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RESUMEN

Introduccidén: La displasia fibrosa 6sea es una enfermedad que afecta la composicidon normal del hueso, en cualquier parte
del sistema esquelético, ya sea de forma monostdética o polidstica, y provoca masas tumorales de tejido fibroso conectivo.
A su vez, engloba un amplio espectro fenotipico que puede variar segun la edad de apariciéon y aparatos afectos como
las endocrinopatias. En cuanto a su diagnostico, en caso de que solo afecte a un solo hueso sin ningdn otro hallazgo, se
necesitaria Unicamente confirmacion histopatoldgica. Su tratamiento se basa en la cirugia, farmacos antirresortivos, como
el acido zolendrdnico, medicamentos inmunoldgicos y manejo del dolor en caso de que se requiera. Caso clinico: Un
adolescente de 14 aflos acude al servicio de Medicina Interna con asimetria facial. En la tomografia axial computarizada de
craneo, se evidencia una lesidon expansiva esclerética con densidad de vidrio esmerilado en el maxilar superior y la regiéon
cigomatica derecha. El reporte de patologia de una biopsia confirmd el diagndstico de displasia fibrosa dsea. Conclusién:
Este tipo de displasia es infrecuente y puede tener un curso asintomatico no progresivo, o también presentar cambios
cosmeéticos y dolor exacerbante en la etapa progresiva, lo que representa un desafio en el diagndstico del paciente. Varios
factores deben tomarse en consideracion para elegir el mejor tratamiento para el paciente. Por tal motivo, debe estudiarse
de manera temprana para su decision terapéutica oportuna.
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ABSTRACT

Introduction: Fibrous bone dysplasia is a bone disease that affects the normal composition of the bone, in any part of the
skeletal system, whether it is monostotic or polyostic, causing tumor masses of fibrous connective tissue. At the same time,
it encompasses a wide phenotypic spectrum that can vary depending on the age of onset and the affected apparatus,
such as endocrinopathies. Regarding its diagnosis, if it only affects a single bone without any other finding, it would
only need histopathological confirmation. For its treatment could be surgery, antiresorptive drugs such as zolendronic
acid, immunological medications and pain management if required. Clinical Case: A 14-year-old boy presents with facial
asymmetry in the Internal Medicine department. Diagnostic workshop: In computed axial tomography of the skull, an
expansive sclerotic lesion with ground glass density is evident at the level of the upper jaw and right zygomatic region. The
pathology report of a biopsy taken confirmed the diagnosis of fibrous bone dysplasia. Conclusion: This type of dysplasia is
rare,and may have a non-progressive asymptomatic course, or cosmetic changes and exacerbating pain in the progressive
stage, which poses a challenge for the patient's diagnosis. Several factors must be taken into consideration to choose the
best treatment for the patient. For this reason, it should be studied early for an early therapeutic decision.
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1. Introduccién

La displasia fibrosa 6sea es una patologia rara, benigna y congénita que afecta el desarrollo
esquelético del cuerpo humano y altera la composicién normal del hueso [1]. Tiene una prevalencia
global de 1/100 000 habitantes y engloba el 5 % de los tumores primarios 6seos [2]. A pesar de que
su etiologia no estd clara, se han identificado mutaciones poscigomaticas del gen GNAS, localizado
en el cromosoma 20, que dan lugar a la estimulacion de adenilil ciclasa y posterior sobreproduccion
de adenosina monofosfato ciclico con proliferacién celular descontrolada e inadecuada diferenciacion
[1,3]. Su espectro clinico es bastante amplio, lo que suele acompanarse con trastornos dermatoldgicos
o endocrinoldgicos. El diagndstico se realiza a través de la historia clinica, estudios radiolégicos en
funcién del hueso afectado y su investigacion histopatoldgica. El manejo se enfoca en la observacion,
el uso farmacoldgico con bifosfonatos y el tratamiento quirdrgico [4,5]. Hay muy pocos reportes en
la literatura médica nacional sobre esta patologia benigna, por lo que se considera fundamental su
divulgacion cientifica en el dmbito médico.

2. Caso clinico

Se trata de un paciente masculino de 14 aflos que acude a la consulta de medicina interna
por presentar asimetria facial, con aumento de tamafio en la hemicara derecha desde hace
aproximadamente cinco afios, sin ninguna otra sintomatologia. Niega antecedentes patoldgicos
personales o quirdrgicos; cuenta con esquema completo de vacunacién. En el examen fisico se
evidencia la asimetria facial previamente descrita, armonia de las extremidades superiores e inferiores
y escala de Tanner acorde con la edad. El resto de la exploracién no muestra hallazgos evidentes.

En la tomografia de crdneo y senos paranasales (Figura 1), se evidencia una lesién expansiva
esclerdética con densidad de vidrio esmerilado en el maxilar superior y la regiéon cigomatica derecha,
que remodela y disminuye de tamafo el seno paranasal respectivo.

Se realizé una serie radiolégica a en manos, columna dorsal y lumbosacra, pelvis y fémur con una
edad 6sea acorde a su edad, sin hallazgos patoldgicos.

