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Objetivo: describir las manifestaciones clinicas y radiologicas de los pacientes con
diagnostico de displasia fibrosa craneofacial en el Servicio de Rinologia y Base de
Craneo de la Clinica José A. Rivas, entre enero del 2009 y enero del 2012.

Diseiio: estudio tipo serie de casos con analisis prospectivo

Meétodos: se incluyeron diez pacientes entre los ocho y 36 afios con diagndstico de
displasia fibrosa crancofacial, en los que se tuvieron en cuenta variables demograficas,
manifestaciones clinicas, presentacion tomografica, y se reviso el tipo de tratamiento
realizado, al igual que la recidiva de la enfermedad.

Resultados: se encontrd que la manifestacion preponderante ocurria en el sexo
masculino (60%), con una media de 17 afos, y la condicion clinica comtn fue la
asimetria facial (ocho pacientes). Ademas, el seno etmoidal fue el que evidencio
mayor compromiso (60% de los casos); dos pacientes registraron lesion de la base
del craneo, uno de ellos reportd ceguera y compromiso del nervio optico. En la
tomografia, el tipo 2, con compromiso de mas de dos senos paranasales, fue el que
se hallé con mas frecuencia, y la variedad mixta, con respecto al tipo de lesion, tuvo
mayor porcentaje que la de vidrio esmerilado, la homogénea y la quistica. A1 90% de
los pacientes se les sometio a tratamiento quirGirgico ciento por ciento endoscopico,
y se detectd un 20% de recidivas.
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Conclusiones: existen pocos estudios en Colombia acerca de la displasia fibrosa
craneofacial. Por tal razon, presentamos estadisticas propias acerca de la patologia
en estudio, proponiendo una nueva clasificacion tomografica, como base para futuras
investigaciones.

Key words:
Fibrous dysplasia, Skull, Computed
Tomography.

ABSTRACT

Objective: To describe the clinical and radiological diagnosis of patients with
craniofacial fibrous dysplasia in the Service of Rhinology and Skull Base Clinic
José A. Rivas, between January 2009 and January 2012.

Design: case series with prospective analysis.

Methods: Ten patients between eight and 36 years diagnosed with craniofacial fibrous
dysplasia, which took into account demographic, clinical, tomographic presentation,
and revised the type of treatment, as well as recurrence of disease.

Results: We found that the predominant manifestation occurred in males (60%), with
a mean of 17 years, and the common clinical condition was facial asymmetry (eight
patients). In addition, the ethmoid sinus was evident that greater commitment (60%
of cases), two patients reported injury skull base, one of them reported blindness and
optic nerve involvement. On CT, type 2, with involvement of more than two sinuses,
was the one most frequently found, and the mixed variety, with respect to the type of
injury, had the highest percentage of frosted glass, the homogeneous the cystic. 90%
of patients underwent surgical treatment hundred percent endoscopic and detected
20% of recurrences.

Conclusions: There are few studies in Colombia about craniofacial fibrous dysplasia.
For this reason, we present statistics about the pathology own study, proposing a new
tomographic classification as a basis for future research.

Introduccion

monostodtica, aun si se afectan varios huesos faciales (1), y
puede comprometer al paciente con una deformidad facial

La displasia fibrosa fue descrita por primera vez por Von

Recklinghausen en 1891, aunque Lichtenstein, en 1938, acuiié

el término (1) para describir una alteracion caracterizada

por el desarrollo 6seo, con énfasis en la diferenciacion y

maduracion osteoblastica (2), que mostraba una proliferacion

anormal de tejido fibroso intercalado con tejido 6seo normal

o inmaduro, con una diferenciacion pobre de osteoblastos

mutados (3). Es una condicion patoldgica que se caracteriza

por reemplazar el tejido 6seo por tejido conjuntivo amorfo,
lo que resulta en deformidad 6sea. Es mas frecuente en nifios

y adolescentes, pero también se ha visto en adultos. Esta

enfermedad se puede presentar en tres subtipos:

1. Monostético: compromiso de un solo hueso.

2. Poliostdtico: compromiso de multiples huesos.

3. Sindrome de McCune Albright (MAS): enfermedad
poliostotica acompafiada de anormalidades endocrinas,
como pubertad precoz, maduracion esquelética prematura
o hipertiroidismo.

