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Braquidactilia: a proposito de un caso de
sindrome de McCune-Albright

FLORES FERNANDEZ E', YBANEZ GARCIA D', MONTOLIO CHIVA L', ORENES VERAAV', VAZQUEZ GOMEZ T',
VALLS PASCUAL E', MARTINEZ FERRER A', ALEGRE SANCHO JJ'
Servicio de Reumatologia. Hospital Universitari Doctor Peset. Valéncia

Correspondencia: Dr. Eduardo Flores Fernandez - Servicio de Reumatologia - Hospital Universitari Doctor Peset - C/ Juan de

Garay, 21 - 46007 Valéncia

El sindrome de McCune-Albright' es un trastorno genético
descrito en 1936 consistente en la triada clasica de displasia
fibrosa 6sea, manchas café con leche y pubertad precoz. Es
una enfermedad poco frecuente con una prevalencia estima-
daentre 1/100.000 y 1/1.000.000. A nivel de esqueleto axial,
la principal deformidad que se produce es la escoliosis, y
suele ser uno de los primeros motivos de consulta en estos
pacientes. En el esqueleto periférico, es frecuente la afecta-

Figura 1. Radiografia de manos en la que se observa acortamiento de tercer y cuarto meta-
carpianos de la mano derecha y del cuarto metacarpiano de la mano izquierda (braquidacti-
lia) en una paciente con sindrome de McCune-Albright.

cion de huesos sometidos a grandes fuerzas de compresion,
como la cabeza femoral, cursando clinicamente como cojera
y coxa vara. No se hereda, sino que se produce por mutacio-
nes espontaneas en el gen GNASI (20q13.2), y se caracteri-
za por presentar mosaicismo.

Se presenta el caso de una paciente de 52 afios diagnosticada
de sindrome de McCune-Albright en la cual se observan
deformidades a nivel de varios huesos metacarpianos en
ambas manos (braquidactilia),
una localizacion de la afecta-
cion oOsea poco frecuente en
esta enfermedad.

La braquidactilia es un tipo de
malformacion 6sea o disosto-
sis caracterizada por la presen-
cia de dedos desproporcionada-
mente cortos. Puede ocurrir de
forma aislada o como parte de
sindromes malformativos com-
plejos de causa genética?, como
el propio sindrome de McCune-
Albright.

Existen otros muchos sindro-
mes malformativos en los que
puede aparecer braquidactilia.
Algunos de los mas frecuentes,
dentro de la baja prevalencia
de estas enfermedades, son los
siguientes:

* El pseudohipoparatiroidismo
(PHP), que incluye un grupo
heterogéneo de enfermedades
endocrinologicas
das por hipocalcemia, hiperfos-

caracteriza-
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fatemia y resistencia tisular a la PTH, que afecta principal-
mente al hueso y al rifion.

Se distinguen diferentes formas de PHP en funcion de la
mutacion genética del gen GNAS]1 (20q13.2). En cuanto al
fenotipo, los pseudohipoparatiroidismos Ia y Ic, asi como el
pseudopseudohipoparatiroidismo (PPHP), presentan el
fenotipo tipico de la osteodistrofia de McCune-Albright, que
se caracteriza por facies redonda, sobrepeso, calcificaciones
subcutaneas y braquidactilia’.

* Sindrome de Robinow, que se caracteriza por rasgos facia-
les tipicos, talla baja, hipoplasia de genitales y deformidades
esqueléticas (braquidactilia y fusiones vertebrales). El gen
alterado es ROR2 (9q22) y se hereda de forma autosomica
dominante o recesiva.

 Sindrome de Rubinstein-Taybi, caracterizado por retraso
mental, dismorfia craneofacial (hipertelorismo y puente
nasal amplio), y malformaciones 6seas en pulgares y dedos
de los pies. No se hereda y la mayoria de los casos son debi-
dos a mutaciones esporadicas en el gen CREBBP (16p13.3 o
22q13).

» La braquidactilia tipo E con estatura baja e hipertension, o
sindrome de Bilginturan. Consiste en la presencia de baja
estatura y peso al nacer (en comparacion con los miembros
no afectados de la familia), complexion recia y cara redonda
y braquidactilia de tipo E (acortamiento variable de metacar-

pianos con falanges normales). La aparicion de la hiperten-
sion se suele producir en la nifiez, y sin tratamiento la mayo-
ria de los pacientes sufre un ictus antes de cumplir los 50
aflos de edad. Se hereda de forma autosémica dominante por
alteracion en el gen PDE3A (12p12.2-p11.2).

« Sindrome de Du Pan, se hereda de forma autosoémica rece-
siva (CDMP1 20q11.2) y se caracteriza por la ausencia de
peroné y acortamiento de las extremidades con braquidacti-
lia.

En cuanto a la braquidactilia aislada, se han descrito 11
tipos, en funcion del fenotipo y de la alteracion genética res-
ponsable de cada alteracion. Su herencia es autosomica
dominante y su pronéstico depende del tipo de malforma-
cion y de su repercusion funcional. Generalmente son de
buen pronoéstico y su tratamiento, si es necesario, suele ir
encaminado a mejorar la funcionalidad de la mano o por
motivos estéticos.
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