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Presentacion de casos

HEMIHIPERTROFIA CORPORAL Y DISPLASIA
OSEA FIBROSA: COEXISTENCIAS DE
MOSAICISMOS

Se describe un individuo con displasia fibrosa
poliostotica sin alteraciones de pigmentacion cutdnea ni
hiperfuncion hormonal y una hemihipertrofia corporal
completa ipsilateral. Los focos de displasia fibrosa en el
miembro superior derecho fueron descubiertos con ra-
diografias y gammagrafia corporal con 99Tcm. La biopsia
6sea de un drea afectada en cubito derecho mostré cam-
bios histopatologicos caracteristicos de reemplazo del te-
jido 6seo normal por coligeno tipo III. Es poco usual la
presentacion de displasia fibrosa poliostética sin las otras
manifestaciones del sindrome de McCune-Albright. Se-
guin nuestro conocimiento, atin no se ha reportado en la
literatura médica la coexistencia de displasia fibrosa
poliostotica con hemihipertrofia corporal completa
ipsilateral. Se discute la ocurrencia de dos patologias de
caracter esporadico.

INTRODUCCION

La displasia 0sea fibrosa fue descrita inicialmente como
parte del sindrome compuesto por osteitis fibrosa disemina-
da, areas de pigmentacion de la piel, pubertad precoz y
alteraciones endocrinas por McCune en 1936 (1) y Albright
en 1937 (2). Actualmente se define en forma mas general por
la presencia de areas de tejido dseo con reemplazo irregular
de tejido fibroso conducente a deformaciones y a fracturas
patologicas (3). Se reconocen varias formas clinicas (4):
sindrome de McCune-Albright. Displasia fibrosa poliostotica,
pigmentaciéon cutdnea y endocrinopatia multiple; variante
monostdsica: compromete cualquier hueso y raramente se
presenta endocrinopatia; variante poliostotica: compromete
varios huesos y en 50% de las mujeres se acompaia de
pigmentacion cutanea y precocidad sexual.

Pueden estar ademas asociadas a otras enfermedades dseas,
osteomalacia por ejemplo o a enfermedades no Oseas. La
etiologia es desconocida y la mayoria de casos se presenta en
forma esporadica dentro de una familia (5). Se ha identificado
una mutacion en el gen que codifica la subunidad alfa de la
proteina g estimuladora de la adenilciclasa en el sindrome de
McCune-Albright (6). La mutacion somatica de este gen du-
rante la embriogénesis temprana resultaria en una poblacion
mosaico de tejidos normales y tejidos con la mutacion que
explicarian las manifestaciones clinicas de la enfermedad (7).

La hemihipertrofia completa la mayoria de veces es de
etiologia desconocida o idiopatica. Hay revisiones que ponen
de manifiesto su presentacion asociada a otras enfermedades
en forma no causal (8). En otros informes se ha sugerido una
etiologia por shunt arteriovenoso (9), alteracion en la
inervacion periférica (10), malformaciones linfangiomatosas
o vasculares (11). Hay también un caso de madre e hijo
afectados sugiriendo al menos agregacion familiar (12).
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Se describe una paciente con la forma poliostética, sin
precocidad sexual ni pigmentaciéon cutanea, con
hemihipertrofia derecha. En los informes de casuistica de
displasias esqueléticas en diferentes instituciones de Colom-
bia no hay un caso similar (13, 14), aunque la hipertrofia
completa de un hemicuerpo ya ha sido descrita asociada a
enfermedad de Thiemann (15), a artritis reumatoidea y
sindrome convulsivo (16). La presentacion de este caso per-
mite anexar la displasia fibrosa del hueso a la lista (17) total
de las enfermedades asociadas a hemihipertrofia corporal
que el clinico debe tener presente.