Otravariedad descrita es el sindrome de Jaffe-Lichtenstein
(JLS), caracterizado por una displasia fibrosa poliostotica y
manchas de color café con leche en la piel (4, 6). La displasia
fibrosa limitada a la region craneofacial se considera como

importante.

La displasia fibrosa ocurre entre el 3% y el 10% de todos
los tumores 6seos, sin predileccion de género, aunque se han
reportado casos donde la afeccion es mayor en las mujeres,
especialmente con compromiso mandibular y en boca (5,
3, 6). La forma monostdtica tiene mayor prevalencia pues
se encuentra en el 70% de los casos, el 20% de los cuales
revelan compromiso de la region frontoorbitaria, y un rango
de edad entre los 20-30 afios, mientras que el tipo poliostotico
solo se presenta en el 30% de los casos, y de estos, el 72%
manifiestan compromiso de craneo (1, 3, 4); ocurre en mayor
proporcion en menores de diez afios, y por esta causa las
lesiones progresan al mismo ritmo que el crecimiento del
infante y se estabilizan antes de la pubertad (4).

No se ha precisado la causa exacta ni la naturaleza
fundamental de la displasia fibrosa; se considera como una
condicion de origen genético no hereditaria, causada por la
mutacion en el gen GNASI, en el cual hay una sustitucion del
residuo de arginina por histidina o cisteina, en el cromosoma
20, el cual codifica la subunidad alpha encargada de la
estimulacion del receptor de la proteina G (6, 8, 9).

Las células del estroma que han sido mutadas
expresan altos niveles de interleuquina 6, que estimula la
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osteoclastogénesis y cAMP, los cuales contribuyen a la
resorcion osea, al igual que disminuyen la mineralizacion
(6).

La displasia fibrosa facial propuesta por Mangion y
colaboradores obedece a una alteracion genética diferente
a las demas variedades, ya que es autosémica dominante,
asociada a mutaciones del gen M1M118400 (4), por lo
cual compromete células mesenquimales y del linaje
osteoblastico; estas células no han sido diferenciadas por
completo, y son capaces de producir matriz extracelular y
tejido dseo, aunque este ltimo es anormal en organizaciéon y
composicion (6).

Otra etiologia que se ha estudiado en la displasia
fibrosa es la alteracion enzimatica del hueso, la cual lleva
a un metabolismo alterado del calcio y el fosforo, y como
resultado se observa una hiperplasia de los osteoblastos (2).

Signos y sintomas

Los sintomas corresponden al hueso afectado y las estructuras
que compromete, y entre los mas prevalecientes estan:
dolor 6seo, fracturas patologicas, deformidad de huesos,
discapacidad fisica, alteraciones nerviosas y vasculares
secundarias a compresion (6, 4, 7).

En muchas ocasiones los pacientes no refieren ningiin
sintoma, y solo presentan compromiso cosmético, como:
asimetria facial o craneal, desplazamiento de los dientes,
hipoacusia, disminucion de la agudeza visual, vértigo,
tinnitus pulsatil, cefalea, que es un sintoma de inicio
cuando la displasia fibrosa se localiza en los huesos frontal,
etmoidal o esfenoidal (4), sudoracion facial, parestesias,
obstruccion nasal cuando la localizacion es en el etmoides
(4), o sinusitis (6, 2, 5).

Los pacientes con displasia fibrosa poliostotica pueden
presentar hipofosfatemia, hiperfosfaturia y osteomalacia (6).
Hay que resaltar que cuando la displasia fibrosa facial afecta
el hueso temporal, el sintoma principal es la pérdida auditiva,
reportada en el 80% de los casos, la cual tiene una prevalencia
del 79% de hipoacusia conductiva. Este sintoma se presenta
por la oclusion de la trompa de Eustaquio, del conducto
auditivo externo o por la erosion de la cadena osicular,
mientras que del 14% al 17% de los casos presentan una
hipoacusia neurosensorial secundaria a fistulas laberinticas
por colesteatoma (2).

Radiologia

Los rayos X convencionales son poco especificos. Las
caracteristicas de las lesiones que aparecen en las radiologias
dependen de la cantidad de matriz extracelular encontrada y
del estadio de la enfermedad.

La tomografia es esencial para medir la extension y
compromiso anatomico de la enfermedad, en especial
cuando hay compromiso del nervio Optico, o lesiones
vasculares adyacentes, y constituye el examen de eleccion
para el diagndstico diferencial de la displasia fibrosa.

