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Resumen
Introducción. La enfermedad de Rosai-Dorfman (RDD) es una rara enfermedad proliferativa histiocítica no neoplásica 
de células no Langerhans. La afectación extraganglionar secundaria ocurre en aproximadamente 40% de los casos, 
con compromiso óseo en menos de 10% de estos casos. La presentación primaria extraganglionar en huesos (i.e., sin 
compromiso ganglionar evidente) es aún más rara y usualmente es multifocal, pero en pocas ocasiones puede presentarse 
como una lesión solitaria.
Presentación del caso. Mujer de 22 años con dolor en hombro derecho sin antecedente de trauma y refractario a 
manejo farmacológico que luego de dos meses había progresado a pérdida funcional de la extremidad. Las radiografías 
y resonancias magnéticas mostraron una lesión lítica bien definida en la tuberosidad mayor del humero derecho y un 
edema óseo circundante hasta la diáfisis próxima que comprometía el manguito rotador. Debido al tamaño de la lesión 
(26 mm) y la sospecha de condroblastoma, se realizó una resección-biopsia; además, dada la severidad del edema, luego 
de reparar el manguito rotador, se realizó sinovectomía total con aplicación de aloinjerto cortico esponjoso particulado 
para corregir el defecto residual. El análisis histopatológico mostró abundante emperipolesis y positividad para los 
biomarcadores CD68 y S100 en histiocitos, por lo fue diagnosticada con RDD. A los 11 meses posoperatorios, la paciente 
presentó dolor en el hombro e incapacidad funcional, con sospecha clínica e imagenológica de recidiva tumoral, por 
lo que fue llevada a cirugía de revisión (resección de la lesión y aumentación local con injerto autólogo). El análisis 
histopatológico descartó recidiva tumoral y se concluyó que la lesión fue causada por reabsorción del injerto óseo. En 
el control más reciente (30 meses de la cirugía índice), la paciente mostró una adecuada funcionalidad y movilidad del 
hombro derecho y refirió que el dolor era imperceptible.
Conclusión. La RDD primaria del hueso debe considerarse como diagnóstico diferencial en presencia de una lesión ósea 
lítica atípica, particularmente en personas jóvenes. Además, su diagnóstico oportuno requiere un enfoque multidisciplinario. 
Palabras clave: Histiocitosis de Células no Langerhans; Enfermedad de Rosai-Dorfman; Húmero; Manguito de los 
Rotadores; Informes de Casos (DeCS).

Abstract 
Introduction: Rosai-Dorfman disease (RDD) is a rare non-neoplastic histiocytic proliferative disease of non-Langerhans 
cells. Secondary extranodal involvement occurs in approximately 40% of cases, with bone involvement accounting for 
less than 10% of these cases. Primary extranodal presentation in bones (i.e., without evident lymph node involvement) 
is even rarer and usually multifocal, but on some occasions, it can appear as a solitary lesion.
Case presentation: A 22-year-old woman, with pain in her right shoulder without a history of trauma and refractory to 
pharmacological therapy, presented with functional loss of the limb after two months. X-ray and magnetic resonance 
scans revealed a well-defined lytic lesion in the greater tuberosity of the right humerus and surrounding bone edema 
extending to the proximal diaphysis, involving the rotator cuff. Given the size of the lesion (26 mm) and the suspicion 
of chondroblastoma, an excisional biopsy was performed. Furthermore, considering the severity of the edema, after 
repairing the rotator cuff, a total synovectomy was performed using a cortico-cancellous particulate allograft to correct 
the residual defect. Histopathological analysis showed abundant emperipolesis and positivity for CD68 and S100 
biomarkers in histiocytes, leading to a diagnosis of RDD. Eleven months after surgery, the patient experienced shoulder 
pain and functional disability again, and clinical and imaging findings suggested tumor recurrence. Therefore, she 
underwent a revision surgery (resection of the lesion and local augmentation with an autologous graft). Histopathological 
analysis ruled out tumor recurrence and concluded that the lesion was caused by bone graft resorption. At the most 
recent follow-up (30 months after index surgery), the patient showed adequate functionality and mobility of the right 
shoulder and reported that pain was imperceptible.
Conclusions: Primary RDD of bone should be considered as a differential diagnosis when an atypical lytic bone lesion 
is found, particularly in a young person. Also, a timely diagnosis requires a multidisciplinary approach
Keywords: Histiocytosis, Non-Langerhans-Cell; Rosai-Dorfman Disease; Humerus; Rotator Cuff; Case Reports (MeSH)
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Introducción

