
CC JOURNAL REVISTA DE COMUNICACIÓN CIENTÍFICA

9

Enfermedad de Erdheim-Chester: una forma rara de histio-
citosis con presentación neurológica atípica.

Contribución de la imagen radiológica al diagnóstico.
Reporte de caso y revisión de la literatura.

Erdheim-Chester Disease: A Rare Form of Histiocytosis with 
Atypical Neurological Presentation. Contribution of Radiological Im-

aging to Diagnosis. Case Report and Literature Review.

Doença de Erdheim-Chester: uma forma rara de histiocitose com 
quadro clínico neurológico atípico. Contribuição do exame radiológico 

para o diagnóstico. Relato de caso e revisão da literatura.

César Palacios Ordóñez¹*, Félix Garza Gutiérrez², Génesis Palacios Ordóñez³,⁴, César 
Palacios Soto⁴, Melva Ordóñez Salinas⁴.
¹  Departamento de Radiología Intervencionista, UT MD Anderson, Houston, TX, USA.  ORCID: 0000-0001-7330-

1689. *Email: capalacios@mdanderson.org 
²		 Departamento	de	Medicina	Interna,	Hospital	Muguerza	de	Alta	Especialidad,	Monterrey,	Nuevo	León,	México.	

 ORCID: 0009-0007-8027-5029
³  Ministerio de Salud Pública del Ecuador, Loja, Ecuador.  ORCID: 0009-0003-3406-8951
⁴		 Facultad	de	Medicina,	Universidad	Nacional	de	Loja,	Loja,	Ecuador.	  ORCID: 0009-0003-3608-5878
⁴  Facultad	de	Medicina,	Universidad	Nacional	de	Loja,	Loja,	Ecuador.	  ORCID: 0009-0002-9799-3506

Fecha de presentación: junio de 2026; fecha de aceptación: agosto 2026; fecha de publicación: octubre 2026 

   
R

ep
or

te
 d

e 
ca

so

 Resumen La enfermedad de Erdheim-Chester (EEC) es una neoplasia histiocítica no-Langerhans extremada-
mente infrecuente, clasificada actualmente dentro del grupo «L» de la clasificación revisada de 
histiocitosis de 2016. Se caracteriza por la infiltración multisistémica de histiocitos espumosos 
CD68-positivos y CD1a-negativos, con mutaciones somáticas recurrentes en la vía MAPK, siendo la 
más frecuente la mutación BRAF V600E, presente en más del 50% de los casos. Con menos de 2,000 
casos reportados en la literatura mundial, su reconocimiento precoz por parte del radiólogo es 
fundamental para evitar retrasos diagnósticos. Se presenta el caso de un paciente masculino de 
63 años con antecedente de ataxia cerebelosa de 3 años de evolución, inicialmente diagnosticado 
erróneamente con atrofia multisistémica. La resonancia magnética nuclear contrastada de encéfalo 
evidenció lesiones nodulares en tejidos blandos intraconales adyacentes a nervios ópticos, infiltra-
ción del esfenoides, de la glándula hipófisis y de los senos durales. El PET/CT con FDG demostró ha-
llazgos hipermetabólicos compatibles en encéfalo, riñones y estructuras óseas. La radiografía sim-
ple confirmó osteoesclerosis cortical diafisaria bilateral característica. La tomografía computarizada 
abdominal reveló el patognomónico signo de los «riñones peludos». El diagnóstico se confirmó 
mediante biopsia de fémur. Se analizan los hallazgos radiológicos característicos de la EEC obser-
vados en nuestro paciente, incluyendo la infiltración orbitaria intraconal, la afectación hipofisaria, 
la infiltración de senos durales, la osteoesclerosis diafisaria bilateral y la infiltración perirrenal. Se 
destaca la importancia de la correlación clínico-radiológica y se revisan los avances recientes en el 
entendimiento molecular y terapéutico de la enfermedad. Este caso subraya el papel fundamental 
del radiólogo en la identificación temprana de la EEC como posible causa de ataxia cerebelosa 
crónica y enfatiza la necesidad de un abordaje multidisciplinario para el diagnóstico y tratamiento 
óptimos.