Radiologicamente se han descrito tres variedades:

1. Pagetoide o vidrio esmerilado. 45% consisten en areas
fibrosas radiolucidas y densas, con patrén trabecular mas
denso que el hueso normal.

2. Esclerdtica u homogénea densa. 27% comprometen
preferencialmente los huesos faciales y la base del
craneo.

3. Quistica o radiolucida. 27% tienen radiolucidez en el
centro y estan rodeadas de una cobertura densa 6sea (7).

La TAC helicoidal con reconstrucciones 3D da una
imagen mas especifica y determina la vascularidad del tejido
(10). Es especialmente importante en la patologia del nervio
optico, ademas de que da una vision contralateral, que por lo
general es normal, y asi se obtienen mejores oportunidades
de lograr una simetria posquirtirgica (12). Existen lesiones en
vidrio esmerilado, de patron homogéneo y variedad quistica.
La resonancia magnética nuclear puede ser un complemento
al diagndstico; sin embargo, no se considera necesaria en
todos los casos. Por medio de ella se aprecia disminucion de
la sefial homogénea y bordes bien definidos en T1 y aumento
de la intensidad importante en T2, pero hay muchos falsos
positivos; también mejora el diagndstico cuando T1 y T2
estan disminuidas, a pesar del medio de contraste. Cuando
este se inyecta se ve una captacion de moderada a significativa
central con componente en anillo. La cantidad de captacion
en T2 dependera de la porcion de hueso trabecular y coldgeno
que tenga la lesion. Cuando se aprecia hiperintenso, habra
menos trabéculas y menor celularidad (11).

El estado de arte actual no es claro en el tratamiento de
la displasia fibrosa; sin embargo, la remocién quirtrgica es
la mas aceptada, y hay una indicacion clara en pacientes con
compromiso de estructuras nerviosas y vasculares, como en
el caso de la compresion del nervio dptico, también segun la
severidad de los sintomas y la deformidad facial.

Existen muy pocos estudios en Colombia, y en general
a nivel mundial, acerca de la displasia fibrosa craneofacial.
Se necesitan mas investigaciones, que provean evidencia de
este tipo de patologia, ya que es una enfermedad de poca
ocurrencia en nuestro pais. Por esto realizamos un estudio
descriptivo, con el fin de caracterizar las manifestaciones
clinicas y tomograficas de pacientes con displasia fibrosa
craneofacial en la Clinica José A. Rivas.

Disefo

Estudio tipo serie de casos con analisis prospectivo, en diez
pacientes diagnosticados con displasia fibrosa craneofacial,
del Servicio de Rinologia y Base de Craneo de la Clinica

José A. Rivas, con rango de edades entre ocho y 36 afios, en
el periodo enero del 2009-enero del 2012.

Métodos

Se incluyeron diez pacientes, seis hombres y cuatro mujeres,
y se tomd un instrumento de trabajo con las variables en



232 Luz Nelly Tobar Bonilla, Ricardo Carrau, et al.,

Presentacién clinica y tomogréfica de pacientes con displasia fibrosa craneofacial...

estudio: edad, sexo, donde 1 = femenino, y 2 = masculino;
signos y sintomas como: asimetria facial, masa, epifora,
cefalea, vision borrosa, anormalidades en la posicion de los
ojos, disminucion de la agudeza visual, diplopia, ceguera,
sinusitis, epistaxis, hipoacusia, dolor facial; hallazgos
radiolégicos: con base en tomografias computarizadas se
describen tres tipos de variables: primera, el compromiso
anatébmico, como: tipo 1: compromiso de nariz y/o un
seno paranasal, tipo 2: compromiso de mas de dos senos
paranasales, tipo 3: compromiso de otros huesos por fuera
de la nariz y senos paranasales dentro del area craneofacial
(frontal, temporal, mandibula, arco -cigomatico), tipo
4: compromiso de senos paranasales y orbita o fosa
pterigomaxilar, y tipo 5: invasion a la base del craneo y/o
lesion de pares craneales o estructuras vasculares; segunda,
la presentacion tomografica de las lesiones, es decir: tipo
1: lesion en vidrio esmerilado, tipo 2: patrén de densidad
homogénea, tipo 3: variedad quistica, y tipo 4: mixto, es decir,
combinacion de las anteriores, y tercera, compromiso de los
senos paranasales: frontal, maxilar, etmoidal y esfenoidal.
En cuanto al manejo, se valoraron los porcentajes de recidiva
y de tratamiento quirargico y no quirargico.

