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RESUMEN

La displasia fibrosa es una enfermedad benigna rara donde existe un trastorno en la maduracion del mesénquima dseo,
el cual es sustituido por tejido fibroso anormal, resultado de una mutaciéon génica esporadica en el gen GNAS1 activador
de la proteina Gsa. Existen una forma monostética y otra poliostdtica que cuando se asocia a trastornos endocrinos e
hiperpigmentacion en la piel se denomina sindrome de McCune- Albright. El objetivo del presente articulo fue demostrar la
importancia del diagndstico precoz de la Displasia Fibrosa Poliostética para la prevencién de complicaciones.
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INTRODUCCION

a displasia fibrosa poliostética es una alteracidon
benigna rara caracterizada por la sustitucién del

hueso normal por tejido éseo fibroso. Descrita por
primera vez por von Recklinghausen en 1981, el término
«displasia fibrosa» fue establecido por Lichtenstein y Jaffe
en 1938, describiendo a su vez dos tipos de displasia
fibrosa: monostética (DFM) afectacién de un solo hueso y
poliostética (DFP) afectacion de dos o mas regiones oseas.
La DFP, junto con la presencia de maculas hiperpigmentadas
y alteraciones endocrinas multiples (pubertad precoz,
adenoma hipofisario o hipertiroidismo), es conocida como
sindrome de McCune-Albright.(1, 2)

Se diagnostica mas frecuentemente en adolescentes y
adultos, loscasosdiagnosticadosennifiossonpocofrecuentes,
muy deformantes y de peor pronodstico. Es caracteristica
la presencia de fracturas recurrentes, deformidad y dolor.
La mayoria de los pacientes permaneceran asintomaticos
y su diagndstico habitualmente es incidental; no obstante,
cuando se presentan sintomas estan relacionados con
transformacion maligna y compresion nerviosa.(3, 4)

Esta enfermedad es consecuencia de una mutacion
del gen GNAS-I que codifica para la subunidad alfa de la
proteina G de los osteoblastos, ubicado en el cromosoma
20q11, que puede ocurrir durante el desarrollo embrionario
o en la etapa postnatal.(3, 4) Esto ocasiona un aumento en
la actividad adenilatociclasa, provocando un incremento en
la proliferacién y diferenciacién celular, que da lugar a una

cantidad excesiva y desordenada de colageno, generando
un aumento en la concentraciéon de AMPc, con la posterior
disfuncion en la diferenciacion del osteoblasto, asociado
a una mayor resorcion 6sea por los osteoclastos.(2) Dos
estudios publicados recientemente han identificado que
existe una mutacion missense del gen GNAS1 en los codones
R201C y R201H, estas mutaciones del receptor acoplado
a la proteina G pueden ocasionar un funcionamiento
auténomo del hueso (receptor de hormona paratiroidea),
en la piel (receptor de hormona melanocito estimulante) y
en diversas glandulas endocrinas.(1, 4, 5)

Si el defecto genético se produce al principio del
desarrollo embrionario, un gran nimero de células hijas se
veran afectadas, algunas de las cuales ain no han migrado
a su sitio del esqueleto eventual. Cuando las células migran
en varios sitios del esqueleto, se produce la displasia fibrosa
poliostética, si algunas células migran en el primordio éseo
y otras en la glandula endocrina primordial, producen ya
sea el sindrome de McCune Albright o el sindrome de Jaffe-
Lichtenstein de la DFP. Estas alteraciones genéticas se
producen antes de la sexta semana de vida embrionaria.(6)

Esta afeccion no es hereditaria ya que se debe a
un mosaicismo en células somaticas, es decir, que el
gen anormal estd presente solo en algunas lineas vy
exclusivamente en este tipo de células, lo que también
explica sus diferentes presentaciones clinicas: displasia
fibrosa monostoética y displasia fibrosa poliostética.(4) La
presentacion monostotica representa la mayoria de casos
(70%), involucra los huesos de la region craneo facial y con
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frecuencia es asintomatica. El tipo poliostética (30%), ocurre
en todo el esqueleto con predileccién por los huesos largos,
costillas y la regidn craneofacial, esta Ultima involucrada en
el 90% de los casos y la base craneal anterior en mas del
95% de los casosy se puede dividir en tres variantes:

- Displasia fibrosa poliostética que involucra solo los
huesos de la region craneo facial.

- Displasia poliostética tipo Lichtenstein-Jaffe, en la
que estan involucrados multiples huesos y en algunos
casos existe la asociacion de manchas café con leche y
endocrinopatias raras.

