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				Enfermedad de Gorham-Stout. Reporte de Caso

				Gorham-Stout disease. Case Report

				Bombón Caizaluisa Marco Fabricio1, Márquez Jervis José Eddy2, Vargas Sosa Cesar Iván3, Albuja Delgado Kevin Elías4

				RESUMEN

				Introducción: la enfermedad de Gorham-Stout (EGS), es una patología caracterizada por la destrucción progresiva del tejido óseo, que aparece entre la segunda y tercera décadas de vida. Actualmente, presenta un reto diagnóstico por su baja incidencia y la sintomatología inespecífica. No existe un tratamiento específico para esta patología, pero puede incluir bifosfonatos, radioterapia y en casos avanzados, la cirugía. 

				Caso clínico: paciente femenina de 37 años, sin antecedentes patológicos de relevancia, presenta dolor crónico intermitente en cadera izquierda de 8 meses de evolución y que se exacerba en las últimas semanas hasta convertirse en constante y limitante. Se realizaron: radiografía antero-posterior (AP) simple de pelvis, que evidenció: lesión osteolítica de rama iliopubiana derecha, ramas ilio e isquiopubianas izquierda y en región de sínfisis de pubis. También se realizó una tomografía axial computa-rizada (TAC) simple de pelvis, que mostró una lesión lítica extensa con bordes escleróticos irregulares, la resonancia magnética (RMN) simple y contrastada de pelvis sugirió actividad inflamatoria o vascular aumentadas en las zonas descritas. Finalmente, el análisis histopatológico de la biopsia incisional, confirmó la presencia de atipia celular, tejido fibroangioblástico, sin infiltración neoplásica, aspectos característicos de la enfermedad de Gorham-Stout. 

				Conclusión: la enfermedad de Gorham-Stout es una patología rara, con baja incidencia y etiología desconocida. El diagnóstico amerita la combinación de aspectos clínicos, imagenológicos e histopatológicos y su tratamiento actualmente es controversial e inespecífico. 

				Palabras clave: osteólisis esencial, difosfonatos, enfermedades óseas.

				ABSTRACT

				Introduction: Gorham-Stout disease (GSD) is a pathology characterized by progressive destruction of bone tissue, which appears between the second and third decades of life. Currently, it presents a diagnostic challenge due to its low incidence and non-specific symptomatology. There is no specific treatment for this pathology, but it may include bisphosphonates, radiother-apy and in advanced cases, surgery.

				Case report: a 37-year-old female patient, with no relevant pathological history, presented with chronic intermittent pain in the left hip of 8 months of evolution, exacerbated in the last weeks until it became constant and limiting. A simple anteroposterior (AP) radiography of the pelvis was performed, 
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				which showed: osteolytic lesion of the right iliopubic branch, left ilio and ischiopubic branches and in the symphysis pubis region. A simple computed axial tomography (CT) scan of the pelvis was also performed, which showed an extensive lytic lesion with irregular sclerotic borders, simple and contrasted magnetic resonance imaging (MRI) of the pelvis suggested increased inflammatory or vascular activity in the described areas. Finally, histopathological analysis of the incisional biopsy confirmed the presence of fibroangioblastic tissue, without neoplastic infiltration, cellular atypia; char-acteristic aspects of Gorham-Stout disease.

				Conclusion: Gorham-Stout disease is a rare pathology, with low incidence and unknown etiology. The diagnosis requires a combination of clinical, imaging and histopathological aspects and its treatment is currently controversial and unspecific.

				Keywords: osteolysis essential, diphosphonates, bone diseases.

				INTRODUCCIÓN

				La enfermedad de Gorham-Stout (EGS), también conocida como osteólisis masiva idiopática o “hueso evanescente”, huesos fantasmas o de los huesos perdidos1; es una patología rara caracteri-zada por la destrucción progresiva del tejido óseo (osteólisis) mediada por proliferación anómala de vasos linfáticos y sanguíneos, que produce una osteólisis progresiva del esqueleto, con pérdida de masa ósea en las áreas afectadas1,2. Desde su descripción inicial por Jackson en 1838 y su ca-racterización por Gorham y Stout en 1955, se han documentado menos de 300 casos, destacando su complejidad diagnóstica en el transcurso del tiempo3,4.

