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RESUMEN

Introduccion: La displasia craneofacial es una afeccién benigna en la que el hueso es
reemplazado por tejido fibro-6seo estructuralmente defectuoso. Es causada por una
mutacion poscigotica activadora del gen que codifica la subunidad a de la proteina G
estimuladora. Los estudios imagenoldgicos sugieren el diagndstico, que debe
confirmarse a través del estudio anatomopatolégico. No se dispone en la actualidad de
un tratamiento medicamentoso especifico.

Objetivo: Presentar un caso clinico de fibrosa monostética craneofacial.

Caso clinico: Paciente de sexo femenino de 50 afos de edad que fue atendida en el
servicio de Neurocirugia, del Instituto de Neurologia y Neurocirugia en el mes de octubre
del 2022. En el ano 2019 comenzé a presentar inflamacion del parpado inferior derecho,
fue vista, en primera instancia, por un servicio de oftalmologia donde es tratada por

probable cuadro alérgico. Hace seis meses not6 aumento de volumen en globo ocular
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derecho mas disminucion de la agudeza visual ipsilateral. En el estudio de tomografia
simple de craneo se aprecié imagen hiperdensa que pudo estar en correlacion a una
lesion fibrosa. Se realizd el procedimiento quirdrgico y mediante el estudio
anatomopatolégico con tincién de hematoxicilina y eosina se observo trabéculas 6seas
incurvadas, desorganizadas con fondo de tejido fibroso.

Conclusiones: La displasia fibrosa monostaética craneofacial es una enfermedad rara, de
progresion lenta y baja incidencia, que requiere de un analisis diagndstico
multidisciplinario eficiente para su manejo. El diagndstico y el ajuste optimo del
tratamiento de manera precoz son importantes para obtener resultados quirurgicos y
clinicos favorables.

Palabras clave: displasia fibrosa; neurocirugia; monostotica; poliostética.

ABSTRACT

Introduction: Craniofacial dysplasia is a benign condition in which bone is replaced by
structurally defective fibro-osseous tissue. It is caused by a postzygotic activating
mutation of the gene encoding the a subunit of the stimulatory G protein. Imaging studies
suggest the diagnosis, which must be confirmed through pathology. There is currently no
specific drug treatment available.

Objective: To report a clinical case of craniofacial monostotic fibrosis.

Clinical case report: We report the case of a 50-year-old female patient who was treated
in the Neurosurgery service at the Neurology and Neurosurgery Institute in October 2022.
In 2019, she began to present inflammation of the lower right eyelid, she was first seen
by an ophthalmology service where she was treated for a probable allergic condition. Six
months ago she noted volume increase in her right eyeball plus a decrease in ipsilateral
visual acuity. In the simple skull tomography study, a hyperdense image was observed
that could be correlated to a fibrous lesion. The surgical procedure was performed and
the anatomopathological study with hematoxycillin and eosin staining revealed curved,
disorganized bone trabeculae with background of fibrous tissue. Conclusions:

Craniofacial monostotic fibrous dysplasia is a rare disease with slow progression and
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low incidence, which requires efficient multidisciplinary diagnostic analysis for its
management. Early diagnosis and optimal adjustment of treatment are important to
obtain favorable surgical and clinical results.

Keywords: fibrous dysplasia; neurosurgery; monostotic; polyostotic.

Recibido: 16/12/2022
Aceptado: 07/02/2023

Introduccion

La displasia fibrosa fue descrita por primera vez en 1891 por Von Recklinghausen.() En
esta enfermedad la estructura ésea es reemplazada por tejido osteofibrético con
osteogénesis inmadura que conduce a una desorganizacién del hueso.® Es una afeccion
benigna, de progresién lenta y de base genética con un patrén no hereditario. Es inducida
por una mutacién poscigética en el gen GNAS1 (codifica la subunidad a de la proteina G
estimuladora), localizado en el cromosoma 20q13 de la subunidad alfa de las proteinas
G, de las células madre embrionarias pluripotenciales, durante la embriogénesis. En
dependencia del grado de afectacion de los componentes esqueléticos esta entidad
puede presentarse con afecciéon de un solo hueso (displasia fibrosa monostética) o
multiples huesos (displasia fibrosa poliostética),34% esta Ultima puede estar asociada
con el sindrome de McCune-Albrigh.(©7)

Presenta una incidencia de 1:4000-1:10 000, por lo que se considera una enfermedad
rara. Tiene una ligera predileccion femenina y se presenta en las primeras tres décadas
de la vida. La forma que se observa con mads frecuencia es la monostética, que
representa del 70 %-85 % de los casos. Las localizaciones de la displasia fibrosa que se
afectan con mas frecuencia, y en orden de frecuencia, son las costillas, fémur, tibia,

maxilar, mandibula, calota craneal y humero.?® Cuando los huesos esfenoides,
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cigomatico, frontonasal y huesos de la base del craneo estan comprometidos, la
enfermedad se denomina displasia fibrosa craneofacial.(®19)

