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Summary.

Introduction: Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva is a rare, severely disabling
autosomal dominant disease. In most
patients it is due to a new mutation in
previously unaffected families. It s
characterized by progressive heterotopic
ossification ~ of  connective  tissue,
aponeurosis, fascia, ligaments, tendons,
and skeletal muscle. Early diagnosis
improves the prognosis and quality of life
despite the fact that there is no definitive
treatment, so the objective is to show the
results of a patient admitted and studied
with the diagnosis of Fibrodysplasia
Ossificans Progressiva. Methodology A
descriptive, cross-sectional study is carried

Resumen.

Introduccion: La Fibrodisplasia
Osificante Progresiva es una enfermedad
rara de transmision autosémica dominante
severamente incapacitante. En la mayoria
de pacientes se debe a una mutacion nueva
en familias no afectadas previamente. Se
caracteriza por osificacion heterotdpica
progresiva  del tejido  conectivo,
aponeurosis, fascia, ligamentos, tendones
y musculo esquelético. El diagnostico
precoz mejora el prondstico y la calidad de
vida a pesar que no existe tratamiento
definitivo, por lo que el objetivo
constituye mostrar los resultados de un
paciente ingresado y estudiado con el
diagnostico de Fibrodisplasia Osificante
Progresiva. Metodologia Se realiza un
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out, where the results obtained through the
study of a patient with a diagnosis of
Fibrodysplasia Ossificans Progressiva are
shown at the Eliseo Noel Camafio
Provincial Pediatric Hospital of the
Province of Matanzas in the period of
November 2019. Results: The evolution
and results obtained in the study are
shown performed on a 4-year-old patient
where the diagnosis of a rare disease
called Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva. Conclusions: a more serious
cause of heterotopic ossification in skeletal
muscles, fasciae, tendons and ligaments

estudio descriptivo, transversal, donde se
muestra los resultados obtenidos mediante
el estudio de un paciente con diagnostico
de Fibrodisplasia Osificante Progresiva, en
el Hospital Provincial Pediatrico Eliseo
Noel Camario de la Provincia de Matanzas
en el periodo de noviembre del 2019.
Resultados. Se muestra la evolucion y los
resultados obtenidos en el estudio
realizado a una paciente de 4 afos de edad
donde se concluye el diagnostico de una
rara enfermedad que se denomina
Fibrodisplasia  Osificante  Progresiva.
Conclusiones: es la causa mas grave de

without effective treatment and that
evolves by pushing.

osificacion heterotopica en mdusculos
esqueléticos,  fascias, tendones 'y
ligamentos sin tratamiento eficaz y que

Keywords:  Fibrodysplasia  Ossificans evoluciona por empuies.

Progressiva; Heterotopic ossification.
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Osificante
heterotopica.
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Introduccion.

La Fibrodisplasia Osificante progresiva es una enfermedad genética del tejido conectivo de
escasa prevalencia, hereditaria, severamente rara e incapacitante, que ha afectado hasta la
fecha a 2,500 personas aproximadamente en el mundo y aun no se ha encontrado
tratamiento definitivo. Se han reportado en Espafia alrededor de 26 pacientes con el
diagnostico de FOP hasta el 2018. (Salinas, 2018) La primera mencién de casos de
Fibrodisplasia Osificante Progresiva se remonta a 1692 por Guy Patin y luego, Frake en
1739. En 1924 Noble propuso dividirla en tres categorias: Miositis Osificante progresiva,
Miositis Osificante circunscrita progresiva y Miositis Osificante circunscrita sin
antecedentes de traumatismo. Fue en 1969 cuando Munchmever describié la enfermedad.
(Aren, 2014)

Es una enfermedad ocasionada por un gen que codifica el receptor de la proteina
morfogenética dsea, denominado Activin tipo 1 o ACVR1 del cual cada célula tiene dos
copias de dicho gen y en alguna se encuentra la mutacion. Se produce hueso nuevo no
neoplésico en lugares donde no debe existir. (Kaplan, 2012).