La enfermedad de Rosai-Dorfman (RDD, por su nombre en inglés) es una rara enfermedad 
proliferativa histiocítica no neoplásica de células no Langerhans  de etiología desco-
nocida.1,2 En su forma esporádica, no cutánea, la RDD ganglionar clásica se caracteriza 
por linfadenopatía cervical bilateral masiva indolora, fiebre, leucocitosis, pérdida de 
peso y velocidad de sedimentación globular elevada.1,3 Afecta principalmente a niños 
y adultos jóvenes (edad promedio de inicio de 20.6 años), con un ligero predominio 
masculino (relación hombre-mujer de 1:4).1,4

La afectación extraganglionar ocurre en aproximadamente 40% de los casos,1-4 nor-
malmente en personas mayores.1,4 Los sitios de compromiso extraganglionar incluyen la 
piel, huesos y tejidos de las cavidades nasal y orbitaria, los huesos, el sistema nervioso 
central, el tracto gastrointestinal y el sistema digestivo.1-5 

El compromiso óseo, usualmente asociado con un buen pronóstico,2 ocurre en menos 
del 10% de los pacientes con RDD extraganglionar, con una edad promedio de 31.1 
años y una ligera predilección por las mujeres.2,6 Después de los huesos craneofaciales, 
la enfermedad se presenta con mayor frecuencia en huesos largos como la tibia; otros 
sitios comúnmente afectados incluyen la columna, la pelvis y los huesos tarsales.2,6 

La presentación primaria extraganglionar de la enfermedad en huesos (conocida como 
RDD ósea primaria) en ausencia de enfermedad ganglionar clínicamente detectable (i.e. 
linfadenopatía) es rara6 y puede, radiológica y clínicamente, imitar varios tumores e 
infecciones.7,8 La mayoría de las veces, la RDD ósea primaria es multifocal; sin embargo, 
también puede presentarse como una lesión solitaria. El hallazgo típico de compromiso 
óseo en radiografías es la presencia de lesiones líticas con márgenes escleróticos bien 
definidos,2,6 pero las lesiones también pueden ser mixtas (líticas y escleróticas) o puramente 
escleróticas, aunque estas últimas son raras.2 

El diagnóstico de la RDD se realiza únicamente mediante análisis histopatológico, obser-
vándose un infiltrado mixto compuesto por histiocitos, linfocitos y células plasmáticas.1,7 
El rasgo más característico es la emperipolesis, fenómeno en el que los histiocitos de 
gran tamaño contienen linfocitos o células plasmáticas intactas en su citoplasma.1,3,7 La 
confirmación diagnóstica se realiza mediante inmunohistoquímica, donde los histiocitos 
muestran positividad patognomónica para S100y CD68 y negatividad para CD1A.1,3,7

A continuación, presentamos el caso de una mujer de 22 años con una rara presentación 
primaria de RDD ósea: una lesión solitaria en humero proximal sin evidencia clínica de 
compromiso ganglionar.

Presentación del caso 

Mujer de 22 años que fue remitida al servicio de ortopedia oncológica de una institución 
de segundo nivel de atención de Medellín (Colombia) por dolor en hombro derecho 
de dos meses de duración sin antecedente de trauma y refractario a analgésicos y 
antiinflamatorios orales que había progresado a pérdida funcional y de fuerza muscular 
de la extremidad. Al examen físico se encontró edema y dolor a la palpación en hombro 
derecho, limitación funcional y dolor al elevar el brazo. No se observaron adenopatías 
cervicales o axilares, ni déficit neurovascular. El puntaje QuickDASH fue 93,2 y la paciente 
informó una alta intensidad de dolor (puntación de 8-9 en la escala visual análoga - EVA). 

