Neurorradiologia

Caso clinico

Sindrome de McCune-Albrigth.
Evaluacion del Compromiso Craneofacial y de
Columna por Imagenes de Resonancia Magnética

Javier Garcés, Martin Munduteguy, Carlos Romero, Juan Mazzucco

Resumen

Se presenta a un paciente de sexo femenino de 27 afos
de edad con el cuadro clasico de Sindrome de Mc Cune-
Albright, caracterizado por: pubertad precoz, manchas
color café con leche, displasia fibrosa poliostética y
gigantismo. Se describen los hallazgos en Resonancia
Magnética de la region craneofacial y del raquis.
Palabras Clave: Displasia fibrosa. Mc Cune-Albright.
Resonancia Magnética

PRESENTACION DEL CASO

Reportamos el caso de un paciente, de sexo feme-
nino, de 27 afnos de edad, que consult6é por nucalgia.
Se le indic6 una Resonancia Magnética (RM) de
columna cervical y el examen revelé hiperostosis
basiesfenoidal y de la escama occipital (Fig. 1).

Como antecedentes relaté deformidad facial por
crecimiento dseo asimétrico, con predominio izquier-
do y pubertad precoz desde los 7 afios de edad, con
estadio Tanner III de crecimiento del vello pubico y
genitales aumentados de tamario.

Una radiografia de fémur derecho mostré la pre-
sencia de una lesién medular expansiva bien definida,
de 10 cm de espesor, de tipo vidrio esmerilado, distal
a una fractura patoldgica intertrocantérica consolida-
da. El diagnéstico final fue Sindrome de McCune-
Albright (SMA) y gigantismo. Fue sometida a cirugia
reconstructiva con excision de un édrea de displasia
fibrosa, que comprometia a los huesos maxilares, pte-
rigoideos, lacrimal y palatinos. En columna, se reali-
zaron laminectomias y cirugias correctivas de lesiones
que alteraban el canal raquideo desde las vértebras
cervicales hasta las lumbares.

Como tratamiento médico recibié bromocriptina.
Fue nuevamente intervenida a la edad de 14 afos. Se
le realiz6 una craneoplastia con rinoplastia y excisién
de una masa facial ésea recidivante, expansiva, que se
centraba en el etmoides y desplazaba el contenido de
la 6rbita izquierda.

Actualmente se observa a un adulto de 1.82 cm de
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McCune-Albright syndrome. Evaluation of craniofacial
and spinal alterations on MRI

We report on a 27-year-old female with the classical
McCune-Albright syndrome. This condition is character-
ized by precocious puberty, café-au-lait spots, polyostotic
fibrous dysplasia and gigantism. MR findings are described
in skull, face and spine.
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estatura y 81 kg de peso, con asimetria de la cabeza,
genitales externos aumentados, manos y pies grandes,
y multiples manchas café con leche (Fig. 2).

Como hallazgos serolégicos positivos se oberva-
ron altos niveles de hormona de crecimiento (10 ng/L
en ayunas; valor normal <5 ng/L) y prolactina (25
ng/L; valor normal <20 ng/L).

La evaluacién por RM de cerebro y huesos faciales
mostré una deformidad bilateral simétrica, con marca-
do engrosamiento de los huesos faciales, base de cra-
neo y calota, con hipointensidad en T1 y T2, y un
patrén de vidrio esmerilado que contenfa mdltiples
areas quisticas bien definidas. El espacio diploico del
hueso frontal estaba expandido hasta en 6 cm con efec-
to de compresién extrinseca sobre el cerebro. Habia un
extenso compromiso de los huesos esfenoides, etmoi-
des y petroso. La silla turca estaba elevada y rotada, con
agrandamiento moderado y homogéneo de la hipdfisis,
sin evidencia de adenoma focal (Figs. 3 y 4).

DESARROLLO

El SMA es una entidad de origen genético que aso-
cia: pubertad precoz, manchas color café con leche,
displasia fibrosa poliostética e hiperfuncién auténo-
ma de varios sistemas endocrinos .

En 1936, Donovan McCune describi6 el caso de una
nifia con displasia fibrosa poliostética, pigmentacién
cutanea bajo la forma de manchas café con leche, puber-
tad precoz e hipertiroidismo “?. Un afio mas tarde,
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Sindrome de McCune-Albright

¥ {
Fig. 1: corte sagital SE T2 de raquis cervical. Observe la hiperostosis
basiesfenoidal y de la escama occipital (flecha corta). Artificios por
material de fijacién a nivel de la transicion cérvico-dorsal en relacion
con antecedente quiriirgico (flecha larga).

