Revista Electronica Dr. Zoilo E. Marinello Vidaurreta
ISSN 1029-3027 | RNPS 1824

Vol. 39, numero 7
julio 2014

PRESENTACION DE CASO

Sindrome de McCune Albright
McCune-Albright syndrome

Dra. Milvia Castillo Guerrero*, Dra. Belkis Villegas Batista**, Dr. Omar De La Paz Marin***

*Especialista de Primer Grado en Medicina General Integral. Master en Asesoramiento Genético. Profesora Instructora.
Departamento de Genética. Policlinico Universitario "Romarico Oro Pefia". **Especialista de Primer Grado en Medicina
General Integral. Profesora Instructora. Policlinico Universitario "Romarico Oro Pefia". ***Especialista de Primer Grado en
Ginecologia y Obstetricia. Profesor Instructor. Hospital "Guillermo Dominguez". Puerto Padre, Las Tunas, Cuba.
Correspondencia a: Dra. Milvia Castillo Guerrero, correo electronico: ltus53@infomed.sld.cu

RESUMEN

El sindrome de McCune-Albright es una enfermedad esporadica de causa genética, no hereditaria,
clinicamente caracterizada por displasia fibrosa poliostética, manchas de color café con leche y desdrdenes
endocrinos, tales como hipertiroidismo y pubertad precoz. Se reporta el caso de un paciente masculino de 10
anos, que presentd multiples fracturas 6seas desde los seis meses de edad, hipertiroidismo y desnutricion
severa, que causaron retardo en su crecimiento y desarrollo. El proceso de diagndstico fue demorado por su
inusual forma de presentacién, pero su evolucidn después de iniciar el tratamiento fue favorable. Se presenta
el caso por la baja frecuencia de este trastorno, asociado a complicaciones endocrino-metabdlicas graves que
causan la muerte, si no se diaghostica y se trata precozmente.
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HIPERTIROIDISMO.
Descriptores: DISPLASIA FIBROSA POLIOSTOTICA; HIPERTIROIDISMO.

SUMMARY

The McCune-Albright syndrome is a sporadic disease clinically characterized by polyostotic fibrous dysplasia,
"café-au-lait" cutaneous spots and endocrine disorders, such as precocious puberty and hyperthyroidism. A
case of a 10 years old male patient was reported with multiple bone fractures since 6 months of age,
hyperthyroidism and severe malnutrition that caused growth and developmental retardment. The diagnosis
was delayed by its unusual presentation but the evolution of the disease after treatment was favorable. The
publication of this case is interesting due to the low frequency of this disorder associated to serious endocrine
metabolic complications that may cause death if it is not diagnosed and precociously treated.
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INTRODUCCION

El sindrome de McCune-Albright es una enfermedad
sistémica rara, mas frecuente en el sexo femenino,

intracelulares de AMP ciclico, lo cual explica la triada
cldsica de la enfermedad. (4, 5) La mutaciéon es en
mosaicismo, se encuentra al azar en todas o soélo en

con una prevalencia estimada en alrededor de 1 en
30 000 personas. (1, 2) Las manifestaciones clasicas
de este sindrome estan caracterizadas por una triada
de manchas café con leche, displasia fibrosa
poliostética y endocrinopatias. (1-4) Se descubrié en
afnos recientes que este sindrome es el resultado de
una mutacidn somatica postcigotica en el gen
codificador de la proteina G estimulatoria (Gsa). (5)
La estimulacién de la adenilciclasa es constante y se
producen persistentemente altos niveles

algunas células.

Se presenta el caso por lo esporadica que es la
enfermedad y el desconocimiento en la practica
médica diaria de sus formas clinicas en el nifio, que
pueden ocasionar mal manejo y complicaciones en
etapas tempranas de la vida. A través de un
diagnéstico temprano se puede lograr establecer el
mejor tratamiento para la recuperacién de las
funciones éseas.
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 10 afos de edad, masculino, blanco,
parto distocico por cesarea a las 39,1 semanas de
edad gestacional. Inicialmente presentd manchas
café con leche, asociado a cuadros diarreicos vy
respiratorios recurrentes con hipertension pulmonar
primaria, que ocasionaron desnutricion proteico-
energética severa; a los 6 meses de edad tuvo la
primera fractura espontanea, luego repetitivas
contabilizadas tres en el fémur izquierdo, dos en la
diafisis del hueso, una en maxilar inferior y una en la
region intertrocantérica. Esta ultima, consolidada en
varo, presentd ademas fracturas en el himero del
mismo lado vy varias en tibia izquierda, con
deformidad en recurvatum, luego de la
consolidacion.

Datos positivos al examen fisico

Estado nutricional. Desnutricion de moderada a
severa, desarrollo pondoestatural acorde a su edad,
piel fina blanca con manchas café con leche en
region sacra, region antero interna de los muslos y
la cara (figura 1: A, B)

FIGURA 1. Manchas café con leche en la cara,
cuello, tronco y glateos

Tejido celular subcutadneo. Tejido graso casi ausente,
atrofia severa de la musculatura sistémica,
particularmente débiles los musculos de la regidn
glitea, el tronco y las extremidades inferiores,