 Palabras clave:  enfermedad de Erdheim-Chester; histiocitosis no-Langerhans; resonancia magnética; PET/CT; riño-
nes peludos; osteoesclerosis; BRAF V600E; ataxia cerebelosa.

 Abstract  Erdheim-Chester disease (ECD) is an extremely rare non-Langerhans cell histiocytic neoplasm, cur-

rently classified within the “L” group of the 2016 revised histiocytosis classification. It is character-
ized by multisystemic infiltration of CD68-positive, CD1a-negative foamy histiocytes, with recurrent 
somatic mutations in the MAPK pathway, most commonly the BRAF V600E mutation, present in over 
50% of cases. With fewer than 2,000 cases reported worldwide, early recognition by the radiologist is 

essential to avoid diagnostic delays. We present the case of a 63-year-old male with a 3-year history 

of cerebellar ataxia, initially misdiagnosed with multiple system atrophy. Contrast-enhanced brain 

MRI revealed nodular lesions in intraconal soft tissues adjacent to the optic nerves, infiltration of the 



10

 Nº 1 |  O C T U B R E  2 0 2 6

sphenoid bone, pituitary gland, and dural sinuses. FDG PET/CT demonstrated compatible hypermet-

abolic findings in the brain, kidneys, and bony structures. Plain radiography confirmed character-
istic bilateral diaphyseal cortical osteosclerosis. Abdominal CT revealed the pathognomonic “hairy 
kidney” sign. Diagnosis was confirmed by femoral biopsy. We analyze the characteristic radiological 
findings of ECD observed in our patient, including intraconal orbital infiltration, pituitary involvement, 
dural sinus infiltration, bilateral diaphyseal osteosclerosis, and perirenal infiltration. The importance 
of clinico-radiological correlation is emphasized and recent advances in molecular understanding 

and therapeutics are reviewed. This case underscores the fundamental role of the radiologist in early 

identification of ECD as a possible cause of chronic cerebellar ataxia and emphasizes the need for a 
multidisciplinary approach for optimal diagnosis and management.

 Keywords:  Erdheim-Chester disease; non-Langerhans cell histiocytosis; magnetic resonance imaging; PET/CT; 

hairy kidney; osteosclerosis; BRAF V600E; cerebellar ataxia.

 Resumo  Introdução: A doença de Erdheim-Chester (EEC) é uma neoplasia histiocítica não-Langerhans ex-

tremamente rara, atualmente classificada no grupo “L” da classificação revisada da histiocitose 
de 2016. Caracteriza-se pela infiltração multissistêmica de histiócitos espumosos CD68-positivos e 
CD1a-negativos, com mutações somáticas recorrentes na via MAPK, sendo a mais frequente a mu-

tação BRAF V600E, presente em mais de 50% dos casos. Com menos de 2.000 casos relatados na 
literatura mundial, seu reconhecimento precoce pelo radiologista é fundamental para evitar atra-

sos no diagnóstico. Apresentação do caso: Apresenta-se o caso de um paciente do sexo masculino, 

de 63 anos, com histórico de ataxia cerebelar há 3 anos, inicialmente diagnosticado erroneamente 

com atrofia multissistêmica. A ressonância magnética nuclear com contraste do cérebro evidenciou 
lesões nodulares nos tecidos moles intracranianos adjacentes aos nervos ópticos, infiltração do es-

fenoide, da glândula hipófise e dos seios durais. A PET/CT com FDG demonstrou achados hipermeta-

bólicos compatíveis no cérebro, nos rins e nas estruturas ósseas. A radiografia simples confirmou a 
osteoesclerose cortical diafisária bilateral característica. A tomografia computadorizada abdominal 
revelou o sinal patognomônico dos “rins peludos”. O diagnóstico foi confirmado por meio de biópsia 
do fêmur. Discussão: Analisam-se os achados radiológicos característicos da EEC observados em 

nosso paciente, incluindo a infiltração intraconal da órbita, o comprometimento hipofisário, a infil-
tração dos seios durais, a osteoesclerose diafisária bilateral e a infiltração perirrenal. Destaca-se a 
importância da correlação clínico-radiológica e são revisados os avanços recentes na compreensão 

molecular e terapêutica da doença. Conclusão: Este caso ressalta o papel fundamental do radiolo-

gista na identificação precoce da EEC como possível causa de ataxia cerebelar crônica e enfatiza a 
necessidade de uma abordagem multidisciplinar para o diagnóstico e tratamento ideais..