Analisis estadisticos

Se realizaron con el programa SPSS version 17.0 (SPSS Inc.,
Chicago, IL).

Analisis univariado: a las variables cuantitativas se
les realizé prueba de normalidad por test de Kolmogorov-
Smirnov, y segun el resultado se determinaron los estadisticos
descriptivos, como promedios y desviacion estandar para las
variables cuantitativas de distribucion normal, y las variables
con distribucion no normal se reportaron como medianas.
Las variables cualitativas se designaron como frecuencias o
proporciones.

Resultados

Variables demograficas: se encontraron edades minima y
maxima de ocho y 36 afios, respectivamente, con una media
de 17. En cuanto al género, el 40% fueron mujeres y el 60%
hombres (grafica 1).

Sexo

H femenino

H masculino

Grafica 1. Se observa predominio del género masculino (60%)
sobre el femenino (40%).

Manifestaciones clinicas

Las manifestaciones fueron tipicas de la patologia: ocho
pacientes presentaron asimetria facial, seis efecto de
masa, uno epifora, cuatro cefalea, dos vision borrosa, uno
disminucién de la agudeza visual, dos anormalidades en
la posicion de los ojos, uno ceguera, uno diplopia, cuatro
sinusitis, dos epistaxis (tabla 1, figura 1).

Tabla 1. Manifestaciones clinicas de los pacientes con

displasia fibrosa craneofacial

Manifestaciones clinicas No. pacientes: 10

Asimetria facial 8
Masa 6
Epifora 1
Cefalea 4
Vision borrosa 2
Anormalidad en la posicion de los ojos 2

-

Disminucion de la agudeza visual

Diplopia 1
Sinusitis 4
Epistaxis 2
Ceguera 1

Figura 1. Angiografia ocular que muestra neuropatia optica isquémica
anterior izquierda, con excavacion de 0,4 y palidez del disco.

Compromiso radiolégico (se evaluaron tomografias

computarizadas)

a. Segun compromiso anatémico: proponemos una nueva
clasificacion, con los siguientes resultados:
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Tipo 1. Compromiso de nariz y/o un seno paranasal: un
paciente.

Tipo 2. Compromiso de mas de dos senos paranasales:
tres pacientes.

Tipo 3. Compromiso de otros huesos por fuera de la nariz
y senos paranasales dentro del area craneofacial (frontal,
temporal, mandibula, arco cigomatico): dos pacientes.
Tipo 4. Compromiso de senos paranasales y orbita o fosa
pterigomaxilar: dos pacientes.

Tipo 5. Invasién a la base de craneo y/o lesion de pares
craneales o estructuras vasculares: dos pacientes (tabla 2
y figuras 2, 3,4, 5y 6).

Tabla 2. Clasificacion tomografica de la displasia fibrosa,
propuesta por los autores, donde tipo 1: compromiso de
nariz y/o un seno paranasal; tipo 2: compromiso de mas de
dos senos paranasales; tipo 3: compromiso de otros huesos

por fuera de la nariz y senos paranasales dentro del area
craneofacial (frontal, temporal, mandibula, arco cigomatico);
tipo 4: compromiso de senos paranasales y orbita o fosa

pterigomaxilar; tipo 5: invasion de la base del craneo y/o Figura 3a. Tipo 3: compromiso de otros huesos fuera de los
lesion de pares craneales o estructuras vasculares senos paranasales. Notese la lesion de la calota a nivel frontal y
. . temporoparietal.
Tipo de Frecuencia . . .
Porcentaje | Porcentaje | Porcentaje
compro- No. de o s
. . (%) valido acumulado
miso pacientes
1 1 10,0 10,0 10,0
2 3 30,0 30,0 40,0
3 2 20,0 20,0 60,0
4 2 20,0 20,0 80,0
5 2 20,0 20,0 100,0
Total 10 100,0 100,0

L5C0NA0=1

Figura 3b. Compromiso frontoparietal.

Figura 2. Tipo 2: tomografico con compromiso de dos senos
paranasales: en este caso, etmoides y maxilar. Figura 4. Tipo 4: compromiso de la fosa pterigomaxilar.
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b. Tipo de lesiones encontradas en la tomografia
Tipol: lesion en vidrio esmerilado, un paciente; tipo
2: patrén de densidad homogénea, un paciente; tipo 3:
variedad quistica, un paciente, y tipo 4: mixto, es decir,
combinacion de las anteriores, siete pacientes (tabla 3 y
figura 7).

