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INFORME DE CASO

Enfermedad de McCune-Albright
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RESUMEN

Se aborda el diagnodstico de la
enfermedad de McCune-Albright en una
paciente femenina de 28 afos de edad,
ingresada en el Centro Diagnostico
Integral de Salud “Mariano Bricefio” del
Municipio San Rafael de Carvajal, Estado
de Trujillo, Venezuela.

Palabras clave: displasia fibrosa
poliostética

ABSTRACT

The diagnosis of McCune-Albright disease
is tackled in a female patient of 28 years
old, she was admitted Iin “Mariano
Briceio” Integral Diagnostic Center of
Health of San Rafael de Carvajal
municipality, Trujillo State in Venezuela.

Key words: fibrous dysplasia,
polyostotic

Las displasias fibrosas constituyen un grupo de displasias en las que existe un
fallo en la formacién de hueso esponjoso. La enfermedad de McCune-Albright es
un sindrome de rara aparicion que esta caracterizado por una displasia fibrosa
poliostotica, manchas café-au-lait (CALMs) y varias hiperfunciones endocrinas
que conducen, comunmente, a una pubertad precoz; esta afeccion,
ocasionalmente, puede acomparnarse de otros tipos de alteraciones. En el 95% de
los casos informados el paciente es del sexo femenino.*

PRESENTACION DE LA PACIENTE

Paciente femenina, de 28 afos de edad, mestiza, procedente del Municipio San
Rafael de Carvajal, Estado de Trujillo, Venezuela, que acudié al Centro de
Diagnéstico Integral de Salud “Mariano Bricefio” porque presentaba cefalea de
cuatro meses de evolucion, lenguaje tropeloso y cifras de glucemia elevada.
Durante el interrogatorio los familiares llamaron la atencién sobre los cambios
deformantes del rostro y el cuerpo de la paciente en los ultimos afios, asi como la
imposibilidad de hablar, funcion perdida en los ultimos 15 dias previos al ingreso.
Se constataron, entre los antecedentes patolégicos personales: menarquia
temprana -antes de los nueve afos-, imposibilidad para tener hijos, amenorrea
actual, galactorrea y trastornos visuales esporadicos. Durante el ingreso sufrio
convulsiones generalizadas y parciales de tipo motoras, indistintamente.

Examen fisico
Talla: 1.58cm
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Peso: 55Kg

Huesos de la cara y el craneo visiblemente deformados, con prognatismo y
rasgos acromegalicos del adulto (figura 1).

Piel: manchas café con leche au-lait (del tipo costas de Maine) distribuidas en la
cara, la espalda y la cara interna de los muslos (figura 2).

Soma: asimetria visible de la caja toracica con engrosamiento de las costillas del
hemitérax izquierdo. Dedos de las manos y los pies engrosados.

Limitacion dolorosa en la flexion, la abduccién y la rotacion externa de ambas
caderas. Tono muscular presente. Acortamiento del miembro inferior izquierdo
producto de una fractura anterior.

Sistema nervioso central: consciente. Lenguaje tropeloso, paralisis facial central,
aboliciéon del reflejo nauseoso.

Hemiparesia derecha a predominio braquial.

Figura 1. Huesos de la cara y el craneo
visiblemente deformados, con prognatismo y (del tipo costas de Maine)
rasgos acromegalicos del adulto

Figura 2. Manchas café con leche au-lait

Examenes de laboratorio clinico

Hemoglobina: 11.7g/l
Creatinina: 80.8micromol/I
Hematocrito: 0.38vol%
Glicemia: 11.3mmol/I
Eritrosedimentacion: 8mm/h
Colesterol: 4.7mmol/I
Calcio: 2.2mmol

Amilasa: 109U/I

Fosforo: 1.6mmol/I
Fosfatasa alcalina: 40U/l
Transaminasa glutamico-pirudvica
(TGP): 12.1u/I

Transaminasa glutamico oxalacética
(TGO): 14.0u/I

GH: 40ug/I

Hormona estimulante del tiroides
(TSH): 4.2muUl/I

Triyodotironina T3 libre: 2nmol/I
Tiroxina T4: 86nmol/I

Hormona luteinizante (LH): 0.158Ul/I
Hormona foliculo estimulante (FSH):
22U1/1

Prolactina (Prl): 30mul/I
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Examenes radioldgicos

Rayos X (Rx) de craneo: se aprecio la deformidad de la calota craneana
engrosada con lesiones de destruccion en toda la calvario, la silla turca
agrandada y las clinoides fusionadas y engrosadas por lesiones escleréticas
(figura 3).

Rx de torax: costillas ensanchadas en la region izquierda y con lesiones
escleroticas.

Rx de pelvis: lesiones bilaterales en vidrio esmerilado a nivel de la cresta iliaca,
el pubis, el ileon y el tercio superior del fémur. Coxa vara izquierda (figura 4).
Tibia y peroné: lesiones en vidrio esmerilado, con tibia abollada, ondulada y
peroné izquierdo insuflado (figura 5).

