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Objetivo docente

* Reconocer los principales hallazgos radiologicos de la enfermedad de
Erdheim-Chester (EEC) en tomografia computarizada (TC).

e Valorar su utilidad en el diagndstico diferencial frente a otras patologias
infiltrativas, destacando el papel del diagnostico por imagen en la sospecha,
caracterizacion y seguimiento de la enfermedad, asi como la importancia de |la

correlacion clinico-radiologica.
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Revision del tema

La EEC es una histiocitosis no-Langerhans de baja prevalencia, de naturaleza
neoplasica e inflamatoria, caracterizada por la infiltracion multisistémica de
histiocitos CD68+ CD1a- y asociada a mutaciones en la via MAPK.

Su expresion clinica es variable y frecuentemente inespecifica en fases iniciales.
Esto condiciona un retraso diagnostico y favorece la deteccion de la enfermedad
en estadios avanzados, cuando la afectacion de Organos criticos ya esta
establecida. Por ello, |la evaluacion radiolégica desempena un papel central en el
diagnostico y en la caracterizacion de la extension sistémica de la misma.




™ @ CONGRESO
O)I ACIONAL

FERM & >

VALENCIA

En este contexto, la TC constituye una herramienta clave al permitir identificar
patrones radioldgicos caracteristicos de la EEC, asi como manifestaciones
atipicas, que amplian el espectro de presentacion y facilitan el diagnostico
diferencial frente a otras entidades.

La correlacion clinico-radiolégica resulta fundamental para un abordaje
multidisciplinar adecuado, ya que orienta el diagnodstico diferencial, permite
seleccionar de forma dirigida el sitio optimo de biopsia y contribuye a una
mejor estratificacion prondstica.
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El diagnostico definitivo se establece mediante la identificacion histopatologica
de histiocitos espumosos CD68+ y CD1la- en tejido afectado, en un contexto

clinico y radiologico compatible.

En la practica clinica actual, la confirmaciéon se puede complementar con
estudios moleculares para la deteccion de mutaciones en la via MAPK, como
BRAF V600E o MAP2K1, que no solo apoyan el diagndstico, sino que también
tienen implicaciones terapéuticas.
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LESIONES EN TRONCO
ENCEFALICO, CEREBELO, %k
MENINGES 25-50%

OSTEOESCLEROSIS DE

Hallazgos
radiologicos

LESIONES NEUROHIPOFISIS Y

MASAS TALLO HIPOFISARIO 40-70% ¥

* INTRAORBITARIAS
25-30%

AFECTACION
PLEUROPULMONAR 50%
% AORTA RECUBIERTA
50-60%
RINONES PELUDOS 50-60%
% PSEUDOTUMOR
AURICULA DERECHA 40%
OSTEOESCLEROSIS BILATERAL
Y SIMETRICA DE LAS
RODILLAS 95%

* Imagenes obtenidas de la literatura

Esquema adaptado de articulo de la literatura (ref. Aswani Y, Patel A, Zhan X, Ansari S, Marcelino
LG, Aswani N, et al. Imaging in Erdheim-Chester Disease. RadioGraphics. 2024,;44(9)).
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La afectacion del sistema 6seo es la mas frecuente (95%), observandose
esclerosis bilateral y simétrica de las diafisis y metafisis de los huesos largos,
especialmente en fémur vy tibia, con relativa preservacion de las epifisis (Fig. 1).

Estas lesiones pueden ser detectadas por radiografia convencional, pero la
sensibilidad aumenta con PET-CT y RM, mostrando captacion aumentada de

FDG y alteraciones en la senal de la médula dsea.
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Fig. 1:

Reconstrucciones
mutiplanares de TC de
extremidades.

Ventana de hueso.

A. Lesiones esclerosas en

regiones diafiso-
metafisarias distales de
ambos fémures Y

proximales de ambas
tibias (flechas finas)

B. Lesion esclerosa en el
trocanter mayor del fémur
izquierdo (flecha gruesa).
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Es también frecuente la osteoesclerosis bilateral del marco de los senos
maxilares, hallazgo altamente especifico tanto en TC como RM, asi como
engrosamiento mucoso y masas infiltrativas en los senos, con afectacion

frecuente de la cavidad nasal y la mastoides (Fig. 2).

La prevalencia del compromiso sinonasal es alta (70-75%) y suele asociarse a
otras manifestaciones sistémicas.
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Fig. 2: TC de drbitas sin contraste. Corte axial. Ventana de hueso.

A) Engrosamiento mucoso y opacificacion parcial de ambos senos maxilares (flechas blancas finas), visualizandose
un aumento de densidad de su pared lateral en relacidn con osteoesclerosis (flechas blancas gruesas).

