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CLINICAL CASE

Macrodistrofia Lipomatosa. Reporte de un Caso
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ABSTRACT
Macrodystrophia Lipomatosa. A Case Report

Macrodystrophia lipomatosa (ML), is a rare cause of non-hereditary localized gigantism, due to the progressi-
ve proliferation of mesenchymal tissue, with a disproportionate increase of fibroadipose tissue in one or more
digits of the affected extremity. This congenital abnormality occurs more frequently in the distribution of the
median nerve (arm) and plantar nerve (leg). Etiology is uncertain, and it is frequently misdiagnosed as another
cause of macrodactylia. This paper reports a case of a 6 y.o. boy who presented overgrowth of the 1st and 2nd
digit of the right foot, and slight increase of the 3rd digit in the other foot. A multidisciplinary evaluation was
performed, corresponding to the second case reported in Venezuela.
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RESUMEN

La Macrodistrofia lipomatosa (ML), es una causa infrecuente de gigantismo localizado, no hereditario carac-
terizado por proliferacion progresiva de todos los elementos mesenquimaticos, con un incremento despropor-
cionado en el tejido fibroadiposo en uno o mas dedos de la extremidad afectada. Esta anormalidad congénita
ocurre mas frecuentemente en la distribucion del nervio mediano en el miembro superior y nervio plantar en el
miembro inferior. La etiologia de la ML es incierta y es una entidad clinica que con frecuencia es diagnosticada
erroneamente como otras formas de macrodactilia. Reportamos el caso de un escolar de 6 afios de edad quien
presentd sobrecremiento de 1° y 2° ortejo del pie derecho y leve aumento del 3° ortejo del pie contralateral.
Esta paciente fue evaluada de forma multidisciplinaria en nuestra institucion y corresponde al segundo caso
de ML reportado en Venezuela.

(Palabras clave: Macrodistrofia Lipomatosa, gigantismo localizado, presentacion clinica, etiologia).
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Introduccion

La Macrodistrofia lipomatosa (ML) es una
entidad infrecuente que causa gigantismo lo-
calizado congénito, no hereditario, con afecta-
cion de los dedos a través de la proliferacion
del tejido fibro-adiposo!. Este término fue em-
pleado por primera vez por Feriz en 1925, para
describir inicialmente el crecimiento unilateral
del miembro inferior?, en 1996 se aceptd esta
designacion para las alteraciones en miembro
superior®, A pesar que la ML es de etiologia
incierta, diversas hipotesis incluyen: alteracion
de células somaticas durante el desarrollo, al-
teraciones en la circulacion fetal*® y disfuncion
de nervios autonomicos'. En Venezuela existe
solo un caso publicado de ML en 3° dedo de
mano izquierda, en preescolar masculino, na-
tural y procedente del Estado Nueva Esparta,
region insular de nuestro pais®. En el siguien-
te informe presentamos un nuevo caso de ML
en una escolar procedente del Estado Barinas,
valorada de forma multidisciplinaria en el Ins-
tituto Autonomo Universitario de Los Andes
(LA.H.U.L.A), que corresponde al segundo
caso reportado de ML en Venezuela y el pri-
mero con afectacion en miembro inferior.

Caso clinico

Escolar de sexo femenino de 6 aios de
edad, referida para su evaluacion en la Unidad
de Genética Médica-Universidad de Los An-
des, por presentar hipertrofia en 1° y 2° ortejo
en miembro inferior derecho.

Antecedentes familiares: Producto de union
consanguinea (primos hermanos), padre 47
afos, madre 44 afios, X1 gestas, X paras, I abor-
to (no estudiado). De la union de sus padres,
la paciente es la mayor de una prole de cuatro
hermanos. No se presenta caso similar en am-
bas familias.

Antecedentes personales: Producto de ma-
dre de 37 afios, embarazo simple controlado,
complicado con hiperémesis gravidica. Parto
por via vaginal a las 40 semanas de gestacion,
presentacion cefalica. Peso al nacer: 3,3 kg.,
talla al nacer: 48 c¢m, sin patologia en perio-
do neonatal. Adecuado desarrollo psicomotor.
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Presentd aumento de volumen del 1° y 2° orte-
jos del pie derecho desde ¢l nacimiento, man-
teniéndose en el tiempo y en igual proporcion
con respecto a los otros dedos del pie. No pre-
senta antecedentes de trauma; marcha normal,
sin embargo, emplea calzado de talla superior.

