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Caso clínico

Fibrodisplasia osifi cante progresiva. Reporte de un caso

Díaz-de la Torre J*

Centro de Rehabilitación Infantil Teletón Aguascalientes, México

RESUMEN. La fi brodisplasia osifi cante progre-
siva (FOP) se caracteriza por osifi cación heterotó-
pica progresiva del tejido conectivo. El caso que 
reportamos se trata de un paciente femenino de 
10 años de edad con las características clínicas y 
radiológicas de FOP. Al nacer presenta deformida-
des en los dedos de los pies, en la infancia presenta 
limitación en la rotación del cuello y a los cuatro 
años comenzó con aumento de volumen en región 
escapular derecha, le toman biopsia de la región, 
evolucionando con induración y calcifi cación del 
sitio quirúrgico. Actualmente presenta rigidez de 
la columna cervical y múltiples masas óseas sobre 
las escápulas, pliegue axilar izquierdo, región ver-
tebral y cresta ilíaca. Se realizó estudio molecular 
con secuencialización del gen ACVR1, encontran-
do la mutación p.Arg206His asociada al desarrollo 
de FOP, siendo la más frecuente mutación encon-
trada en esta patología. Los pocos conocimientos 
que tienen los médicos de esta enfermedad hacen 
que muchas veces no se diagnostique o se dé un 
manejo incorrecto. Se estima que aparece un caso 
por cada dos millones de nacimientos. El objetivo 
de este estudio es dar a conocer la existencia de un 
caso más, confi rmado por clínica, radiología y es-
tudio molecular.

Palabras calve: fibrodisplasia, inmovilidad, 
anormalidades, calcificación, columna, hombro, 
cadera.

ABSTRACT. Fibrodysplasia ossifi cans progres-
siva (FOP) is characterized by the progressive het-
erotopic ossifi cation of connective tissue. The case 
we report herein is a female, 10 year-old patient 
with the clinical and radiologic characteristics of 
FOP. Upon birth she had toe deformities; during 
childhood she had limitation of neck rotation, and 
at 4 years of age she had swelling of the right scap-
ular region and a biopsy was taken. She then had 
induration and calcification of the surgical site. 
She currently has cervical spine stiffness and mul-
tiple bone masses on the scapulas, the left axillary 
fold, the vertebral region and the iliac crest. Mo-
lecular studies were done with sequencing of the 
ACVR1 gene. Mutation p.Arg206His, a mutation 
associated with FOP, was found; it is the most fre-
quent mutation found in this condition. The little 
knowledge that physicians have about this condi-
tion lead to missed diagnoses or improper manage-
ment. Estimates show that there is one case per 2 
million live births. The purpose of this study is to 
publish one more case, confi rmed clinically, radio-
logically, and with molecular tests.
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Introducción

La fi brodisplasia osifi cante progresiva (FOP), también 
llamada «enfermedad del hombre de piedra»,1-6 es el más 
catastrófi co tipo de formación de hueso ectópico en los hu-
manos.7,8 La enfermedad se caracteriza por una osifi cación 
heterotópica espontánea y grotesca secundaria a traumatis-
mo mínimo llevando a la completa inmovilización del pa-
ciente.7,8

Guy Patin fue el primero en describir la FOP en 1692 
en un joven paciente que «se volvió madera». La inhe-
rencia autosómica dominante de la FOP fue descrita por 
primera vez por Simpson en un paciente de 7 años de 
edad con características clínicas de la FOP, cuyo padre 
presentaba la misma deformidad congénita en los dedos 
de las manos y de los pies, pero no otras características 
de la enfermedad.9

La FOP se transmite de forma autosómica dominante; Ei-
leen M. Shore y Frederick S. Kaplan, ambos científi cos del 
Departamento de Cirugía Ortopédica de la Universidad de 
Pensilvania, descubrieron el gen y la mutación que la causa. 
La mutación R206H en el gen ACVR1 induce la activación 
de la diferenciación de proteína morfogenética en el hueso.10

La mayoría de los casos de la FOP presentan al nacer 
anormalidades anatómicas en los primeros ortejos, éstas 
pueden ser hallux valgus bilateral, microdactilia con hipo-
plasia y/o sinostosis de las falanges.11

