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Objetivos docentes

- Definir el sindrome de Mazabraud y su contexto epidemioldgico,
clinico y radiolégico dentro del diagndstico diferencial de la
displasia fibrosa.

- Exponer una serie de casos de sindrome de Mazabraud.

- Reflejar la importancia del radidlogo en su diagndstico,
seguimiento y manejo.
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Enf. de Mazabraud: definicion y epidemiologia

Combinacién de displasia fibrosa (DF) y mixomas intramusculares [+ © 7]

- Incidencia <1/1.000.000 ¢ 7]

- M4d&s comun en mujeres que en hombres (6 7]

- Edad media de aparicidn DF 40 afios vs. mixomas 47 afios !
- Predominantemente con DF de afectacion poliostdtica [© 7]
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Enf. de Mazabraud: localizacion vy clinica

Localizacion
- Displasia fibrosa: EEIll > EESS > craneofacial > parrilla costal!
- Mixomas: EEll > EESS >>>> cabeza y cuello ¢ 7]

6, 7]

Clinica

- Displasia fibrosa: ampliamente variable segun tiempo de instauracion,
edad vy localizacion 12l

- Mixomas: tumefacciones indoloras y de crecimiento lento [ 7
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Displasia fibrosa: definicion
Lesidn osteofibrosa benigna, congénita y no hereditaria ' 3!

Proliferacion anormal de tejido fibroso Yuxtapuesto con
hueso normal o inmaduro *' % 3]

Causada por la mutacion esporadica de la subunidad a de la
proteina estimuladora Gs, codificada |l:)or el gen GNASI en el
cromosoma 20 |
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Displasia fibrosa: contexto epidemiologico

1% de los tumores dseos primarios y
5-7% de todos los tumores dseos benignos 4]

¥

lgual proporcién de hombres y mujeres [+ 2
Mayor afectacidn en las dos primeras décadas de vida !
(mayor riesgo de reactivacidn en mujeres después de embarazo )

'

Mayor probabilidad de resolucion y de

Menor probabilidad de

malignizacion en edades
tempranas 1]

aparicion de entidades sindromicas en
edades tempranas 1
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Displasia fibrosa: clasificacion

Monostética (80%) Poliostética (20%)
¥ A
Afectacion de un hueso Afectacion de varios huesos
& ¥
Costillas, craneo, femur Craneo, mandibula, pelvis, fémur

"4

La forma poliostotica puede estar asociada, ademas del

sindrome de Mazabraud, a entidades como el sindrome de
McCune-Albright y endocrinopatias aisladas
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Displasia fibrosa: cronograma
¥

Aparicion temprana de DF
durante la embriogénesis

!

Mayor probabilidad de
enfermedad poliostadtica

(VPL A . V4 .
BLASTOCISTO GASTRULA EMBRION INFANCIA ADOLESCENCIA EDAD ADULTA / d
[ ! | l l | y/o sindromica
NACIMIENTO

p o

Enfermedad multifocal anf- ulr(;lfocal :
Mutacion en el desarrollo muy temprano de:;?:; ": tearrl deio
Expresion del
fenotipo a los
iAo Mo polos o s Adaptado de: Kushchayeva YS, Kushchayev SV,
TS Glushko TY, Tella SH, Teytelboym OM, Collins MT, et

al. Fibrous dysplasia for radiologists: beyond ground
CAMBIOS GSEOS | glass bone matrix. Insights Imaging.
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Displasia fibrosa: fisiopatologia

Estimulo hormonal
(TSH, LH, MSH, GnRH...)

