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RESUMEN

Introduccion: la displasia fibrosa es una enfermedad metabodlica 6sea caracterizada por una acelerada
reabsorcion osea que resulta en un hueso de menor resistencia mecanica. Se considera como trastorno
no neoplasico que simula un tumor 6seo. El origen de esta enfermedad sigue siendo incierto, aunque se
postulan factores genéticos o medioambientales como implicados en su etiologia. Se encuentra entre
las manifestaciones poco frecuentes de la neurofibromatosis tipo 1.

Presentacion del caso: se presentd el caso de una escolar de 7 afos de edad, con antecedentes de
neurofibromatosis tipo 1, que acudio a consulta de Ortopedia del Cuerpo de Guardia del Hospital
Pediatrico Provincial “Pepe Portilla” de Pinar del Rio, con fractura patologica de la tibia izquierda. Se
realizo diagndstico de una displasia fibrosa 6sea secundaria a neurofibromatosis tipo 1 y se inicio
tratamiento inmovilizador.

Conclusiones: la displasia fibrosa 0sea es una manifestacion poco frecuente de la neurofibromatosis
tipo 1. Dicha afeccion posee varias formas de presentacion, de lo que dependera el pronostico y la
evolucion de los pacientes. Su tratamiento comprende varios objetivos y la eleccion del mismo depende
de varios factores.

DeCS: DISPLASIA FIBROSA OSEA; NEUROFIBROMATOSIS; FRACTURAS ESPONTANEAS.
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ABSTRACT

Introduction: fibrous dysplasia is a metabolic bone disease characterized by an accelerated bone
resorption, resulting in a bone with less mechanical resistance. It is considered a nonneoplastic disorder
that simulates a bone tumor. The origin of this disease remains uncertain, although genetic or
environmental factors are implicated in its etiology. It is among the rarest onset of neurofibromatosis

type 1.

Case report: a 7-year-old schoolgirl with a history of neurofibromatosis type 1, who attended the
Orthopedics Emergency Room at Pepe Portilla Provincial Pediatric Hospital in Pinar del Rio, with a
pathological fracture of the left tibia. A diagnosis of fibrous bone dysplasia secondary to
neurofibromatosis type 1 was completed and immobilization treatment was initiated.

Conclusions: fibrous bone dysplasia is a rare indicator of neurofibromatosis type 1. This condition has
several types of presentation, which depends on the prognosis and the evolution of patients. Its
treatment includes several objectives and the alternative of its management depends on several
factors.

DeCS: FIBROUS DYSPLASIA OF BONE; NEUROFIBROMATOSES; SPONTANEOUS FRACTURES.

INTRODUCCION

La displasia fibrosa (DF) es una enfermedad metabolica dOsea caracterizada por una acelerada
reabsorcion dsea, seguida por la formacion de una matriz 6sea incrementada y desorganizada, que da
como resultado un hueso debilitado, deforme, con un incremento de la masa, en el que las fibras de
colageno forman un mosaico irregular y patologico, en lugar de la simetria paralela del hueso sano, lo
que resulta en un hueso de menor resistencia mecanica. Se considera como trastorno no neoplasico que
simula un tumor 6seo™.

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 2 tipos de DF: monostotica y poliostotica
(afectacion de 2 o mas regiones Oseas)?.

El origen de esta enfermedad sigue siendo incierto, aunque se postulan factores genéticos o
medioambientales como implicados en su etiologia. Es consecuencia de una mutacion del gen GNAS-|
(subunidad alfa de la proteina G de los osteoblastos), que ocasiona un aumento en la actividad
adenilato ciclasa, provocando un aumento en la proliferacion y diferenciacion celular, que da lugar a
una excesiva y desordenada cantidad de colageno™?. Se encuentra entre las manifestaciones poco
frecuentes de la neurofibromatosis tipo 1 junto a otras lesiones esqueléticas como los quistes 6seos y la
hipertrofia de este tejido, todas las cuales pueden provocar la ocurrencia de fracturas patoldgicas.

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1), o enfermedad de Von Recklinghausen, es una enfermedad
multisistémica, que forma parte de un conjunto de sindromes clinicos genéticos, donde los o6rganos
principalmente afectados son la piel y el sistema nervioso; estos se conocen como sindromes
neurocutaneos®.
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La NF1 fue descrita por vez primera en 1882 y adopto el nombre de su descubridor, el mismo patélogo
aleman que fue el primero en hacer alusion a la displasia fibrosa. Desde entonces, esta claro no tan sélo
que las neurofibromatosis son una de las enfermedades genéticas mas comunes, sino también que hay
diversas expresiones diferentes de la enfermedad. La forma descrita por Von Recklinghausen es, con
diferencia, la mas comun, llegando aproximadamente al 85 % de los casos®™.