Seguimiento evolutivo

La evoluciéon de la paciente fue favorable
durante el ingreso; no obstante, se
comprobé Ila afectacion de varios
sistemas  endocrinos, incluidos el
pancreas, la hipdfisis y el tiroides, en
esta dltima glandula se constato,
posteriormente, en una resonancia
magnética nuclear, la presencia de un
tumor de proporciones importantes que
ensombrecian su pronoéstico futuro.

Figura 3. Deformidad de la calota craneana
engrosada con lesiones de destruccidon en
toda la calvario, la silla turca agrandada y las
clinoides fusionadas

Figura 4. Lesiones bilaterales en vidrio Figura 5. Lesiones en vidrio esmerilado, con
esmerilado a nivel de la cresta iliaca, el pubis, tibia abollada, ondulada y peroné izquierdo
el ileon y el tercio superior del fémur insuflado
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COMENTARIO FINAL

El sindrome de McCune-Albright (SMA) es una enfermedad de origen genético
que asocia pubertad precoz, manchas color café con leche (manchas café-au-
lait), displasia fibrosa poliostética e hiperfuncion auténoma de varios sistemas
endocrinos.'?

En 1936 Donovan McCune describiéo el caso de una nifia con displasia fibrosa
poliostotica, pigmentacion cutdanea bajo la forma de manchas café con leche,
pubertad precoz e hipertiroidismo;® un afio mas tarde Fuller Albright reunié cinco
casos femeninos similares.*

El SMA es una enfermedad poco frecuente, de inicio infantil, que afecta ambos
sexos, aunque con franco predominio femenino (relacion mujer/varén de 10 a
uno). Actualmente se le considera un modelo de mutacién sin sentido en el gen
GNASI, que codifica a la subunidad alfa de la proteina G (Gs). Esta mutacion
incrementa la actividad de la proteina Gs alfa en la formacion de AMPc y asi
sobreestimula a los receptores acoplados a un mecanismo dependiente de AMPc
(por ejemplo: de ACTH, TSH, FSH, LH).* Esta mutacién somatica postcigética en
el gen codificador de la proteina G estimulatoria (Gsa)®! ocurre tempranamente en
el embrién y trae como resultado la presencia de células genéticamente normales
y otras anormales a través de todo el cuerpo que forman un mosaico, con
expresividad diferente en tejidos y glandulas, y muestra un cuadro clasico
heterogéneo.?® Clinica y radiolégicamente hay compromiso de los huesos de la
cara y el craneo (particularmente frontal, esfenoides, maxilares y etmoides) con
progresion de las lesiones que conducen a la deformidad craneofacial (leontiasis
Osea (figura 1) y a un eventual efecto compresivo sobre pares craneales por
estrechamiento de los forAmenes de la base del craneo. También puede producir
complicaciones neuroldégicas como ceguera y déficit en los nervios craneales. Una
extensa esclerosis predomina en el crdneo, afecta a la base y a las alas
esfenoidales.®

Las endocrinopatias incluyen la precocidad sexual (muy frecuente), el
hipertiroidismo, el hipercortisolismo, el exceso de hormona del crecimiento (GH),
y la hiperprolactinemia,” como se aprecia en esta paciente. Otros autores han
encontrado en algunos pacientes una evaluacion endocrina inicial normal con
solamente una evidente displasia fibrosa del craneo; sin embargo, afios mas
tarde del diagnéstico de la displasia los enfermos han desarrollado prominentes
caracteristicas acromegdlicas evidenciadas, a su vez, por incrementos de la
hormona GH en la evaluacién endocrina.?

Las manchas café-au-lait (CALMs) vistas en los pacientes con sindrome de
McCune-Albright son tipicamente las primeras manifestaciones de la enfermedad
y usualmente aparecen durante o poco después del nacimiento; por tanto, esta
manifestaciéon podra ser usada como una pista para el diagnéstico temprano del
sindrome.® En realidad son grandes maculas melanéticas que solo muestran
hiperpigmentacion de la lamina basal; el color varia de carmelita claro a oscuro.
Su tamafo es variable, pueden tener una distribucibn segmentaria y con
frecuencia predominan en un hemicuerpo (figura 2). Las lesiones individuales no
suelen pasar la linea media, sus bordes son irregulares, del tipo costas de Maine,
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a diferencia de las lesiones de la neurofibromatosis, que son de bordes regulares,
del tipo costas de California (en alusibn a las costas de los estados
norteamericanos de igual nombre).!

Hasta el presente no se ha descrito tratamiento contra el problema molecular
especifico (inapropiada activacion de la subunidad Gsa) de esta enfermedad.’
Como el SMA se origina en una mutacion somatica embrionaria, la Unica terapia
especifica se encontraria, potencialmente, a nivel genémico.*°
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