La incidencia se estima en 1 portador por cada dos millones de nacidos vivos. El 75 % de
la poblacion afectada presenta deformidades que ayudan al reconocimiento de la

Emergencia médica Pagina 79



Anatomia
AD Digital ISSN: 2697-3391

Vol. 4, N°2, p. 78-87, abril-junio, 2021

enfermedad: Hallux Valgus congénito, amplios cuellos femorales, metacarpianos cortos,
poca capacidad pulmonar, ligero retraso mental. Ocurre en la segunda o tercera década de
la vida; se localiza comunmente en los musculos cuadriceps y braquial, y en menor
frecuencia en deltoides, region escapular y mano. Respeta los musculos faciales, la lengua,
el diafragma, los musculos de la pared abdominal y el masculo liso de las viseras. (Salinas,
2018, Pignolo, 2013).

Se presenta con dolor subito de una a dos semanas despuées de traumatismos leves, con
edema, aumento de la temperatura en la region afectada, disminucion de los arcos de
movimiento, aumento de la fosfatasa alcalina y de la velocidad de sedimentacion globular.
El dolor disminuye de forma progresiva.

La reaccion inflamatoria muscular producida por traumatismos menores, como el uso de
agujas hipodérmicas en tratamientos odontoldgicos, inyecciones intramusculares, vacunas,
fracturas, contusiones, etc, llevan a un proceso de osificacion del tejido conectivo y
muscular y que en casos graves cuando afecta los musculos respiratorios, produce
Insuficiencia respiratoria restrictiva. Este estudio se justifica, en opinion de los autores
pues el diagndstico tardio de esta enfermedad debido a su baja incidencia y la falta de
conocimiento del personal de salud, empeora el prondstico, por lo que nos trazamos como
objetivo mostrar los resultados de un paciente ingresado y estudiado con el diagnédstico de
Fibrodisplasia Osificante Progresiva.

Metodologia.

Se realiza la presentacion de un caso interesante, donde se muestran los resultados
obtenidos mediante el estudio de dicho paciente con diagndstico de Fibrodisplasia
Osificante Progresiva, en el Hospital Provincial Pediatrico Eliseo Noel Caamafio de la
provincia de Matanzas, durante el afio 2019.

Resultados.

Presentacion del caso: Paciente femenina de 4 afios de edad, originaria de la barriada de
Pueblo Nuevo en la ciudad de Matanzas, sin antecedentes heredofamiliares de importancia.
Inicié su padecimiento dos meses previos al ingreso en el Hospital Pediatrico de Matanzas
tras caer de sus pies durante el juego y sufrir contusiones en los miembros inferiores, por lo
que a partir de ese momento comenz0 a sentir y a referir ademas de constatarlo, trastornos
progresivos para la marcha y dolor muscular. Presentdé edema, aumento de temperatura y
dolor a la palpacion en ambos miembros inferiores. Dias después se afiadieron parestesias e
incapacidad para la deambulacion, por lo que se prescribio un medicamento (no
especificado por el familiar), sin notar mejoria. Con el aumento del dolor se le realizan
estudios de Rx y Ultrasonidos de partes blandas, asi como estudios de hematologia. Se
discute en colectivo con Pediatria, Neurologia, Fisiatria y se observd a una paciente
femenina, de edad bioldgica similar a la cronoldgica, sin facies caracteristica, dedos de
ambas manos cortos y gruesos, con incapacidad para la deambulacion, con limitacion a la
flexo-extension, aumento de la temperatura en los muslos del tercio distal, no presentaba
déficit cognitivo, ni tenia antecedentes familiares de Fibrodisplasia Osificante Progresiva.
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El examen neurolégico mostrd un paciente despierto, consciente, orientado, con respuestas
adecuadas al interrogatorio. Balance motor, sensibilidad y reflejos osteotendinosos
normales. Respuesta plantar flexora bilateral. En ambos miembros inferiores aumento del
tono muscular en la cara anterior y region glatea del lado derecha, sin datos de infeccién o
sangrado. EI miembro derecho con aumento de tono hasta el tercio proximal de la pierna.
Se conservan los arcos de movimiento en la articulacion tibio-astragalina, pero no asi los
de la rodilla derecha, pulsos distales sin alteraciones, sin datos de afectacion neurovascular
distal. Pulso popliteo derecho no palpable a expensas de induracion a nivel de la region
poplitea de ese miembro. En las radiografias de ambos muslos y pelvis se observaban
extensas bandas y calcificaciones de tipo en rosario en ambos muslos, que se extendian
hasta la region de los trocanteres, ademas de visualizarse una zona radiopaca de forma
lineal a nivel de region posterior de rodilla derecha. Los exdmenes de laboratorio
reportaron Hb 11,2, Leucocitos 7,4, Plaquetas 255, Fosfatasa Alcalina de 673, Factor
Reumatoide (+), PCR (-), Perfil Tiroideo normal.