La prevalencia estimada de NF1 es 1 en 3 000 recién nacidos. Se hereda con caracter autosémico
dominante con penetrancia completa y expresividad variable. Fisiopatologicamente se caracteriza por
una alteracion del gen NF1, localizado en el cromosoma 17g11.2, que sufre una mutacion, siendo el
encargado de la secrecion de neurofibromina, proteina que inhibe el crecimiento celular anormal. El
espectro clinico de esta afeccion es muy amplio, caracterizado principalmente por neurofibromas
cutaneos y manchas “café con leche”®9),

El tamano extenso del gen unido a un limitado nimero de sitios hot-spot hace que no exista una clara
relacion genotipo-fenotipo, observandose variaciones de manifestacion clinica en integrantes de la
misma familia, y los rasgos clinicos presentan un espectro muy heterogéneo, variando desde simples
manchas café con leche, hasta complicaciones neurologicas mayores. Esta extrema heterogeneidad
clinica hace mas dificil el diagndstico y que se requieran mas investigaciones que permitan explicar su
comportamiento y desarrollo®.

Las manifestaciones clinicas de la NF1 son variadas y en diferentes niveles. De esta forma se destacan
las maculas “café con leche”, efélides en areas intertriginosas, escoliosis cuyo origen se relaciona con
una degeneracion de los cuerpos vertebrales, frente prominente, osteoporosis, estatura baja,
hamartomas del iris (nddulos de Lisch), neurofibromas, gliomas de via optica, gliomas cerebrales o
cerebelosos, trastornos neurocognitivos, entre otros®.

Por lo interesante y novedoso que resulta la displasia fibrosa en la NF1, sobre todo de localizacion en la
tibia, se describen las caracteristicas de una nifia atendida en consulta, con el consentimiento
informado de sus padres para la publicacion de la enfermedad, en una revista médica.

PRESENTACION DEL CASO

Escolar de 7 anos de edad, femenina, color de la piel blanca, producto de un parto eutdcico con peso al
nacer de 2 954 gramos a las 37 semanas de gestacion, con antecedentes patologicos personales de
neurofibromatosis tipo 1, que acude a consulta de Ortopedia del Hospital Pediatrico Provincial “Pepe
Portilla” de Pinar del Rio después de haber sufrido una caida de una patineta hacia aproximadamente

tres horas, con cuadro de dolor en el pie izquierdo e impotencia funcional.

Antecedentes patologicos familiares: madre con neurofibromatosis tipo | y migraia (figura 1).
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Figura 1. Familiograma

Al examen fisico se constatdé aumento de volumen con crepitacion 6sea, movilidad anormal, dolor e
impotencia funcional del pie izquierdo a nivel de la tibia. Se constata ademas la presencia de disimiles
manchas “café con leche” diseminadas por la region anterior y lateral del térax de diferentes diametros
(figura 2), ademas de multiples pecas en ambas regiones axilares.

Figura 2. Manchas “café con leche” en region anterior y lateral del tronco.

Se realizd diagnostico de fractura patologica de la tibia izquierda por displasia fibrosa 6sea secundaria a
neurofibromatosis tipo 1. Se decide tratamiento de inmovilizacion con yeso e ingreso hospitalario.

http://galeno.pri.sld.cu

Revista Universidad Médica Pinarena, Septiembre-Diciembre 2018; 14(3): 304-310


http://galeno.pri.sld.cu/

Presentacion de caso

ISSN: 1990-7990 / RNPS: 2008

DISCUSION

Segln Garcia Hernandez y col®? clinicamente la displasia fibrosa se presenta entre la primera y segunda
década de la vida, sin predileccion por sexos ni razas, pudiendo afectar a cualquier estructura 6sea del
cuerpo. Sin embargo, es el territorio craneofacial el mas frecuentemente implicado (maxilar superior,
mandibula, hueso frontal, esfenoides, etmoides, parietal, temporal y occipital). En el caso presentado,
la displasia del tejido se localizd en una zona no tan comdn como la tibia, y fue diagnosticada solo
luego de la fractura de la paciente.

Robaina Ruiz y col® recogieron en su estudio que la forma monostdtica comprende el 70 % de los casos,
es igual de frecuente en ambos sexos, generalmente aparece en los primeros ahos de la adolescencia,
suele dejar de crecer cuando cierran las epifisis. Las localizaciones mas frecuentes, en orden
descendente, son: costillas, fémur, tibia, mandibula, bdveda craneal y himero. Con frecuencia es
asintomatica, y muchas veces se descubre accidentalmente. Se puede comprobar gran similitud entre lo
anteriormente planteado y el caso presentado.

