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CASO CLÍNICO

Unusual osseous presentation of erdheim chester disease in an adolescent patient.

Presentación inusual ósea en paciente adolescente con 
Erdheim-Chester
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Resumen

Se presenta el caso de un paciente masculino adolescente con presentación inusual ósea poliostó-
tica con proceso infeccioso agregado, por lo cual se diagnosticó inicialmente como osteomielitis y 
recibió manejo a largo plazo con antibióticos. Posteriormente se realizan biopsias que apoyan diag-
nóstico de Histiocitosis no Langerhans tipo Erdheim-Chester. Este artículo se considera relevante en 
nuestro contexto por el diagnóstico del compromiso óseo inusual de esta enfermedad, que si bien 
es uno de los más frecuentes en ella, en este paciente no debutó con las lesiones típicas. Además, 
el diagnóstico de Erdheim-Chester en pediatría es raro, con menos de 20 casos a nivel mundial hasta 
el momento. 
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Abstract

In this manuscript it is presented a case of a male adolescent patient with a polyostotic unusual pre-
sentation with an additional infectious process, because of that, the initial diagnosis was Osteom-
yelitis and the patient received antibiotics during a long term. Posteriorly, it was performed a biopsy 
which supported the diagnosis of Non-Langerhans Histiocytosis. This article is relevant in our con-
text due to the diagnosis and the particularity of the osseous involvement of this disease, although 
the osseous manifestations are common, our patient did not present with the typical lesions, but 
with scapular lytic lesions instead. In addition, Erdheim Chester disease is really infrequently seen in 
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Presentación de caso

Paciente de 13 años previamente sano con 
sintomatología que inició en marzo de 2018, lue-
go de caída de su propia altura con traumatismo 
en hombro y escápula derecha. Presentó dolor 
y signos inflamatorios localizados; dos meses 
después presentó lesión ulcerada en piel a ni-
vel de escapúla derecha, fue interpretado como 
osteomielitis y recibió varios esquemas antibió-
ticos a lo largo de seis meses, sin lograrse reso-
lución de su enfermedad. En octubre de 2018 se 
documenta radiografía con extensa lesión lítica 
que compromete la totalidad de escápula y re-
gión glenoidea y gammagrafía con hipercapta-
ción de región sacroilíaca bilateral, escapúla 
derecha y onceavo arco costal izquierdo. Ante 
sospecha de tumor óseo primario vs histiocito-
sis de células de Langerhans (por compromiso 
poliostótico), se remite a nuestra institución. En 
diciembre de 2018 se realiza biopsia de lesión 
escapular derecha con hallazgo de proceso gra-
nulomatoso crónico CD20 positivo para pobla-
ción plasmática y CD15 positivo para población 
granulocítica con KI 30 %. (Ver figuras 1 y 2) Se 
diagnosticó histiocitosis de células de Langer-
hans poliostótica con compromiso multisisté-
mico e inició tratamiento con protocolo LCH IV, 
encontrándose en la semana 16 de dicho proto-
colo aparición de nueva masa a nivel escapular y 
signos inflamatorios en articulación sacroilíaca. 
Se considera realizar nueva biopsia de la lesión, 
encontrando el 6 julio de 2020 tejido pseudo-
quistico con área de histiocitos en empalizada, 
infiltrado inflamatorio crónico y proliferación 
vascular, con inmunohistoquímica con CD1a ne-
gativo y CD168 +. Por estos hallazgos se consi-
dera histiocitosis de células no Langerhans tipo 
Enfermedad de Erdheim-Chester (ECD por sus 
siglas en inglés); se realizó además mutación 
para BRAF V600 E, encontrándose negativa 

Por no respuesta se colocó esquema de se-
gunda línea basado en metotrexato y vinblas-

tina y posteriormente Ciclofosfamida + Vincris-
tina; luego de este último con notable mejoría. 
La última imagen PET de diciembre de 2020, 
muestra mejoría en escápula; actualmente el 
paciente es asintomático y se encuentra en  
seguimiento.

pediatrics with less than 20 cases worldwide so far.
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Figura 1. Tomografía computarizada corte axial a nivel de 
la escápula derecha. En el cuerpo de la escápula puede 
observarse una lesión hipodensa de aspecto lítico, que 
tiene bordes definidos. No hay disrupción cortical ni re-
acción perióstica.

