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Resumen

La enfermedad de Ollier o encondromatosis múltiple se caracteriza por la presencia de múltiples 
tumores benignos cartilaginosos intraóseos, denominados encondromas. Tiene una prevalencia de 
1/100.000 personas. La transformación maligna de estas lesiones a condrosarcomas, muy rara, 
es una de las complicaciones más temidas. La detección temprana de una lesión transformada 
es unos de los retos más difíciles en la atención de estos pacientes. Presentamos un caso poco 
frecuente de un paciente de 31 años con enfermedad de Ollier y transformación maligna a condro-
sarcoma metastásico. 
 Palabras clave. Enfermedad de Ollier, condrosarcoma, encondromatosis, tomografía 
por emisión de positrones.
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ENFERMEDAD DE OLLIER CON TRANSFORMACIÓN 
MALIGNA A CONDROSARCOMA METASTÁSICO: 
A PROPÓSITO DE UN CASO Y REVISIÓN DE LA LITERATURA

CASO CLÍNICO

Oncología clínica

Abstract

Ollier disease (OD) or multiple enchondromatosis is characterized by the presence of multiple benign 
cartilaginous intraosseous tumors, known as enchondromas. Estimated prevalence is around 
1/100,000 people. One of the most feared complications of OD is the malignant transformation of 
chondrosarcoma lesions, associated with the increased risk of other malignancies. In the patients' 
care, early detection of a transformed lesion is one of the most difficult challenges. We present a 
rare case of a 31-year-old patient with OD and subsequent malignant transformation to a metastatic 
chondrosarcoma.
 Key words. Ollier disease, chondrosarcoma, enchondromatosis, PET scans.
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Introducción

La enfermedad de Ollier (EO) o encondromatosis múltiple, 
descripta por primera vez en 1899, se caracteriza por la 
presencia de múltiples tumores benignos cartilaginosos in-
traóseos, denominados encondromas, que se desarrollan 
en puntos cercanos a la placa epifisaria del cartílago de cre-
cimiento y se distribuyen de forma asimétrica (1). Su pre-
valencia estimada es de 1/100.000 personas, y afecta 1,5 
veces más a hombres que a mujeres (y con manifestaciones 
clínicas de mayor gravedad) (2).
La transformación maligna de estas lesiones a condro-
sarcomas es una de las complicaciones más temidas, 
asociada al riesgo incrementado de otras neoplasias ma-
lignas. La detección temprana de una lesión transforma-
da es unos de los mayores retos en la atención de estos 
pacientes. 
Presentamos un caso poco frecuente de un paciente con EO 
y transformación maligna a condrosarcoma metastásico.

Caso clínico

Paciente de sexo masculino, de 31 años, es derivado por 
otra institución. Se refiere la aparición de tumoraciones en 
falanges de su mano izquierda y, posteriormente, en su pie 
izquierdo a la edad de 4 años. Tras estudios radiográficos se 
objetivaron encondromas múltiples que llevaron a un diag-
nóstico de EO.
Durante su crecimiento, el paciente requirió varias interven-
ciones ortopédicas debido a la afectación de los cartílagos 
de crecimiento y diferencias en la longitud de sus miembros. 
A la edad de 28 años, presentó una tumoración en el hom-
bro izquierdo. Mediante una biopsia de dicha lesión se 
confirmó el diagnóstico de condrosarcoma de grado II. El 
paciente fue sometido a una desarticulación interescapulo-
torácica radical.  
Un año después, refirió dolor en la pierna izquierda. Presen-
taba una voluminosa tumoración en el fémur ipsolateral, y 
se realizó una tomografía por emisión de positrones (TEP) o 
una tomografía axial computarizada (TAC) para determinar 
la extensión de la enfermedad. El estudio reveló múltiples 
focos hipermetabólicos visualizados en la trama ósea: omó-
plato derecho con extensión supraclavicular, múltiples cos-
tillas, articulación sacroilíaca izquierda y pie izquierdo, los 
cuales presentaron un valor normalizado de captación (SUV, 
por su siglas en inglés) inferior a 2, y un foco hipermetabó-
lico con SUV de 3,2 en el fémur distal, la tibia y el peroné 
izquierdo. 
El paciente fue sometido a una resección completa del tu-
mor con reemplazo total de la rodilla izquierda, con resulta-
do de anatomía patológica compatible con condrosarcoma 
de grado II, y se lo mantuvo controlado. Posteriormente, 
presentó una recidiva tumoral en el fémur remanente, por lo 