 Palavras-chave:  Erdheim-Chester disease; non-Langerhans cell histiocytosis; magnetic resonance imaging; PET/do-

ença de Erdheim-Chester; histiocitose não-Langerhans; ressonância magnética; PET/CT; rins pelu-

dos; osteoesclerose; BRAF V600E; ataxia cerebelar.

INTRODUCCIÓN

La enfermedad de Erdheim-Chester (EEC) es una neoplasia 
histiocítica no-Langerhans extremadamente infrecuen-
te, descrita por primera vez en 1930 por Jakob Erdheim y 
William Chester como «lipoidgranulomatosis» (1). Actual-
mente, se clasifica dentro del grupo «L» (Langerhans) de 
la clasificación revisada de histiocitosis y neoplasias de 
la línea macrófago-célula dendrítica de 2016 (2), y ha sido 
incluida en la Clasificación de Tumores de Tejidos Hema-
topoyéticos y Linfoides de la Organización Mundial de la 
Salud (OMS) desde 2016 (3). Se estima que existen entre 600 
y 700 nuevos casos por año a nivel mundial, con menos de 
2,000 casos reportados en la literatura (4,5).

La EEC se caracteriza por la infiltración multifocal de histio-
citos espumosos xantogranulomatosos, células gigantes de 
Touton y grados variables de fibrosis (6). Inmunohistoquími-
camente, estas células son positivas para CD68 y negativas 
para CD1a y S-100, lo que las distingue de la histiocitosis de 
células de Langerhans (HCL). Además, se ha demostrado la 
presencia de gránulos de Birbeck en la HCL, ausentes en 
la EEC (7). Desde el punto de vista molecular, más del 50% 
de los pacientes con EEC presentan la mutación somática 
BRAF V600E, y más del 80% presentan mutaciones en la 

vía MAPK/ERK (8,9). Estos descubrimientos moleculares han 
transformado el abordaje diagnóstico y terapéutico de la 
enfermedad, particularmente con la aprobación del vemu-
rafenib por la FDA en 2017 como primera terapia dirigida 
para la EEC con mutación BRAF V600 (10).

Las manifestaciones clínicas de la EEC son extraordinaria-
mente diversas, reflejando su naturaleza multisistémica, 
y pueden incluir dolor óseo (el síntoma más frecuente), 
diabetes insípida, exoftalmos, síntomas neurológicos, 
compromiso cardiovascular, insuficiencia renal y afecta-
ción pulmonar (4,11). Esta heterogeneidad clínica, sumada 
a su baja incidencia, conduce frecuentemente a errores 
y retrasos diagnósticos que pueden extenderse meses 
o años (5,12). En este contexto, el radiólogo desempeña un 
papel fundamental, dado que ciertos patrones de imagen 
son altamente sugestivos o incluso patognomónicos de la 
enfermedad (13,14).

El objetivo del presente reporte de caso es ilustrar la con-
tribución de los estudios de imagen al diagnóstico de la 
EEC en un paciente con presentación neurológica atípica, 
inicialmente diagnosticado erróneamente con atrofia mul-
tisistémica. Se presentan los hallazgos radiológicos más 
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relevantes identificados en las diferentes modalidades de 
imagen y se ofrece una revisión bibliográfica actualizada 
de las manifestaciones imagenológicas de esta infrecuen-
te entidad. 

PRESENTACIÓN DEL CASO

Historia clínica

Paciente masculino de 63 años de edad, sin antecedentes 
crónico-degenerativos relevantes, quien acude a valora-
ción neurológica por un cuadro de ataxia cerebelosa de 
3 años de evolución, caracterizado por inestabilidad pro-
gresiva de la marcha, dismetría y alteraciones del equili-
brio. Tres años antes, se había realizado una resonancia 
magnética (RM) de encéfalo en la que se identificó una hi-
perintensidad bilateral en el tectum pontino, interpretada 
como el «hot cross bun sign», hallazgo que llevó al diag-
nóstico presuntivo de atrofia multisistémica tipo cerebe-
losa (AMS-C). El paciente recibió tratamiento sintomático 
sin mejoraría significativa.

