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RESUMEN. El sindrome de Mazabraud fue descrito
inicialmente en 1926 por Henschen, consiste en la asocia-
cion entre fibrodisplasia dsea y uno o mas mixomas intra-
musculares. ElI documento de estudio realizado por Ma-
zabraud y colaboradores en 1967 describi6 una asociacion
entre las dos patologias. Literatura posterior se refiri6 a
esta relacion con el epoénimo antes descrito. En este repor-
te, presentamos el caso de una mujer de 43 afios, con diag-
nostico conocido de fibrodisplasia 6sea y posterior desa-
rrollo de una masa en fosa antecubital derecha, la cual fue
confirmada histologicamente como mixoma intramuscular.
Después de la extraccion de la tumoracidn, se reviso la
literatura para encontrar una posible relacion entre mixo-
mas y displasia 0sea fibrosa, encontrando positiva la aso-
ciacion, denominada en los documentos revisados como
sindrome de Mazabraud.

Palabras clave: Fibrodisplasia, mixoma, musculo, trata-
miento, Mazabraud.

ABSTRACT. Mazabraud syndrome was first
described in 1926 by Henschen, consisting of the
association between bone fibrodysplasia and one or more
intramuscular myxomas. The study paper conducted
by Mazabraud et al. in 1967, described an association
between the two pathologies. Later literature referred to
this relationship with the eponym described above. In
this report, we present the case of a 43-year-old female
patient with a known diagnosis of bone fibrodysplasia
and subsequent development of a right antecubital
fossa mass, which was histologically confirmed as
intramuscular myxoma. After the removal of the tumor,
the literature was reviewed to find a possible relationship
between myxomas and fibrous bone dysplasia, finding
positive the association, referred to in the documents
reviewed as Mazabraud syndrome.

Keywords: Fibrodysplasia, myxoma, muscle, treatment,
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Introduccion

Las displasias 6seas son patologias congénitas que tie-
nen repercusiones en el desarrollo de tejido 6seo y car-
tilaginoso. Se han denominado también, por los efectos
que tienen en el tejido, osteocondrodisplasias.”** No son
patologias comunes, la incidencia reportada en seguimien-
tos a 15 afios de una serie de mas de 126,000 pacientes es
de 2.14 por cada 10,000 nacimientos.” La novena edicion
de la clasificacion de desordenes genéticos del sistema
esquelético® lista 436 variedades de estas patologias, dis-
tribuidas en 42 grupos. Los grupos consisten en la altera-
cion genética o fenotipica que presenta cada uno de los
sindromes. Se agrupa en este documento a la fibrodispla-
sia 6sea poliostotica junto con el sindrome de McCune-
Albright en el conglomerado 29 (grupo de crecimiento
desorganizado de componentes esqueléticos), citando una
mutacion del gen GNAS. Histoldgicamente, su principal
diagnostico diferencial es la displasia osteofibrosa, la cual
es frecuentemente confundida debido a la similitud en los
componentes de las lesiones. Se han descrito diferencias
estructurales de las lesiones que pueden distinguir histo-
I6gicamente entre las dos. El tratamiento de la misma es
individualizado, debido a que es guiado por los sintomas
del paciente y la extension de la enfermedad.®

El caso cobra relevancia por ser una patologia rara, con
menos de 100 reportes en la literatura desde su descripcion
original. En la revision de los autores, es el primer caso re-
portado en pacientes mexicanos.

Caso clinico

Mujer de 43 afios al momento del examen clinico. Fue
diagnosticada clinicamente con fibrodisplasia 6sea a los
14 afios debido a una fractura de radio proximal derecho.
Cambios 6seos compatibles con fibrodisplasia se encontra-
ron en el examen radiografico. La fractura fue tratada de
manera conservadora y consolido sin eventualidades. Inicia

Figura 1:

Resonancia magnética de codo,
cortes en plano sagital. A) En
las secuencias T1, B) STIR y
C) LAVA con contraste.
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su padecimiento actual meses previos a su ingreso. Present6
aumento de volumen no doloroso en antebrazo derecho, es-
pecificamente sobre fosa antecubital. Persiste durante meses
previos a valoracion con aumento de volumen. Al cuadro se
agrega dolor en fosa antecubital derecha y limitacion a los
arcos de movimiento del codo; acude a valoracion médica
donde se inicia abordaje diagnostico.

Se encuentra a la exploracidn fisica con discreto aumen-
to de volumen en regién de fosa antecubital derecha. Arco-
metria con limitacion a la pronosupinacion por dolor. Ex-
ploramos con debilidad para la extension del pulgar y con
discretas parestesias en la region dorsal del primer espacio
de la mano derecha; se valoraron los datos anteriores como
compresion del nervio radial. Se palpa en fosa antecubital
derecha masa redondeada, firme, no moévil, de aproximada-
mente 3 x 3 x 2 centimetros de dimensiones. Dolor discreto
a la palpacién profunda. Sensibilidad conservada en regio-
nes especificas de nervio cubital y mediano. Hipoestesia en
region de nervio radial. Fuerza 4/5 para extension de pulgar,
resto 5/5, llenado capilar dos segundos.