cual se realizó una resección oncológica y una reconstruc-
ción total con prótesis del fémur. 
Al año siguiente se detectó un aumento de los encondro-
mas, sobre todo los de la zona escapular derecha. Una nue-
va TEP/TAC, solicitada para definir la conducta quirúrgica, 
mostró una imagen hipermetabólica de 1 cm aproximada-
mente con SUV 3 en la base pulmonar derecha y otras cap-
taciones en las zonas sacroilíaca izquierda, supraclavicular 
y escapular derecha, y costales con SUV de 2. Se propuso 
la resección del nódulo pulmonar hipercaptante, pero el pa-
ciente rechazó esta conducta.
Diez meses después, fue ingresado por un síndrome febril 
secundario a infección de prótesis y aumento del volumen 
del muñón remanente. Se reevaluó la enfermedad de base 
mediante una TAC que informó la presencia de múltiples le-
siones nodulares pulmonares en suelta de globos y lesiones 
óseas mixtas, blásticas y líticas, en la escápula derecha, los 
arcos costales y el hueso ilíaco izquierdo. Una resonancia 
magnética nuclear (RMN) de pelvis reveló un tumor óseo de 
estirpe condral y una extensa formación blastomatosa de 

Figura 1. TEP/TAC. A. Corte coronal torácico: foco hipermetabólico en omóplato derecho. 
B. Corte axial pélvico: foco hipermetabólico en región sacroilíaca izquierda. C. Corte axial 
torácico: foco hipermetabólico costal izquierdo. D. Corte coronal de cuerpo completo: foco 
hipermetabólico en omóplato derecho, sacroilíaco izquierdo, fémur proximal y distal y pie 
izquierdo.
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partes blandas que se extendía por las regiones del muñón 
izquierdo e intrapelviana, sin compromiso de los vasos 
iliofemorales.
Se realizaron múltiples limpiezas quirúrgicas con reducción 
del volumen tumoral con fines higiénicos. Se propuso un 
tratamiento sistémico paliativo, pero el paciente rechazó di-
cha propuesta y falleció a la edad de 32 años.

Discusión 

Caracterizada por la presencia de múltiples encondromas 
desde etapas muy tempranas de la vida, la EO es una do-
lencia relativamente poco frecuente y con diferencias en la 
edad de presentación, el número de lesiones cartilagino-
sas, su localización y su evolución. Aunque muchas de es-
tas lesiones pueden pasar inadvertidas, otras dan origen a 
malformaciones esqueléticas o discrepancias en la longitud 
de las extremidades. Su asociación con hemangiomas de 
tejidos blandos recibe el nombre de síndrome de Maffucci 
(SM), considerado una variante de la EO (1,2).

