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MACRODISTROFIA LIPOMATOSA UNA FORMA
RARA DE GIGANTISMO FOCALIZADO
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RESUMEN

La macrodistrofia lipomatosa (MDL) fue descrita por primera vez por Feriz en 1926, siendo esta una rara causa de
gigantismo localizado con origen desconocido posiblemente congénita pero no hereditaria, caracterizandose por
presentar un gran aumento en el crecimiento de los elementos mesenquimales, en particular del tejido fibroadiposo de
uno o varios dedos del pie o de la mano. Se presenta el caso de nifio con deformidad e incremento del volumen en las
partes blandas de la mitad interna del pie derecho con descripcion de hallazgos radiograficos y revision bibliografica, en el
cual, luego de la caracterizacion de sus hallazgos por radiologia digital, se concluye en macrodistrofia lipomatosa.
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LIPOMATOSE MACRODYSTROPHI: A RARE FORM
OF FOCUSED GIGANTISM

ABSTRACT

Macrodystrophia lipomatosa (MDL) was first described by Feriz in 1926, this being a rare cause of localized gigantism with
unknown origin possibly congenital but not hereditary, characterized by having a great increase in the growth of
mesenchymal elements, in particular of fibroadipose tissue of one or more toes or of hand. It is presented the case of a
child with deformity and increased volume in the soft parts of the inner half of the right foot with a description of radiographic
findings and literature review, in which, after characterization by digital radiology findings, it is concluded in lipomatosa

macrodystrophia.
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INTRODUCCION

Eltérmino macrodistrofia lipomatosa fue acufiado por Ferizen
1925 refiriéndose al gigantismo localizado s6lo en la
extremidad inferior. En 1968, Ranawat et al. reconoce el
término como también aplicable a gigantismo de la
extremidad superior. ElI dramatico aumento de tejido graso
asociado con gigantismo localizado ha sido descrita bajo
muchos nombres incluyendo la acromegalia parcial,
macrosomia, la elefantiasis, megalodactyly, dactylomegaly, y
lipomatosa macrodystrophia ©.

La macrodistrofia lipomatosa (MDL) es una entidad
infrecuente que origina gigantismo localizado de origen
desconocido aunque se postula que tiene causa congénita
pero no hereditaria. El crecimiento desproporcionado de uno o
mas dedos, o de toda una extremidad puede aparecer desde
el nacimiento, aunque los pacientes suele consultar en la
pubertad o madurez, habitualmente antes de los 30 afios .

Macrodystrophia lipomatosa, Localized gigantism, Macrodactyly, Neural fibrolipomatous hamartoma.

A pesar de que la MDL es de etiologia incierta, diversas
hipétesis incluyen: alteracion de células somaticas durante el
desarrollo, alteraciones en la circulacion fetal, degeneracion
lipomatosa, errores en la segmentacion durante el desarrollo
intrauterino, hipertrofia de la rama del nervio de la zona
afectaday disfuncién de nervios autonémicos®.

Entre los afios 1950 al 2014 se realizd una revision
bibliografica en Medline sobre casos de MDL revisandose
alrededor de 108 casos de esta entidad siendo la mayoria de
ellos varones, las extremidades inferiores las mas afectadas y
la presentacién unilateral la mas comun®. Se caracteriza por
un crecimiento desproporcionado, lento y progresivo de uno o
varios dedos adyacentes, habitualmente el segundo y tercer
dedo de la mano o del pie, que cesa en la pubertad con mucho
menos frecuencia el quinto dedo, siendo infrecuente que
implique toda la extremidad.
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REPORTE DE CASO

Preescolar de 3 afios, natural y procedente de Chiclayo que
ingresa por consultorio externo al presentar desde el
nacimiento pie derecho incrementado de tamafio a
predominio de los 3 primeros dedos.

Antecedentes prenatales: 15 controles en Puesto de Salud,
sinintercurrencias durante el embarazo.

Natales: nacido a término por cesarea debido a distocia de
presentacion (podalico), con adecuado apgar, sin necesidad
de apoyo oxigenatorio, peso 3400 gramos y talla 50 cm.

Postnatales: inmunizaciones completas parala edad.
Antecedentes familiares: No contributorios.

Al examen fisico se evidencia: Pie derecho incrementado de
tamafio a predominio de su mitad anterior y tres primeros
dedos. No se evidencio6 otro tipo de lesion.

Elresto del examen fisico es aparentemente normal.

