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Resumen

Presentamos 2 casos con diagndstico de fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) en el Hospital de Especialidades “Eu-
genio Espejo” La FOP es una enfermedad rara de transmision autosdémica dominante. En la mayoria de pacientes se debe a una
mutacion nueva en familias no afectadas previamente. Se caracteriza por osificacion heterotopica progresiva del tejido conectivo,
aponeurosis, fascia, ligamentos, tendones y musculo esquelético. El diagnostico precoz mejora el pronostico y la calidad de vida.
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Abstract

We report two cases with diagnosis of progressive ossifying fibrodysplasia (FOP) at the “Eugenio Espejo” Specialty Hospital.
The FOP is a rare autosomal dominant disease. In most of the patients is due to a mutation in families not affected previously. It’s
characterized by progressive ossification of connective tissue, aponeurosis, fascia, ligaments, tendons and skeletal muscle. The early

diagnosis improves the prognosis and the quality of life.
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Introduccion

La fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) es una
enfermedad rara, hereditaria, autosémica dominante se pre-
senta en 1 de cada 2'000.000 de nacimientos. La reaccion
inflamatoria muscular producida por traumatismos como el
uso de agujas hipodérmicas en tratamientos odontologicos,
inyecciones intramusculares, vacunas, fracturas, contu-
siones, etc., lleva a un proceso de osificacion del tejido
conectivo y muscular que en casos graves produce insufi-
ciencia respiratoria restrictiva. El diagnostico tardio de esta
enfermedad debido a su baja incidencia y la falta de conoci-
miento del personal de salud, empeora el pronostico.

Caso Clinico 1

Paciente masculino de 13 afios de edad, acude por
trastorno progresivo para la marcha y dolor muscular. A
los 6 afios present6 dolor e inflamacion de miembro supe-
rior izquierdo posterior a caida. El dolor y la inflama-
cion se presentaban en regiones que sufrian traumatismos,
especialmente miembros superiores ¢ inferiores. El dolor

en ocasiones era muy intenso, lo que le obligaba a perma-
necer en cama por varios dias. El paciente limito cada vez
mas su actividad fisica. Alrededor de los 10 afios de edad
tenia mucha dificultad para mover los 4 miembros y rigidez
axial. La enfermedad ha tenido un curso lentamente pro-
gresivo. Al momento del ingreso el paciente estaba ambu-
latorio y caminaba con dificultad. No habia sido diagnosti-
cado de su enfermedad, no presentaba déficit cognitivo, ni
tenia antecedentes familiares de FOP.

El examen neurologico mostrd un paciente despierto,
consciente, orientado, con respuestas adecuadas al interro-
gatorio. Hipoacusia derecha. Balance motor, sensibilidad
y reflejos osteotendinosos normales. Respuesta plantar
flexora bilateral. Deformidad por posicion en flexion de
los 4 miembros, especialmente codo izquierdo y rodilla
derecha, ademads de flexion plantar de pie derecho.

En las placas de Rx se observo acortamiento de la
segunda falange de dedo gordo del pie y extensas bandas
de tejido 6seo en muslos. (Figura 1).
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Figura 1. a) Fotografia de los pies, b, cy d) Radiologia convencional y digital de los pies, se observa acortamiento de las falanges distal y proximal

del primer dedo de ambos pies con fusidon de las mismas, signos de subluxacion metatarso-faldngica del primer dedo (hallux valgus). e) Rx AP
pelvis, imagen radiopaca de densidad 6sea correspondiente a banda 6sea proyectado a nivel de iliaco y fémur derecho.
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Figura 2. Reconstrucciones volumétricas; a, b y c) Bandas dseas a nivel torax, iliacos, fémures, himero, tibia y peroné izquierdo, rotoescoliosis
dorso-lumbar. d y €) Bandas dseas dorsales borde inferior de la escapula hacia el iliaco izquierdo, arcos costales dorsales izquierdos de T9aT12,
apofisis espinosas T11-T12 hacia las ap6fisis transversas derechas de L1- L2. Y a nivel de los gluteos.
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Figura 3. Reconstrucciones volumétricas; a y e) Bandas dseas a nivel torax, iliacos, fémures, himero derecho, b) Bandas 6seas proyectadas a nivel
de los gluteos, cy d) Bandas 6seas dorsales borde inferior de la escapula con los arcos costales dorsales de la 7ma a la 11vaizquierda, otras a
nivel paraespinal bilateral desde el nivel T4 hasta los sacros y prolongaciones hacia los iliacos.

En la imagen por tomografia axial computarizada con
reconstruccion 3D se observo cifoescoliosis severa y tejido
6seo en amplias zonas musculares de torax, abdomen y
extremidades (Figura 2).

