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FIBRODISPLASIA OSIFICANTE
PROGRESIVA. PRESENTACION DE
UN CASO

Fibrodysplasia Ossificans Progressive. A Case Report

Edward L. Gonzdlez’
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Resumen

Se presenta el caso de una nifia de 3 afios de edad llevada al Servicio de Imdgenes Diagnésticas
del Hospital de la Universidad del Norte (Barranquilla, Colombia) para una radiografia de térax. Los
hallazgos sugieren una formacion de hueso inusual con Hallux Valgus bilateral al examen fisico. Se
hace también una revision breve de la literatura de fibrodisplasia osificante progresiva (FOP).

Summary

3 year old female patient, who was admitted to Hospital de la Universidad Del Norte diagnostic imaging
service, for a chest radiography. Findings were highly suggestive of the formation of unusual bones,
with deformed big toes when undergoing physical examination. A brief review of the literature of

Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP) is also performed.

Caso clinico

Paciente femenina de 3 afios y 9 meses de edad, in-
gresa al servicio de consulta externa del Departamento
de Radiologia del Hospital de la Universidad del Norte
para que le tomen una radiografia de térax solicitada
por dolor, limitacion en los movimientos cervicales y
de la cintura escapular.

Antecedentes de importancia: retardo en el desarro-
llo psicomotor, dado por retardo en el sostén cefalico;
esquema de vacunacién completo para la edad. La ma-
dre refiere el inicio de los sintomas aproximadamente
un afio antes de la consulta, posteriores a una caida
desde la cama. Ha recibido multiples sesiones de terapia
fisica por espasmo muscular sin adecuada respuesta.

Al inicio de los sintomas se le realizé una biop-
sia del musculo biceps que evidencié una miopatia
inflamatoria con fenémeno de atrofia. La electromio-
grafia fue normal. Desde el inicio de los sintomas se
tomaron multiples radiografias de torax; la ultima de
ellas nueve meses antes, todas con reportes normales.
Las resonancias magnéticas (RM) de cuello y térax
y los examenes de laboratorio estaban dentro de los
parametros normales.

Al momento del examen fisico se evidencié una
incapacidad para la abduccién de ambos miembros
superiores, hiperlordosis lumbar rectificacion de la

columna cervical (figura 1), y hallux valgus bilateral (fi-
gura 2). En la region posterior del torax se encontraron
al menos tres masas de diferente tamafo, no moviles,
duras, adheridas a planos profundos (figura 3). No se
encontraron otros de importancia.

Descripcion de imdagenes
Radiografia de térax (figura 4)

Demostro inversion de la lordosis cervical, asociada
con fusion de elementos posteriores de las vértebras
C2, C3, C4; en la unién cervicotoracica se apreciaron
multiples calcificaciones heterotdpicas en las cinturas
escapulohumerales bilaterales e imagenes de calcifica-
ciones paravertebrales bilaterales.

Radiografia de pies comparativos
(figura 5)

Hallux valgus bilateral con fusion del niicleo de creci-
miento de la falange proximal del grueso artejo izquierdo.

Tomografia Computarizada (TC) de
térax (figura 6)

Imégenes hiperdensas de densidad célcica hacia la cin-
tura escapular, secundario a focos de calcificacion ectopica.
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Figura 3. En la region posterior del térax hay por
lo menos tres masas de diferente tamafio, que
corresponden a zonas de osificacion muscular.

Figura 1. Se evidencia una rectificacion de la
lordosis lumbar y la columna cervical.

Figura 4. Calcificaciones heterotdpicas de las cinturas escapulohumerales
y paravertebrales bilaterales.

Figura 2. Hallux valgus bilateral.
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Figura 5. Hallux valgus bilateral con fusion del nucleo de
crecimiento de Ia falange proximal del primer dedo.

Figura 6. TC de térax. Corte axial que muestra hiperdensidades
paravertebrales en musculos paraespinales posteriores que
corresponden a hueso ectdpico.

Figura 7. VR por TC. Se evidencian imdgenes de densidad cdlcica en Ia
cintura escapular y paravertebrales en relacion con el tejido 6seo ectépico.
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Figura 8. TC de tdrax. Hueso ectépico con disposicion acorde con las
fibras musculares de los musculos pectorales de predominio derecho.

Tomografia Computarizada (TC) de térax
(figuras 7 y 8)

Caracteristicas de fibrodisplasia osificante progresiva. Formacion
de hueso heterotopico extensa, tipica de FOP, vista por tomografia com-
putarizada con reconstruccion tridimensional. Existe un compromiso
muscular cuya disposicion es acorde con las fibras musculares de los
musculos pectorales de predominio derecho.