En los estudios de laboratorio, se reportd hormona paratiroidea 59.3, LH 4.2, FT4 1.32, TSH 2.93,
testosterona 6.12 y vitamina D 28.38, por lo que recibid vitamina D3 40000 Ul por dos semanas y acido
zolendrénico 4 mg por via intravenosa en dosis Unica.

Se optd por realizar una escisidon del tumor benigno y biopsia via Caldwell en el maxilar derecho,
cuyo estudio microscdpico confirmo el diagndstico de displasia fibrosa dsea.

Figura 1. Tomografia de craneo 3D y tomografia axial de senos paranasales con ventana ésea.
Fuente: Hospital SOLCA - Guayaquil.
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Fue intervenido quirdrgicamente con maxilectomia derecha, colocacién de malla bajo planificacion
3Dy reconstruccion con colgajo temporal, sin complicaciones. En el reporte patoldgico se evidencié una
masa homogénea parda blanquecina de 7.2 x 5.4 x 4.4 cm, con un estudio que confirmo el diagndstico
de displasia fibrosa.

Doce dias después del procedimiento quirdrgico, se evalud con nuevo estudio tomografico de cara
(Figura 2), en el cual se identificaron cambios inflamatorios posquirdrgicos en el lecho quirdrgico que
se extendian hasta el borde lateral y piso de |la 6rbita, asi como a la pared lateral derecha de la cavidad
nasal y regiéon temporoparietal ipsilateral, sin datos de lesidn residual o recidivante del tumor.

Después de 16 dias de la cirugia, el paciente fue valorado en consulta externa y mostré mejoria de la
asimetria facial, con una evolucién favorable.

Figura 2. Tomografia axial de cara simple con contraste.
Fuente: Hospital SOLCA — Guayaquil.

3. Discusion

La displasia fibrosa ésea es una patologia rara con un amplio espectro fenotipico y multiorganico,
cuyo diagnoéstico suele ser desafiante en el campo de la medicina interna. Esta patologia puede afectar
a un solo hueso —ser monostdtica, como en este caso—, o0 a varios de estos (poliostética). La primera
forma es mas prevalente en un 70-80 % de los casos [6,7]. No hay datos que determinen la prevalencia
de esta enfermedad en Ecuador [8].

Cabe mencionar que pueden asociarse manifestaciones clinicas extradseas como las maculas de
café con leche, hipertiroidismo, acromegalia/gigantismo y produccién anormal de testosterona o
estrégenos, definidas en el sindrome de McCune-Albright [9,10]. También pueden coexistir con mixomas
intramusculares en el sindrome de Mazabraud [1]. En la exploracién fisicay exdmenes complementarios
del caso, no se evidencid ninguna de estas alteraciones.

La confirmacidon diagndstica de la enfermedad se realiza con la biopsia, y la mas razonable es la de
afeccidn monostdtica, pues existen varios diagndsticos diferenciales como el cancer, el quiste éseo
simple, la enfermedad de Paget, el fibroma osificante y el granuloma de células gigantes [1,5,11]. Su
transformacién maligna es muy rara en este tipo de displasia (entre el 0.4 y el 4 %), factor que condiciona
a ello su afeccidon polidstica [12].
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Uno de los pilares del tratamiento es la cirugia, considerando tanto el sitio de afeccién como
las caracteristicas del paciente [9]. Varias indicaciones para este procedimiento en afecciones
craneofaciales comprenden neuropatias compresivas, como el nervio éptico, la mala oclusidén severa,
el dolor dseo resistente al tratamiento analgésico, el alto riesgo de recurrencia de la deformidad y los
fines cosméticos [4,8,13].

Otras opciones terapéuticas son los bifosfonatos por su inhibicidn en la resorcién désea y
disminucidén de la produccién de osteoclastos; sin embargo, esta opcién no mostré mejoria en los
hallazgos radioldgicos ni en la prevencidon de la expansidn de lesiones 6seas [14,15]. A pesar de ello,
algunas formulaciones intravenosas, como el acido zoledrdnico o el pamidronato, tienen un mejor rol
terapéutico en comparacion con la via oral en el tratamiento del dolor relacionado con la fibrosis 6sea
[14,16]. Previo a la utilizacién de los farmacos antirresortivos, es importante determinar los niveles de
funciéon renal y metabolismo fosfocélcico (incluyendo la vitamina D y la hormona paratiroidea), para
considerar la posibilidad de administrar suplementacién en caso que existiese alguna deficiencia [3].

Ademds del uso de bifosfonatos, otra eleccion comprende los anticuerpos anti-RANKL
(denosumab) y los anti-IL6, que inhiben la proliferacidon ésea y disminuyen la sintomatologia del dolor,
respectivamente, en caso de que los bifosfonatos no tengan una buena eficacia o se encuentren
contraindicados [15,17].

4. Conclusiones

La displasia fibrosa 6sea es una enfermedad benigna e infrecuente que se caracteriza por el
crecimiento anédmalo del tejido 6seo y que puede acompanarse de alteraciones dermatoldgicas o
endocrinoldgicas. La sospecha diagndstica brinda estudios mas exhaustivos en época temprana, y
estos determinardn una terapéutica mas eficaz y alivio del paciente. Se destaca como primer escalén
la resolucidén quirdrgica.
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