Figura 1. Tomografía computarizada corte sagital siguien-
do en el eje longitudinal de la escápula derecha. Se iden-
tifica una zona focal hipodensa, de aspecto lítico, con dis-
rupción cortical y sin reacción perióstica evidente.
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Discusión

La histiocitosis de células no Langerhans tipo 
Erdheim-Chester también llamada granuloma-
tosis lipoidea, fue descrita por primera vez por 
Erdheim y Chester en 1930. Ha sido una entidad 
difícil de clasificar dado que en sus inicios fue 
complejo precisar si era un trastorno benigno 
o maligno, en parte debido a la dificultad para 
establecer la clonalidad e identificar mutacio-
nes desencadenantes. Se trata, además, de 
una enfermedad infrecuente con alrededor de 
1.500 reportes en adultos a nivel mundial y me-
nos de 20 en pacientes pediátricos. Desde 2012, 
se han descubierto mutaciones y fusiones de la  
quinasa activadora recurrentes, que involu-
cran las vías MAP-quinasa (RASRAF-MEK-ERK) 
y PI3K-AKT. Este descubrimiento proporcionó 
pruebas firmes de que la histiocitosis no largen-
hans tipo Erdheim-Chester es un tumor neoplá-
sico clonal. (1) 

El diagnóstico histopatológico de Erd-
heim-Chester a menudo es un desafío, debido 
a hallazgos inflamatorios y fibróticos inespecífi-
cos en la revisión histopatológica de muestras 
de tejido. Sus hallazgos histopatológicos inusua-
les y un inicio insidioso, a menudo dan como re-
sultado errores y retrasos en el diagnóstico. La 
mayoría de los pacientes con Erdheim-Chester 
requieren tratamiento, a excepción de una mi-
noría de pacientes con enfermedad de un solo 
órgano mínimamente sintomática. (2)  

Investigaciones recientes indagan por la 
asociación de ECD con otras neoplasias histio-
citicas, especialmente histiocitosis de células 
de Langerhans. (3) Esta entidad denominada 
“histiocitosis mixta” se reportó inicialmente en 
informes de casos individuales, pero luego con-
firmados en una serie francesa de 23 pacientes. 

(3) En estos casos, el componente Erdheim-Ches-
ter se diagnosticó posteriormente o concomi-
tantemente con HCL, pero nunca lo precedió. 
Se encontró que estos pacientes eran más jóve-
nes y tenían una mayor frecuencia de mutacio-
nes BRAF-V600E en las lesiones de HCL (69 %) 
y ECD (82 %), en comparación con la incidencia 
informada para cualquier entidad sola (50-60 %) 
(3). Resulta importante también resaltar que se 
ha observado la asociación de Erdheim-Chester 

con la forma extra ganglionar de la enfermedad 
de Rosai-Dorfman-Destombes (RDD), que se 
presenta predominantemente en hombres, y 
alberga con frecuencia mutaciones MAP2K1. (3)

Es importante que los grupos de hematoon-
cología estemos al tanto de la coocurrencia de 
estas neoplasias histiocíticas, de modo que las 
manifestaciones atípicas alerten sobre la consi-
deración de otra biopsia para confirmar entida-
des superpuestas. (4) Mientras que los hallazgos 
histopatológicos clásicos incluyen histiocitos 
espumosos con núcleos pequeños y fibrosis cir-
cundante, células gigantes multinucleadas y cé-
lulas gigantes de Touton, esta enfermedad tiene 
un espectro de características histopatológicas 
en la familia de los xantogranulomas, a menudo 
en un medio de reacción de linfocitos, células 
plasmáticas y, en raras ocasiones, neutrófilos. 
También puede mostrar características atípicas 
tales como infiltrados linfohistiocíticos floridos 
o laminillas fibróticas con sólo espumoso dis-
perso histiocitos y células gigantes de Touton (5). 
Los histiocitos de ECD son CD68+, CD163+, CD1a 
-, (correspondiente a histiocitos “no HCL”).

En cuanto a las manifestaciones radiológicas, 
el sistema esquelético es casi invariablemente 
afectado por la enfermedad, con compromiso 
óseo al momento del diagnóstico en aproxima-
damente 96 % de los pacientes, (1-4) a diferencia 
de la histiocitosis de Langerhans, donde priman 
las lesiones del esqueleto axial y éstas son fre-
cuentemente líticas. En ECH, predominan las le-
siones del esqueleto apendicular, siendo estas 
lesiones típicamente escleróticas y parcheadas, 
envolviendo regiones diafisarias y metafisarias, 
con respeto de las epífisis. (1-4) Clásicamente, las 
lesiones son simétricas y comprometen huesos 
largos tubulares. Sin embargo, han sido descri-
tas también lesiones líticas, siendo estas menos 
frecuentes. Con el tiempo, estas lesiones pue-
den progresar y puede ser vista una pérdida de 
la diferenciación entre la cortical y la medular 
óseas. Estas lesiones captan el radiotrazador, 
por lo que la gammagrafía y el PET-CT pueden 
ser útiles para su diagnóstico y seguimiento.