Por otra parte, Florentin y col® afirman que la displasia fibrosa 6sea monostotica o poliostotica puede
afectar cualquier hueso, pero principalmente al esqueleto axial, a las extremidades, macizo craneo-
facial, tibia y fémur proximal, produciendo dolor cronico, deformidad, asimetria o fracturas
espontaneas, los cuales aparecen antes de los 10 afos de edad.

El diagnostico se realiza por las manifestaciones clinicas, por el aspecto radioldgico de las lesiones, que
varia en relacion a las etapas de la enfermedad. En estadios iniciales son radiotransparentes,
calcificandose progresivamente hasta presentar un patron mixto radiolicido-radiopaco en «vidrio
deslustrado», como en el caso presentado. El elemento critico para el diagnostico es la presencia de
unos margenes indefinidos, debido a la sutil mezcla entre hueso lesional y hueso aparentemente
normal@,

En cuanto al tratamiento, Morejon Trofimova y col” plantean en su estudio que hay que tener presente
un doble objetivo: a corto plazo, suprimir las manifestaciones algésicas o de indole estética de la
enfermedad, y a largo plazo, prevenir las complicaciones derivadas del avance de la enfermedad con
terapia antirresortiva. Entre los farmacos mas utilizados estan la calcitonina, que bloquea la
reabsorcion dsea, obteniéndose un efecto maximo entre tres y seis meses tras el inicio del tratamiento.
Los bifosfanatos también retrasan la reabsorcion y formacion dsea, lo que puede llevar a largo plazo a
una osteomalacia. La mitramicina, un antibiotico citotoxico que inhibe la sintesis de acido ribonucleico
y disminuye la reabsorcion dsea, tiene efectos secundarios importantes y por tanto se reserva para
pacientes que no respondan a otros farmacos.

Segln Florentin y col('?, la displasia fibrosa en los pacientes asintomaticos no requiere un tratamiento
especifico, solo observacion. La mayoria de las fracturas se tratan con traccion, las del extremo
proximal del fémur requieren fijacion interna. Las grandes deformidades dolorosas se tratan con
osteotomias correctoras, aunque el porcentaje de recurrencia es elevado.

Robaina Ruiz y col® en su articulo afirman que el tratamiento en la displasia fibrosa 6sea constituye un
aspecto controversial, ya que no todas las escuelas poseen iguales enfoques. Para unas, el tratamiento
quirurgico esta indicado cuando exista deformidad significativa, fractura en hueso patolégico y dolor
considerable. La escuela de Campbell recomienda de eleccién, el curetaje e injerto 6seo. Para las
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deformidades se recomiendan las osteotomias con fijacion interna; para las fracturas, el curetaje de la
lesion con injerto 6seo y fijacion interna de la fractura, aunque es cierto también que la mayoria de los
pacientes con esta afeccion no requieren tratamiento quirdrgico.

En pacientes pediatricos con la enfermedad bioldégicamente activa es poco prudente intentar un injerto
de hueso, debido a la rapida desaparicion del material injertado y también a la actividad continua del
proceso patoldgico. Por ello, para algunos autores, los objetivos del tratamiento en pacientes
pediatricos deben ser la prevencion y el tratamiento de una deformidad, en especial en la extremidad
inferior. Incluso en la edad adulta, la mayoria de los hombres y mujeres con displasia fibrosa no
requieren cirugia. Por otra parte, en adultos, el mejor tratamiento quirtrgico consiste en practicar el
injerto de hueso largo autdgeno con cufnas de fibula, combinada con injerto de hueso esponjoso
autogeno. Este método muestra una tasa de éxito mas elevada en el grupo de adultos que en el grupo
pediatrico.

En el caso presentado se decidio realizar tratamiento conservador procediendo con inmovilizacion de la
extremidad, y de esta forma evitar la intervencion quirdrgica al tratarse de una paciente en edad
pediatrica (escolar de 7 afos de edad) y asintomatica hasta el momento del accidente.

CONCLUSIONES

La displasia fibrosa 6sea es una manifestacion poco frecuente de la neurofibromatosis tipo 1. Posee
varias formas de presentacion, de lo que dependera el prondstico y la evolucion de los pacientes. La
forma monostotica es mucho mas facil de diagnosticar que en las poliostoticas y nunca evoluciona hacia
ellas. Su tratamiento comprende varios objetivos y la eleccion del mismo depende de varios factores.
En edad pediatrica es de suma importancia la prevencion y el tratamiento oportuno de una deformidad,
sobre todo en extremidades inferiores.
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