1000000000

100006000006

S Consumiendo GTP
Mutacion Gs-alfa

(ganancia de funcion)

Inactiva Activa
AMP
Proteina > Proteina
kinasa A kinasa A

Fosforilacion de proteinas diana
(respuesta celular efectora)

A

Adenilato ciclasa

900006000000000000000000000000000(

Beeee0eORnse ® @

ENDOCRINOPATIAS (hiperfuncién auténoma)
e Pubertad precoz

Acromegalia

Osteomalacia / Raquitismo
Hipertiroidismo

Sindrome de Cushing

MANCHAS EN CAFE CON LECHE
(exceso de melanina en melanocitos mutados)

L

LESIONES OSEAS EN VIDRIO DESLUSTRADO
(stop madurativo de las células madre esqueléticas

en la fase de hueso reticular)

.

Mutacion subunidad alfa
de GNAS

Produccion inadecuada
de AMPc

Adaptado de: Kushcha%/eva YS, Kushchayev SV,
Glushko TY, Tella SH, Teytelboym OM, Collins MT, et
al. Fibrous dysplasia for radiologists: beyond ground
glass bone matrix. Insights Imaging.
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Displasia fibrosa: complicaciones clinicas

Variable segun carga de enfermedad !I:
- Dolor: % de todos los pacientes con DF. No se ha observado asociacion entre la
carga de enfermedad y la probabilidad de sufrir dolor. 1!
- Fracturas: pico a los 6-10 afos 2]

- Otros factores predisponentes: hipertiroidismo y osteomalacia (por aumento de
secrecidn de células de FD productoras de FGF-23) 1

- Transformacidn benigna: cambios quisticos y mixoides !
- Transformacion maligna: 2,5% casos

-  Transformacion a osteosarcoma, fibrosarcoma, condrosarcoma vy fibrohistiocitoma con
destruccidn cortical, osteolisis, ocupacidn partes blandas y fracturas patoldgicas
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Displasia fibrosa: complicaciones clinicas

Variable segun localizacion [;
- Craneofacial:
- Ensanchamiento gradual e indoloro de la regidn craneofacial (asimetria facial) = alteraciones
funcionales y/o estéticas !
- Compresion nerviosa (Il y VIII), de la drbita, de la via aérea nasal, del CAI/CAE y mandibular
(mayormente asintomatica X' 2).
En casos extremos, compresién medular y cerebral [
- Pérdida de visién (<5%)
- Pérdida de audicidon (70% de afectacién del hueso temporal).
Infrecuentemente, formacién de colesteatomas !
- Columna: poco comun (mas frecuente en enfermedad poliostdtica, 40-50%) !
- Huesos largos: fémur (40%) = Deformidad y fracturas patoldgicas
- Parrilla costal: normalmente asintomaticas (hallazgos incidentales) [/
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Displasia fibrosa: Hallazgos por Rx simple

[Iﬁasiones primarias = quisticas, esclerdticas y mixtas

- Lesiones radiolucentes en patron de vidrio
deslustrado ' 2]

- Frecuente = adelgazamiento cortical por el
[el?sanchamiento propio de las masas osteofibrosas

- Poco frecuente = reaccion peridstica (sélo si
fractura patoldgica) y festoneado enddstico !

- Islotes cartila?inosos = calcificaciones
puntiformes
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Displasia fibrosa: Hallazgos por Rx simple

- Esqueleto axial: lesidon en vidrio deslustrado lisa, homogénea y
de localizacidn periférica dentro del hueso medular !
- Craneofacial: lesiones esclerdticas y densas (mandibulares >>>

extragnaticas) 1]
-  Fémur proximal:
- Bandas gruesas de hueso esclerdtico y reactivo = “signo de

Izq.

” []_, 4] Bipedestacion

la corteza
- Areas de encondrosis dentro de la displasia fibrosa =

displasia fibrocartilaginosa 4
- Deformidad proximal y angulacion en genu varo
“en cayado de pastor” 14
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Displasia fibrosa: Hallazgos por TC

De eleccidn = mejor evaluacién anatdmica y de su extensién !