Caso Clinico 2

Paciente femenina, 41 afios de edad fue evaluada por
rigidez generalizada. A los 5 afios, posterior a vacunacion
en hombro izquierdo presentd dolor e inflamacion. En las
semanas siguientes perdio en forma progresiva la movi-
lidad del hombro. La paciente ingreso a varios centros
hospitalarios, le realizaron biopsia muscular y otros proce-
dimientos sin determinar el diagndstico. Durante su desa-
rrollo presentd caidas, intervenciones médicas y odon-
tologicas invasivas. Un trauma en la mandibula a los 20
aflos provoco osificacion de la articulacion temporo-man-
dibular. Desde entonces la paciente no pudo abrir la boca,
por lo que se alimenta con dieta licuada. A los 21 afios
caminaba apoyada en un baston y desde los 30 ailos per-
manece en cama con incapacidad para moverse.

Al examen neurologico estaba despierta, consciente,
orientada, con dificultad para hablar por imposibilidad
para abrir la boca. Hipoacusia derecha, incapacidad para
moverse por rigidez de articulaciones de los 4 miem-

110 Revista Ecuatoriana de Neurologia / Vol. 27, No 2, 2018

bros y de la columna vertebral. Escoliosis severa, acorta-
miento de segunda falange de dedo gordo del pie bilate-
ralmente. (Figura 3)

Discusion

La fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) es una
enfermedad genética, rara, caracterizada por osificacion
heterotopica endocondral. No hay preferencia por nin-
guna raza y afecta por igual a hombres y mujeres.? La
enfermedad generalmente inicia en la primera década de
vida con episodios acumulativos de dolor, edema e infla-
macion de musculos, aponeurosis, fascia, ligamentos y
tendones, desencadenados por traumas como inyecciones
intramusculares, caidas, biopsias y procedimientos odon-
tologicos entre otros.!

EL acortamiento del dedo gordo del pie en forma
bilateral por hipoplasia de la segunda falange es caracteris-
tico y puede ser observado desde el nacimiento. Este feno-
tipo podria permitir un diagnéstico temprano, aun antes de
la aparicion de focos de inflamacién, dolor muscular y osi-
ficacion endocondral heterdpica? E1 90% de pacientes con
FOP no han sido diagnosticados adecuadamente sino hasta
un periodo avanzado de la enfermedad? Esto lleva a reali-
zacion de examenes invasivos, aplicacion de inyecciones



intramusculares, toma de muestras de laboratorio, proce-
dimientos odontologicos, biopsias y otros procedimientos
que causan lesion tisular y el empeoramiento del cuadro’+*
En nuestros pacientes el diagnodstico tuvo un retraso de 13
y 41 afios. El conocimiento adecuado de esta enfermedad
pudo haber permitido un diagnéstico temprano y asi evi-
tado algunos procedimientos invasivos y caidas que les
provocaron episodios de inflamacién aguda y osificacion
progresiva con la consecuente discapacidad acumulada.

La osificacion heterotopica con frecuencia inicia a
nivel dorsal, craneal, axial y regiones proximales. Poste-
riormente la enfermedad compromete regiones ventrales,
apendiculares y distales. No hay compromiso de dia-
fragma, lengua y musculos extra oculares.! Los episodios,
que son acumulativos, le llevan al paciente a silla de ruedas
alrededor de la tercera década. El promedio de vida es
alrededor de 40 afios.* Uno de nuestros pacientes mostro
dificultad para la marcha sobre todo por deformidad apen-
dicular por cifoescoliosis severa, posicion en flexion de
codo izquierdo y rodilla derecha. La otra paciente dejo de
caminar a los 30 afios con incapacidad para realizar movi-
mientos de flexion y extension de multiples articulaciones
por lo que ha permanecido en cama desde hace 10 afios.

El tratamiento es preventivo. Se debe evitar caidas,
biopsias e inyecciones intramusculares. Es recomendable
realizar profilaxis de caries para evitar tratamientos odon-
tologicos agresivos?®

La FOP se caracteriza por varias etapas hasta la neo-
formacion de hueso. La primera etapa, de inflamacion
destructiva con infiltracion de células mastoideas, lin-
focitos y macrofagos. Una segunda etapa fibroprolifera-
tiva, muy parecida a la fibromatosis juvenil agresiva, se
caracteriza por una angiogénesis y neovascularizacion.
Los tejidos linfroproliferativos evolucionan a una con-
densacion avascular de cartilago y finalmente un estado
de revascularizacion con osteogénesis. El hueso hetero-
topico aparece histologicamente normal y a menudo con-
tiene elementos medulares.

La complicacion mas importante es el sindrome de
insuficiencia respiratoria restrictiva por rigidez del torax
que puede complicarse con neumonia y falla cardiaca
derecha. Otras complicaciones son la anquilosis de la arti-
culacién temporo - mandibular desencadenado por mani-
pulaciéon odontoldgica y sordera por osificacion del oido
medio como ocurri6 en nuestros pacientes’’

La mayoria de pacientes con FOP resultan de una
mutacion espontanea. Cuando se observa transmision gené-
tica es autosomica dominante. La patologia molecular pri-
maria compromete la proteina morfogénica del hueso.®!

Las complicaciones pueden ser prevenidas, por lo
que es importante la educacion médica para el diagnostico
temprano de esta enfermedad.
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