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Introduccioén

La esclerosis mdultiple (EM) es una enfermedad cronica, autoinmune, y
neurodegenerativa que afecta al sistema nervioso central (SNC), en la que se
destruye la mielina, la capa protectora de las fibras nerviosas. Esta destruccion
interfiere con la transmision normal de los impulsos nerviosos, lo que lleva a una
variedad de sintomas neurolégicos, que incluyen debilidad muscular, problemas de

vision, y dificultades en el equilibrio.

Por otro lado, la exostosis multiple hereditaria (EMH) es un trastorno genético
caracterizado por la formacién de osteocondromas, 0 exostosis, que son
crecimientos 0seos anormales que ocurren cerca de las articulaciones. A pesar de
ser menos conocida que la EM, la EMH tiene un gran impacto en los pacientes
afectados, ya que puede limitar el movimiento y en algunos casos, inducir dolor

cronico o incluso afectar la funcion de érganos cercanos.

Ambas condiciones presentan una complejidad significativa tanto en el diagnéstico
como en el tratamiento, y afectan la calidad de vida de quienes las padecen. Es
importante abordar estas enfermedades desde una perspectiva multidisciplinaria

para mejorar la atencién y el pronéstico de los pacientes.



¢, Qué es?

La esclerosis multiple (EM) es una enfermedad neurodegenerativa crénica y
autoinmune del sistema nervioso central, caracterizada por la desmielinizacion de
las fibras nerviosas, lo que altera la transmisién de los impulsos eléctricos a lo largo
de las neuronas. Esta condicién se origina cuando el sistema inmunolégico, en lugar
de proteger al cuerpo, ataca incorrectamente la mielina —una sustancia grasa que
recubre las fibras nerviosas—, provocando la formacion de lesiones o placas en el
cerebro y la médula espinal. La EM se manifiesta con una variedad de sintomas,
gue van desde alteraciones motoras y sensoriales hasta problemas cognitivos y
emocionales, cuya intensidad y evolucién varian considerablemente entre los
individuos. Si bien la causa exacta de la enfermedad sigue siendo desconocida, se
cree que factores genéticos, ambientales e infecciosos juegan un papel importante
en su aparicion. La esclerosis multiple presenta un curso clinico impredecible, con
periodos de remision y recaidas, lo que complica el diagnéstico y la gestion
terapéutica de la enfermedad. Actualmente, no existe una cura, pero diversos
tratamientos farmacoldgicos buscan ralentizar su progresion y aliviar los sintomas,

mejorando la calidad de vida de los pacientes.

Prevalencia

La prevalencia de la esclerosis multiple varia ampliamente segun la poblacion
estudiada. En paises de latitudes mas altas, como los del norte de Europa y América
del Norte, la prevalencia es considerablemente mayor, alcanzando hasta 200 casos
por cada 100,000 personas. En contraste, en las regiones cercanas al ecuador,
como Africa y Asia, la prevalencia es mucho menor. A nivel mundial, se estima que
alrededor de 2.8 millones de personas viven con EM, siendo la poblacion mas

afectada mujeres de entre 20 y 40 afios.

La EMH, por su parte, es una enfermedad mucho menos prevalente, con una tasa
de incidencia aproximada de 1 de cada 50,000 nacidos vivos. Es una enfermedad

autosémica dominante, lo que significa que cualquier persona que herede uno de



los alelos mutados del gen EXT1 o EXT2 tiene un 50% de probabilidad de
desarrollar la condicién. La prevalencia en poblaciones especificas, como en

aguellas con antecedentes familiares, puede ser mas alta.

Incidencia

En cuanto a la incidencia, la EM se presenta con mayor frecuencia en mujeres
joévenes, con una tasa de incidencia que va de 2 a 10 casos nuevos por cada
100,000 personas anualmente, dependiendo de la regién geografica. Se observa
una mayor incidencia en areas donde las personas tienen antecedentes familiares

de la enfermedad, lo que sugiere una predisposicién genética importante.

Por otro lado, la incidencia de la EMH es bastante baja, debido a su caracter
hereditario y su manifestacion mas comun en la infancia o adolescencia. Las
personas con esta condicion pueden desarrollar multiples exostosis, lo que puede

llevar a deformidades 6seas, dolor o limitacion de la movilidad.