La génesis de estas enfermedades no ha sido dilucidada 
aún. Aunque no son consideradas trastornos hereditarios, 
algunos estudios citogenéticos evidenciaron mutaciones en 
los genes IDH1, IDH2 y PTH1R (3-7).
El número, el tamaño y la localización de los encondromas de-
finirán las manifestaciones clínicas de los pacientes con EO. En 
general, estas se inician en la primera década de vida median-
te masas palpables en dedos, asimetría en la longitud de los 
miembros, deformidades óseas o fracturas patológicas (8-10).
Los estudios radiográficos de las extremidades pueden po-
ner en evidencia lesiones en los huesos cortos de manos y 
pies –en general, de aspecto lítico y polilobulado– que origi-
nan un ensanchamiento del hueso al expandirlo tras erosio-
nar la cortical (9,10). Con frecuencia mantienen un margen 
escleroso continuo y se observan en su interior pequeñas 
calcificaciones en forma de arcos o anillos o de aspecto 
irregular. Por otro lado, las lesiones sobre huesos largos se 
asientan sobre la metáfisis, conservan también una forma 
polilobulada y tienen mayor concentración de calcio (11).
La TAC posee mayor sensibilidad para la detección de las 
lesiones, y puede revelar similares características a las ex-
puestas anteriormente y evidenciar de forma más precisa la 
afectación de partes blandas. 
La RMN muestra una lesión intramedular bien definida con 
una intensidad similar a la muscular (secuencia T1). La pre-
sencia de medula ósea grasa residual en el interior de la le-
sión es un signo que acompaña las lesiones benignas (11).
La complicación más temida de la dolencia anteriormente 
expuesta es la transformación maligna a condrosarcoma, la 
cual ocurre en un 25-40% de los pacientes con EO. Los hue-
sos largos son los más afectados, y el condrosarcoma de 
bajo grado es la variante histológica más frecuente (11,12). 
Clínicamente puede manifestarse por la presencia de dolor o 
cambios en las características de este último (11,13).
La transformación maligna de encondromas puede ser fácil 
de evidenciar en manos y pies; no así en las demás regiones 
afectadas (13).
La destrucción de la cortical, la reacción perióstica, la afec-
tación de partes blandas y las fracturas patológicas son sig-
nos de sospecha. La reabsorción focal de la capa interna 
de la corteza, conocida como festoneado endostal, es un 
signo que muestra el crecimiento polilobulado del encon-
droma. Cuando el festoneado es superior a dos tercios del 
espesor cortical debe ser considerado un signo de alarma 
de transformación maligna. Otros signos que se han consi-
derado sospechosos son la pérdida de las calcificaciones, 
el tamaño mayor de 4-6 cm en huesos largos y la presencia 
y gravedad del edema perilesional (11,13).
Pocos estudios han sido publicados acerca de los resulta-
dos de la TEP en pacientes con condrosarcomas (14). Una 
reciente revisión demostró la utilidad del SUV para la dife-
renciación de lesiones benignas (SUV 1,6 ± 0,7), de con-
drosarcomas de bajo grado (2,0 ± 0,7) y de intermedio y 
alto grados (6,0 ± 3,2) al correlacionarlo con la histología 
(15). Hasta el momento, sólo ha sido publicado un caso de 

Figura 2. TEP/TAC. A. Corte axial cervical: captación hipermetabólica supraclavicular 
derecha. B. Corte axial torácico: captación hipermetabólica en base pulmonar derecha. 
C. Corte coronal abdominopélvico: captación hipermetabólica en región femoral. D. Corte 
coronal de cuerpo completo: captación hipermetabólica sacroilíaca y femoral proximal.
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la utilización de TEP en EO (16). Por otro lado, el desarro-
llo de metástasis como complicación de la transformación 
maligna de la EO es posible, aunque poco frecuente, y sólo 
hemos podido identificar dos casos publicados (17).
No hay tratamiento médico para la EO. La cirugía se indica en 
caso de complicaciones como fracturas patológicas, defectos 
de crecimiento o transformaciones malignas. Una vez que la 
enfermedad ha progresado a un condrosarcoma localmente 
avanzado o metastásico, las posibilidades de curación son nu-
las debido a que no existen tratamientos efectivos sistémicos 
que logren detener su avance (a menos que se trate de un sub-
tipo quimiosensible como el condrosarcoma desdiferenciado o 
mesenquimático, variedades poco frecuentes). 

Conclusiones

El objetivo oncológico fundamental ante estos pacientes es 
detectar de forma temprana la transformación maligna del 
encondroma, ya que de esta manera se conserva la oportu-
nidad quirúrgica curativa. Debido a que los pacientes afec-
tados por la EO presentan con frecuencia un gran número 
de lesiones, creemos importante el rol de la TEP/TAC para 
diagnosticar de forma temprana la malignización de alguna 
de ellas, con base en los cambios de comportamiento en 
el consumo glucídico, y permitir así dirigir la biopsia hacia la 
lesión sospechosa. RAM
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