Ante la persistencia y progresión de la sintomatología, se 
solicita estudio de control con RM contrastada de encé-
falo. En esta ocasión, se identifica que la hiperintensidad 
previamente reportada en T2 correspondía a un aumento 
de señal en la periferia del tectum pontino y en la sustan-
cia blanca adyacente al cuarto ventrículo, constituyendo 
un «hot cross bun sign» falso (Figura 1), diferente del pa-
trón típico de la atrofia multisistémica.

Hallazgos en resonancia magnética

La RM con gadolinio (RMN C+) de encéfalo demostró ha-
llazgos adicionales altamente significativos. En la secuen-
cia T1 VIBE con saturación grasa tras la administración de 
gadolinio, en corte axial, se evidenciaron lesiones nodu-
lares con realce en los tejidos blandos intraconales de 
forma bilateral, con predominio izquierdo, rodeando el 
segmento orbitario de los nervios ópticos (Figura 2). Se 
observó también engrosamiento dural del tentorio. En la 
secuencia T1 poscontraste, se identificó infiltración de la 
glándula hipófisis con engrosamiento del tallo hipofisario, 
infiltración del esfenoides, así como reforzamiento hete-
rogéneo nodular en el seno sagital superior, el seno recto 
y la tórcula, compatibles con infiltración de los senos du-
rales (Figura 3).

La combinación de estos hallazgos —infiltración intraconal 
orbitaria bilateral, afectación hipofisaria, infiltración del 
esfenoides y compromiso de senos venosos durales—, en 
el contexto clínico de un paciente con ataxia cerebelosa 
crónica, generó la sospecha diagnóstica de enfermedad 
de Erdheim-Chester.

Hallazgos en PET/CT con FDG

Para la evaluación de la extensión sistémica de la enfer-
medad, se complementó con un estudio de PET/CT con 
¹⁸F-fluorodesoxiglucosa (FDG). En el corte sagital (Figura 
4a), se identificó aumento del metabolismo glucídico en el 
seno recto, la hipófisis y el esfenoides, corroborando los 
hallazgos de la RM. En el corte axial (Figura 4b), se observó 

captación anormal en los tejidos blandos de las órbitas de 
forma bilateral. Adicionalmente, se encontraron hallazgos 
hipermetabólicos compatibles a nivel renal y en múltiples 
estructuras óseas.

Hallazgos en radiografía simple

La radiografía anteroposterior del fémur derecho (Figura 
5) demostró engrosamiento cortical significativo en el ter-
cio medio y distal del fémur, con esclerosis de la médula 
ósea en fémur y tibia. Este patrón de osteoesclerosis cor-
tical diafisaria bilateral y simétrica de huesos largos es el 
hallazgo radiológico más característico de la EEC, presen-
tándose en más del 75-96% de los casos (4,13).

Hallazgos en tomografía computarizada abdominal

La tomografía computarizada (TC) coronal de abdomen 
con medio de contraste intravenoso en fase venosa (Figu-
ra 6) reveló infiltración perirrenal bilateral circunferencial 
de densidad de tejidos blandos, hallazgo conocido como 
el signo de los «riñones peludos» (hairy kidney sign), des-
crito por Triffo y Dyer en 2017 (15). Este signo es considerado 
patognomónico de la enfermedad de Erdheim-Chester y 
resulta de la infiltración perirrenal y pararrenal por histio-
citos xantogranulomatosos.

Confirmación diagnóstica
Con base en la alta sospecha clínico-radiológica, se deci-
dió realizar biopsia de fémur. El estudio histopatológico 
demostró infiltrados de histiocitos espumosos xantogra-
nulomatosos con fibrosis acompañante. La inmunohis-
toquímica fue positiva para CD68 y negativa para CD1a y 
S-100, confirmando el diagnóstico de enfermedad de Er-
dheim-Chester.