Discusion

La FOP presenta una prevalencia de 1 por cada 2°000.000 de habitantes
(1) y no tiene preferencia étnica o racial. Descrita por Guy Patin en 1962,
también se conoce como sindrome de Miinchmeyer. Es una enfermedad
heredada autosdomica dominante de penetracion variable (2), aunque puede
presentarse también de novo. Fue descrita por primera vez en una mujery se
le conoce como “la mujer que se convirtié en madera” (3). Posteriormente,
se han descrito algunos casos; se cree que en el mundo hay alrededor de
200 pacientes que sufren esta enfermedad seglin datos de la fundacién que
los reune. En Colombia se describiod un caso en Bogota de un paciente de
20 afios con esta patologia en el afio 2011 (4).

La enfermedad inicia manifestando inflamacion muscular que pos-
teriormente calcifica la fascia muscular, la aponeurosis y los tendones.
El diagnostico se hace con la clinica y las iméagenes radiograficas; en el
periodo posnatal puede ser sospechado por la presencia de hallux valgus
bilateral. Aunque no se conoce claramente la causa desencadenante de la
osificacion muscular, se ha asociado a traumatismos de tejidos blandos que
finalmente llevan a la incapacidad evidenciada en esta patologia.

Los pacientes con FOP pueden tener anomalias del desarrollo de
la articulacion temporomandibular (ATM), la anquilosis espontanea o
postraumatica extraarticular de la ATM es comun y suele provocar una
discapacidad grave que genera marcadas dificultades en la alimentacion y
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la higiene oral (5-8). Los musculos paraespinales y de la cintura escapular
son los primeros que se ven afectados (9).

El dafio genético se desarrolla por una mutacion del cromosoma 4q2-31
(10). Se ha encontrado que estos pacientes tienen aumentada una proteina
llamada BMP4 (proteina morfogénica dsea) producida en los linfoblastos
sin encontrarse alteraciones del gen que la codifica, por lo que se sospecha
de una asociacion con otro gen. Actualmente se estudia el gen ACVRI, o
gen del receptor activina tipo 1A, es un receptor de proteina del hueso que
se ha visto alterado en el paciente con FOP (11,12).

La causa desencadenante auin no se encuentra claramente establecida.
Se reconoce que puede aparecer posterior a un trauma y en algunos casos
su aparicion puede ser espontanea. La edad promedio del inicio de los
sintomas son los 4 aflos de edad. La disminucion de los movimientos
esta dada por el compromiso muscular, la edad media de la aparicion de
la restriccion de los movimientos es a los siete afios y la edad promedio
en que los pacientes terminan con postracion en cama es a los 30 afios
(13,14). La vida media de los pacientes que sufren FOP es de 40 afios y la
gran mayoria en la segunda década de la vida se encuentran postrados en
una silla de ruedas (15). La muerte llega por el compromiso toracico que
lleva a una insuficiencia respiratoria y cor pulmonale (16). Por esto tiene
importancia evitar cualquier tipo de compromiso respiratorio que pueda
poner en riesgo la vida del paciente, como las infecciones.

El diagnostico debe realizarse de manera temprana con un adecuado
examen fisico y radiografia de los pies para evidenciar las malformaciones
oseas. La fosfatasa alcalina puede verse elevada en suero durante los brotes
de osificacion (13). El manejo esta enfocado en la deteccion temprana de
la patologia y evitar traumatismos de la musculatura que lleven a nuevos
episodios de inflamacion muscular y posterior osificacion (17).

Diagnéstico diferencial

Esta rara patologia debe ser bien estudiada para evitar diagnosticos
errados, se deben investigar otras patologias genéticas que ocasionen
osificacion heterotdpica y otras no hereditarias, como la heteroplasia
osea progresiva (HOP) y la osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA).

Enla FOPy enla HOP la osificacion se extiende a planos musculares
profundos, mientras que en la OHA se limita a la piel y al tejido conjuntivo
superficial sin presentar alteraciones del primer dedo, como si sucede
en la HOP (18,19). La osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA) se
diferencia también de las dos anteriores porque, ademas de la osificacion,
presenta alteraciones endocrinas y afecta la talla de los pacientes.

Otros diagndsticos diferenciales que deben tenerse en cuenta son
las malformaciones congénitas aisladas, los linfomas y la braquidactilia
aislada.

Conclusion

Se describe un caso de fibrodisplasia osificante progresiva con base
en los hallazgos del examen fisico y los radiologicos clasicos que con-
figuran el diagnostico.
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