FIGURA 2. Imagenes de fracturas de fémur, tibia y peroné

debilidad extrema en miembros inferiores y pelvis
que no vence la gravedad; acortamiento de mas de
1 cm del miembro inferior izquierdo con coxa cava,
engrosamiento a nivel medio de la pierna, movilidad
anormal de la cadera y rotacién externa, desarrollo
psicomotor a los 20 meses, correspondiente a un
nifio de 14 meses; a los 20 meses articuld no mas
de cinco palabras aisladas, no deambulaba. Al afio
de edad se detectd taquicardia importante, ligero
exoftalmos y signos de hipertiroidismo, por lo que se
interconsulté con el endocrino y orienté estudios
correspondientes; de ellos solo fueron relevantes:

albumina 35 (disminuido), fésforo 1,4 mm/I
(disminuido), TSH, T3 Y T4 aumentados,
confirmando la sospecha clinica. Se inicio el

tratamiento médico con propiltiouracilo, 2 tableta
cada 8 horas. En ese tiempo se demostré por
radiografia la presencia de quistes fibrosos en varios
huesos que, unido a las manifestaciones clinicas,
permiti6 el diagnéstico de displasia fibrosa
poliostética o sindrome de McCune Albrigh. Después
de confirmado el diagndstico de hipertiroidismo,
ingresé en el hospital “Frank Pais” para la primera
aplicacion del tratamiento con bisfosfonatos y en el
estudio que se realizd se detectdé un tumor en el
I6bulo izquierdo del higado de aspecto nodular y
causa benigna, probablemente el dafio hepatico fue
provocado por el propiltiuracilo, fue necesario la
realizacién de la tiroidectomia subtotal, permitiendo
el mejor funcionamiento tiroideo y de las funciones
hepaticas. Inici6 tratamiento con Pamidronato
sédico, 1mg/kg/dias, por tres dias cada cuatro
meses. Luego de tres afios de tratamiento le
orientaron Lucosin, 0,5 cc subcutédneo diario por seis
dias. Fue notable la recuperacion después de la
operacion del tiroides y los tratamientos aplicados,
no tuvo mas fracturas, mejord el crecimiento y el
estado nutricional, asi como la actividad fisica;
mantiene las curvaturas éseas de los huesos largos,
sobre todo en hlmero, radio derecho y todo
miembro inferior izquierdo.
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Radiografias

Craneo: engrosamiento y aumento de la densidad
O0sea de la base del craneo y orbitas, asi como la
porcién izquierda del diploe en su expresién parietal;
miembros superiores e inferiores, aumento del

didmetro transversal de todos los huesos largos,
excepto cubitos y radios, con afinamientos de las
corticales e imégenes de defectos 6seos en sus
porciones intramedulares; en el térax: arcos costales
horizontalizados.

FIGURA 3. Imagen de defectos Oseos a nivel del arco costal de la séptima costilla

A

Pelvis oésea: afinamiento de las corticales con
ensanchamiento de los didmetros. Coxa vara.
Extensas areas de defecto 6seo, tomando el aspecto
de cristal esmerilado, manos y pies, aumento del
didmetro transversal de los metacarpianos,
metatarsianos y falanges con afinamiento de las
corticales, dando la imagen de cristal esmerilado en
sus porciones intramedulares.

USG abdominal: imagen T que ocupa el lébulo
izquierdo del higado, USG Doppler y TAC
contrastada, que informa varios nddulos tumorales;
laparoscopia con biopsia, que informa una
hiperplasia nodular regenerativa.

DISCUSION

El sindrome McCune-Albright es poco frecuente y no
bien conocido entre los médicos, lo que puede
conducir a un manejo inadecuado y a un retraso en
el diagnéstico de muchos casos, incluyendo la
demora o no deteccidon de posibles manifestaciones
asociadas y que pueden motivar limitacion funcional
potencialmente evitable en los enfermos. La forma
de presentaciéon clinica de la enfermedad de McCune-
Albright es muy variable. (5) Las manchas café-au-
lait se detectan al nacer, la pigmentacién en la piel
consiste en largas maculas hiperpigmentadas de
bordes irregulares, descritas como costa de Maine.
(2-5) Se pueden observar en la frente, en el area
posterior del cuello, los hombros, en el térax, las
extremidades, los gliteos y la pelvis, raras veces se
puede ver en la cara, los labios y mucosa bucal.

El paciente presenta manchas café con leche
localizadas en el area lateral del cuello, regidén sacra,

regiéon antero interna de los muslos y en la cara
(figura 1). No siempre coinciden las caracteristicas
con la literatura.

Las manifestaciones Oseas pueden ser de curso
silente 'y sélo detectarse cuando comienza la
claudicacién o por una radiografia incidental. (1) Las
alteraciones en los huesos y la piel son las mas
frecuentes; pero tanto los drganos endocrinos, como
otros, pueden afectarse (tiroides, suprarrenales,
hipofisis, higado y corazén). (6, 7) Por ello, no es
rara la asociacion con endocrinopatias (acromegalia
0 gigantismo, hipertiroidismo y enfermedad de
Cushing), asi como con otras enfermedades
(hipofosfatemia, hepatopatias crénicas, taquicardia y
raramente, muerte subita, posiblemente por
arritmias cardiacas).

Al inicio de la enfermedad el paciente tuvo multiples
fracturas Oseas, afectando siempre los huesos largos
con crisis dolorosas y la pigmentacion de la piel
caracteristica de la enfermedad, coincidiendo con la
bibliografia. (8) De los trastornos endocrinos, este
paciente presentd hipertiroidismo y otras afecciones,
como raquitismo renal hipofosfatemico y
hepatopatias. El sindrome ocurre tipicamente en la
adolescencia, aunque una cuarta parte de las
lesiones se dan en los adultos, parece ser que los
nifos que la presentan a una edad mas joven tienen
ligeramente un peor prondstico, con afectacién mas
extensa y un predominio mas alto de fracturas o
dolor éseo (2-9) apendicular, la tibia y el fémur
proximal. (10, 11) El caso aqui relatado se comporto
segun refieren los autores.
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