Las radiografías y resonancias magnéticas (RM), con y sin contraste, de hombro derecho 
iniciales mostraron una lesión lítica de 26 mm en la tuberosidad mayor del húmero con 
bordes isointensos definidos y un edema óseo circundante hasta la diáfisis proximal que 
comprometía la inserción del manguito rotador (tendón del supraespinoso).

https://doi.org/10.58814/01208845.519
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Figura 1. Radiografías de hombro iniciales. A. Proyección anteroposterior. B. Proyección lateral. 
C. Proyección de zanca.

Figura 2. Resonancias magnéticas iniciales de hombro derecho. A. Sin contraste. B y C. Contrastada. 
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

Debido al tamaño de la lesión y la presunción diagnostica de condroblastoma, siete 
días después se realizó resección-biopsia y manejo oncológico intralesional del humero 
proximal derecho. Además, dada la severidad del edema, previo a la desinserción del 
tendón del supraespinoso y luego de la reparación del manguito rotador, se realizó 
sinovectomía total con aplicación de aloinjerto cortico esponjoso particulado para el 
manejo del defecto residual. Ya que no hubo complicaciones perioperatorias, la paciente 
fue dada de alta al siguiente día siguiente con indicación de asistir a cita de control.

El informe histopatológico del espécimen quirúrgico, disponible el día 10 postoperatorio, 
describió la presencia de abundante infiltrado inflamatorio de linfocitos, leucocitos 
polimorfonucleares (PMN), histiocitos y células gigantes multinucleadas en el tejido 
fibroconectivo con ausencia de malignidad. Adicionalmente, se observaron múltiples 
macrófagos espumosos grandes, algunos con emperipolesis. El análisis inmunohistoquímico 
mostró positividad para los biomarcadores CD68 y S100 en histiocitos, y negatividad 
para las proteínas DOG1, P63, CK, SATB2, LANGERINA, y CD1a. No fue posible evaluar el 
biomarcador CD163 debido al proceso de descalcificación. Con base en estos hallazgos, 
la paciente fue diagnosticada con RDD (Figura 3).

A B C

A B C
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Figura 3. Análisis histopatológico de la lesión tumoral. A y B. Abundante emperipolesis (10x y 40x). 
C y D. Positividad en histiocitos para CD68 y S100.
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

A las 6 semanas postoperatorias, se realizó una tomografía por emisión de positrones 
(PET-CT scan, por su nombre en inglés) con fluorodesoxiglucosa para evaluar la extensión 
de la enfermedad, mostrando un aumento leve del metabolismo, de tipo inflamatorio, 
en los tejidos blandos periarticulares, piel y tejido celular subcutáneo del hombro 
derecho. Adicionalmente, se identificaron adenopatías cervicales, axilares e inguinales 
bilaterales sin rango de adenomegalia (Figura 4). Por otra parte, en las radiografías de 
control se observó una adecuada aumentación ósea (Figura 5). En cuanto al examen 
físico, se reportó lo siguiente: abducción y flexión del hombro hasta 90°, puntuación 
QuickDASH de 34,1 y puntuación EVA de 5.

Figura 4. Tomografía por emisión de positrones a las 6 semanas posoperatorias. A y B. Aumento de 
metabolismo periarticular en hombro derecho. C. Adenopatías cervicales e inguinales bilaterales.
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

A B

C D

A B C
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Figura 5. Radiografía de hombro derecho a las 6 semanas posoperatorias. A. Proyección ante-
roposterior. B. Proyección lateral.
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

En consulta especializada con el servicio de hematología a los 4 meses posoperatorios, 
la aspiración de medula ósea  mostró población de células linfoides reactivas con 
expresión normal de CD19 y CD20, y negatividad para coexpresión de CD5. Además, 
en la población de células T se observó expresión normal de CD3 y CD5, una adecuada 
proporción de población de células T gama delta y una relación CD4/CD8 conservada. 
Los resultados del mielograma, la citometría de flujo y la biopsia de médula ósea fueron 
normales. Con base en estos hallazgos, se decidió que el mejor enfoque terapéutico para 
la paciente era manejo expectante con seguimientos periódicos.