Figura 5a. Reconstruccion sagital, en la que se evidencian
imagenes con aspecto de vidrio esmerilado en cornete medio e
inferior, senos etmoidal, esfenoidal y compromiso de clivus y base
de craneo.

Figura 7. La tomografia revela lesion en vidrio esmerilado.

Tabla 3. Presentacion tomografica de las lesiones

Tipos de lesiones encontradas mediante tomografia. Tipo
1: lesion en vidrio esmerilado; tipo 2: patron de densidad
homogénea; tipo 3: variedad quistica, y tipo 4: mixto, es
decir, combinacién de las anteriores

Tipo de Frecuencia Porcentaje | Porcentaje | Porcentaje
. No. de 1
lesiones . (%) valido acumulado
pacientes
Tipo 1 1 10,0 10,0 10,0
Figura 5b. Compromiso de la base del craneo. Notese la extension -
de la lesidn y la relacion con las arterias carétidas internas. Tipo 2 1 10,0 10,0 20,0
Tipo 3 1 10,0 10,0 30,0
Tipo 4 7 70,0 70,0 100,0
Total 10 100,0 100,0

Senos paranasales comprometidos

Frontal, dos pacientes; etmoidal, seis pacientes; maxilar, tres
pacientes; esfenoides, dos pacientes (grafica 2).

M frontal
B etmoides
B maxilar

B zsfenoides

' \ 4
,k‘\-;, w’ ).
; ol
] )
Figura 6. Tipo 5: compromiso de la base del craneo y del nervio
optico. Grafica 2. Compromiso de los senos paranasales.
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Tratamiento y recidivas

El estudio reveld que al 90% de los pacientes se les realizd
tratamiento quirtrgico endoscopico trasnasal, de los cuales
dos recidivaron y se realizd reintervencion quirtirgica sin
lesiones recurrentes, y uno tuvo manejo expectante. Los
dos pacientes que tuvieron recidivas estaban en el rango de
edades mas jovenes. En uno de ellos se hizo descompresion
del nervio optico (grafica 3).

M quirdrgico

M no quirurgico

Grafica 3. Tratamiento.

Discusion

La displasia fibrosa es una enfermedad de etiologia
desconocida, en la cual los huesos que mas se afectan cuando
hay compromiso del craneo son: esfenoides (43%), etmoides
(71%), temporal (24%), frontal (33%), segun lo conceptuado
por Lawrence et al. (2) y Delfino et al. (5). En nuestro estudio
se encontr6 un porcentaje similar. En cuanto al compromiso
de senos paranasales, la mayor incidencia se hall6 en el seno
etmoidal y un 20% en la base del craneo y lesion del nervio
optico. Mingjun Cai et al. (13) reportan hallazgos tomograficos
con porcentajes elevados de presentacion de imagenes en
vidrio esmerilado. En nuestro estudio, el porcentaje mas
significativo fue con lesiones mixtas y un bajo porcentaje solo
en vidrio esmerilado, y el promedio de edad fue de 17 afios,
similar al resto de investigaciones reportadas hasta la fecha.
En contraste con estudios como el de Ya-Ting Wei (14), donde
el 61% eran pacientes de sexo femenino, en el nuestro solo
encontramos un 40%, y la mayoria eran de sexo masculino.
Con respecto a signos y sintomas, hallamos que la asimetria
facial fue la manifestacion clinica mas frecuentemente
encontrada, similar a estudios como el de Lawrence et al. (2).
El tratamiento quirargico es la eleccion cuando los pacientes
son sintomaticos, y en caso de compromiso de estructuras
vasculares o nerviosas. Las edades jovenes son las que
reportan peor prondstico y mayor severidad de la enfermedad.

Conclusiones

La displasia fibrosa craneofacial es una etiologia de rara
presentacion, con predominio en pacientes jovenes, que
causa notorias deformidades faciales, y en algunas ocasiones
compromete la base de craneo y los pares craneales. La
tomografia computarizada es la herramienta mas valiosa
para el diagnostico y seguimiento de la enfermedad, por
ello proponemos una nueva clasificacion tomografica
con respecto al compromiso anatomico de las lesiones, y

presentamos datos de nuestro pais como base de nuevas
investigaciones y futuros hallazgos.
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