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REsuMEN
E TRATA DE PACIENTE MASCULINO DE 10 ANOS DE EDAD PROCEDENTE DE LA CIUDAD CAPITAL DE (GUATEMALA, QUE CONSUL-
TA POR DOLOR ABDOMINAL DE DOS MESES DE EVOLUCION TIPO COLICO, ATENUADO CON ANALGESICOS SIMPLES. PRESENTA

DESDE EL NACIMIENTO EN FORMA DIFUSA MANCHAS PIGMENTADAS EN REMOLINOS.

AL EXAMEN FISICO SE OBSERVA BUEN ESTADO NUTRICIONAL, SIN APARENTAR ENFERMEDAD, CON EVIDENTES MANCHAS DISEMINA-
DAS DE DIFERENTES TAMAl:IOS, COLOR CAFE CON LECHE Y EN FORMA ESPIRALADA, ACORTAMIENTO DE MIEMBROS SUPERIORES E IN-

FERIORES, BRAQUIDACTILIA, BRAQUIMETACARPIANO Y BRAQUIMETATARSIANO DE LOS TERCEROS DEDOS.

SE INICIAN ESTUDIOS CORRESPONDIENTES CON EL DIAGNOSTICO PRESUNTIVO DE SINDROME DE ALBRIGHT, DEL CUAL SE HAN DES-
CRITO MUY POCOS CASOS EN LA LITERATURA MEDICA. EN NUESTRO PAfS NO SE HA REPORTADO NINGUN CASO HASTA LA FECHA.

PavLaBras cLave: SINDROME DE McCUNE-ALBRIGHT, MANCHAS CAFE CON LECHE
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ABSTRACT
TEN YEAR-OLD MALE PATIENT PRESENTED WITH A TWO MONTH HISTORY OF ABDOMINAL PAIN, COLIC-LIKE IN NATURE,
AND RELIEVED BY SIMPLE ANALGESICS. HIS PARENTS ALSO REPORTED A LONG HISTORY OF DIFFUSE PIGMENTED, MACU-
LAR, WHORLED SKIN LESIONS. ON PHYSICAL EXAM HE WAS OBSERVED TO BE WELL-NOURISHED AND GENERALLY
HEALTHY. SKIN EXAM REVEALED MULTIPLE BROWN MACULAR LESIONS ON THE UPPER AND LOWER LIMBS. ALSO BRACHYDACTYLY,
BRACHYMETACARPY AND BRACHYMETATARSY WERE NOTED.

KEY WORDS: MCCUNE-ALBRIGHT SYNDROME, PIGMENTED MACULES
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Introduccién
El sindrome de McCune-Albright es una rara genoderma-
tosis caracterizada por la triada cldsica: displasia fibrosa po-
liostotica, manchas café con leche y multiples anormalida-
des endocrinas principalmente en mujeres.> ® Puede incluir
hipertiroidismo, acromegalia, adenomas pituitarios y quis-
tes ovéricos que desarrollan precocidad sexual >4 ©

No hay un tratamiento especifico para este sindrome,
pero existen drogas, que inhiben la produccién de hormonas,
que han tenido éxito, el pronéstico de vida es bueno.”3 El
propésito de este articulo es hacer una presentacién del ca-
so y revision blibiogréfica del mismo.

Foto 1. Piel con manchas café con leche en regién frontal.

Presentacién del caso

Paciente masculino de diez afos de edad procedente de la
ciudad capital de Guatemala. Consulta por dolor abdominal
de dos meses de evolucién, medicado con analgésicos ora-
les, sin otros antecedentes personales de importancia.




¢ Foto 3. Pies pequefios con braquimetatarsiano del tercer :

Antecedentes familiares: madre con multiples lipomas
en diferentes partes del cuerpo. Al examen fisico se encon-
tré6 con buen estado general y nutricional, signos vitales
normales, talla corta 134 cm (desproporcién cefalo-pubis/
pubis-pie), brazada corta. Cabeza con perimetro en percen-
til 759 con evidente agrandamiento frontal y maxilar; pala-
dar ojival. Cardiopulmonar normal, abdomen con dolor a la
palpacién en ambos flancos que se extiende a puntos uretra-
les suprapubicos, sin masas palpables. Genitales con escaso
vello pubico (taner 1), no hay agradamiento de testiculos.
Extremidades superiores con acortamiento del brazo en re-
lacién al antebrazo, braquidactilia en todos los dedos, tercer
dedo con clinodactilia en braquimetacarpiano del tercer de-
do. Pies pequefios con braquimetatarcino del tercer dedo;
piel con manchas café con leche en regién frontal, mejillas,

térax anterior y posterior (toracolumbar D4-1.3), abdomen
y muy escasas en miembros; todas las lesiones son lineales y
en forma espiralada con ubicacién de origen central.