Imagen

Como parte del abordaje diagndstico, solicitamos tomo-
grafia computada simple y resonancia magnética nuclear
simple y contrastada. Por su relevancia, incluimos a con-
tinuacion las imagenes obtenidas por resonancia magnética
nuclear.

Se observa una lesion ovoidea, bien delimitada, localiza-
da en la region anterior del codo, entre el musculo braquio-
rradial y los tendones del braquialis y biceps, homogénea
con respecto a los musculos en T1, hiperintensa en STIR y
sin realce tras la administracion del medio de contraste (fle-
cha curveada) en relacion con mixoma. Asimismo, se obser-
va otra lesion en la region metafisiodiafisaria proximal del
radio, la cual es de localizacion central, zona de transicion
estrecha con bordes esclerosos, heterogénea de predominio
isointenso con respecto al musculo en T1, heterogénea pre-




Sindrome de Mazabraud

Figura 2:

Resonancia magnética de
codo. A) Secuencia STIR, B)
T2y C) Saturacion grasa.

dominantemente hiperintensa en STIR, con realce hetero-
géneo tras la administracion de medio de contraste (flecha)
compatible con displasia fibrosa (Figura 1).

En el plano sagital (flecha curveada) se identifica lesion
ovoidea, bien delimitada, localizada en los planos muscu-
lares de la regidn anterior del codo, homogénea hiperin-
tensa en STIR. Se observa otra lesion en la region metafi-
siodiafisaria proximal del radio, la cual es de localizacion
central, zona de transicion estrecha con bordes esclerosos,
de contenido heterogéneo y predominantemente hiperin-
tensa en STIR (). En el plano coronal, se observa la lesion
de tejidos blandos, la cual es predominantemente hiperin-
tensa con algunas hipointensidades irregulares centrales en
T2 (b) y que no presenta realce tras la administracion de
medio de contraste en la secuencia T1 con saturacion grasa
(c) (Figura 2).

Se decide tratamiento quirdrgico mediante reseccion de
tumor en antebrazo derecho. A la exploracidon quirdrgica en-
contramos una masa Unica, lisa, mévil, por debajo de masa
muscular flexopronadora, de 4 x 4 x 3 cm de dimensiones.

Durante la diseccion, se encontr6 adherida a la masa (fle-
cha sélida) el nervio radial y una de sus ramas (punta de
flecha). La masa se encontraba adherida firmemente, por lo
que fue dificil su separacion del mismo (Figura 3). Se logrd
disecar en su totalidad, respetando nervio radial y su rama
(flecha so6lida). Examinamos el lecho quirargico posterior a
la escision, no se encontrd pediculo o evidencia de invasion
local del tumor (Figura 4).

La muestra se rotula y se envia integra a su estudio histo-
patologico etiquetado como «masa de antebrazo derecho».
Se realizd cierre por planos, sin eventualidades. Inmediata-
mente después de la cirugia, paciente report6 mejoria en las
parestesias antes reportadas.

El reporte histopatol6gico mostré una masa uniforme, al
corte muestra superficie blanquecina transparente de aspec-
to mixoide y de consistencia gelatinosa (Figura 5). En mal-
tiples cortes tefiidos con hematoxilina-eosina se reconoce
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Figura 3:

Diseccion inicial del
antebrazo.
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neoplasia hipocelular, hipovascular, de aspecto homogéneo
con abundante matriz mixoide. No se registra actividad mi-
tosica ni necrosis tumoral. Se observa quistificacion focal
(Figura 6).

El inmunofenotipo positivo difuso para CD34 y negativo
para S100 y SOX10, resultados que apoyan mixoma intra-
muscular y descartan mixoma de vaina nerviosa. No se ob-
serva invasion linfovascular ni perineural.

Discusion

A la evaluacién inicial, no se sospechd que la masa en
el antebrazo fuera un mixoma. Dentro de las posibilida-
des diagnosticas se consider6 en primer lugar la aparicion
de un lipoma profundo. Lo anterior debido a la frecuencia
del mismo. Se integréd este diagnostico por las caracteris-
ticas de masa firme y profunda de crecimiento lento. No
concordaba con el diagnostico de lipoma por los sintomas
compresivos del nervio radial y por la localizacion atipica
del mismo.
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La sospecha diagndstica cambid después de la soli-
citud del primer estudio de imagen a la paciente: tomo-
grafia axial computarizada, la cual evidenciaba masa en
region antecubital y cambios dseos consistentes con dis-
plasia ésea. Solicitamos la resonancia magnética nuclear
simple y contrastada al evidenciar la masa de tejidos
blandos. Después de los resultados, nuestro diagndéstico
diferencial se redujo a masas sélidas de bordes redondea-
dos, sin realce al contraste en tejidos blandos, ocupando
el primer lugar el mixoma, especificamente mixoma in-
tramuscular.