La osificación heterotópica comienza en promedio a 
los 5 años de vida, posterior a la aparición de brotes, los 
cuales pueden desarrollarse a consecuencia de trauma o 
sin una razón aparente.12 Estos fenómenos se caracterizan 
por presentar edemas localizados y dolorosos de gran ta-
maño que comprometen tejidos blandos como tendones, 
ligamentos, fascia y musculoesquelético. Las áreas de 
edema pueden remitir en forma espontánea; sin embargo, 
la mayoría de ellas progresa a formación de cartílago y 
finalmente hueso.13 Este proceso sigue un patrón regular 
de axial a apendicular y de craneal a caudal. Los sitios 
iniciales de osificación son los músculos de las regiones 
dorsales y cervicales, lo cual lleva en etapas tardías a una 
anquilosis de casi todas las articulaciones del esqueleto 
axial y apendicular con severas restricciones de los movi-
mientos y mucho dolor. Las complicaciones más frecuen-
tes son hipoacusia de conducción por fusión de los hue-
secillos del oído interno, escoliosis severa y enfermedad 
pulmonar restrictiva por compromiso de la caja torácica, 
siendo esta última la más grave y causante de mortali-
dad.14 El pronóstico de esta enfermedad es malo, ya que 
al no existir un tratamiento curativo la mayoría de los 
pacientes se encuentran confinados a una silla de ruedas 
entre la segunda y tercera década de vida.

Estudios histopatológicos reportan: infi ltración linfocí-
tica y degeneración de células musculares. Posteriormente, 
existe una gran proliferación vascular, tejido fi broprolifera-
tivo y fi nalmente, osifi cación endocondral con hueso lame-
lar y elementos de médula ósea.15

Diagnóstico

Es clínico y basado en 3 criterios:16

1) Malformación congénita de los primeros ortejos de los 
pies.

2) Osifi cación endocondral heterotópica progresiva.
3) Progresión de la enfermedad de acuerdo a un patrón ana-

tómico y temporal bien defi nido.

La biopsia está contraindicada ya que puede estimular la 
osifi cación, por lo que se recomienda una exhaustiva anam-
nesis y un completo examen físico, los cuales proporciona-
ran información sufi ciente para el diagnóstico.17

No existen alteraciones específi cas en el laboratorio; en 
algunas ocasiones se puede ver aumento de la velocidad de 
sedimentación globular (VHS) durante los brotes.

En el diagnóstico diferencial se incluyen otras enferme-
dades genéticas como heteroplastía ósea progresiva (HOP), 
osteodistrofi a hereditaria de Albright (OHA), osteoma cutis, 
espondilitis anquilosante, enfermedad de Still y síndrome de 
Klippel Fiel. Los brotes se deben diferenciar de los procesos 
infl amatorios de tumores óseos y de la fi bromatosis agresiva 
juvenil.18

Estudio de imágenes: Ofrecen información importante 
para el diagnóstico precoz y diferencial.

a) Radiología

En la radiografía simple y en la tomografía axial compu-
tarizada (TAC) se observan depósitos cálcicos y formacio-
nes óseas heterotópicas.19 En la TAC se puede identifi car, 
además, el edema de la fascia muscular previo al desarrollo 
de la osifi cación ectópica.16,20

b) Medicina nuclear

La osificación se puede identificar a través de centi-
grafía ya que la captación de los isótopos (99mTc MDP 
y Talio 201) está marcadamente aumentada en estos 
casos y han sido usadas como parámetros de actividad 
lesional. Estos exámenes junto con la TAC poseen ma-
yor sensibilidad para detectar etapas más tempranas de 
osificación que la radiografía simple.20 También se ha 
planteado que la TAC sería útil para seguimiento de las 
calcificaciones con agentes terapéuticos como los bifos-
fonatos u otros.20

La centigrafía también puede detectar lesiones metabó-
licamente activas. El Talio 201 no sirve para diferenciar la 
FOP de sarcoma osteogénico pues se acumulan de forma 
similar en ambas patologías.21

Tratamiento

En la actualidad se utiliza un enfoque multifactorial 
en el manejo de estos pacientes basado en la prevención 
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de lesiones de tejidos blandos y músculo, lo cual se logra 
evitando caídas, inyecciones por vía intramuscular, va-
cunas y apertura mandibular extrema en procedimientos 
dentales.

Existen diversos medicamentos utilizados como asinto-
máticos, pero hoy en día no hay tratamiento etiológico.

Pronóstico

La FOP no es únicamente una enfermedad extremada-
mente discapacitante, sino que también es una condición de 
considerable acortamiento en la esperanza de vida. Prome-
dio 40 años. La causa de muerte más común en los pacientes 
con FOP es falla cardiorrespiratoria por síndrome de insufi -
ciencia torácica.22

Los datos clínicos y radiográfi cos así como la evolución 
de nuestro paciente coinciden con lo reportado en artículos 
ya publicados a nivel mundial por lo que consideramos in-
teresante hacer un recordatorio general de dicha patología y 
reportarla.