				Aunque su etiología es incierta y desconocida, se han propuesto varios factores, tales como: alteraciones en el factor de crecimiento endotelial vascular (VEGF) y el microambiente óseo como posibles desencadenantes4,5. Dicha patología puede afectar tanto a niños como a adultos, presen-tándose clínicamente inicialmente con dolor óseo progresivo, debilidad estructural acompañadas de fracturas patológicas6,7. La osteólisis puede cesar espontáneamente tras años de destrucción ósea, conllevando a deformidad e impotencia funcional7.

			

		

		
			
				El diagnóstico combina hallazgos clínicos, image-nológicos e histopatológicos8,9. Las herramientas de imagen, como la tomografía computarizada (TAC) y la resonancia magnética (RM), son esenciales para determinar la extensión de las lesiones, mientras que la biopsia confirma la proliferación fibroangioblástica10,11. Esta patología carece de una apariencia histopatológica específica, pero se caracteriza por cambios vasculares y ausencia de atipia celular11.

				Actualmente, no existe un tratamiento establecido para esta patología, dentro de las opciones se incluye bifosfonatos, radioterapia y en casos avanzados, cirugía. Además, se han explorado terapias con interferón alfa y denosumab con resultados prometedores, los cuales han reportado un éxito variable12,13; a pesar de que ninguno de estos tratamientos es satisfactorio cuando se aplica de manera aislada. La radioterapia no se recomienda como tratamiento primario y general-mente se usa junto con el tratamiento quirúrgico si la terapia médica no es efectiva14, pues se ha reportado que este tratamiento como manejo terapéutico único presenta efectos adversos como lesión por radiación, y que la resección completa de la lesión evita la progresión de la enfermedad15.

				PRESENTACIÓN DEL CASO

				Paciente femenina de 37 años, mestiza, sin an-tecedentes patológicos personales ni familiares de relevancia, que consulta por dolor crónico en la cadera izquierda de 8 meses de evolución aproximadamente. El dolor, inicialmente fue inter-mitente hasta convertirse en constante y limitante, afectando significativamente la calidad de vida y la capacidad para deambular. A la exploración física, presentaba dolor localizado en región inguinal izquierda que se exacerbaba con la bipe-destación y la movilización articular. Asimismo, se observaba limitación funcional de ambas caderas, más acentuada en el lado izquierdo, con marcha asistida mediante andador. 

				Se solicitaron estudios iniciales de laboratorio e imágenes complementarias, entre los que constaron: hemograma completo, química sanguínea, electrolitos, pruebas hormonales y otros estudios de laboratorio especiales, radiografía anteroposterior (AP) simple de pelvis, tomografía axial computarizada (TAC) simple de pelvis y una resonancia magnética (RMN) simple y contrastada de pelvis.
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				El hemograma, la química sanguínea, los elec-trolitos y las pruebas hormonales solicitadas se encontraron sin alteraciones aparentes. También se solicitó pruebas de laboratorio especiales, entre ellas: Beta 2 microglobulina cuyo valor de 1.69 mg/l, estaba dentro los rangos normales permitidos.

				La radiografía AP de pelvis, reveló una pérdida significativa de la arquitectura ósea en el ilion izquierdo, con áreas de osteólisis severa que com-prometían la rama iliopubiana derecha, ramas ilio e isquiopubianas izquierda y región de sínfisis del pubis (Imagen 1).

				Estos hallazgos se corroboraron mediante la TAC simple de pelvis, que mostró una lesión lítica extensa con bordes escleróticos irregulares, acompañada de colapso parcial de la estructura ósea de la región afectada (Imagen 2). 

				La RMN de pelvis, tanto en secuencias simples como contrastadas, reveló una señal heterogénea en las zonas afectadas, con hiperintensidad en secuencias STIR, localizada en articulación coxofemoral izquierda, que generó luxación de la articulación coxofemoral con desplazamiento cefálico de cabeza humeral y destrucción de las ramas ilio e isquiopúbica izquierda, sin restricción en difusión, lo que sugiere actividad inflamatoria o vascular aumentada (Imagen 3).