El diagndstico se efectia mediante la anamnesis y el examen clinico acompafado de
estudios de imagenologia (Rx simple, tomografia axial computarizada o resonancia
magnética). Imagenolégicamente, las lesiones de displasia fibrosa se caracterizan por
presentar un aspecto de vidrio deslustrado. Puede ser unilocular o multilocular vy,
generalmente, esta asociada con la expansion de la cortical ésea. La tomografia
computarizada resulta util tanto para el diagnéstico como para el seguimiento de las
lesiones dseas, ya que define mejor su extension, permite cuantificar el diametro del
canal éptico en casos de afectacion craneal y valorar la existencia de quistes 6seos
aneurismaticos y fisuras. Esta técnica imagenoldgica, ademas, es esencial en la
planificacion del tratamiento y en el procedimiento.("")

Las manifestaciones clinicas relacionadas con la afectacion 6sea suelen aparecer en la
infancia o adolescencia, en el 80 % de los casos se inicia antes de los 15 afios. Es comun
que cuanto menor sea la edad de inicio de los sintomas, mayor es la gravedad de la
enfermedad. El dolor suele ser uno de los sintomas mas frecuentes, puede asociarse a
fracturas, deformidades o quistes 6seos, y de forma muy infrecuente, al desarrollo de un
sarcoma 6seo.('? Las formas monostéticas pueden ser asintomaticas y detectarse de
forma casual. Las lesiones craneofaciales pueden acompafarse de manifestaciones
clinicas que se derivan del desplazamiento de estructuras vecinas debido al crecimiento
progresivo tumoral. Estas se caracterizan por la aparicion de una tumoracion, que puede
estar acompafada de una asimetria facial, quistes hemorragicos, hernias a través de
orificios craneales y, segun su localizacion, conducir a una pérdida de visién por
afectacion del nervio 6ptico, o a una pérdida auditiva.('®

En los estudios de laboratorio la fosfatasa alcalina, con frecuencia se encuentra elevada,
pero el calcio, fosforo y vitamina D estan dentro de rango no patoldgico. En cualquier
caso, el diagndstico se confirma con la biopsia.

El objetico del estudio fue presentar un caso clinico de fibrosa monostética craneofacial.
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Caso clinico

Paciente femenina de 50 afios de edad, de manualidad diestra, de color de la piel mestiza,
procedencia rural, con antecedentes de hipertension arterial e hipotiroidismo. Hace,
aproximadamente, tres afios inicié con inflamacién del parpado inferior derecho. Fue
evaluada, vista en primera instancia por un servicio de oftalmologia donde fue tratada
por probable cuadro alérgico. Seis meses antes de acudir al servicio de neurocirugia noto
aumento de volumen en globo ocular derecho mas disminucién de la agudeza visual
ipsilateral, acompafiado de cefalea occipital tipo pulsatil mantenida, con respuesta
parcial a la analgesia.

Al examen fisico se observo:

— Hiperemia leve en conjuntiva bulbar derecha y conjuntiva izquierda normal.
Medios refringentes transparentes y segmentos anteriores sin alteracion en
ambos ojos. En ojo derecho defecto pupilar aferente relativo (pupila de Marcus
Gunn), limitacion discreta de movimiento ocular de musculatura extrinseca de
recto externo e inferior, quemosis, lagoftalmos.

— Agudeza visual afectada en ojo derecho, mejor corregida en 90 VAR (resolucion
del angulo visual) y en ojo izquierdo 100 VAR.

— Test de Ishihara de visién de colores (21 ldaminas de 21) normal.

— Test de sensibilidad de contraste Pelli Robson afectada en ojo derecho a 3 metros
(1,50) y a 1 metro (1,20) y normal en ojo izquierdo a 3 metros (1,65) y a 1 metro
(1,65)

— Proptosis derecha con exoftalmometria en ojo derecho 23 mm y en izquierdo 18
mm.

— Fondo de ojo: en ojo derecho disco dptico de bordes elevados y borramiento de
todos los sectores, excepto temporal, macula y vasos normales, retina periférica
con buena coloracién. Ojo izquierdo sin alteraciones.

— Campimetria: disminucion profunda de la sensibilidad en campo nasal superior

del ojo derecho.
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Examen de neuroimagen y neuroftalmoldgico
Durante su ingreso se le realizé un estudio de tomografia computarizada de craneo
simple (fig. 1 y fig. 2), en el que se observé una imagen hiperdensa en la region

craneofacial derecha que ocupa la porcion orbitocigomatica con extension a los huesos

maxilar y etmoidal.