Examen fisico: Peso: 16,1 kg (p3-10) y ta-
lla: 112 cm (p10-50). Desnutricion en rango
critico, normocéfala, cabello con signo de la
bandera presente; hiperpigmentacion infraor-
bitaria, dismorfias faciales menores caracteri-
zadas por hipoplasia facial, narinas antever-
tidas, punta bulbosa, pabellones auriculares
rotados posteriormente. Boca: malaoclusion
dentaria, caries dental, paladar ojival. Cuello
normal, torax simétrico, cardiopulmonar: sin
alteraciones. En region posterior de torax iz-
quierdo se evidencia hemangioma cavernoso
de 3,1 x 2,3 centimetros. Region abdominal y
arca genital dentro de la normalidad. Extremi-
dades: hemihipertrofia en miembro inferior de-
recho con perimetro superior en 2 centimetros,
a nivel de musculo gastronemio con respecto
al contralateral; hipertrofia del 1° y 2° ortejos
del pie derecho, con diastasis entre ellos, (figu-
ra 1) y leve aumento de tamaifio del 3° ortejo en
pie izquierdo.

Figura 1. Hiper-
trofia del 1°y 2°
ortejo del pie de-
recho, con dias-
tasis entre ellos.
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Examenes de laboratorio dentro de la nor-
malidad. Radiografia simple de pie derecho
mostrd aumento en ¢l tejido blando, longitud y
grosor en 1° y 2° metatarsiano con sus respec-
tivas falanges (figura 2). Ultrasonido doppler
venoso y arterial de miembros inferiores, sin
evidencia de obstruccion del sistema venoso
profundo, flujo fasico con la respiracion, co-
lapsables con maniobras de compresion, el
cual es competente, asi como ¢l venoso super-
ficial. Sistema venoso perforante bilateral su-
ficiente y arterial en miembro inferior derecho
con flujo de tipo trifasico. Sefales presentes en
arterias pedias e interdigitales.

Discusion

El gigantismo localizado congénito es una
malformacion infrecuente y puede ser parte
de distintas entidades clinicas en la cuales hay
sobreposicion de signologia. Para precisar su
diagnostico sindromatico es necesario eva-
luar antecedentes familiares, manifestaciones
cutaneas, sistémicas, estudios de imagen ¢
histopatologicos’. La ML es una malformacion
infrecuente, cuya incidencia no ha sido repor-
tada®, congénita y no hereditaria de gigantis-
mo localizado, caracterizado por incremento
de todos los elementos mesenquematicos®”,
comprometiendo uno o mas dedos de la ex-
tremidad afectada®. Las areas de predileccion
son los segmentos inervados por los nervios
mediano y plantar’. Se presenta de forma in-
distinta en ambos sexos, sin embargo, algunos
autores han reportado mayor frecuencia en el
sexo masculino®. Es casi siempre unilateral y
se presenta mas frecuentemente en el miembro
inferior. Los dedos mas afectados son el 2°y 3°
dedos y ¢l menos ¢s el 5°' infrecuentemente
implica toda la extremidad''2, El crecimiento
del tejido blando es marcado en la parte distal
y cesa en la pubertad!®. En la paciente presen-
tada en este informe se encuentran afectados
el 1°y 2° ortejos del pie derecho con leve au-
mento de tamaifio del 3° ortejo en ¢l pie con-
tralateral, por lo que puede corresponder a un
caso bilateral.

Los estudios de radiologia simple presen-
tan hipertrofia del tejido blando y a nivel 6seo
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Figura 2. Radio-
grafia simple: au-
mento en el tejido
blando, longitud y
grosor en 1°y 2°
metatarsiano y sus
falanges.