DISCUSIÓN

La enfermedad de Erdheim-Chester representa un desafío 
diagnóstico por su baja incidencia, presentación clínica 
heterogénea y hallazgos histopatológicos que pueden ser 
inespecíficos si no se sospecha activamente (4,5). El retraso 
diagnóstico en estos pacientes puede extenderse durante 
meses a años (12), como se ilustra en nuestro caso, donde 
el paciente fue incorrectamente diagnosticado con atrofia 
multisistémica durante tres años antes de establecerse el 
diagnóstico correcto. Este hallazgo subraya la importan-
cia de considerar la EEC en el diagnóstico diferencial de 
la ataxia cerebelosa crónica, particularmente cuando los 
hallazgos imagenológicos no son completamente concor-
dantes con el diagnóstico clínico inicial.

Afectación orbitaria
La infiltración del tejido blando intraconal es una de las 
manifestaciones más frecuentes de la EEC, presentando 
un patrón característico de infiltración bilateral de la gra-
sa retrobulbar que rodea el nervio óptico y los músculos 
extraoculares (13,16). En nuestro paciente, esta infiltración 
fue bilateral con predominio izquierdo, rodeando los seg-
mentos orbitarios de los nervios ópticos. Clínicamente, la 
infiltración orbitaria condiciona exoftalmos en aproxima-
damente el 25% de los pacientes (4). Drier et al. (16) descri-
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bieron que en la RM, estas lesiones se presentan típica-
mente como masas de tejido blando que realzan tras la 
administración de gadolinio y que tienden a respetar el 
cono muscular. El diagnóstico diferencial incluye linfoma 
orbitario, enfermedad de IgG4, granulomatosis con polian-
giitis y la propia HCL (14,16).

Afectación hipofisaria y endocrina
Las anormalidades hipofisarias se han detectado en apro-
ximadamente la mitad de los pacientes con EEC (17). La pér-
dida de la hiperintensidad normal de la neurohipófisis en 
la secuencia T1 es la alteración más frecuente, seguida del 
engrosamiento del tallo hipofisario (17). En nuestro paciente, 
se observó infiltración hipofisaria con realce poscontraste. 
La diabetes insípida central es la manifestación endocrina 
más común, resultante de la infiltración del eje hipotalá-
mico-hipofisario, y puede preceder al diagnóstico de la EEC 
por años (4,17). Shekhar et al. (17) enfatizaron que la combina-
ción de engrosamiento del tallo hipofisario con ausencia 
de la señal brillante de la neurohipófisis en un contexto 
clínico apropiado debe generar alta sospecha de EEC.

Infiltración de senos venosos durales
La infiltración de las meninges y los senos venosos dura-
les es un hallazgo bien documentado en la EEC. En nues-
tro caso, se identificó reforzamiento heterogéneo nodular 
en el seno sagital superior, el seno recto y la tórcula. Este 
patrón de infiltración meningovascular ha sido descrito 
como una de las manifestaciones neurorradiológicas ca-
racterísticas de la enfermedad (16,18). La afectación del sis-
tema nervioso central se observa en aproximadamente el 
50% de los pacientes con EEC, y en algunas series hasta en 
el 76%, asociándose a un peor pronóstico (18,19). Los hallaz-
gos neurorradiológicos son diversos e incluyen neurode-
generación con pérdida de volumen cerebral o cerebeloso, 
lesiones intraparenquimatosas focales o multifocales, in-
filtración meníngea y afectación de los ganglios basales (18).

Osteoesclerosis ósea
La osteoesclerosis diafisaria bilateral y simétrica de los 
huesos largos de las extremidades inferiores constituye el 
hallazgo radiológico cardinal de la EEC, presente en más 
del 75-96% de los casos y frecuentemente el primer hallaz-
go que sugiere el diagnóstico (4,13,14). En nuestro paciente, la 
radiografía simple demostró engrosamiento cortical en el 
tercio medio y distal del fémur con esclerosis medular que 
se extendía a la tibia. Este patrón es altamente caracterís-
tico: la esclerosis afecta predominantemente las diáfisis y 
metafísis de los huesos largos, con respeto característico 
de las epífisis, lo cual ayuda a diferenciarlo de otras cau-
sas de esclerosis ósea difusa (13,14). La gammagrafía ósea con 
⁹⁹mTc-MDP y el PET/CT con FDG demuestran captación bila-
teral y simétrica en las regiones meta-diafisarias de hue-
sos largos, siendo útiles tanto para el diagnóstico como 
para la evaluación de la extensión de la enfermedad (13,20).