Presentacion del caso

Paciente de 24 anos de edad, sexo femenino, GoPoAo,
remitida para valoracion genética por presentar displasia
esquelética de origen metabolico, posiblemente displasia
fibrosa. La consulta fue por desviacion a la columna. Des-
pués del examen clinico, radiografias y pruebas de escoliosis
y Farril, se diagnosticd una escoliosis toracolumbar iz-
quierda leve, idiopatica, y acortamiento de 5 cm del miem-
bro inferior izquierdo. Se prescribié un realce ortopédico de
dicha extremidad y plan de fisioterapia para fortalecer
musculos paraespinales, abdominales y mejorar postura. 18
meses después comenz6 a referir dolor en miembro superior
derecho y traquidos ocasionales en el codo derecho. Las
radiografias mostraron cambios en la morfologia 6sea com-
patibles con displasia fibrosa. Con bloqueo regional se
tomo biopsia dsea (cortical y esponjosa) a través de ventana
ovoide en el tercio proximal del cubito derecho. Los estu-
dios histologicos confirmaron la presuncion diagndstica de
displasia fibrosa. Pocos dias después tropezd y cayd acci-
dentalmente desde su propia altura sobre la extremidad
superior derecha sufriendo fractura con minimo desplaza-
miento en el cubito, en el sitio de la biopsia (justo donde se
habia hecho la ventana. Se traté la fractura mediante
inmovilizacion con férula posterior de yeso por cuatro se-
manas, evolucionando satisfactoriamente de su lesiéon
traumatica.

La historia familiar fue negativa, no hay consanguinidad
ni casos previos. Es producto del segundo embarazo de
madre G4P4AO. Su desarrollo sicomotor fue normal,
menarquia a los 13 afios, telarquia a los 12 afos y ciclos
normales de 29 x 4.

Al examen fisico se encontré6 mujer de aspecto general
sano, y una evidente asimetria por aparente acortamiento del
lado izquierdo. Talla 155 cm. peso 49, envergadura 156 cm,
antebrazo derecho 23,5 cm, antebrazo izquierdo 22,5 cm,
mano derecha 17,6 cm y mano izquierda 16,3 cm. La pierna
izquierda es normal pero un cm mas corta respecto a la
derecha. Escoliosis lumbar levoconvexa importante. Los pa-
trones de dermatologlifos son "en espiral” en los cinco dedos
de la mano derecha. No hubo mas alteraciones fenotipicas
por ejemplo, no se encontré6 ninguna evidencia de
endocrinopatia ni alteraciones en la pigmentacion cutanea.
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Figura 1. Radiografia de cubito y radio derechos mostrando

alteraciones en la tabulacion y zonas radioliicidas confluentes.

Exdamenes de laboratorio y estudio hormonal: los exa-
menes de laboratorio mostraron resultados normales en los
parametros hematologicos, glucosa, creatinina, rea, fosfatasa
alcalina, calcio y fosforo. Los estudios de endocrinologia
fueron normales para hormona de crecimiento, prolactina,
cortisol, LH,FSH, T3 y TSH.

Exdmenes de cariotipo y metabolitos en orina: se
practicaron examenes de deteccion de mucopolisacaridos,
aminoacidos y oligosacaridos en orina, con resultados nega-
tivos. El estudio citogenético practicado para bandas R por
técnicas de alta resolucion mostré un cariotipo 46.XX nor-
mal.

Estudio radiografico y gamagrafia désea total: Las ra-
diografias de codo, manos comparativas y miembros supe-
riores mostraron alteraciones en la tubulaciéon y zonas
radiolucidas confluentes (Figura 1). Adelgazamiento cortical
y ensanchamiento diafisiario distal y metafisiario en hiimero
(Figura 2). La prueba de Farrill demostré diferencia de 5 mm
en los segmentos femorales y tibiales. La gamagrafia osea
corporal (MDP-99Tcm) mostrd hipercaptacion intensa en la
mitad distal del humero derecho y el tercio proximal del
radio, compromiso variable de tercero, cuarto y quinto
metacarpianos y sus correspondientes digitos. Depdsito del
medio en la articulacion escapulohumeral derecha.

Estudio histopatologico: la histologia con coloracion
tricromica de Masson, en biopsia de clbito derecho mostrd
tejido fibroso (colageno I1I) reemplazando el tejido 6seo.