Radiografia de pie comparativa:

Exagerado crecimiento del 1er al 3er dedo del pie derecho.
Elongacion del 2do y 3er metatarsiano asi como las falanges
del 1ero, 2do y 3er dedo del lado derecho, en comparacion
con los demas componentes del metatarso y dedos ipsilateral
y contralateral a considerar gigantismo focalizado.
Relaciones articulares metatarso falangicas del 2do y 3er
dedo con incremento del espacio interarticular. El pie
izquierdo, asi como el 4to, 5to metatarsianoy 4° y 5° dedos del
pie derecho tienen configuracién radioldégica habitual.
Voluminoso incremento de las partes blandas suprayacentes
a predominio de la mitad anterior.

Con los hallazgos clinicos e imagenoldgicos, se postula el
diagnéstico: MACRODISTROFIA LIPOMATOSA.
Actualmente se encuentra en control por el servicio de
Traumatologia.

Figura 1 y 2: Radiografia comparativa de pie con hallazgos
descritos en el texto observandose el crecimiento asimétrico
de los tres primeros dedos del pie derecho asi como de
metatarsianos y cambios en las partes blandas.
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Figura 3y 4: Proyeccion lateral comparativa de pies y detalle
anatémico de la morfologia del paciente.

DISCUSION

La macrodactilia se debe a proliferacion de partes blandas e
hipertrofia 6sea de origen desconocido que afecta el territorio
de un nervio plantar o palmar, el mediano en el 85% de los
casos cuyos segmentos inervados por estas estructuras son
las areas de predileccion para el incremento de los elementos
mesenquimatosos. Dicho nervio, a su vez, puede estar
afectado de un fibrolipoma neural, hamartoma
fibrolipomatoso o lipomatosis neural®.

Barsky distinguié dos formas clinicas de macrodistrofia
lipomatosa: la forma estéatica — la mas frecuente — se observa
un crecimiento proporcional entre el dedo o dedos afectos y
los no afectos por la lesion, presente habitualmente ya en el
nacimiento. En cambio en la forma progresiva — el dedo o
dedos afectos crecen de forma mas rapida que los no
afectos"”.

Los aspectos clinicos, estudios complementarios y de ser
posible estudio molecular son necesarios para establecer el
diagnostico definitivo, y con ello proporcionar un adecuado
tratamiento e impartir un oportuno consejo genético al grupo
familiar, a pesar de que la MDL no se trate de una entidad
hereditaria®.

Los hallazgos radiolégicos de la MDL se definen por un
aumento desproporcionado de los elementos 6seos y de los
tejidos blandos en los dedos afectados. Se han descrito
irregularidades y aplanamiento del extremo distal de las
falanges, osteofitosis marginal, calcificaciones de partes
blandas debidas a metaplasia 6sea (transformacion del tejido
conectivo en hueso maduro), deformidades 6seas, artrosis
secundaria precoz y anquilosis articular ©.

El diagnostico diferencial de la MDL se debe hacer con
entidades que presentan macrodactilia: neurofibromatosis
(afectacion bilateral, discontinua y con la resonancia se puede
demostrar fibromas), Sindrome de Kippel — Trenaunay —
Weber (hemangiomatosis, malformaciones venosas e
hipertrofia 6sea y de tejidos blandos), Sindrome de Proteus
(displasia hamartomatosa, nevus pigmentados y tumores
subcutaneos), neurofibromatosis tipo I, hamartoma
fibrolipomatoso, sindrome de Maffucci, angiomatosis y
lipomatosis difusa (sobrecrecimiento del tejido adiposo
subcutaneo y de grasa intramuscular, asociado a hipertrofia
Osea, pero que, a diferencia de la MDL, no presenta
afectacion del nervio y no suele limitarse a una extremidad)®*.



Macrodistrofia lipomatosa una forma rara de gigantismo focalizado

La gran mayoria de éstos procesos pueden ser descartados
con un adecuado estudio clinico radiologico, siendo labor del
patélogo, confirmar, mediante el estudio histopatolégico las
caracteristicas de macrodistrofia lipomatosa .

El tratamiento de la MDL es controvertido debido a las
secuelas neuroldgicas, tanto motrices como sensitivas, que
se pueden derivar de la reseccién de la lipomatosis neural, por
lo que se debe valorar segun la clinica del paciente. En
algunos casos puede llegar a ser necesaria la amputacion por
razones estéticas o mecanicas®.
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