Infiltración perirrenal: el signo de los «riñones 
peludos»

La infiltración perirrenal bilateral circunferencial por teji-
do de densidad de partes blandas, denominada signo de 

los «riñones peludos» (hairy kidney sign), es considerada 
patognomónica de la EEC (15). Este hallazgo, claramente de-
mostrado en la TC abdominal de nuestro paciente, resul-
ta de la infiltración perirrenal y pararrenal simétrica que 
puede extenderse a las glándulas suprarrenales y los pe-
dículos renales (21). La infiltración retroperitoneal también 
puede involucrar la aorta y sus ramas, produciendo el sig-
no de la «aorta recubierta» (coated aorta sign), otro ha-
llazgo altamente sugestivo de la enfermedad (21). Nikpanah 
et al. (22) demostraron que la afectación abdominal en la 
EEC se correlaciona con la presencia de la mutación BRAF 
V600E, lo que tiene implicaciones tanto diagnósticas como 
terapéuticas.

El «hot cross bun sign» falso: una trampa diagnóstica
Un aspecto particularmente instructivo de nuestro caso 
es el diagnóstico inicial erróneo de atrofia multisistémica 
basado en la interpretación de una hiperintensidad pon-
tina como «hot cross bun sign». El verdadero «hot cross 
bun sign» en la atrofia multisistémica resulta de la pér-
dida selectiva de neuronas mielinizadas en los núcleos 
pontinos con preservación de las fibras tegmentarias y del 
rafe pontino (23). En nuestro paciente, la hiperintensidad en 
FLAIR se localizaba en la periferia del tectum pontino y en 
la sustancia blanca adyacente al cuarto ventrículo, cons-
tituyendo un patrón distinto del observado en la atrofia 
multisistémica. Esta infiltración pontina probablemente 
representó afectación directa del tronco encefálico por la 
EEC, un hallazgo que ha sido documentado en la literatu-
ra como causa de ataxia en estos pacientes (18). Este caso 
ilustra la importancia de un análisis detallado del patrón 
de distribución de las lesiones antes de asignar un signo 
radiológico específico.

Patogénesis molecular y perspectivas terapéuticas
El descubrimiento de las mutaciones somáticas en la vía 
MAPK/ERK ha revolucionado el entendimiento y el manejo 
de la EEC. La mutación BRAF V600E está presente en más 
del 50% de los pacientes, y mutaciones adicionales en 
otros componentes de la vía (MAP2K1, NRAS, KRAS, ARAF, 
PIK3CA) se han identificado en muchos de los pacientes 
BRAF-negativos (8,9). Vemurafenib, un inhibidor de BRAF, 
fue aprobado por la FDA en 2017 para la EEC con mutación 
BRAF V600, basado en el estudio VE-BASKET que demostró 
una tasa de respuesta global del 54.5% (10,24). Posteriormen-
te, cobimetinib, un inhibidor de MEK, fue aprobado para 
neoplasias histiocíticas independientemente del estado 
mutacional, con una tasa de respuesta global del 89% (25). 
Las guías de consenso actuales recomiendan la terapia 
dirigida como tratamiento de primera línea en pacientes 
con enfermedad que requiere tratamiento, especialmente 
aquellos con afectación de órganos críticos como el siste-
ma nervioso central o el sistema cardiovascular (9).

Papel del radiólogo en la era molecular
El papel de la radiología en la EEC ha evolucionado signi-
ficativamente. Además de la detección y sospecha diag-
nóstica inicial, el radiólogo contribuye activamente en la 
determinación de la extensión de la enfermedad, la se-
lección del sitio óptimo de biopsia, la evaluación de la 
respuesta terapéutica y el seguimiento a largo plazo (14). 
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Aswani et al. (14) publicaron recientemente una revisión 
exhaustiva de los hallazgos radiológicos de la EEC con un 
enfoque basado en sistemas orgánicos, enfatizando que 
el reconocimiento de patrones característicos como la os-
teoesclerosis diafisaria bilateral, el signo de los riñones 
peludos y la aorta recubierta puede acelerar sustancial-
mente el proceso diagnóstico y reducir la morbilidad aso-
ciada al retraso terapéutico.

