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El sindrome de McCune-Albright se caracteriza por la triada de manchas café con leche, displasia fibrosa 6sea y endocrinopatias hiperfuncionantes.
Presentamos una nifa de 9 anos con manchas café con leche irregulares en mejilla izquierda, cuello y regién frontal, asi como displasia fibrosa de los
huesos subyacentes del craneo. No se encontraron endocrinopatias ni pubertad precoz.

(G. Pitarch Bort, C. Laguna Argente, B. Martin Gonzalez, M?| Febrer Bosch, V. Alegre de Miquel. Sindrome de McCune-Albright. Med Cutan Iber Lat Am 2009;37(3):144-146)
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Summary

The McCune-Albright syndrome is characterized by a triad of café-au-lait macules, bone fibrous dysplasia and hyperfunctioning endocrinopathies.
A nine-year-old girl with irreqular café-au-lait macules on the left cheek, neck and frontal areas, as well as fibrous dysplasia of underlying bones of the

skull is reported. No endocrinopathies nor precocious puberty were found.

Key words: McCune-Albright syndrome, café-au-lait spots, fibrous dysplasia.

El sindrome de McCune-Albright (SMA) es un tratorno poco
frecuente constituido por la asociacién de manchas café con
leche (MCL), pubertad precoz (principalmente en nifias) y
displasia fibrosa mono o poliostdtica.

Caso clinico

Nifia de nueve afios de edad que acudid a nuestra consulta
para valoracion de maculas en hemicara izquierda, presen-
tes desde el nacimiento. Las dos manchas, de color par-
dusco homogéneo, tenfan unos bordes muy bien definidos
pero de trazado irregular. Una lesion se localizaba en el area
frontal izquierda, y la otra en la zona del maxilar inferior
extendiéndose lateralmente hasta el pabellon auricular e
inferiormente hasta la region cervical anterior (Figura 1). Se
realizé una exploracion minuciosa del tegumento pero no se
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localizaron otras lesiones a nivel mucocutaneo. Ninguno de
los familiares directos presentaba lesiones similares. En la
anamnesis se revel6 que la paciente habia sufrido el afio
anterior un episodio de sangrado vaginal durante pocos
dias, que no se estudid. Se solicité estudio por radiografia
convencional de huesos largos, que resultd normal, y de cra-
neo, que detectd una esclerosis del seno maxilar izquierdo.
En la tomografia axial computarizada se confirmdé que se tra-
taba de una displasia fibrosa 6sea maxilar izquierda con
afectacion de la pared interna del maxilar y del techo orbita-
rio, asi como del hueso hueso frontal izquierdo (Figura 2). La
exploracion fisica con evaluacion del desarrollo de caracte-
res sexuales fue normal para su edad. La paciente se encon-
traba en el centil 69 de altura y en el centil 97 de peso. Los
niveles de FSH, LH, estradiol, prolactina y hormonas tiroi-
deas se encontraban dentro de los valores normales. La


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm
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Figura 1. Manchas café con leche de gran tamafo y contorno
dentado en hemicara izquierda.

resonancia nuclear magnética de la hipdfisis no reveld ano-
malias.

Aungue no se evidenciaron signos de pubertad precoz
en ese momento y no se encontraron otras alteraciones
endocrinolégicas, la asociacion de manchas café con leche
de morfologia caracteristica y la displasia fibrosa 6sea indi-
caban que se trataba de un caso de SMA.

Comentario

La forma clasica del SMA esta constituido por la triada de
MCL, displasia fibrosa mono o poliostética y pubertad pre-
coz. Para el diagnéstico de un SMA so6lo son necesarias dos
de estas tres alteraciones[1]. EI SMA resulta de mutaciones
esporadicas somaéticas postcigéticas en el gen que codifica
la subunidad o de la proteina G, (GNAS1). Esta proteina
actta en la transduccion de sefiales mediante la unién a la
adenilil ciclasa productora de adenosin monofosfato ciclico
(AMPc). El aumento de niveles de AMPc en los melanocitos
afectados por esta mutacion induce un aumento de activi-
dad de la tirosinasa, que conlleva una sobreproduccion de
melanina. La activacion de esta mutacion en una edad tem-

Figura 2. Displasia fibrosa ¢sea en hueso maxilar izquierdo.

prana del desarrollo conlleva una distribucién méas extensa
del mosaicismo, de modo que se desarrolla la triada clasica.
Si la mutacién se adquiere en etapas tardias del desarrollo
su expresion es mas restringida y sélo se manifiesta como
lesiones aisladas[2].

Las MCL en el SMA, unicas o multiples, aparecen en dos
terceras partes de los casos. A diferencia de las MCL de la
neurofibromatosis, en el SMA se presentan en namero
escaso, con bordes dentados y mas grandes. Aparecen
sobre los defectos 6seos o en la misma mitad del cuerpo que
éstos, con una distribucién segmentaria que en ocasiones
sigue las lineas de Blaschkol[3]. Otras veces se presentan en
grandes bandas, en damero, en disposicion “filoide” o en
grandes placas rectangulares “en bandera”[4]. Histolégica-
mente hay una sobrecarga de melanina en la epidermis en
forma de grandes melanosomas ovales dispersos en los
queratinocitos, sobretodo en la capa basal, con un nimero
de melanocitos normal[5-6]. De forma excepcional puede
aparecer alopecia del cuero cabelludo como consecuencia
de la displasia fibrosa en la piel, con sustitucién de los folicu-
los pilosos por tejido fibroso[71.

Aunque la pubertad precoz es la endocrinopatia mas fre-
cuente, se han descrito muchos otros trastornos endocrino-
l6gicos, todos caracterizados por hiperfuncionamiento hor-
monal, tales como hiperplasia adrenal, hipertiroidismo,
hiperparatiroidismo, hiperprolactinemia o adenomas hipofi-
sarios secretores de hormona del crecimientol 1, 8].

La displasia fibrosa monostética o poliostética afecta
principalmente a las extremidades, produciendo dolor cré-
nico, deformidad, asimetria o fracturas esponténeas. En
caso de displasia de huesos faciales pueden aparecer mani-
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festaciones auditivas o visuales por compresion de los ner-
vios acUstico y 6ptico respectivamente[1, 91.

Las diferentes manifestaciones del SMA se desarrollan
segln la edad de los afectados: casitodos los individuos pre-
sentan lesiones cutaneas al nacimiento, que aumentan de
tamafo de acuerdo con el crecimiento corporal. La pubertad
precoz aparece a los cuatro afios de edad en la mitad de las
nifias, pero de forma atipica. Pueden alternar periodos de
rapida progresién con otros de regresion del desarrollo
puberal; el sangrado menstrual puede preceder al desarrollo
mamario. La displasia 6sea esta presente en la mitad de los
casos a los ocho afios de edad. En la mayoria de casos
aumentan el numero de huesos implicados y su grado de
afectacion[10].
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