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Displasia epifisaria hemimélica (enfermedad de Trevor)
Dysplasia epiphysealis hemimelica (Trevor’s disease)

Dr. Julio |. Masquijo* y Dr. Baxter Willis*

RESUMEN

La displasia epifisaria hemimélica es un trastorno esquelético
raro caracterizado por el crecimiento asimétrico del cartilago
en una o mds epffisis. Debido a la infrecuente presentacién y
a la variabilidad del cuadro, no existe un tratamiento estan-
darizado y la evolucién es muy diversa.

Comunicamos el caso de un paciente de 8 afios de edad, que
consulté por la aparicién progresiva de una tumoracién en
la regioén anterior de la rodilla derecha. Las imdgenes fueron
compatibles con displasia epifisaria hemimélica. Los hallazgos
histolégicos confirmaron el diagnéstico.

El tratamiento de la displasia epifisaria hemimélica no estd cla-
ramente definido en la bibliografia. Sin embargo, s6lo deben ser
tratadas quirtirgicamente las lesiones sintomadticas o que inter-
fieran con la funcién. El prondstico es variable y depende, ba-
sicamente, de su localizacién y tamario. Los portadores de esta
inusual displasia deben ser controlados periédicamente por el
riesgo de recidiva.

Palabras clave: displasia epifisaria hemimélica, enfermedad de
Trevor, epifisis.

SUMMARY

Dysplasia epiphysealis hemimelica is a rare skeletal develop-
mental disorder characterized by asymmetric overgrowth of
cartilage in the epiphyses. Due to the unusual and variable
clinical picture, there is no standardized treatment and evo-
lution is variable.

We report the case of an 8 year-old boy, who was referred for
the gradual appearance of a mass in the anterior region of the
right knee. Plain films matched with dysplasia epiphysealis
hemimelica. The histological findings confirmed the diagnosis.
Treatment of dysplasia epiphysealis hemimelica is not clearly
defined in the literature. However, only surgically symptoma-
tic lesions or those that interfere with the function should be
treated. Prognosis is variable and depends on the location and
size of the lesion. Due to the risk of recurrence, patients with
this unusual dysplasia should be monitored on a regular basis.
Key words: dysplasia epiphysealis hemimelica, Trevor’s disease,

epiphysis.
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INTRODUCCION

La displasia epifisaria hemimélica (DEH) o
enfermedad de Trevor (OMIM 127800), es un
trastorno esquelético raro caracterizado por el
crecimiento asimétrico del cartilago en una o
mas epifisis.! Su etiologia se desconoce, pero po-
dria deberse a anomalias en el flujo sanguineo
regional de la epifisis fetal.? El sexo masculino es-
td afectado con mayor frecuencia (relacién 3:1).
Histol6gicamente, la lesién es indistinguible de
un osteocondroma. La localizacién es tipicamen-
te hemimélica, existe sobrecrecimiento focal de
la porcién medial (més frecuentemente) o lateral
de la epiffisis.

El primer informe data del afio 1926, donde se
la describi6é con el nombre de tarsomegalia.® Tre-
vor? comunicé los primeros 8 casos en la biblio-
graffa en lengua inglesa. Fairbank!, en 1956, acuiié
el término que se utiliza hasta la fecha: “displasia
epifisaria hemimélica”. Debido a la infrecuente
presentacién y a la variabilidad del cuadro, no
existe un tratamiento estandarizado y la evolu-
cién es muy diversa.

El objetivo de nuestro trabajo es comunicar un
caso adicional y realizar una revisién de la biblio-
grafia con principal énfasis en el tratamiento y el
prondstico de la enfermedad. El paciente y su fa-
milia fueron informados de que los datos sobre el
caso serfan presentados para publicacién. El con-
sentimiento fue firmado previo a la elaboracién
del manuscrito.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente de sexo masculino de 8 afios de edad,
hijo de padres sanos, sin antecedentes patolégicos
de relevancia, que consulté por aparicién progre-
siva de una tumoracién en la regién anterior de la
rodilla derecha. No referia dolor, impotencia fun-
cional ni modificacién de la marcha.