CONCLUSIÓN

La enfermedad de Erdheim-Chester es una entidad infre-
cuente e infradiagnosticada que requiere un alto índice de 
sospecha clínica y radiológica para su identificación tem-
prana. Este caso ilustra de manera ejemplar cómo la in-
tegración de hallazgos en múltiples modalidades de ima-
gen —RM, PET/CT, radiografía simple y TC— puede conducir 
al diagnóstico correcto en un paciente inicialmente mal 
diagnosticado durante tres años.

El radiólogo, particularmente el neuroradiólogo, desem-
peña un papel crucial como primer eslabón en la cade-
na diagnóstica de esta compleja enfermedad. La identi-
ficación de hallazgos característicos como la infiltración 
intraconal orbitaria bilateral, la afectación hipofisaria, la 
osteoesclerosis diafisaria simétrica y el signo de los riño-
nes peludos debe alertar al radiólogo y motivar una eva-
luación sistémica integral.

Finalmente, se enfatiza la importancia del abordaje mul-
tidisciplinario en el manejo de estos pacientes, con la co-
laboración estrecha entre neurólogos, hemato-oncólogos, 
radiólogos y patólogos, para optimizar el diagnóstico, el 
tratamiento con terapias dirigidas y el seguimiento a largo 
plazo de esta compleja enfermedad.
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FIGURAS

Figura 1. Resonancia magnética de encéfalo, potenciada en T2, 
corte axial. Se identifica aumento de intensidad de señal en la 
periferia del tectum pontino y en la sustancia blanca adyacente al 
cuarto ventrículo (flechas), constituyendo un «hot cross bun sign» 
falso, diferente del patrón típico observado en la atrofia multisis-
témica. Este hallazgo llevó al diagnóstico erróneo inicial.

Figura 2. Resonancia magnética contrastada de encéfalo, secuen-
cia T1 VIBE con saturación grasa, corte axial. Se observan lesiones 
nodulares con realce en los tejidos blandos intraconales de forma 
bilateral (flechas blancas), con predominio izquierdo, rodeando el 
segmento orbitario de los nervios ópticos. Se identifica también 
engrosamiento y realce dural del tentorio (flecha curva). Estos 
hallazgos son característicos de la infiltración orbitaria por enfer-
medad de Erdheim-Chester.

Figura 3. Resonancia magnética contrastada de encéfalo, secuen-
cia T1, corte sagital. Se observa infiltración de la glándula hipófisis 
con engrosamiento del tallo hipofisario (flecha roja), infiltración 
del esfenoides (flecha verde), reforzamiento heterogéneo nodu-
lar del seno recto, seno sagital superior y tórcula (flechas azules), 
compatibles con infiltración de los senos venosos durales.
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Figura 4a. PET/CT con ¹⁸F-FDG, corte sagital. Se identifica aumento 
del metabolismo glucídico en el seno recto, la hipófisis y el es-
fenoides (flechas), corroborando los hallazgos de la resonancia 
magnética y confirmando la actividad metabólica de las lesiones.

Figura 4b. PET/CT con ¹⁸F-FDG, corte axial a nivel orbitario. Se de-
muestra captación anormal de FDG en los tejidos blandos intraco-
nales de ambas órbitas de forma bilateral (flechas), confirmando 
la infiltración orbitaria metabólicamente activa.

Figura 5. Radiografía anteroposterior del fémur 
derecho. Se observa engrosamiento cortical sig-
nificativo en el tercio medio y distal del fémur 
(flechas superiores) con esclerosis de la médula 
ósea en fémur y tibia (flechas inferiores). La os-
teoesclerosis diafisaria bilateral de huesos largos 
es el hallazgo radiológico más característico de la 
enfermedad de Erdheim-Chester, presente en más 
del 75% de los casos.

Figura 6. Tomografía computarizada coronal de abdomen con 
medio de contraste intravenoso, fase venosa. Se evidencia infil-
tración perirrenal bilateral circunferencial de densidad de tejidos 
blandos (flechas), hallazgo conocido como el signo de los «riño-
nes peludos» (hairy kidney sign), considerado patognomónico de 
la enfermedad de Erdheim-Chester.
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