Estudios realizados:

e Exdmenes de laboratorio. Hematologia: glébulos blan-
cos: 9400; segmentados: 629; linfocitos: 36.5%, hemo-
globina: 15.5 gr; plaquetas: 281,000.

e Quimica sanguinea. Glucosa, 87 mg/dl; nitrégeno de
urea, 6; creatinina, 0.5; LDH, 797 mg/dl; TGO, 25 mg/dl;
TGP, 14 mg/dl; FA, 277 mg/dl. Electrolitos: calcio, 9.1
mg/dl; fésforo, 4.4 mg/dl.

e Informe radiografico. Acortamiento de segundo al
quinto metacarpiano de manos; acortamiento selectivo
del tercer metatarsiano; acortamiento de miembro su-
periores con deformidad de Madelney. Impresion
diagnostica: SD.

e Urografia intravenosa: doble sistema calicitorio iz-
quierdo.

Discusién
El sindrome de McCune-Albright es una enfermedad rara
causada por la mutacién de la subunidad alfa de la proteina
Gsy estimula la formacién de AMPec."*5 La mutacién es so-
mética mds que genémica, expresindose de diferentes for-
mas en los tejidos;® dicha enfermedad no es hereditaria si-
no esporddica, caracterizada por displasia fibrosa
poliostética, pigmentacion cutdnea y anomalias hormonales
que incluyen hipertiroidismo, adenomas, pituitarios, secre-
cién de hormona del crecimiento, adenoma adrenal y dis-
funcién ovdrica que resulta en precocidad sexual en las ni-
fas.> 4>

Las lesiones en piel consisten en méculas pigmentadas
con bordes irregulares en cabeza, térax y regién lumbar.” 2
La mutacién de la subunidad alfa de la proteina Gs estd de-
mostrada en los tejidos afectados de los pacientes con sin-
drome de McCune-Albright. La activacién de la mutacién
del gen Gs alfa afecta la hormona estimulante de la tiroides
(TSH) y ACTH.> + 56

El mecanismo de la pigmentacién de la piel en el sin-
drome, por estudios realizados en biopsias, se debe al incre-
mento del nimero de dentritas y sintesis de melanina?

Clinicamente presentan lesiones en piel como mdculas
hiperpigmentadas de color café con leche con limites irre-
gulares, localizadas en regién frontal, cuello, hombros y
regiones lumbares. Tienen distribucién segmental frecuen-
temente siguiendo las lineas de Blaschko.”




i Foto 4. Manchas en mejillas.
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Existe incremento en la incidencia de huesos fractura-
dos, y los mds afectados son fémur, tibia, humero, ctbito y
radio; produciéndose un reemplazo por tejido fibroso y for-
macién de lesiones quisticas e hiperostéticas en huesos fa-
ciales y del crdneo.>

En pacientes femeninos frecuentemente se puede de-
sarrollar pubertad precoz entre las edades de 8 y 11 afios, y
consiste en crecimiento de senos y aparicién de vello pubi-
co;' algunos pueden tener menarquia temprana. En varo-
nes es menos frecuente y la edad afectada es de 9 a 12 afios
y consiste en aparicién de vello pubico y agrandamiento
testicular.!

Estos pacientes pueden cursar con complicaciones
como episodios repetitivos de huesos fracturados, deforma-
ciones 6seas, ceguera, sordera, tumores, pubertad precoz y
osteitis fibroquistica. En raras ocasiones se puede presentar
en forma de gigantismo.

No hay un tratamiento especifico para el sindrome de
McCune-Albright; sin embargo, las drogas que inhiben la
produccién de estrégeno, como la testolactona, han tenido
éxito La longevidad es relativamente normal.
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