El examen fisico mostraba una amplitud de
movilidad de rodilla completa, sin desejes ni dis-
crepancia de longitud de miembros. A la palpa-
cién no existian otras lesiones identificables. El
examen neurovascular no revel6 alteraciones. Las
radiograffas iniciales mostraban una lesién osteo-
bléstica localizada en la epifisis y la tuberosidad
anterior de la tibia (Figura 1). Las caracteristicas
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radiograficas eran sugestivas de una lesién benig-
na. Se realizé una biopsia a cielo abierto a través
de un abordaje anterior, que respeto6 el aparato ex-
tensor. Las caracteristicas macroscépicas eran si-
milares a las de un osteocondroma. Los hallazgos
histol6gicos confirmaron el diagnéstico.

Ocho meses luego de la reseccién hubo reci-
diva de la masa en la misma localizacién. En esta
oportunidad, el paciente se present6 con dolor y
limitacién para la actividad fisica. Se realizé una
segunda reseccion con idéntico abordaje. Intrao-
peratoriamente, se confirmo la reseccién completa
de la lesién con fluoroscopio.

Dos afios después de la primera cirugia, se
produjo una segunda recidiva de la lesién, aun-
que en esta oportunidad las molestias eran oca-
sionales con la actividad habitual. La resonancia
magnética permiti6 apreciar la afectacién de gran
parte de la epifisis (Figura 2). Debido a la posibi-
lidad de producir un cierre precoz de la fisis con
una cirugfa mds radical, se decidié posponerla
hasta la madurez esquelética del paciente o hasta
que la sintomatologifa fuese incapacitante.

DISCUSION

La displasia epifisaria hemimélica se presenta
con una frecuencia de 1 en un millén de habitan-
tes.’ Histolégicamente, la lesién es indistinguible
de los osteocondromas,* aunque estos tltimos se
localizan en la metéfisis. Se han descripto algunos
casos de presentacion familiar,*® pero este patrén

ha sido reconocido recientemente como una enti-
dad diferente (OMIM 127820). Existen tres formas
de presentacion: localizada, cldsica y generaliza-
da o grave.* Los miembros inferiores (tobillo, ro-
dilla y cadera) y los huesos del tarso y carpo son
las localizaciones mads frecuentemente afectadas.’
La presentacion clésica es hemimélica, pero se han
comunicado algunos casos de localizacién en am-
bos miembros superiores o inferiores.'*! Los prin-
cipales diagndsticos diferenciales deben realizarse
con la displasia epifisaria multiple, hematomas
calcificados, osteocondroma solitario, exostosis
hereditaria multiple, enfermedad de Ollier y al-
gunos tumores malignos, como condrosarcoma
u osteosarcoma.

El tratamiento de la DEH es todavia materia
de discusién. Algunos autores recomiendan ob-
servar las lesiones que no producen dolor, de-
formidad o que interfieran con la funcién, pues
no existe evidencia de transformacién maligna.’
Otros han propuesto la reseccién parcial de la le-
sién evitando dafar excesivamente la superficie
articular, osteotomias de realineacién o reseccio-
nes en cufia del cartilago.

La localizacién de las lesiones juega un papel
fundamental en la sintomatologfa, el tratamiento
y el pronéstico. Kuo'? clasifico las formas de pre-
sentacién en yuxtaarticulares y articulares. Las
formas adyacentes a la superficie articular sue-
len tener excelentes resultados con la reseccién,
aunque pueden requerir mds de una cirugfa por

FIGURA 1. Presentacion inicial a los 8 afios de edad. A). B) Radiografias de frente y perfil donde se aprecia una masa en la
region de la tuberosidad tibial anterior. C) Recidiva luego de 5 meses de la reseccion
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la alta tasa de recidivas. Nuestro paciente presen-
té recurrencias en dos oportunidades. Como se
puede apreciar en la Figura 2B, la afectacién de la
epifisis es extensa. Una cirugfa mds radical podria
producir un cierre fisario precoz y deformidad en
recurvatum. Como el porcentaje de recidivas dis-
minuirfa considerablemente luego de conseguida
la madurez esquelética, y por la falta de sintomas
incapacitantes, se decidi6 el tratamiento conser-
vador luego de la segunda recurrencia.