En seguimiento a los seis meses posoperatorios se observó una mejora considerable en 
términos de dolor (puntaje EVA entre 2-3), funcionalidad (puntaje QuickDASH de 4,5) 
y movilidad del hombro derecho (abducción y flexión hasta 120º, rotación externa de 
30º y rotación interna completa sin inestabilidad). Las radiografías de control mostraron 
que el injerto se había integrado y que estaba en una posición adecuada y en proceso de 
consolidación; no se identificaron nuevas lesiones ni signos de recaída tumoral (Figura 6).

Figura 6. Radiografías de hombro derecho a los seis meses posoperatorios. A. Proyección 
anteroposterior. B. Proyección lateral. C. Proyección de Zanca.
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

https://doi.org/10.58814/01208845.519
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En cita de control a los 11 meses posoperatorios la paciente refirió la presencia de 
dolor progresivo acompañado de incapacidad funcional, razón por la cual se realizaron 
RM de hombro derecho, con y sin contraste. La RM contrastada mostró una lesión lítica 
de 16×15×10 mm en los aspectos posterior y lateral de la cabeza humeral, posiblemente 
relacionada con tumor recidivante. No se observó degeneración o ruptura de los tendones 
del manguito rotador ni derrame articular (Figura 7). 

Figura 7. Resonancias magnéticas de hombro a los 11 meses posoperatorios. A y B. Sin contraste. 
B. Contrastada. Se observa lesión lítica en la cabeza humeral.
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

Teniendo en cuenta estos hallazgos, 14 días después, la paciente fue llevada a cirugía de 
revisión con resección y curetaje de la lesión para análisis histopatológico, y aumentación 
local con injerto autólogo cortico esponjoso y chips de injerto cortico esponjoso. Ya que, 
de acuerdo con el informe de histopatología, no había evidencia de recidiva tumoral, se 
concluyó que la lesión fue causada por la reabsorción del injerto óseo. 

En el seguimiento a los 30 meses de la cirugía índice y 18 meses de la cirugía de revisión, 
la paciente mostró una adecuada funcionalidad y movilidad del hombro derecho (arcos 
de movilidad completos y puntaje QuickDASH de 2,3) y refirió una disminución notable 
del dolor (puntaje EVA de 1). Adicionalmente, las radiografías de hombro derecho 
mostraron buena cicatrización ósea sin recaída tumoral (Figura 8). La paciente continúa 
en observación con citas de seguimiento cada seis meses.

https://doi.org/10.58814/01208845.519
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Figura 8. Radiografías de hombro derecho a los 18 meses de la cirugía de revisión. A. Proyección 
anteroposterior. B. Proyección lateral. C. Proyección de Zanca.
Fuente: imágenes obtenidas durante la atención de la paciente.

Discusión 

En el presente artículo reportamos el caso de una mujer adulta joven con una rara 
presentación de RDD ósea primaria: lesión única en humero proximal derecho con 
compromiso funcional del hombro y sin adenopatías evidentes al examen físico. La 
lesión tumoral fue resecada y el análisis histopatológico reportó la presencia de ca-
racterísticas patognomónicas de emperipolesis y positividad para marcadores CD68 y 
S100 en histiocitos. El defecto residual fue corregido mediante aumentación con injerto 
óseo cortico esponjoso particulado y reparación del manguito rotador, logrando una 
adecuada evolución funcional sin recidiva tumoral. Sin embargo, un año después de la 
intervención, la paciente requirió cirugía de revisión debido a reabsorción del injerto 
óseo que comprometió la función del hombro. La recuperación tras esta segunda 
intervención también fue exitosa. 