Caso clínico

Femenino de 10 años de edad sin antecedentes heredofa-
miliares y patológicos de importancia. Etapas del desarrollo 
sicomotor normal con marcha independiente al año y 2 me-
ses. Al nacer presentó deformidades en los dedos de los pies 
(hallux valgus bilateral), desde la infancia presentó limita-
ción en la rotación del cuello y a los cuatro años comenzó 
con aumento de volumen en región escapular derecha. Le 
fue tomada biopsia de esta lesión, la cual evolucionó con 
induración y calcifi cación de las partes blandas del sitio qui-
rúrgico (sin reporte de patología).

Exploración física

A la exploración física se encuentra paciente femenino, 
de edad aparente a la cronológica, con marcha independien-
te, presenta poca movilidad de la columna cervical, con 
lateralización izquierda del cuello, movimientos limitados 

en ambos hombros, codos con flexión de 90°, extensión 
completa, muñecas con flexo extensión adecuada, múlti-
ples masas sobre zonas escapulares, pliegue axila izquierda 
(Figura 1), vértebras y región de crestas ilíacas (Figura 2). 
Miembros pélvicos con abducción de caderas de 35°, rodi-
llas neutra, pies con dorsifl exión adecuada y con presencia 
de primer ortejo ancho y corto con deformidad en hallux 
valgus en forma bilateral (Figura 3). Refl ejos y tonos mus-
culares normales.

Radiografías

Radiografías laterales de columna cervical y cráneo 
con ausencia de espacio entre C1-C2 y rectificación de 
columna. Pérdida de espacio entre las apófisis espinosas 
de C4-C5-C6.

Imagen hiperdensa en barra, sobre la parte posterior de 
las vértebras cervicales y con extensión hacia el occipucio 
(Figura 4).

Radiografía anteroposterior de tórax con disminución 
de los espacios intervertebrales de C7-T1-T2-T3 (Figura 5), 

Figura 1. Masas óseas sobre deltoides y pliegue axilar izquierdo.

Figura 2. Múltiples 
exostosis en región 
para vertebral, escapu-
lar y brazos y crestas 
ilíacas.
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disminución en espacios glenohumerales, opacidades 
en barra de acromion a húmero izquierdo (Figura 6), 
opacidades de la séptima. costilla derecha hacia región 
axilar, barras óseas de costillas flotantes a región ilíaca 
(Figura 6).

En miembros pélvicos con deformidad de cabeza femo-
ral derecha hacia trocánter menor, deformidad en región de 
cóndilos mediales en ambos fémures, deformidades entre 
región lateral de la tibia izquierda hacia la cabeza del pe-
roné.

Radiografía anteroposterior de ambos pies presentan des-
viación en valgo del primer dedo bilateral de predominio 
izquierdo, con primer ortejo corto y ancho con disminución 
del espacio interfalángico (Figura 7).

Figura 3. Primer ortejo ancho y corto con deformidad en hallux valgus en 
forma bilateral.

Figura 4. Imagen hi-
perdensa en barra, so-
bre la parte posterior de 
las vértebras cervicales 
y con extensión hacia 
el occipucio. Disminu-
ción en espacios inter-
vertebrales.

Figura 5. Osificacio-
nes de la séptima costi-
lla derecha hacia región 
axilar, barras óseas de 
costillas fl otantes a re-
gión ilíaca.

Figura 6. Osifi caciones en barra de acromion a húmero izquierdo.

Figura 7. Disminución en espacio interfalángico y tendencia a la fusión, 
falange en valgo.
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Estudio molecular

Se realizó estudio molecular con secuencialización del 
gen ACVR1, donde se encontró la mutación p.Arg206His.

Discusión

Presentamos un caso con las características clínicas y ra-
diográfi cas referidas en publicaciones hechas por otros au-
tores, así mismo confi rmamos nuestro diagnóstico mediante 
un estudio molecular que demuestra la mutación del gen 
p.Arg206His causante de la fi brodisplasia osifi cante progre-
siva ósea.

Conclusiones

Esperamos que dar a conocer un caso más contribuya a 
identifi car en una mejor forma las características clínicas de 
esta enfermedad, así como su evolución y pronóstico, de tal 
forma que desde pequeños se proteja de daños tisulares a 
los niños que la padecen; mientras mayor sea el número de 
casos reportados en la literatura mundial, conoceremos más 
de esta patología.
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