- Lesiones osteofibrosas con atenuacidn en el rango de 60-140 UH [
- Destruccion 6sea y transformacion maligna = valoracion posterior y
caracterizacidon de masas !
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- Aumento del realce tras inyectar
contraste endovenoso

- Recomendada junto con RM para
descripcion de lesiones
craneofaciales
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Mixomas: Hallazgos por TC

Células fusiformes indiferenciadas, fibras de
coldgeno y estroma mixoide 167

Hallazgos mas inespecificos vs. RM:

- Lesiones de partes blandas, hipodensas
respecto al musculo (UH 10-30) y
margenes bien delimitados [+ © 78]

- Realce con contraste periférico o septa
7,8]

| [1, 6,
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Displasia fibrosa: Hallazgos por RM

Util para la evaluacidn craneofacial, cerebral y del canal medular !

Variabilidad en la intensidad de la sefal segun M
- Densidad trabecular
- Celularidad
- Contenido de colageno
- Cambios quisticos y hemorragicos
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- T1: Normalmente hipointensas con
bordes bien delimitados 1

- T2: hipointensas de forma
Indirectamente proporcional a la
densidad trabecular y hiperintensas si
cambios quisticos 1

Captacion moderada de contraste en todas
las secuencias % °]

T1 coronal
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Displasia fibrosa: Hallazgos por RM

e
T2 coronal T1 FSE axial T1 postcontraste
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Mixomas: Hallazgos por RM

- T1:iso/hipointenso
respecto al musculo &7
8]

- T2: hiperintenso, con
bordes bien delimitados,
con areas heterogéneas
si septos o areas de
fibrosis (67 8l

- Gadolini: realce
moderado de predominio
periférico o septal & 7: 8

< P A ,.-5‘-' )
e - -(f"”,'““»-"/ .

T1 axial

T2 axial T1 axial postcontraste
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Displasia fibrosa: Técnicas de MN

Gammagrafia ésea con [99mTc]Tc-MDP
Deteccion de lesiones metabdlicamente activas y evaluacion de la extension de la

enfermedad ]
No se recomienda para el seguimiento ]

Falsos negativos, mas comunes en lesiones pequenas y en pacientes <6 afios ]

PET/TC con [18F]FDG
Metabolismo glucidico y captacion muy variable pero homogénea = Dx diferencial
de DF con neoplasias primarias y metdstasis [}
Crecimiento rdpido = posible transformacidn sarcomatosa !
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Enfermedad de Mazabraud: seguimiento

- DF: riesgo de transformacién maligna 678l

- Osteosarcoma
- Fibrosarcoma
- Condrosarcoma
- Fibrohistiocitoma
-  Mixomas:
- Muy infrecuente = riesgo de transformacidn a tumores mesenquimales © 7: 8l
- Periodo de seguimiento para localizar nuevos mixomas intramusculares y evitar error
diagndstico de mixomas vs. tumores malignos ricos en tejido mixoide [© 78
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Diagnostico diferencial de 1a DF poliostotica

- DF poliostdtica no sindromica (sin manifestacion extraaxial)

- DF poliostodtica sindromica (con manifestacion extraaxial)
- Sindrome de McCune-Albright = 2-3% de DF poliostdtica [t !
- Sindrome de Mazabraud = incidencia <1/1.000.000 - ©]
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Sindrome de McCune-Albright

Manifestaciones poliostéticas graves [ °!

- Quistes ovaricos (85% mujeres): productores de gonadotrofinas = crecimiento mamario,
aceleracidn puberal, sangrado vaginal y raramente torsidn ovdrica 1 °!

- Anomalias testiculares (80% hombres): ensanchamiento testicular uni/bilateral

- Anomalias tiroideas: hipertiroidismo subclinico >> hipertiroidismo franco X!

- Tumores pituitarios: macroadenomas funcionantes y acromegalia ! °!

- Anomalias gastrointestinales: riesgo aumentado de TPM| [ 3]

- Alteraciones cutdneas: manchas “café con leche” [+

[1, 5]
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Caso1

Clinica: Dolor de EEll izquierda de 8
meses de evolucion.

