Imagen 3



Radiografia simple de antebrazo izquierdo, a la edad de 50 afios, que muestra clara
reabsorcion 6sea del tercio distal del radio. (Imagen 3)

De todos modos, dado que la enfermedad tiende a estabilizarse, parece que lo
MAs correcto es una postura conservadora, y eso fue lo que se decidio.

La actitud de tratamiento ha sido de expectativa, dado que en los 15 meses
posteriores al diagndstico de la enfermedad, ha presentado poca progresion

en los controles de radiografias.

Imagen 4
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Imagen 5



Radiografias simples de antebrazo izquierdo, a la edad de 50 afios, que luego de una
espera de 15 meses, manteniendo tratamiento conservador, muestran cierta
progresiéon. (Imagen 1-Imagen 2)

Discusiodn

Manifestaciones clinicas
Los pacientes acuden por presentar dolor y aumento de volumen de forma
espontdnea del area afectada. En ocasiones hay antecedentes de

traumatismos.

Cuadro radiolégico

La enfermedad dafia por lo general, a un solo hueso aunque se puede extender

a los adyacentes y afectar cualquier zona del esqueleto.

El cuadro radiologico depende de la fase en que se encuentre la enfermedad.

1. Inicialmente se pueden observar areas radiotransparentes subcorticales
e intramedulares seguidas de zonas osteoliticas, sin esclerosis reactiva.

2. Los bordes de los extremos de los fragmentos se afilan progresivamente
dando lugar a la caracteristica configuracion en forma de cono.

3. En fases mas tardias hay destruccion de las zonas afectadas llegando a

desaparecer el hueso por completo.



4. Ausencia de osteogénesis reactiva.

5. Pueden verse calcificaciones en el interior de los tejidos blandos por
flebolitos lo que sugiere, presencia de elementos angiomatosos.

6. Provoca deformidades importantes como  subluxaciones e
inestabilidades articulares.

7. La destruccion 6sea puede detenerse y visualizarse zonas de esclerosis.

Diagndstico histopatoldgico
Dado por la sustitucion de la arquitectura ésea trabecular, por tejido fibroso

colageno reactivo, con numerosos vasos sanguineos y proliferacion vascular.

Conclusiones

El paciente es portador de una ostedlisis masiva, el diagnostico de la
enfermedad se le realizé mediante los hallazgos radiolégicos y la biopsia, se
confirmo6 con la conservaciéon del estado general del paciente y la evolucién
radiografica. Se recomendd la evolucién periddica del enfermo con el objetivo
de definir el area de afectacion total que nos permitiria inclinarnos hacia un
tratamiento conservador o quirdrgico. Se indicd radioterapia sin demostrar
mayor progresion en los controles posteriores. Luego se decidid realizar
implante de células 6seas en el tercio distal del radio, con pobres resultados.
No obstante, dado que la enfermedad tiende a estabilizarse, lo mas correcto

fue mantener una postura conservadora.
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