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infeccion pulmonar grave, especialmente si presenta clinica
neurolodgica, y resaltar la rara pero posible asociacion de la
SIADH con la bronquiolitis.
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Fibrodisplasia osificante progresiva, la
enfermedad del hombre de piedra

Progressive ossifying fibrodysplasia, the stone
man syndrome

Sr. Editor:

La fibrodisplasia progresiva osificante (FOP) (MIM:1351000)
es una rara enfermedad que afecta al tejido conectivo. Su
prevalencia mundial es de 1:2.000.000 habitantes'. Aunque
su transmision es autosémica dominante, en la mayoria de
los pacientes se debe a una nueva mutacion en familias no
afectadas previamente?. Se caracteriza por la formacion de
hueso heterotdpico en tejidos blandos, asociandose a dife-
rentes malformaciones 6seas, siendo la mas caracteristica
la del primer dedo de ambos pies (hallux valgus) que se
encuentra presente en el 95%° de los casos. Generalmente,
aparece en edades tempranas, surgiendo los primeros focos
de osificacion en la primera década de la vida y siendo difi-
cil su diagnostico en las etapas precoces de la enfermedad.
La aparicion de los focos de osificacion no sigue una regla
fija, aunque su distribucion suele comenzar de forma cra-
neocaudal y de proximal a distal, siendo las ubicaciones mas
frecuentes la cabeza, el cuello y la espalda. Esta patolo-
gia cursa en brotes, pudiendo estos ser desencadenados por
traumatismos banales, procedimientos invasivos, infeccio-
nes o aparecer de forma espontanea.

La fisiopatologia de esta enfermedad no esta totalmente
aclarada, aunque se ha descrito una sobreexposicion de la
proteina formadora de hueso (BMP) que podria actuar de
sefal para la formacion de hueso heterotopico®.

La alteracion genética de esta patologia se debe a
mutaciones en el gen ACVR1 localizado en el cromo-
soma 2q23-24, presentando la mayoria de los pacientes la
mutacion p.Arg206His> en heterocigosis. Actualmente estan
apareciendo publicaciones que describen nuevas mutacio-
nes en el gen ACRV1 asociadas a FOP®.

En la actualidad, ningin tratamiento ha demostrado
detener la enfermedad.

Se presenta a un lactante de 6 meses, ingresado en
nuestro hospital por infeccion del tracto urinario, sin
antecedentes familiares ni personales de interés. En la
exploracion fisica destacaban diferentes malformaciones
esqueléticas como hallux valgus bilateral (fig. 1) y clino-
dactilia del primer dedo de ambas manos, que segln la
madre estaban presentes desde el nacimiento. Llamaban
la atencion 2 tumoraciones subcutaneas a nivel craneal
(parieto-temporal izquierda y parieto-occipital derecha), de
consistencia pétrea y de aproximadamente 3-4cm de dia-
metro (fig. 2). Estas habian aparecido a los pocos meses de
vida, sin relacion con ninglin evento traumatico. El resto de
la exploracion fue normal. El hemograma, la bioquimica y
analisis del metabolismo fosfo-calcico fueron normales. Las
radiografias de pies y manos realizadas pusieron de mani-
fiesto la malformacion 6sea del primer dedo de ambos pies
y un acortamiento del primer metacarpo. Se realizd una
TC craneal que fue normal y no mostraba focos de osifi-
cacion heterotoépica. Ante la sospecha de FOP se solicita
estudio genético, el cual mostré en heterocigosis la muta-
cién p.Arg206His (c.617G > A) del exdn 7 del gen ACVR1, lo

Figura 1
dad.

Hallux valgus, el signo caracteristico de la enferme-
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Figura 2 Tumor subcutaneo a nivel craneal, de consistencia
pétrea.

que confirmé el diagndstico. El paciente completo el tra-
tamiento para la infeccion urinaria por la que habia sido
ingresado y fue dado de alta. En la actualidad sigue revisio-
nes periodicas en nuestra unidad, no habiendo presentado
hasta el momento ninguna exacerbacion de la enfermedad.

La rareza de esta enfermedad hace que la mayoria de
las veces pase desapercibida o sea mal diagnosticada, a
pesar de que las malformaciones tipicas estén presentes
desde el nacimiento. Un estudio mostré que hasta en el
87% de los casos publicados el diagnéstico inicial no fue
correcto’. Este hecho adquiere especial importancia a la
hora de evitar procedimientos invasivos que desencadenen
nuevos brotes de la enfermedad y/o tratamientos innecesa-
rios.

Aunque no hay ningun tratamiento curativo, diferentes
publicaciones sugieren que el uso de antiinflamatorios puede
ayudar a disminuir la intensidad de los brotes®. Los bifos-
fonatos son otra opcion terapéutica, pero no deben ser
utilizados de forma rutinaria por sus efectos secundarios.
Debemos hacer énfasis tanto en el manejo multidiscipli-
nar que ayude mejorar la calidad de vida y la movilidad
de estos pacientes, como en las medidas preventivas. En
la actualidad se estan desarrollando nuevas modalidades de
tratamiento basadas en el uso de anticuerpos monoclonales
inhibitorios de la BMP, que en un futuro podrian dar solucion
a esta enfermedad?®”.

En relacion con la evolucion, debemos decir que aun-
que casi todos los casos tenian las deformidades congénitas,
la aparicion del primer brote de osificacion suele ocurrir
en torno a los 5 anos. El 95% de los pacientes presenta-
ban a la edad de 15 anos importantes restricciones en la
movilidad de los miembros superiores, mientras que la afec-
tacion severa de los miembros inferiores no suele ocurrir
hasta mas de una década después'®. La mayoria sufre en
las etapas finales una insuficiencia respiratoria restrictiva
por la osificacion de los mulsculos del torax y por las graves
deformidades de la columna. Esto, junto a que los brotes
pueden ser desencadenados por infecciones virales, hace
pensar en el beneficio de la vacunacion antigripal en estos
pacientes'".

A pesar de ser encontrada en referencias bibliograficas
desde la antigiiedad, son muchas las sombras que todavia
nos quedan por descubrir sobre esta terrible enfermedad,
lo cual debe ser un incentivo para seguir trabajado hacia un
futuro mas esperanzador.
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