crecimiento excesivo similar a exostosis. Las
imagenes de resonancia magnética nuclear
muestran un exceso de proliferacion de tejido
adiposo no encapsulado ¢ infiltracion grasa a
nivel muscular’®. Sone et al'*, describieron los
hallazgos de tomografia axial computarizada y
resonancia magnética en dos pacientes con ML
que demuestra la proliferacion de tejido graso
en el territorio del nervio mediano en mano y
antebrazo. Por su parte, Bailey et al'®, descri-
ben en tres pacientes, el exceso de tejido fi-
broadiposo en el area del nervio plantar de los
pies. Los hallazgos patoldgicos se caracterizan
por hipertrofia ¢ infiltracion de adipocitos a ni-
vel de tejido celular subcutaneo, vaina de los
nervios y periostio. Se diagnostican usualmen-
te en la infancia'®, sin embargo, para ¢llo debe
conocerse las diversas entidades que cursan
con gigantismo localizado para poder estable-
cer los posibles diagnosticos diferenciales.
Poco mas de una centena de casos de ML
han sido reportados en la literatura mundial.
De ectiologia desconocida, entre las teorias de
su origen se encuentran una degeneracion li-
pomatosa, alteraciones en la circulacion fetal,
errores en la segmentacion durante el desarro-
llo intrauterino, hipertrofia de la rama del ner-
vio de la zona afectada y otras alteraciones in-
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trauterinas®. Van der Meer y col', describen en
Holanda ocho pacientes con ML confirmados
por estudios histologicos, junto con otros 79
casos reportados en la literatura mundial. Ma-
hafza y col'’, describen la inusual asociacion
de sindactilia y ML localizada en mano. Exis-
tiendo descritas complicaciones en pacientes
con ML. Ranawat y col'®, Coelho®, presentan
casos en los cuales se produce sindrome de
tunel carpiano como manifestacion reumatolo-
gica en pacientes con ML. Meyer y Roricht!’.
reportan un caso de hamartoma fibrolipomato-
so del nervio ulnar proximal asociado con ML,
como causa inusual de sindrome de tiinel cubi-
tal. Kozanoglu y col®, reportan sindrome de tG-
nel tarsal, compresiones neurovasculares que
fueron descritas en pacientes adultos, sin em-
bargo, pueden presentarse en la adolescencia'®.
Aydos et al®, reportan el primer caso de aso-
ciacion de ML y lipomas subcutaneos en una
lactante mayor de sexo femenino de 16 meses
de edad. Finalmente, Fritz y Swischuk?!, re-
portan un particular caso de ML en un paciente
pediatrico que no sélo presento la alteracion
tipica a nivel de extremidades sino extension
abdominal de tejido adiposo hipertrofico. En la
paciente reportada en este informe se presento
leve hemihipertrofia en miembro inferior afec-
tado; sin embargo, no se presentd extension
del defecto a nivel abdominal.

El sobrecrecimiento localizado del tejido
blando y 6seo puede deberse a distintas etiolo-
gias y varian en severidad, afectando desde un
dedo hasta la mitad del cuerpo. Las enfermeda-
des o Sindromes malformativos con los cuales
hay que realizar diagnostico diferencial de la
ML incluyen: sindrome de Kippel-Trenaunay-
Weber, sindrome de Proteus, neurofibromatosis
tipo 1%>%, hamartoma fibrolipomatoso?, sin-
drome de Maffucci*>?, enfermedad de Ollier?,
enfermedad de Milroy, sindrome de Bannayan-
Riley-Ruvalcaba?, displasia fibrosa poliosto-
tica, sindrome de Temtamy, hemihipertrofia
aislada®, linfedema cronico, malformaciones
linfangiomatosas. La paciente inicialmente fue
valorada en otro centro y referida a la Unidad
de Genética Médica-Universidad de Los Andes
y al Servicio de Ortopedia y Traumatologia del
LAH.U.L.A,, con ¢l diagndstico presuntivo de
sindrome de Kippel-Trenaunay-Weber. Poste-
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rior a la realizacion del ultrasonido doppler ve-
noso y arterial de miembros inferiores, el cual
no reportd anormalidad, y por su curso y ca-
racteristicas clinicas se planted el diagnostico
de ML.

El tratamiento es quirtrgico (acortamien-
to y amputacion) y debe realizarse posterior-
mente en la pubertad, por ¢llo el seguimiento
multidisciplinario de su evolucion fenotipica
es indispensable.

La ML es una entidad benigna pero con im-
plicaciones estéticas. Ante una patologia poco
conocida y sin incidencia reportada, es nece-
sario establecer los distintos diagnosticos dife-
renciales anteriormente comentados con el ob-
jeto de reconocer cada una de estas entidades
de gigantismo localizado. Los aspectos clini-
cos, estudios complementarios y de ser posible
estudio molecular son necesarios para estable-
cer el diagndstico definitivo, y con ello propor-
cionar un adecuado tratamiento e impartir un
oportuno consejo genético al grupo familiar,
a pesar que la ML no se trate de una entidad
hereditaria. La etiologia sigue siendo tema de
investigacion, ademas en este informe descri-
bimos algunas patologias asociadas y compli-
caciones que pueden presentarse en su curso
clinico. Hasta el momento ¢l caso presentado
en este informe corresponde el segundo de ML
presentado en Venezuela, ¢l primero presente
en miembro inferior y el Uinico evaluado en la
Unidad de Genética Médica-Universidad de
Los Andes, centro de referencia del occidente
del pais, en los tltimos cinco afios.
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