- Sindrome de McCune Albright (MAS), que se presenta
con anomalias endocrinas como pubertad temprana,
maduracion esquelética prematura o hipertiroidismo. Los
pacientes con MAS también pueden tener manchas “café
con leche”.(1, 5)

La mayoria de los autores coinciden en que el
diagnéstico de displasia fibrosa poliostética esté basado en
la sintomatologia clinica e imagenes radiograficas, pero si
se trata de displasia monostética, es necesaria la realizacion
de biopsia para establecer un diagndstico diferencial con
otras lesiones.(1)

Este paciente con una variedad rara de la enfermedad,
que no habia sido diagnosticado a pesar de haber presentado
multiples fracturas, nos motivo a divulgar el caso, con el
objetivo de demostrar la importancia del diagndstico precoz
de la Displasia Fibrosa Poliostética para la prevencion de
complicaciones.

PRESENTACION DEL CASO

Se reporta un caso de un paciente masculino, de raza
blanca y 34 afios de edad, con antecedentes de aparente
salud, que acude a consulta de ortopedia, porque posterior
a un movimiento brusco del brazo izquierdo comenzd
con dolor intenso. Al interrogatorio, hasta este momento,
no se detectaron datos de interés médico. Al examen
fisico se constata dolor a la palpacidon y limitacion de los
movimientos. En la radiografia frontal del miembro afectado
a nivel humeral, se evidencia una linea tenue de fractura
oblicua en el tercio medio, deformidad dsea, afinamiento
de la cortical e imagen en vidrio esmerilado extensa, que
comprometia toda la regidon metadiafisaria. Lo que hizo
sospechar al radidlogo una fractura patoldgica, por lo que
realiza un interrogatorio exhaustivo donde se constata una
historia de fracturas multiples en el mismo miembro, desde
la segunda década de su vida y cefaleas frecuentes. En
el examen fisico minucioso se observo una leve asimetria
craneofacial, deformidad toracica y mancha café con leche
extensa en la regidn derecha de la espalda con bordes
indefinidos.

Estos hallazgos llevaron a la indicacion de una serie 6sea
metabdlica donde se observd el compromiso poliostotico
y bilateral de las lesiones, que involucraban la region
craneofacial, toma importante de las costillas con gran
deformidad de las mismas, lo cual le conferia la asimetria
al térax, humero izquierdo, antebrazo y mano derechos. No
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habia afectacion de la pelvis ésea ni de miembros inferiores.
Las imagenes radiolégicas eran mixtas, observandose
lesiones de tipo geografico, en ocasiones puramente liticas,
en los miembros superiores que incluia la mano derecha,
predominaban la de tipo “vidrio esmerilado”, a veces con
septos finos en su interior, 0 densa con esclerosis, de zona
de transicion corta, expansivas con adelgazamiento de
la cortical e irregularidad del endostio. La mayoria de los
arcos costales estaban afectados, deformados con lesiones
insufladas en “pompas de jabon~ de gran tamafio. En el
craneo las lesiones eran derechas, mixtas, de predominio
esclerdtico, con engrosamiento del diploe, el techo de la
orbita estaba aplanado y deformado, asociado a obliteracion
de los senos paranasales.

Los examenes de laboratorio fueron negativos, no se
comprobaron alteraciones endocrinas y no se considerd
necesario utilizar otros métodos de imagenes ni la toma de
biopsia para confirmar el diagndstico. No fue posible realizar
los estudios genéticos pertinentes.

Se decidié por un equipo multidisciplinario, el tratamiento
ortopédico de la fractura, tratamiento sintomatico del
dolor y mantener seguimiento anual de las lesiones dseas,
para evitar otras complicaciones y garantizar asi acciones
oportunas con mejor calidad de vida. No fue necesario el
tratamiento quirdrgico, ya que no existian deformidades
importantes, que comprometieran funciones vitales, ni las
actividades cotidianas.

DISCUSION

Basado en la clinica y los hallazgos radioldgicos, se realiza
el diagndstico de displasia fibrosa poliostotica, los autores
del presente articulo coinciden con la literatura revisada(8)
y consideran esto suficiente para el diagndstico. La displasia
fibrosa poliostética se presenta alrededor de la segunda
década de la vida y es frecuente esta variedad clinica en
el grupo etareo del paciente, no asi algunos hallazgos
radioldgicos encontrados.(1, 3)

La mayoria de los autores coinciden en que la extension
de las lesiones varia ampliamente desde el compromiso de
unos pocos huesos hasta una extremidad, en el 90% de
los casos es unilateral y frecuentemente, esta implicada la
pelvis, seguida de los huesos largos sobre todo miembros
inferiores. También se afecta el esqueleto craneofacial,
aunque algunos autores reportan una forma muy rara de
afectacion de huesos contiguos de esta zona, sin afectacion
de huesos extra craneales y sin alteraciones endocrinas,
por lo que no se puede incluir en el resto de las formas y
queda como una entidad aparte. Si bien es cierto que entre
el 50 y el 100% de las formas poliostdticas tiene afectacion
craneofacial.(6, 7) En el caso presentado ademas de que
las lesiones son bilaterales, no hay compromiso pélvico, los
huesos largos afectados son de miembros superiores y hay
afectacion de la mano, de lo cual existen muy pocos casos
reportados. No se pudo establecer la edad de inicio de las
lesiones porque el diagndstico del paciente fue tardio, a
pesar de la historia de fracturas en el mismo miembro, que
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comenzaron entre segunda y terceras décadas de la vida.
Se infiere por el dafio dseo y la extensidon de las lesiones,
que estas tenian afios de evolucidn, lo que favorecio las
fracturas patoldgicas.