RX: Bipedes’;acion
- Lesidon intramedular en tercio medio
de diafisis femoral izquierda, bien
delimitada, con patrén en vidrio

esmerilado.




VALENCIA

0 - 23 MAYO 2026

DE CONGRESOS

TC:

- Lesion hipodensa de partes blandas
intramuscular de 24 mm en cara interna del
vasto intermedio del cuadriceps izquierdo.

- Foco escleroso de margenes bien delimitado y
patron en vidrio deslustrado en diafisis
femoral izquierda. Sin signos de agresividad

radioldgica.
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T1 TSE axial

T2 STIR coronal

- Dos lesiones de partes
blandas intramuscular en
porcion proximal y central del
vasto intermedio del

cuadriceps izquierdo,
hipointensaen Tl e
hiperintensa en T2.

- Foco de displasia fibrosa en
diafisis femoral izquierda,
hipointenso en T1.
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Caso?2

Clinica: Tumoracion no dolorosa en
cara medial/posterior del tercio
proximal del brazo derecho.

Rx:
- Lesiones parcheadas dseas en
ambas diafisis humerales.
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Caso?2

TC craneal:

- Alteracidn estructural 6sea en calota craneal
con predominio occipital y extension a
penasco y clivus con engrosamiento global y
densidad heterogénea con predominio de
areas de vidrio deslustrado y algunas otras
quisticas.
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T1FS pre y post contraste

- Realce moderado heterogéneo
RM: de predominio periférico
(mixoma) y difuso (displasia
fibrosa) tras administracion de
contraste EV.

- Areas parcheadas de senal
heterogénea en T2 en la
diafisis de humero derecho
(displasia fibrosa). T2 TSE axial

- Lesion nodular focal bien
delimitada de alta senal en
T2 en la porcidon proximal
del triceps braquial
(mixoma).
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Algoritmo de manejo de la displasia fibrosa

IMAGEN COMPATIBLE CON DISPLASIA FIBROSA EN <21 ANOS

Estudio inicial
Anamnesis y exploracion: cojera, asimetria en extremidades o la cara, dolor éseo, fracturas

| N

| Edad del paciente |
<5 afos >5 afnos
| : 1 l
. REALIZAR °*°Tc-MDP
Alta sospecha Baja sospecha |
I I | |
+ Anamnesis dirigida + Seguimiento clinico Patolégico No patolégico
» Exploracién ética y oftalmolégica « 99Tc-MDP a los 5 afios*
* @ metabolismo fosfocélcico |
+ 9Tc-MDP a los 5 afios* [ |
DF significativa DF de poco significado clinico Baja probabilidad de DF significativa
+ Rx 6sea basal de cuerpo entero + Valorar Rx 6sea basal o en dreas - Seguimiento clinico
» TC craneal basal de mayor afectacion

* No requiere seguimiento radiolégico

* @ metabolismo fosfocdlcico

*Un 9Tc-MDP no patolégico en pacientes <5 afios no descarta DF significativa

Adaptado de: Kushchayeva YS, Kushchayev SV, Glushko TY, Tella SH, Teytelboym OM, Collins MT, et al. Fibrous dysplasia for radiologists: beyond ground glass bone matrix. Insights Imaging.
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Conclusiones

- EL consiste en una combinacion de displasia fibrosa y
mixomas intramusculares y es extremadamente raro, por lo que requiere un alto
indice de sospecha.

- La displasia fibrosa es una entidad benigna, congénita y no hereditaria.

- Se puede clasificar en displasia fibrosa monostotica y poliostdtica, la Ultima de
las cuales puede estar asociada a entidades sindrédmicas con afectaciones
extraaxiales.

- El riesgo de malignizacion de la displasia fibrosa y de los mixomas
intramusculares requieren un seguimiento clinico-radioldgico estrecho.
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