Base molecular

En la esclerosis multiple, la base molecular implica una respuesta autoinmune en la
que el sistema inmunoldgico del paciente ataca la mielina en el cerebro y la médula
espinal. La activacion de linfocitos T autoreactivos, que atraviesan la barrera
hematoencefalica, provoca inflamacion, desmielinizacion y dafio axonal. Este
proceso esta mediado por citoquinas proinflamatorias y moléculas de adhesion

celular que permiten la migracion de células inmunitarias al SNC.

En el caso de la EMH, las mutaciones en los genes EXT1 y EXT2 impiden la correcta
sintesis de heparan sulfato, un componente clave de la matriz extracelular en el

cartilago. Esta alteracion genética causa un crecimiento anormal de cartilago en los



huesos largos, lo que da lugar a los osteocondromas. Estos crecimientos pueden
ser dolorosos, deformantes y en algunos casos, volverse malignos si no se controlan

adecuadamente.
Diagnaostico

El diagnéstico de la esclerosis multiple se basa en una combinacion de
antecedentes clinicos, examen neuroldgico, y pruebas de imagen. La resonancia
magnética (RM) es la herramienta principal para identificar las lesiones
desmielinizantes en el cerebro y la médula espinal. Ademas, el analisis del liquido
cefalorraquideo para detectar la presencia de bandas oligoclonales puede ser Uutil

para confirmar la enfermedad.

Por otro lado, el diagnéstico de la EMH generalmente se realiza mediante
radiografias que permiten visualizar la presencia de exostosis en los huesos
afectados. En algunos casos, se pueden realizar estudios genéticos para identificar
las mutaciones en los genes EXT1 y EXT2, lo cual es importante para confirmar el

diagnéstico y la posible herencia de la enfermedad.

Tratamiento

El tratamiento de la esclerosis multiple varia segun el tipo y la severidad de la
enfermedad. Los medicamentos inmunomoduladores, como los interferones beta y
los anticuerpos monoclonales, son fundamentales para reducir la frecuencia y
gravedad de los brotes. Los tratamientos sintomaticos, como los corticosteroides y
la fisioterapia, también son esenciales para controlar los sintomas agudos y mejorar
la calidad de vida. En los casos mas graves, pueden ser necesarias intervenciones
quirdrgicas o dispositivos de apoyo para mejorar la funcion motora y visual del

paciente.



Para la exostosis multiple hereditaria, el tratamiento se centra en la cirugia para
eliminar las exostosis dolorosas o funcionalmente problematicas. Si bien no existe
una cura para la EMH, la cirugia ayuda a prevenir complicaciones adicionales, como
la compresion de nervios 0 vasos sanguineos, y a aliviar el dolor. El seguimiento
regular con radiografias es importante para monitorear el crecimiento de nuevas

exostosis.

Esperanza de vida

La esperanza de vida en pacientes con esclerosis multiple puede verse reducida,
especialmente si la enfermedad progresa rapidamente y causa discapacidad
severa. Se estima que las personas con EM viven entre 7 y 14 afios menos que la
poblacién general, aunque esto varia segun el tipo de esclerosis multiple y el acceso
al tratamiento adecuado. Sin embargo, con avances en terapias, la esperanza de

vida ha mejorado en los ultimos afios.

En la exostosis multiple hereditaria, la esperanza de vida generalmente no se ve
afectada, ya que la mayoria de las personas viven una vida normal. Las
complicaciones graves, como la transformacién maligna de los osteocondromas,

son raras, pero pueden afectar negativamente el pronostico.



Conclusion

La esclerosis multiple y la exostosis multiple hereditaria son enfermedades con
impactos significativos en la vida de quienes las padecen. Mientras que la EM es
una enfermedad autoinmune crénica que afecta al sistema nervioso central, la EMH
es un trastorno genético que provoca el crecimiento de exostosis en los huesos.
Aunque son trastornos distintos, ambas enfermedades requieren un enfoque
multidisciplinario para su manejo, que incluya diagndéstico temprano, tratamiento
adecuado y seguimiento regular. La investigacion en ambos campos continla
avanzando, y es crucial para mejorar la calidad de vida de los pacientes y prolongar

su esperanza de vida.
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