No se sospechd malignidad en un inicio, al encontrarse
masa de bordes redondeados, sin invasion a tejidos adya-
centes, con poco realce al contraste. Como se discutirda mas
adelante, se considerd la posible, aunque remota, maligni-
dad de la lesion, ya que se ha asociado en menos de 1% de
los casos la fibrodisplasia dsea a osteosarcoma.’

Gracias a las tinciones especiales y el inmunofenotipo
realizado del Departamento de Patologia, se demostr6 que
el mixoma tenia diferenciacion miofibroblastica por la posi-
tividad para actina encontrada en la periferia del tumory la
negatividad de S-100, caracteristica inmunolégica de mixo-
mas del tipo muscular.®

Se discutieron las opciones diagnosticas con la paciente y
se decidid la escision de la lesién como procedimiento diag-
nostico y terapéutico. Al recibir los resultados de patologia,
se informd a la paciente la benignidad de la lesion y el exce-
lente prondstico de la misma y nos dimos a la tarea de buscar
una asociacion entre el mixoma y la fibrodisplasia dsea.

La asociacion entre fibrodisplasia 6sea y mixomas intra-
musculares es rara, pero bien descrita en la literatura desde el
afio de 1967.2 Los primeros reportes hablaban vagamente so-
bre su asociacién, mediante reportes de caso, pero no deno-
mino sindrome de Mazabraud hasta que el antes mencionado
publicara su serie de casos relacionando ambas patologias.

La fibrodisplasia 6sea es una patologia no hereditaria,
caracterizada por proliferacion intradsea de estroma fibroso,

Figura 4: Diseccion completa del especimen.
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Figura 5: Seccion de la masa extraida para analisis histopatoldgico.

Figura 6: Aspecto histologico de la masa obtenida.

dentro de la cual trabéculas o hueso inmaduro se identifican.
Esta proliferacion puede ser solitaria o multifocal. No existe
predominancia de raza, pero existe una discreta preferencia
hacia el sexo masculino, en proporcién 1.2 a 1. Usualmente
son asintomaticos, pero pueden llegar a presentar fracturas
y deformidades de los huesos craniofaciales en su forma
monostatica y efectos de hiperplasia endocrina en su forma
poliostética.’

El mixoma, tumor benigno de tejidos blandos, constituye
neoplasias formadas por células similares a fibroblastos en
el &mbito ultraestructural, con muy escasa vasculatura y casi
nula actividad mitdtica. Es casi exclusivo de la edad adulta
y tiene predileccién por el género femenino. Es importante
diferenciar el mixoma de neoplasias histolégicamente si-
milares como liposarcoma, mixofibrosarcoma, condrosar-
coma, leiomiosarcoma, rabdomiosacroma embrionario y
mixoma de vaina nerviosa.®



Sindrome de Mazabraud

En el sindrome de Mazabraud, la recurrencia de los
mixomas no ha sido reportada y se han encontrado en lo-
calizaciones atipicas, como lesiones intradseas. La cirugia
estd indicada cuando los tumores crean compresion sobre
estructuras neurovasculares o son sintomaticos por el efecto
de masa.'’ Se encuentra indicada la cirugia también como
un auxiliar para el diagndstico histopatoldgico.

Siendo la fibrodisplasia 6sea y los mixomas intramuscu-
lares dos entidades discretas, puede ocultarse el diagndstico
de Mazabraud. Se ha reportado que la presencia de displasia
Osea puede preceder a la aparicion de mixomas, por lo que
el diagndstico del sindrome ocurre generalmente al presen-
tarse el tumor.*?

Los hallazgos de imagen tipicos de la displasia fibrosa en
radiografia simple se observan usualmente centrados sobre
el canal medular, se describe su apariencia como en «vidrio
despulido» y pueden presentar deformidades, especialmente
en huesos largos de carga.’

En el entendimiento de los autores, se han reportado en
la literatura reciente menos de 100 casos de sindrome de
Mazabraud.**** Debido a la heterogeneidad de localizacion
de los mixomas, constituye un reto diagnéstico. Puede lle-
gar a considerarse el diagndstico en pacientes con aparicion
de mixomas musculares y hallazgos de imagen compatibles
con estroma fibroso intradseo.

Conclusiones

En la literatura mexicana, hay reportes publicados del
sindrome. Este reporte es originario de Espafia, tratandose
de una paciente del mismo pais con multiples mixomas en
gliteo medio y menor derecho, los cuales fueron tratados
mediante reseccion amplia.** Como se menciono al inicio de
este documento, el presente es el primer reporte de caso de
un paciente mexicano con sindrome de Mazabraud.
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