Tal como se comentó anteriormente, esta 
condición es multisistémica con compromiso 
descrito además del hueso, en las órbitas, Sis-
tema Nervioso Central (SNC), pulmón, sistema 
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cardiovascular y retroperitoneo. (5-7). En las órbi-
tas el hallazgo dominante es la proptosis, que 
puede asociarse a masa retroorbitaria la cual es 
típicamente hipointensa en la secuencia T2. (4) 
En el Sistema Nervioso Central pueden obser-
varse masas extraaxiales, más frecuentemen-
te en la región selar, así como engrosamiento 
meníngeo. Son menos frecuentes las lesiones 
intraaxiales. El compromiso cardíaco puede 
manifestarse como fibrosis, engrosamiento y 
derrame pericárdico con miocardiopatía poten-
cial. La afección del retroperitoneo se observa 
entre el 29 % a 68 % de los pacientes y consiste 
fundamentalmente en engrosamiento tisular 
anormal peri o pararrenal (3,5), siendo descrito 
en la literatura el signo del “riñón peludo” (5,10).   
Además, pueden existir cambios similares adya-
centes a la aorta y sus ramas principales. (3,5,9,10) 
El compromiso pulmonar es menos frecuente, 
siendo reportado hasta en 43 % de los casos (5), 
sin embargo, tiene mucho impacto en la mor-
bimortalidad de los pacientes, al igual que el 

Tabla 1. Hallazgos radiológicos más comunes

compromiso cardiovascular y del SNC. Inclusive 
ha sido reportada afección testicular por esta 
entidad. (8)

La Tabla 1, resume los principales hallazgos 
radiológicos en cada estructura o sistema, ilus-
trando también la modalidad diagnóstica idó-
nea para su detección.

Históricamente estos pacientes, por lo ante-
riormente descrito, han llevado a un diagnóstico 
tardío y también al inicio tardío del tratamiento, 
con un tiempo que varía desde el comienzo de 
los síntomas hasta el diagnóstico de unos me-
ses a varios años. (6,7)

Entre las opciones actuales de manejo en 
adultos se encuentran los inhibidores de BRAF, 
aprobados por la FDA para ECD con mutación 
BRAF-V600 basada en los resultados del en-
sayo VE-BASKET58 que demostró una tasa de 
respuesta del 62 %, criterios RECIST y tasa de 
respuesta del 100 % por FDG-PET-CT en 22 pa-
cientes. (9) A menudo conduce a respuestas 
dramáticas y rápidas en todos los sitios de la 
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enfermedad y ha llevado a la reversión de en-
fermedad crítica por ECD, en algunos casos; (10) 
un inhibidor de TNF-α, se ha utilizado en varios 
casos con respuestas mixtas. Combinando los 
casos notificados, se observaron respuestas en 
siete de 23 (30 %) pacientes. (11,12)

En cuanto al tratamiento con quimioterapia 
citotóxica, se han administrado varios regíme-
nes y agentes quimioterapéuticos explorados 
en Erdheim-Chester, basados en la experiencia 
clínica en histiocitosis de células de Langerhans 
y otras neoplasias hematológicas. La mayor 
parte del conocimiento y datos existen sobre 
la cladribina. (13) En una serie de casos de 21 pa-
cientes con ECD, se observaron respuestas en 
el 52 % de los pacientes tratados con cladribina 
con una mediana de nueve meses de duración 
de la respuesta. (13) Otros menos utilizados en 
casos refractarios han incluido ciclofosfamida, 
vinblastina, dosis altas de metotrexato intrave-
noso, y rescate de células madre autólogas con 
quimioterapia citotóxica con altas dosis. (14,15)

Conclusión

El caso presentado en esta revisión constitu-
yó un verdadero reto diagnóstico, ya que corres-
pondía a un paciente pediátrico con manifesta-
ciones óseas atípicas. Tal como se ha descrito, 
la enfermedad de Erdheim-Chester afecta prin-
cipalmente a adultos y las lesiones óseas típicas 
son escleróticas y simétricas en huesos largos. 
Este paciente debutó con lesiones óseas predo-
minantemente líticas, con áreas de disrupción 
cortical en la escápula, que se asociaron a secre-
ción purulenta, por lo cuall la sospecha diagnós-
tica inicial fue de osteomielitis. Posteriormen-
te, con el desarrollo de otras lesiones óseas y 
la ausencia de respuesta adecuada, se planteó 
una posible histiocitosis de Langerhans, confir-
mando luego el diagnóstico de Erdheim-Ches-
ter a través de análisis histopatológico e inmu-
nohistoquímico, que confirmó los marcadores 
claves para el diagnóstico de esta enfermedad. 
En principio se trató con protocolo clásico para 

histiocitosis de Langerhans con respuesta in-
adecuada, por lo cual se cambió a tratamiento 
con protocolo HLH 2004 con mejoría y control 
de los síntomas de manera adecuada. El pacien-
te se encuentra en seguimiento con respuesta 
completa y sostenida.
Consideramos importante el reporte de este 
caso en primera instancia porque se trata de 
una patología poco frecuente tanto en los adul-
tos y aún más en la edad pediátrica, con menos 
de 20 casos reportados a nivel mundial, además 
de tener un inicio insidioso con lesiones óseas, 
que si bien son frecuentes en esta enfermedad, 
se presentaron como lesiones líticas que son  
inusuales. (16)
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