Fig. 1 - Tomografia computarizada de crdneo en ventana 6sea. A). Corte axial, la flecha blanca
indica la expansion medial de la lesion. B). Corte sagital, la flecha blanca sefiala la extensién de
la lesion hacia el piso de la 6rbita y seno maxilar. C). Corte coronal, la flecha blanca muestra

como la lesién involucra el piso y la porcién mas lateral del agujero y canal 6ptico.

Fig. 2 - Reconstruccion tridimensional de craneo en 3D. La flecha de color negro indica la lesién

tumoral craneofacial que ocupa la drbita con extensidn a region cigomatica y maxilar.
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La paciente fue valorada por el servicio de neuroftalmologia, donde se le realizé una
tomografia de coherencia optica. El estudio mostré resultados compatibles con una

compresién del nervio éptico derecho (fig. 3).
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Fig. 3 - Estudio tomogréfico de coherencia dptica. A). Estudio del ojo derecho. La flecha negra
indica una disminucién del grosor macular. B). Imagen del ojo derecho, que muestra el
complejo de células ganglionares (flecha negra) de la retina disminuido. C). Imagen del ojo
derecho que muestra la capa de fibras nerviosas de la retina peripapilar (flecha negra)

disminuida en el sector temporal.
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Proceder quirargico

Para la intervencion quirdrgica la paciente fue colocada en posicion de decubito supino
con cabeza fija en el cabezal de Mayfield lateralizada hacia la izquierda. Se realiz6 una
incisién frontotemporal derecha hasta el pabellon auricular, se profundizé por planos
hasta que el musculo temporal quedd expuesto; se procedié a desinsertar este hasta
quedar expuestos el arco cigomatico, hueso frontal y temporal derechos. Se realizé
craniectomia frontotemporal de forma triangular por medio de tres agujeros de trépano.
Una vez completada la craniectomia se visualizé la lesién tumoral pétrea de contextura
similar al hueso, fija, que comprometia al ala mayor del esfenoides y la porcién
posterolateral de la 6rbita. La lesidn se encontraba adherida a la duramadre. Una vez en
el lugar se procedio a trabajar la lesion extraduralmente con un instrumental tipo gubia 'y
kerrison, hasta visualizar el conducto del nervio 6ptico. Se procedié a resecar la cara
lateral del conducto, para lograr la liberacién del nervio. Una vez lograda la liberacion del
nervio 6ptico se continud el abordaje de la lesion de manera extracraneal a nivel de la
cara lateral de la 6rbita, se procedié a disminuir el grosor de la lesion en tres cm de
profundidad mediante instrumento de fresado de alta velocidad.

Se observo la musculatura ocular extrinseca y la grasa periorbitaria, que comprometian
estructuras neurovasculares importantes, por lo que no se realizé la reseccidon completa
de la lesion; se enviaron muestras para el andlisis anatomopatoldgico. El proceder
empleado permitio resecar, aproximadamente, el 80 % de la lesién. Una vez completada
la reseccion se procedio a realizar hemostasia de la zona, traccion dural y finalmente el

cierre, por planos, de la herida. No se presentaron complicaciones transoperatorias.

Evolucion y diagndstico patoldgico
La paciente tuvo una evolucién posoperatoria favorable. La cefalea occipital desaparecio
y se comprobdé una discreta recuperacion de la agudeza visual por examen clinico y
oftalmoldogico. No se presentaron complicaciones posoperatorias. El estudio
anatomopatolégico concluyd que la lesion resecada, mediante la intervencidn quirdrgica,

se correspondia con una displasia fibrosa (fig. 4).
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Fig. 4 - Bajo visién de microscopio en A). 10X, B). 20X y C). 40X con tincién de hematoxilina-
eosina. Las imagenes se corresponden con fragmentos de la lesidn extraida quirdrgicamente
donde las flechas negras indican las trabéculas dseas incurvadas, desorganizadas con fondo

de tejido fibroso, macréfagos espumosos, hemorragia y nédulos de cartilago hialino.

Cuarenta y ocho horas posteriores a la intervencidn quirdrgica se realizé una tomografia
computarizada simple de craneo. Las imagenes permitieron corroborar que se habia

realizado una reseccién subtotal de la lesién (fig. 5).