				No se solicitaron otros estudios de imagen comple-mentarios respecto al caso; en base a los hallazgos encontrados en el examen físico y en los estudios imagenológicos solicitados previamente, teniendo 

			

		

		
			
				en cuenta la sospecha de un proceso osteolítico patológico desconocido, se programó una biopsia incisional en la región acetabular izquierda. El pro-cedimiento se realizó bajo anestesia general, en condiciones de asepsia y antisepsia estrictas. Los fragmentos obtenidos mostraron: tejido fibroadi-poso y muscular sin evidencia de malignidad, sin identificación de tejido óseo en las muestras analizadas, lo que fue consistente con la osteólisis avanzada en la zona afectada. Ante la ausencia de resultados concluyentes y para corroborar el diagnóstico, se decidió realizar una segunda biopsia. En esta ocasión, los fragmentos obtenidos incluyeron tejido óseo, tejido blando y muscular. El análisis histopatológico confirmó la presencia de tejido fibroangioblástico, sin infiltración neoplásica, proliferación significativa de canales linfáticos y vasculares con atipia celular hallazgos característi-cos de la enfermedad de Gorham-Stout. (Imagen 4). 

				Este resultado, en conjunto con los datos clínicos e imagenológicos descritos anteriormente, permitió establecer el diagnóstico definitivo de la patología. Después del diagnóstico, se inició de manera inmediata el tratamiento conservador basado en ácido ibandrónico vía oral (150 mg mensuales), suplementos de calcio (500 mg diarios) y vitamina D (5.000 UI diarias). Durante los controles subsecuentes, la paciente reportó una mejoría clínica progresiva, con disminución del dolor y recuperación parcial de la funcionalidad, aunque persistía con apoyo de un andador para la deambulación. Los estudios radiográficos de seguimiento mostraron estabilidad en la progresión de la osteólisis (Imagen 5).

				En relación a la evolución de la paciente, dismi-nuyeron los síntomas de manera progresiva, especialmente el dolor, dicha particularidad fue corroborada con los exámenes clínicos e ima-genológicos realizados periódicamente. En este contexto, al año de haber iniciado el tratamiento conservador, el estado funcional de la paciente es aceptable, con estabilización de la enfermedad, se mantiene en controles médicos subsecuentes cada 6 meses.

				DISCUSIÓN

				La enfermedad de Gorham-Stout (EGS), es una enfermedad rara, con menos de 300 casos, reportados en la literatura médica hasta la fecha, se presenta tanto en hombres como en mujeres, por lo general en la segunda y tercera décadas de 
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				Imagen 1. Radiografía AP simple de pelvis, que evidencia lesión osteolítica de rama iliopubiana derecha, ramas ilio e isquiopubianas izquierda y en región de sínfisis de pubis. (flechas azules).
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				vida1,14 aunque se han reportado casos fuera de este rango de edad. Afecta a cualquier estructura ósea, pero se hace más frecuente a nivel de costillas, vértebras y pelvis. En las extremidades superiores el hueso más afectado es el húmero y en las inferiores, el fémur y la tibia2,15. La clínica suele comenzar con fracturas y dolor intenso, existiendo variedad de síntomas según el hueso enfermo2,3; por lo tanto, presenta un reto tanto diagnóstico como terapéutico, debido a su baja incidencia y presentación clínica inespecífica3. La rareza de esta patología, conjuntamente con la clínica caracterizada por la destrucción ósea progresiva en la pelvis, corroborada mediante los estudios de imagen y biopsia, son parámetros de importancia para un abordaje terapéutico especifico2; pues se debe tener en cuenta que la osteólisis de esta patología se puede estimar en estudios radiográficos complementarios, mientras que con los diversos estudios de histopatología se puede confirmar el diagnóstico de EGS3. Sin embargo, hay que recalcar que en los pacientes que presentan osteólisis esquelética, en primer lugar, debe realizarse una anamnesis con una exploración física meticulosa, incluyendo exámenes de sangre y estudios radiográficos para descartar otras enfermedades subyacentes tales como: infección, cáncer (primario o metastásico), trastornos inflamatorios o endocrinos, osteomielitis crónica y enfermedad de Paget4. En este contexto, la ausencia de síntomas sistémicos como fiebre o antecedentes oncológicos, una exploración física 

			

		

		
			
				especifica junto con los hallazgos imagenológi-cos específicos y el reporte de histopatología, permitieron descartar estas posibilidades en la paciente en mención5. 

				Las herramientas de imagen, especialmente la tomografía computarizada (TAC) y la resonancia magnética (RM), fueron cruciales para evaluar la extensión del compromiso óseo6. La TAC permitió delimitar las lesiones líticas y sus bordes escleróti-cos, mientras que la hiperintensidad en secuencias STIR de la RM indicó actividad inflamatoria y fibroangioblástica, para diferenciar entre etapas tempranas, activas y tardías al demostrar cambios en la intensidad de la señal a lo largo del tiempo, mediante la inflamación, aumento de la permea-bilidad capilar y la fibrosis. Histopatológicamente, se caracteriza por proliferación vascular endotelial intraósea que conduce a reabsorción ósea focal, sustitución de fibrosis, fractura y cambios en el tejido blando adyacente; así como la ausencia de atipia celular7,15. 