La RDD es un desorden histiocítico raro descrito desde la década de 1960 como una 
histiocitosis sinusal con linfadenopatía masiva1,2,8 y clasificado posteriormente como 
histiocitosis de células no Langerhans en 1987.1 En la actualidad, la RDD hace parte 
del “grupo R” de las histiocitosis,1,4 que incluye RDD familiar, RDD esporádica y otras 
histiocitosis misceláneas no cutáneas, no LC.1,3 

La forma nodal clásica de la enfermedad, que hace parte de la RDD esporádica, afecta 
principalmente a niños y adultos jóvenes, con un ligero predominio por el sexo masculino, 
y su presentación clínica consiste en linfadenopatía cervical masiva bilateral asociada 
a fiebre, leucocitosis, pérdida de peso y sudores nocturnos.1-4 

La forma extra ganglionar, que también hace parte de la RDD esporádica, puede obser-
varse en aproximadamente 40% de los casos, la mayoría con compromiso ganglionar.1,4 
Esta forma ocurre principalmente en pacientes mayores y los sitios de compromiso 
incluyen la piel, huesos, cabeza y cuello (cavidades orbital y nasal), sistema nervioso 
central, tejido glandular y riñones y glándulas adrenales.1-5 

El compromiso óseo por RDD es raro (menos del 10% de los casos)2,6,9 y es más frecuente 
en huesos largos como la tibia, el fémur y el humero, así como la clavícula, huesos 
craneofaciales y huesos de las manos.6,7,9-11 La RDD ósea primaria sin compromiso 
ganglionar clínicamente detectable es extremadamente rara, representando cerca de 1 
a 2% de los casos12 y se ha descrito principalmente en reportes de caso o series peque-
ñas.6,7,9,11,13-18 Esta presentación supone un reto diagnostico debido a la inespecificidad 
de las manifestaciones clínicas, usualmente discapacidad funcional y dolor en el sitio 
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afectado como únicos síntomas debido al compromiso inflamatorio del tejido blando 
adyacente a la lesión.2,6,9,12,13,15,16,18,19 

En las radiografías, la mayoría de las lesiones tienen un aspecto lítico y se concentran 
en el espacio medular con márgenes escleróticos bien definidos, aunque también 
pueden aparecer como lesiones escleróticas con focos líticos dispersos.5,6,9,11,20 En el 
caso de la RM, el hallazgo característico es un edema de tejidos blandos adyacentes, el 
cual probablemente sea reactivo, por lo que esta técnica de imagen no es muy útil para 
descartar diagnósticos diferenciales.5,6,9 Dadas las características clínicas y radiológicas, 
las lesiones óseas pueden confundirse con otras condiciones, incluyendo linfoma, 
histiocitosis de células de Langerhans, osteomielitis, mieloma múltiple, enfermedad 
metastásica, sarcoma, quiste óseo aneurismático, plasmacitoma, fibroma condromixoide, 
encondroma y enfermedades raras de almacenamiento de lípidos y sarcoide.7,9,13,14,16-18,20,21

El diagnóstico de la RDD se establece de manera histopatológica, dado que su morfología 
tisular presenta características altamente distintivas. El estudio microscópico revela un 
infiltrado inflamatorio mixto constituido por histiocitos de gran tamaño, linfocitos y 
células plasmáticas. El hallazgo patognomónico es la emperipolesis, definida como la 
presencia de linfocitos o células plasmáticas intactas en el interior del citoplasma de 
los histiocitos. La confirmación diagnóstica se realiza mediante inmunohistoquímica, 
siendo los histiocitos positivos para S100 y CD68 y negativos para CD1a el estándar de 
oro para la detección de la enfermedad.1,3,7