B) Marcado aumento de la densidad de las paredes del seno frontal derecho y ocupacién completa del mismo por
material de densidad partes blandas en relacién con osteoesclerosis y engrosamiento mucoso (flecha naranja)
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La afectacion del SNC se asocia a peor pronoéstico. Clinicamente puede ser
asintomatica o cursar con ataxia, alteraciones cognitivas, trastornos
neuropsiquiatricos y endocrinopatias, destacando la diabetes insipida por
infiltracion del eje hipotalamo-hipofisario (40-70% de los casos) (Fig. 3).

En la RM, los hallazgos son heterogéneos y se agrupan en tres patrones:
lesiones tumorales con realce variable, cambios pseudodegenerativos vy
compromiso vascular perivascular con riesgo de ictus. Son también
caracteristicas la paguimeningitis y las lesiones del tronco encefalico y cerebelo
(25-50% de los casos) (Fig. 4).
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Fig. 3: Imagen obtenida de la literatura (ref. Librizzi MS, Arroyave L, Garcia E, Serraclara A, Maiz M, Martinez Diaz-
Guerra G, et al. Erdheim-Chester disease: Case report with multisystemic involvement, including diabetes insipidus
and hypogonadism. AACE Clinical Case Rep. 2017;3(2):e111-e115).

A) RM sagital precontraste en secuencia T1: ausencia de sefial normal en neurohipéfisis (flecha blanca fina)

B) RM coronal postcontraste en secuencia T1: marcado engrosamiento del tallo hipofisario (6 mm) (flecha naranja)

* Al hablar de la afectacion del SNC se muestran imagenes de RM
al ser la prueba especifica mas indicada para su diagndstico.
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Fig. 4: Imagen obtenida de la literatura (ref. Aswani Y,
Patel A, Zhan X, Ansari S, Marcelino LG, Aswani N, et
al. Imaging in  Erdheim-Chester  Disease.
RadioGraphics. 2024,44(9)).

RM axial postcontraste en secuencia T1l: masas
nodulares con realce que afectan a la protuberancia
y al cerebelo (flechas blancas).

* Al hablar de la afectacion del SNC se muestran imagenes de RM
al ser la prueba especifica mas indicada para su diagndstico.
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El compromiso cardiovascular en la EEC puede ser grave, la afectacion periaodrtica es la
afectacion cardiovascular mas frecuente (hasta en un 40-60% de los casos) y se
manifiesta radiolégicamente como el signo de la aorta recubierta (“coated aorta”), que
corresponde a un engrosamiento circunferencial y fibroso de la pared aodrtica, visible
tanto en TC como en RM (Fig. 5 y 6). Este hallazgo puede comprometer toda la aorta y
Sus ramas principales, y se asocia a infiltracion de histiocitos y fibrosis, con riesgo de
estenosis vascular y complicaciones isquémicas.

También se puede observar infiltracion pseudotumoral de |la auricula derecha en un
40% de los casos, presentandose como un engrosamiento mural de densidad partes
blandas (Fig. 6).
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Fig. 5:
TC abdominal en fase portal. Corte axial. Ventana
de partes blandas.

Engrosamiento de partes blandas difuso e irregular
de la pared de la aorta abdominal (“coated aorta”).

Hallazgos radiologicos
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Fig. 6: Imagen obtenida de la literatura (ref.
O'Rourke R, Erdheim-Chester disease - right atrial
mass. Case study, Radiopaedia.org
https.//doi.orq/10.53347/rID-76593.

TC abdominal en fase arterial. Corte axial. Ventana
de partes blandas.

Engrosamiento mural difuso e irregular de la aorta
tordacica (“coated aorta”) (flecha blanca gruesa).
Lesidon/masa mural posterior hipodensa en auricula
derecha (flecha blanca fina) con derrame
pericardico de pequeiio volumen (flecha naranja).

AD: Auricula derecha
Al: Auricula izquierda
VD: Ventriculo derecho
VI: Ventriculo izquierdo
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La afectacion renal en |la EEC se presenta en un 50-60% de los casos y supone el
hallazgo mas caracteristico, identificandose el signo de rindn peludo (“hairy kidney”),
gue consiste en una infiltracion perirrenal por histiocitos y fibrosis y se visualiza como
una densificacion del tejido adiposo que rodea ambos rinones en TC (Fig. 7 y 8).

Esta infiltracion puede extenderse al pediculo renal y a los uréteres proximales (Fig. 8),
provocando obstruccion e hidronefrosis, y menos frecuentemente, estenosis de las
arterias renales, contribuyendo a hipertension renovascular y dano renal progresivo.

La afectacion perirrenal se asocia a mayor riesgo de enfermedad renal cronica y fallo
renal, incluso con tratamiento médico o procedimientos urologicos.
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Fig. 7:

TC abdominal en fase arterial tardia.
Reconstruccion multiplanar siguiendo el eje
longitudinal renal. Ventana de partes blandas.

Aumento de densidad partes blandas vy
rarefaccion de la grasa perirrenal (flechas
blancas finas), creando una imagen
caracteristica de rifdn peludo (“hairy
kidney”).