La asimetria corporal fue el rasgo fenotipico fundamental
con escoliosis levoconvexa compensatoria. La somatometria
demostré una hemihipertrofia derecha comprobada
radiolégicamente y manifiesta desde la cara hasta los miem-
bros inferiores. El antecedente de fractura por pequeilo trau-
ma en humero derecho orientd el estudio radiografico y la
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Figura 2. Radiografias de hiimero. En el derecho, dreas
de distribucion diafiso-metafisiaria,
adelgazamiento cortical y alteraciones en la tubulacion. Iz-

radiolucidas

quierdo normal.

posibilidad diagnodstica de displasia fibrosa, que fue corrobo-
rada por la gammagrafia dsea con MDP-99Tcm. Se planted
el estudio diferencial entre sindrome de McCune-Albright y
displasia fibrosa poliostotica con la particularidad de presen-
tacion clinica sin precocidad sexual ni pigmentacion.

Los estudios hormonales descartaron patologia
endocrinoldgica y la histologia confirmo¢ el reemplazo fibroso
del tejido dseo. Se diagnosticé displasia fibrosa poliostética.
Actualmente la paciente esta bajo tratamiento con colchicina.

DISCUSION

La consolidacion normal de la fractura demuestra que en
la displasia fibrosa poliostdtica no hay alteracion de los
mecanismos fisioldgicos de la reparacion dsea, aunque si los
hay en los de control de la morfologia y en los de equilibrio
de osteogénesis osteoclastica.

Es la primera vez que se informa un caso de displasia
fibrosa poliostdtica asociada a sindrome de hemihipertrofia
ipsilateral. La hipertrofia derecha se presentd en todo el
hemicuerpo con presencia de focos de displasia fibrosa del
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Figura 3. Biopsia dsea de drea afectada de cubito derecho.
Reemplazo del tejido dseo normal por fibras de coldgeno
tipo IlI. Coloracion tricrémica de Masson. A) Aumento [Ox.
B) Aumento 40x.

hueso Gnicamente en miembros superiores. Es un sindrome
de hemihipertrofia verdadera puesto que la displasia fibrosa
poliostdtica no es un desorden generalizado del crecimiento
6seo ni se encontraron focos de displasia en los huesos de
miembros inferiores para explicar el sobrecrecimiento. No se
puede establecer una relacidon causal entre la displasia y la
hemihipertrofia que fue completa, homogénea en todos los
segmentos y con un patron inusual de dermatoglifos en la
mano correspondiente. Se trata entonces de dos enfermeda-
des de ocurrencia esporadica consideradas individualmente,
pero en esta paciente confluyen aparentemente sin relacion
causal.

La displasia fibrosa poliostdtica tiene su origen posible-
mente en una mutacion en el gen que codifica la subunidad
alfa de la proteina G durante la embriogénesis temprana
resultando en una poblacion mosaico (7). En sindromes de
ocurrencia esporadica y en los cuales hay hemihipertrofia,
una posible explicacion es la accion de un gen letal sobrevi-
viendo por mosaicismo (18). Seguin esta hipotesis las células
portando la mutacion en el cigoto sélo pueden sobrevivir en
un estado de mosaico en estrecha proximidad a células nor-
males. La coexistencia de estas dos enfermedades implicaria
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que hay poblaciones mosaico para cada una de ellas en el
mismo tejido. Su interaccidon debera esclarecerse.

SUMMARY

The case of a 24 year-old woman with Polyostotic Fibrous
Dysplasia, without neither cafe-au-lait spots nor endocrine
hyperfunction, and a complete ipsilateral hemihypertophy is
reported. The presentation of isolated Polyostotic Fibrous
Dysplasia without the other findings of McCune-Albright
Syndrome is unusual. To the authors knowledge body
hemihypertrophy associated to Polyostotic Fibrous Dysplasia
in bones of the same body side has not been described in the
literature. The co-occurrence of two sporadic pathologies is
discussed.
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