Fig. 3: RM de cerebro corte sagital en T1. Se observa extensa deformi-
dad dsea con compromiso de esfenoides, frontoetmoidal y occipital (fle-
chas); sin lesion ocupante selar.

Fuller Albright reuni6 5 casos femeninos similares .

El SMA es una enfermedad poco frecuente, de ini-
cio infantil, que afecta a ambos sexos, aunque con
franco predominio femenino (relaciéon mujer/ varén
de10a1)®.

Actualmente se lo considera un modelo de muta-
cién sin sentido en el gen GNASI, que codifica a la
subunidad alfa de la proteina G (Gs). Esta mutacién
incrementa la actividad de la proteina Gsalfa en la for-
macién de AMPc y, asi, sobreestimula a los receptores

Fig. 2: miiltiples manchas color “café con leche™ en flancos y térax.

Fig. 4: RM axial en T1 (1.5T) de estructuras craneales: engrosamiento
del hueso temporal, frontal y occipital con compresion del parénquima
cerebral (flechas).

acoplados a un mecanismo dependiente de AMPc
(por ejemplo, de ACTH, TSH, FSH, LH) @. Esta muta-
cién somadtica ocurre tempranamente en el embrion,
forméndose un mosaico, con expresividad diferente
en tejidos y glandulas, y mostrando un cuadro clésico
heterogéneo .

Clinica y radiolégicamente hay compromiso de los
huesos de cara y craneo (particularmente frontal, esfe-
noides, maxilares y etmoides) con progresion de las
lesiones que conducen a deformidad craneofacial
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(leontiasis 0sea) y a eventual efecto compresivo sobre
pares craneales por estrechamiento de los foramenes
de la base del craneo. También puede producir com-
plicaciones neurolégicas, como ceguera y déficit en
los nervios craneales ©. Una extensa esclerosis predo-
mina en el craneo, afectando a la base y a las alas esfe-
noidales. Es caracteristico un desplazamiento de los
dientes con maloclusion, asi como una distorsion de
las cavidades nasales y sinusales.

El término "displasia fibrosa" fue acufiado por
Lichtenstein en 1938 para separar esta lesion de la
osteitis fibrosa quistica del hiperparatiroidismo ©. La
displasia fibrosa puede ser monostética (75%), polios-
totica (25%) o asociarse con el SMA (<1%) ©.

El patrén radiolégico de la displasia fibrosa puede
ser quistico (litico) (22%), mixto litico y blastico (40%)
o esclerético (blastico) (38%) ©'*™. El patrén mixto es
el mas comtn y demuestra dreas con una apariencia
frecuente en vidrio esmerilado, areas blasticas con
masas irregulares y tejido 6seo denso .

La escintigrafia 6sea detecta lesiones iniciales y
compromiso poliostético.

El 93% de las lesiones en vidrio esmerilado y el
80% de las lesiones de tipo quistico muestran intensa
actividad. Los patrones craneofaciales incluyen la
"mascara orbitaria" (signo del mondéculo o del binocu-
lar) . El patrén escintigrafico puede revertir a la nor-
malidad en 6 6 12 meses, luego del implante 6seo o de
osteotomia. En la tomografia computada son frecuen-
tes valores de atenuacién més elevados que en partes
blandas (70-110 unidades Hounsfield o mayores),
pero hay distintas densidades que reflejan la cantidad
variable de trabéculas 6seas.

En secuencias ponderada en T1 de la RM, las lesio-
nes son tipicamente de baja intensidad de sefial. En pon-
deracién T2, pueden presentar sefial baja, alta o mixta.
Después de la inyeccién de gadolinio puede constatarse
refuerzo del hueso afectado, tanto central (75%) como
periférico (25%). En nuestro caso, la resonancia magné-
tica con 1,5 Tesla no demostro lesién tumoral (hipofisia-
ria ni hipotalamica). Sin embargo, es importante desta-
car que, en un estudio de 17 casos de SMA asociados a
hipersecrecion de hormona de crecimiento, se demostré
tumor pituitario en menos de la mitad de los casos. En
casos atipicos o de raras formas masculinas, se utiliza la
biopsia testicular con analisis del gen Gsalfa, que revela
la mutacién en el 100% de los casos *». Nuestro caso fue
tratado con bromocriptina, con un control incompleto
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en los valores de hormona de crecimiento (GH).

En el SMA actualmente la indicacién terapéutica
para la pubertad precoz verdadera son los antagonis-
tas (agonista de accién prolongada) de hormona libe-
radora de gonadotrofinas y de testolactona en los
casos asociados con pseudopubertad precoz. Como el
SMA se origina en una mutacién somatica embriona-
ria, la tnica terapia especifica se encontraria poten-
cialmente a nivel genémico .
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