				En cuanto al manejo terapéutico, la evidencia actual no recomienda ningún tratamiento específico. Sin embargo se han ensayado diferentes modalidades que van desde el tratamiento farmacológico conservador hasta técnicas de resección quirúrgica, incluyendo radioterapia8,9,15. El tratamiento farmacológico incluye octreotide, calcitonina, bevacizumab (anticuerpo monoclonal anti-VEGF-A), propranolol, interferon alfa-2b, sirolimus, heparina de bajo molecular, bifosfonatos, 
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				Imagen 2. TAC de pelvis que muestra la extensión y características de la lesión osteolítica extensa en la rama iliopúbica e ilion izquierdo, con bordes irregulares y áreas de esclerosis periférica (flechas azules).

			

		

	
		
			
				Enfermedad de Gorham-Stout. Reporte de Caso

				Bombón Caizaluisa Marco Fabricio, Márquez Jervis José Eddy, Vargas Sosa Cesar Iván, Albuja Delgado Kevin Elías

			

		

		
			
				Volumen 43 | N° 2 | Agosto 2025 | Págs. 45-51 49 

			

		

		
			
				sobre todo de tercera generación9,16. En nuestra paciente se utilizó el tratamiento con bifosfonatos (ácido ibandrónico), junto con calcio y vitamina D, para estabilizar el proceso osteolítico, con buenos resultados clínicos. Los bifosfonatos han demostrado ser eficaces al inhibir la actividad os-teoclástica, aunque los datos disponibles se basan principalmente en reportes de casos y estudios observacionales10,11. En casos más avanzados o refractarios, se han considerado opciones como radioterapia para detener la progresión de la enfermedad12,13. En este contexto, no existe un tratamiento definitivo para esta patología, pues mucho de los citados anteriormente están bajo estudio13-15.

				A pesar de la rareza de la EGS, este caso destaca la importancia de un enfoque multidisciplinario que involucre a las áreas de ortopedia, radiología y 
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				Imagen 3. RMN S/C de pelvis, corte coronal que muestra desplazamiento cefálico de cabeza hu-meral (flecha tomate).
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				Imagen 4. Examen microscópico, con tinción de hematoxilina y eosina, que muestra atipia celular con trabéculas óseas delgadas y espacios intermedios acompañados de una proliferación significativa de canales linfáticos y vasculares.

			

		

		
			
				patología13. Aunque el tratamiento logró estabilizar el cuadro y mejorar la calidad de vida de la paciente, el seguimiento continuo es esencial para identificar posibles complicaciones o progresión de la enfermedad14,15. El pronóstico varía mucho en cada paciente, obedece al área afectada y a la estabilidad de la enfermedad. Por lo tanto, las complicaciones dependen del lugar y la extensión de su presentación. La enfermedad puede ser au-tolimitada o conducir a la muerte; existen reportes de pacientes que presentan remisión espontánea y otros en los que la evolución es tan agresiva que comprometen la vida al año de evolución15. En cuanto al caso reportado de nuestra paciente, la literatura reporta que la afección de las extremida-des inferiores o de la cintura pélvica es de buen pronóstico16.

				CONCLUSIONES

				La enfermedad de Gorham-Stout, es una patología rara, que representa un gran desafío diagnóstico y terapéutico debido a su baja incidencia y a la presentación clínica inespecífica. Los estudios de imagen, particularmente la TAC y la RM, son fundamentales para evaluar la extensión de la enfermedad y monitorear la progresión de la sinto-matología. El manejo conservador basado en bifos-fonatos, suplementos de calcio y vitamina D, han mostrado ser eficaces para estabilizar la progresión de la enfermedad y mejorar la calidad de vida de los pacientes, Sin embargo, se requiere un seguimiento continuo clínico e imagenológico; para evaluar la respuesta al tratamiento y detectar posibles compli-caciones a corto, mediano y largo plazo.
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				El presente caso clínico cuenta con la aprobación de la paciente, como también se dispone del con-sentimiento informado por escrito. Se garantizaron la confidencialidad y el anonimato de la paciente en todas las etapas del reporte.
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				Imagen 5. Radiografía de pelvis de control que muestra la estabilización del proceso osteolítico tras el inicio del tratamiento. 
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