)3"”’“@ e

VALENCIA RS :

20 - 23 MAYO 2026

Fig. 8:

TC  abdominal en fase portal.
Reconstruccion multiplanar siguiendo el
eje  longitudinal de los uréteres
proximales. Ventana de partes blandas.

Imagen con patron de rindn peludo
visualizandose aumento de partes blandas
alrededor de ambos rifones (flechas
naranjas) y leve dilatacion pielocalicial
bilateral (flechas blancas) con uréteres de
calibre normal.
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En el térax, la afectacion pleuropulmonar se presenta en un 50% de los casos y
se manifiesta como opacidades en vidrio deslustrado, engrosamiento septal
interlobular y/o ndédulos pulmonares, siendo extremadamente rara la presencia
de quistes pulmonares (hallazgo asociado a la histiocitosis de células de
Langerhans) (Fig. 9y 10).

En cuanto a la pleura, puede mostrar engrosamiento difuso o manifestarse
como derrames recurrentes, a veces como presentacion inicial.

Los pacientes con afectacion pulmonar suelen presentar funcion pulmonar
restringida y disminucion de la capacidad de difusion.
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Fig. 9:
TC de téorax de alta resolucion. Corte coronal. Ventana de
pulmon.

K

Areas parcheadas periféricas en vidrio deslustrado de
predominio en lébulos superiores (flechas naranjas).
Opacidades en vidrio deslustrado bilaterales y difusas
(flechas blancas).
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Fig. 10:
TC de tdérax de alta resolucidon. Corte axial.
Ventana de pulmon.

Discreto engrosamiento de cisuras (flechas
blancas gruesas).

Bronquiectasias (flechas naranjas).

Opacidad en vidrio deslustrado (flecha blanca

fina).
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La afectacion orbitaria se presenta en hasta un 30% de los casos, pudiendo
visualizarse tanto en TC como en RM, y se presenta como una infiltracion de
tejido adiposo intraconal alrededor del nervio 6ptico, con realce intenso tras
contraste y componente fibroso, siendo frecuente la afectacion bilateral (Fig.
11).

En RM pueden aparecer alteraciones de |la senal del nervio optico, exoftalmos vy,
menos comunmente, aumento homogéneo de los musculos extraoculares.
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Fig. 11: Imagen obtenida de la literatura (ref. Gaillard F,
Erdheim-Chester disease - orbits. Case study,
Radiopaedia.org  (Accessed on 03 Mar 2026)
https://doi.orq/10.53347/rID-4365)

TC de Orbita con contraste. Corte axial. Ventana de
partes blandas.

Masas intraconales bilaterales, bien delimitadas y con
realce (flechas naranjas), de mayor tamafio en el lado
izquierdo, condicionando leve exoftalmos.
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Diagnostico diferencial

HALLAZOS CLAVE

Lesiones liticas en craneo y costillas
Quistes pulmonares multiples

Fibrosis retroperitoneal, afectacion
pancreatica

Granulomas pulmonares, adenopatias
hiliares

Masas mediastinicas, encasing vascular

Infiltracion difusa de tejidos blandos,
afectacion dsearara y si presentalitica

Engrosamiento vascular y aneurismas

DIFERENCIAS CON EEC

Esclerosis 6sea, afecta huesos largos
y es simétrica

Aorta recubiertay afectacion ésea.
No presenta lgG4

Infiltracion pulmonar difusa, aorta
recubierta

Afectacion ésea y perirrenal

Afectacion dsea y perirrenal. Masas
auricula derecha

Afectacion adrticay fibrosis
retroperitoneal
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Mensajes clave

Erdheim-Chester en TC

Piensa en ella cuando veas:

ESCLEROSIS BILATERAL
METAFISARIA SIMETRICA

RINON PELUDO

AORTA RECUBIERTA

AFECTACION
MULTISISTEMICA
FIBROSANTE
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Conclusiones

* La TC permite reconocer los principales hallazgos radiologicos de la EEC, que
en conjunto son altamente sugestivos y ayudan a diferenciarla de otras
patologias infiltrativas.

* El diagnodstico por imagen es fundamental para |la sospecha inicial de la
enfermedad, dada su presentacion clinica inespecifica y la frecuencia del
retraso diagnostico. Ademas, resulta clave para la caracterizacion de la
extension sistémica y el seguimiento evolutivo.
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Conclusiones

e La TC, en combinacion con la RM y el PET-TC, permiten identificar el
compromiso de oOrganos criticos y monitorizar la respuesta al tratamiento,
aportando informacion relevante para la toma de decisiones terapéuticas y
pronosticas.

* La correlacion clinico-radiologica es esencial para integrar los hallazgos de
imagen con los datos clinicos e histopatologicos, optimizando el diagndstico
diferencial y facilitando una evaluacion multidisciplinaria precisa en una
enfermedad de presentacion heterogénea y multisistémica.
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