Las lesiones intraarticulares presentan resul-
tados mds variables. Kuo'? no recomienda la re-
seccién en esta localizaciéon a menos que se traten
de cuerpos libres, ya que se trata de cirugfas téc-
nicamente complejas y que podrian producir una
degeneracion articular temprana. Wenger" y Ska-

ggs,'* que no comparten este concepto, consideran
que la reseccién es necesaria para prevenir la pro-
gresion de la deformidad. Si el sobrecrecimiento
epifisario ha producido una alteracién del eje de
los miembros, se la debe corregir para disminuir
el riesgo de artrosis."”

En resumen, el tratamiento de la DEH no es-
td claramente definido en la bibliograffa. Sin em-
bargo, sélo deben ser tratadas quirdrgicamente
las lesiones sintomaéticas o que interfieran con la
funcién. El pronéstico es variable y depende, ba-
sicamente, de su localizacién y tamafio. Los pa-
cientes portadores de esta inusual displasia deben
ser controlados periédicamente por el riesgo de
recidiva. ®

FI1GURA 2. Paciente a los 10 afios de edad. A) Radiografia de perfil donde se observa nueva recidiva a dos afios de la primera
reseccion. B) Corte sagital en T1 donde se observa una masa heterogénea en el cartilago epifisario tibial. C) Corte axial en T1
donde se objetiva la protrusién anterior y la relacién con el aparato extensor. D) Aspecto clinico




Presentacion de casos clinicos | Arch Argent Pediatr 2010;108(1):e20-e23 / €23

BIBLIOGRAFIA

1. Fairbank TJ. Dysplasia epiphysealis hemimelica (tarso-
epiphysial-aclasis). ] Bone Joint Surg (Br) 1956;38:237-57.

2. Trevor D. Tarso-epiphysial aclasis. ] Bone Joint Surg (Br)
1950;32B:204-213.

3. Mouchet A, Belot J. La tarsomegalie. | Radiol Electrol
1926;10:289-93.

4. Azouz EM, Slomic AM, Marton D et al. The variable ma-
nifestations of dysplasia epiphysealis hemimelica. Pediatr
Radiol 1985;15:44-49.

5. Wynne-Davies, R: Dysplasia epiphysealis hemimelica. En:
Atlas of skeletal dysplasias, Edimburgo: Churchill Livings-
tone; 1985. Pdgs. 539-543.

6. Hensinger RN, CowellHR, Ramsey PL etal. Familial dyspla-
sia epiphysealis hemimelica, associated with chondromas
and osteochondromas: report of a kindred with variable
presentations. | Bone Joint Surg 1974;56A:1513-1516.

7. Maroteaux P, Le Merrer M, Bensahel H et al. Dominant car-
potarsal osteochondromatosis. | Med Genet 1993;30:704-706.

8. Fahmy MA, Pandey T. Epiphyseal osteochondromas with

autosomal dominant inheritance and multiple parosteal
bone proliferations. Skeletal Radiol 2008;37(1):67-70.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

Silverman FN. Dysplasia epiphysealis hemimelica. Semin
Roentgenol 1989;24(4):246-58.

Wiedemann HR, Mann M, von Kreudenstein PS. Dyspla-
sia epiphysealis hemimelica-Trevor disease: severe mani-
festations in a child. Europ | Pediat 1981;136:311-316.
Merzoug V, Wicard P, Dubousset J et al. Bilateral dyspla-
sia epiphysealis hemimelica: report of two cases. Pediatr
Radiol 2002;32(6):431-4.

Kuo RS, Bellemore MC, Monsell FP et al. Dysplasia epi-
physealis hemimelica: Clinical features and managment.
J Pediatr Orthop 1998;18(4):543-8.

Wegner DR, Adamczky MJ. Evaluation, imaging, histology
and operative treatment for dysplasia epiphysealis hemi-
melica (Trevor's disease) of the acetabulum: a case report
and review. lowa Orthop | 2005;25:60-5.

Skaggs DL, Moon CN, Kay RM et al. Dysplasia epiphysea-
lis hemimelica of the acetabulum: a report of two cases. |
Bone Joint Surg (Am) 2000;82:409-414.

Keret D, Spatz DK, Caro PA et al. Dysplasia epiphysea-
lis hemimelica: diagnosis and treatment. | Pediatr Orthop
1992;12:365-372.