Como se menciond anteriormente, no fue posible
realizar el estudio genético, aunque este no era esencial en
el diagndstico, ni para realizar acciones de prevencion en
relacion con la descendencia, ya que no se hereda.

En diversos reportes de caso se ha confirmado el
diagnodstico mediante biopsia, sin embargo la histologia no
predice el comportamiento bioldgico de estas lesiones.(5)
Los autores del presente articulo sostienen la importancia
del diagndstico sobre la base de la anamnesis, el examen
fisico y las pruebas de imagen, sin realizar biopsia.

El tratamiento médico, es una tarea desafiante y debe
ser conservador. Las fracturas espontéaneas no curan en los
plazos normales, pues el callo presenta zonas osteoliticas
que no garantizan su solidez; las pseudoartrosis son poco
frecuentes. Las deformidades se pueden corregir por
osteotomia, aunque los resultados son insospechables.(3)

Histéricamente la radioterapia ha sido una de
las opciones a considerar, pero actualmente ha sido
abandonada por el riesgo de transformacion maligna
(sarcoma post radioterapia). La quimioterapia ha
demostrado no ser efectiva en estas afecciones.

Actualmente se plantea la terapia con bifosfonatos, con
la coadyuvancia del calcio, la vitamina D y el fésforo, sin
embargo, existen contradicciones respecto a esta opcion

a) Rayos X frontal de craneo,
vista frontal.

b) Rayos X de Toérax, vista PA.

c) Rayos X de Humero, bilateral,
vista frontal.

terapéutica, aunque se plantea un alivio de los sintomas
como el dolor en un 75% de los casos.(5,6) Autores
como Plotkin, no han demostrado evidencia de mejoria
radioldgica en sus estudios, a pesar de haber obtenido
resultados estadisticamente significativos respecto a
los niveles de los marcadores &seos. Esto evidencia
la necesidad de estudios adicionales para establecer
plenamente la eficacia del uso de bifosfonatos en la
displasia fibrosa.(6)

La remodelacion dsea, la excision radical y reconstruccion,
son los tratamientos mas aplicados en la actualidad en los
casos de displasia fibrosa con compromiso craneofacial. Las
indicaciones de dichos procedimientos quirdrgicos engloban las
alteraciones funcionales y estéticas de la zona afectada, entre
las cuales se incluye la deformidad estética, dolor, disminucion
de la audicion, obstruccidn nasal o sinusal, fractura en sitio de
patologia y la compresién del nervio éptico.(6)

La forma poliostética tiene mas riesgo de presentar
complicaciones, en dependencia de la localizacién y
la gravedad serd la conducta a seguir. Se produce
transformaciéon maligna a sarcoma en un porcentaje muy
bajo de pacientes (0,4% en DF monostoética y hasta un 4%
en McCune Albright).(7) Puede producirse fractura sobre
una lesion de displasia fibrosa ya conocida, o fractura inicial
que conduce al descubrimiento de una lesidén, como ocurrid
en el caso reportado. Cuando ocurre como complicacion una
fractura, debe referirse el caso al especialista en Ortopedia
para valorar el manejo adecuado.(8)
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CONCLUSIONES paciente habia presentado este tipo de lesién en el mismo
Se realiza la presentacidon de un caso raro de displasia hueso, lo que demuestra la importancia de una adecuada
fibrosa poliostética, el cual debutdé con una complicacion anamnesis y examen fisico, para realizar el diagndstico
debido a una fractura patoldgica. El diagnoéstico fue tardio, oportuno, que permita el tratamiento y asesoramiento
basado en los datos clinicos y estudios imagenoldgicos. El adecuados, evitando nuevas complicaciones.
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Polyostotic Fibrous Dysplasia: A Report of a Case
SUMMARY

Fibrous dysplasia is a rare benign disease where there is a disorder in the maturation of the bone mesenchyme, which
is replaced by abnormal fibrous tissue, the result of a sporadic gene mutation in the Gsa protein activator gene GNAS1.
There is a monostotic and a polyostotic form that when associated with endocrine disorders and hyperpigmentation
in the skin is called McCune-Albright syndrome. With the aim of demonstrating the importance of the early diagnosis
of Polyostotic Fibrous Dysplasia for the prevention of complications, a 34-year-old male patient, male, white, suffered
from a slight trauma to the left arm. humerus fracture. The interrogation revealed a history of multiple fractures in the
same place. The physical examination revealed pain in the area of the trauma and limitation of movements. Indexing
Keywords: Fibrous dysplasia, polyostotic bone dysplasia, McCune-Albright syndrome.
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