Los hallazgos histopatológicos característicos de la presentación primaria extragan-
glionar en huesos o RDD ósea primaria son folículos linfoides prominentes con centros 
germinales, fibrosis, esclerosis, histiocitos nucleados de gran tamaño con núcleos 
hipocromáticos y emperipolesis sutil o no identificable.22 Igualmente, en pacientes con 
afectación extraganglionar el diagnóstico puede ser más difícil debido a que las lesiones 
óseas y de tejidos blandos suelen presentar un menor número de menos histiocitos y 
una emperipólisis menos evidente, y con frecuencia muestran áreas de fibrosis o áreas 
de células fusiformes esteriformes que se asemejan a lesiones fibrohistiocíticas.2 En 
cuanto a la inmunohistoquímica, los hallazgos típicos son positividad en histiocitos 
para la proteína S100 y para los biomarcadores CD68 y CD163, y negatividad para los 
marcadores de células de Langerhans CD1a y CD207.2,4,5,9,11,13-15,19,22

Las características clínicas e histopatológicas observadas en nuestra paciente, presen-
tación atípica primaria de RDD extraganglionar (lesión solitaria en humero proximal sin 
compromiso ganglionar clínicamente detectable), son similares a lo reportado en varios 
reportes de caso de compromiso óseo primario por RDD.7,9,13,14,18 Si bien, inicialmente 
se sospechó un condroblastoma, el análisis histopatológico reportó la presencia de 
emperipolesis (un fenómeno donde se fagocitan linfocitos intactos, neutrófilos, células 
plasmáticas o eritrocitos) y biomarcadores propios de la enfermedad, lo que permitió 
establecer el diagnóstico.3,4 Esto evidencia que el diagnóstico radiológico de la RDD ósea 
primaria es muy difícil debido a la variedad de manifestaciones clínicas y a la naturaleza 
relativamente rara de la enfermedad, y que, por tanto, el diagnóstico siempre se debe 
confirmar histopatológicamente.3,4.

Respecto al enfoque terapéutico, se ha sugerido que los pacientes con múltiples 
lesiones tienen una  mejor respuesta general a la quimioterapia combinada (con o sin 
prednisona) que a los regímenes de agente único.1,2 Sin embargo, en individuos con 
una única lesión como nuestra paciente se recomienda la resección tumoral, así como 
valoración con el servicio de hemato-oncología.1,2 Es importante mencionar que en nuestro 
caso, el servicio de hemato-oncología determinó que la mejor opción terapéutica para 
la paciente era asistir a seguimientos periódicos en lugar de iniciar terapia sistémica.
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Por lo general, la RDD tiene un buen pronóstico con regresión espontánea de las 
lesiones.1,9 En nuestra paciente, la resección de la lesión permitió resultados clínicos y 
funcionales satisfactorios, sin evidencia de recidiva en el último control al momento 
de escribir el presente reporte de caso, aunque se debe mencionar que a los 11 meses 
posoperatorios la reabsorción del injerto óseo fue interpretada radiológicamente 
como recidiva, por lo cual fue llevada a cirugía de revisión. Después de esta segunda 
intervención, la función y el dolor de hombro siguieron mejorando y en el último 
seguimiento la paciente mostró una adecuada funcionalidad y movilidad del hombro 
afectado y refirió que el dolor era casi imperceptible.

Conclusión 

El presente caso describe las características clínicas, imagenológicas e histológicas de una 
rara presentación de RDD primaria del hueso (lesión solitaria en humero proximal). Esta 
condición debe sospecharse en presencia de una lesión ósea lítica atípica, particularmente 
en personas jóvenes. Dada su rareza y la amplia variedad de diagnósticos diferenciales, 
su diagnóstico es un desafío, por lo que conocer sus principales características clínicas, 
radiológicas e histopatológicas es de gran importancia. Adicionalmente, como se demostró 
en el presente caso, el diagnóstico oportuno y el tratamiento adecuado de esta condición 
requiere de un enfoque multidisciplinario que incluya a especialistas en radiología, 
ortopedia oncológica, patología y hemato-oncología.

Consideraciones éticas 

Para la elaboración del presente reporte de caso se obtuvo el consentimiento informado 
firmado por la paciente, donde autorizó el uso de los datos de su historia clínica y pruebas 
de imagen y demás estudios diagnósticos para este propósito. Igualmente, se obtuvo 
aprobación por parte del comité de ética del hospital donde fue tratada.
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