Fig. 5 - Imagenes de Tomografia computarizada de craneo simple posoperatoria de ventana
6sea. A). Corte axial, la flecha blanca indica la reseccién de la expansion medial de la lesién. B).
Corte sagital, la flecha blanca muestra la reseccion de la lesidn hacia el piso de la 6rbita y seno

maxilar y C). Corte coronal, la flecha blanca sefiala que el procedimiento quirdrgico liber6 el

espacio que ocup? la lesién en la base y porcion mas lateral del agujero y canal 6ptico.
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Discusion
La displasia fibrosa suele manifestarse durante las primeros tres décadas de vida('41%)
en aproximadamente el 60 % de los pacientes con displasia fibrosa poliostdtica
sintomatico, ocurre antes de los 10 afios.('" Sin embargo, el diagnodstico de esta
enfermedad en la edad adulta no es infrecuente.(') La distribucion por género de la
displasia fibrosa se ha informado de forma variable, pero es, aproximadamente,
igual.(16.17)
Los problemas oculares ocurren entre el 20 % y el 35 % de los pacientes con displasia
fibrosa craneofacial.('® La afectacion ocular de la displasia fibrosa puede manifestarse
clinicamente como parte de procesos primarios o secundarios. El compromiso 6seo
orbitario primario del frontal, esfenoides y regiones etmoidales pueden presentarse
comunmente con proptosis, distopia e hipertelorismo o0 menos comunmente con
diplopia, extraocular paralisis musculares, epifora, neuralgia del trigémino, dolor de
cabeza, periorbital y dolor retroorbitario, y pérdida visual. La progresion clinica de estas
manifestaciones suele ser gradual e insidiosa, lo que esta en correspondencia con que
la displasia fibrosa se comporta, frecuentemente, como una masa de crecimiento
lento.(19)
Las complicaciones oculares secundarias a la displasia fibrosa incluyen mucocele y
formacidon de quistes 6seos aneurismaticos, asi como una rara posibilidad de
transformacién maligna, que se ha informado, principalmente, como menos del 1 %, pero
que puede llegar a ser de hasta un 4 % en displasia fibrosa poliostéticos y sindrome de
McCune-Albright.(29)
El diagnéstico presuntivo de displasia fibrosa de primera instancia es dificil; porque
aborda todas las posibles enfermedades que podrian presentarse de forma similar. En
primer lugar, es necesario diferenciar dentro del grupo de enfermedades infrecuentes
aquellas con mayor incidencia y tomarlas en consideracion; asi como revisar las de curso
benigno y maligno, sin dejar fuera aquellas lesiones del hueso primarias o secundarias.

El diagndstico definitivo depende de la toma de la biopsia junto a los estudios
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anatomopatolégico, endocrinolégico, y la gammagrafia 6sea, para identificar otras
lesiones insospechadas.?")

Las opciones terapéuticas deben ser evaluadas en cada caso, después de valorar los
factores relacionados con el paciente, su enfermedad, la disponibilidad de
medicamentos y la tecnologia de avanzada. Se recomienda el procedimiento quirurgico,
en aquellos casos, en los que sea posible realizar la excéresis completa de la lesion para
evitar recidivas. Sin embargo, esta también estd indicada en pacientes con
manifestaciones clinicas deficitarias, asociadas al efecto compresivo de las lesiones o
cuando la lesion afecta la estética facial y la funcion, como en este caso.@) En
comparacién con la descompresién profilactica, la descompresion terapéutica del nervio
optico ha mostrado mejores resultados posoperatorios.('® En esta paciente la existencia
de disminucion profunda de la sensibilidad en el campo nasal superior del ojo derecho,
conjuntamente con los resultados de la tomografia de coherencia 6ptica compatibles
con una compresién del nervio 6ptico derecho, justificaron la utilizacion del proceder
quirurgico.

Los resultados visuales de la descompresion terapéutica del nervio 6ptico son, por lo
general, favorables. Amit y otros reportaron que 58 (67,4 %) de 86 pacientes con nervios
Opticos clinicamente dafiados, que se sometieron a descompresion quirdrgica,
mostraron una mejor funcién visual posoperatoria que antes de la cirugia.(??

La paciente que se reporta mostrd una evolucion posoperatoria favorable, con mejoria
significativa de la cefalea occipital y discreta recuperacion de la agudeza visual. Los
riesgos asociados con la descompresion del nervio 6ptico cominmente incluyen falta de
mejoria en visidon. También es posible observar deterioro visual y, con menor frecuencia,
ceguera posoperatoria.(3) Estas complicaciones pueden surgir por edema y lesion del
nervio 6ptico debido a vibracion y energia térmica transferida a través del hueso, nervio
hematoma de la vaina y oclusién de la arteria oftdlmica como consecuencia de
trombosis, hemorragia o espasmo vascular.

Se recomienda el seguimiento periddico para monitorear la recurrencia y la

transformacion maligna.
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Conclusiones
La displasia fibrosa monostética craneofacial es una enfermedad rara, de progresion
lenta y baja incidencia, que requiere de un analisis diagnostico multidisciplinario eficiente
para su manejo. El diagndstico y el ajuste 6ptimo del tratamiento de manera precoz son

importante para obtener resultados quirdrgicos y clinicos favorables.
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