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Síndrome de McCune-Albright. Presentación de caso y revisión
McCune-Albright syndrome. Case report
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Resumen

Se trata de paciente masculino de 10 años de edad procedente de la ciudad capital de Guatemala, que consul-
ta por dolor abdominal de dos meses de evolución tipo cólico, atenuado con analgésicos simples. Presenta
desde el nacimiento en forma difusa manchas pigmentadas en remolinos.

Al examen físico se observa buen estado nutricional, sin aparentar enfermedad, con evidentes manchas disemina-
das de diferentes tamaños, color café 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 diagnóstico presuntivo de síndrome de Albright, del cual se han des-
crito muy pocos casos en la literatura médica. En nuestro país no se ha reportado ningún caso hasta la fecha.
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Abstract

Aten 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.
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Introducción
El síndrome de McCune-Albright es una rara genoderma-
tosis1 caracterizada por la tríada clásica: displasia fibrosa po-
liostótica, manchas café con leche y múltiples anormalida-
des endocrinas principalmente en mujeres.3, 6 Puede incluir
hipertiroidismo, acromegalia, adenomas pituitarios y quis-
tes ováricos que desarrollan precocidad sexual.2, 4, 6

No hay un tratamiento específico para este síndrome,
pero existen drogas, que inhiben la producción de hormonas,
que han tenido éxito, el pronóstico de vida es bueno.1, 3 El
propósito de este articulo es hacer una presentación del ca-
so y revisión blibiográfica del mismo.

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

Foto 1. Piel con manchas café con leche en región frontal.
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Antecedentes familiares: madre con múltiples lipomas
en diferentes partes del cuerpo. Al examen físico se encon-
tró con buen estado general y nutricional, signos vitales
normales, talla corta 134 cm (desproporción cefalo-pubis/
pubis-pie), brazada corta. Cabeza con perímetro en percen-
til 75% con evidente agrandamiento frontal y maxilar; pala-
dar ojival. Cardiopulmonar normal, abdomen con dolor a la 
palpación en ambos flancos que se extiende a puntos uretra-
les suprapúbicos, sin masas palpables. Genitales con escaso
vello púbico (taner 1), no hay agradamiento de testículos.
Extremidades superiores con acortamiento del brazo en re-
lación al antebrazo, braquidactilia en todos los dedos, tercer
dedo con clinodactilia en braquimetacarpiano del tercer de-
do. Pies pequeños con braquimetatarcino del tercer dedo;
piel con manchas café con leche en región frontal, mejillas,

tórax anterior y posterior (toracolumbar D4-L3), abdomen 
y muy escasas en miembros; todas las lesiones son lineales y
en forma espiralada con ubicación de origen central.

Estudios realizados: 
• Exámenes de laboratorio. Hematología: glóbulos blan-

cos: 9400; segmentados: 62%; linfocitos: 36.5%, hemo-
globina: 15.5 gr; plaquetas: 281,000.

• Química sanguínea. Glucosa, 87 mg/dl; nitrógeno 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; fósforo, 4.4 mg/dl.

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

• Urografía intravenosa: doble sistema calicitorio iz-
quierdo.

Discusión
El síndrome de McCune-Albright es una enfermedad rara
causada por la mutación de la subunidad alfa de la proteína
Gs y estimula la formación de AMPc.1, 2, 5 La mutación es so-
mática más que genómica, expresándose de diferentes for-
mas en los tejidos;6 dicha enfermedad no es hereditaria si-
no esporádica, caracterizada por displasia fibrosa
poliostótica, pigmentación cutánea y anomalías hormonales
que incluyen hipertiroidismo, adenomas, pituitarios, secre-
ción de hormona del crecimiento, adenoma adrenal y dis-
función ovárica que resulta en precocidad sexual en las ni-
ñas.2, 4, 5

Las lesiones en piel consisten en máculas pigmentadas
con bordes irregulares en cabeza, tórax y región lumbar.1, 2

La mutación de la subunidad alfa de la proteína Gs está de-
mostrada en los tejidos afectados de los pacientes con sín-
drome de McCune-Albright. La activación de la mutación
del gen Gs alfa afecta la hormona estimulante de la tiroides
(TSH) y ACTH.2, 4, 5, 6

El mecanismo de la pigmentación de la piel en el sín-
drome, por estudios realizados en biopsias, se debe al incre-
mento del número de dentritas y síntesis de melanina2

Clínicamente presentan lesiones en piel como máculas
hiperpigmentadas de color café con leche con limites irre-
gulares, localizadas en región frontal, cuello, hombros y 
regiones lumbares. Tienen distribución segmental frecuen-
temente siguiendo las líneas de Blaschko.7

Foto 2. Braquidactilia en todos los dedos.

Foto 3. Pies pequeños con braquimetatarsiano del tercer
dedo.
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Existe incremento en la incidencia de huesos fractura-
dos, y los más afectados son fémur, tibia, húmero, cúbito y
radio; produciéndose un reemplazo por tejido fibroso y for-
mación de lesiones quísticas e hiperostóticas en huesos fa-
ciales y del cráneo.3, 6

En pacientes femeninos frecuentemente se puede de-
sarrollar pubertad precoz entre las edades de 8 y 11 años, y
consiste en crecimiento de senos y aparición de vello púbi-
co;1 algunos pueden tener menarquia temprana. En varo-
nes es menos frecuente y la edad afectada es de 9 a 12 años
y consiste en aparición de vello púbico y agrandamiento
testicular.1

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

No hay un tratamiento específico para el síndrome de
McCune-Albright; sin embargo, las drogas que inhiben la
producción de estrógeno, como la testolactona, han tenido
éxito.3 La longevidad es relativamente normal.
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Foto 4. Manchas en mejillas.

Foto 5. Manchas en tórax posterior.
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