Se indicd tratamiento con esteroides, los sintomas remitieron, pero no la incapacidad fisica
(falta de deambulacion); tampoco desaparecieron las zonas engrosadas de ambos miembros
inferiores, especificamente a ambos lados de los muslos ni region poplitea por lo que se
decide tomar un pequefia muestra de ese tejido con el objetivo de esclarecer diagndstico
por lo que se selecciona el area que menos afectacion pudiera ocasionar en caso de que la
fibrosis pudiera progresar por la agresion de la actividad quirdrgica. Se toma la muestra del
muslo derecho en su cara externa y, sin embargo, se decide su egreso de la unidad por
mejoria clinica y en espera del resultado de la biopsia. A los 30 dias la biopsia informa
tejido 6seo heterotdpico a ese nivel por lo que en conjunto con Pediatria y Genética se
concluye el diagnostico de Fibrodisplasia Osificante progresiva.

Fig.1. Imagen radioldgica con bandas y calcificaciones de tipo en rosario a nivel del muslo.

DERECHA

Fuente: Elaboracion propia.

Emergencia médica Pagina 81



Anatomia
AD Digital ISSN: 2697-3391

www.anatomiadigital.org Vol. 4, N°2, p. 78-87, abril-junio, 2021

Fig.2. Imagen radiolégica AP con bandas y calcificaciones de tipo en rosario a nivel del muslo.

IZQUIERDO

Fuente: Elaboracion propia.

Fig.3. Imagen Radioldgica lateral de lesiones radiopacas a nivel de tercio inferior del muslo.

Fuente: Elaboracion propia.

Fig.4. Imagen Radioldgica AP de lesiones radiopacas a nivel de tercio inferior del muslo.

Fuente: Elaboracion propia.
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Discusion de los resultados.

La Fibrodisplasia Osificante progresiva (FOP) es una enfermedad genética, rara,
caracterizada por osificacion heterotopica endocondral. Se debe a una mutacion genética
que aparece cuando se forma el gameto, no se sabe si por un cambio por parte del padre o
de la madre. Se produce un error de forma que la proteina encargada de producir hueso,
que deberia estar inactiva, permanece continuamente activada. No hay preferencia por
ninguna 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 inflamacion de
musculos, aponeurosis, fascia, ligamentos y tendones, desencadenados por traumas como
inyecciones intramusculares, caidas, biopsias y procedimientos odontoldgicos entre otros.
(Pignolo, 2013, Morales, 2010)

EL acortamiento del dedo gordo del pie en forma bilateral por hipoplasia de la segunda
falange es caracteristico y puede ser observado desde el nacimiento. Este fenotipo podria
permitir un diagnostico temprano, aun antes de la aparicion de focos de inflamacién, dolor
muscular y osificacion endocondral heteropica. (Morales 2010, Kitterman 2005) EI 90 %
de pacientes con FOP no han sido diagnosticados adecuadamente sino hasta un periodo
avanzado de la enfermedad. (Kitterman, 2005) Esto lleva a realizacion de examenes
invasivos, aplicacion de inyecciones intramusculares, toma de muestras de laboratorio,
procedimientos odontoldgicos, biopsias y otros procedimientos que causan lesion tisular y
el empeoramiento del cuadro. (Kitterman, 2005, Kaplan, 2008) EI conocimiento adecuado
de esta enfermedad pudo haber permitido un diagndstico temprano y asi evitado algunos
procedimientos invasivos y caidas que les provocaron episodios de inflamacion aguda y
osificacion progresiva con el consecuente aumento de la discapacidad.

La mayoria de pacientes con FOP resultan de una mutacion espontanea. Cuando se observa
transmision genética es autosomica dominante. La patologia molecular primaria
compromete la proteina morfogénica del hueso. (Kaplan, 2010, Hegyi, 2003, Kaplan,
2011) En cuanto a su prevalencia no esta descrita en todos los paises, pero en los que se ha
estudiado se da tanto en hombres como en mujeres. En 2006 se descubrié cuél era la
mutacion genética y a partir de ahi se ha avanzado mucho en su conocimiento. Estos
enfermos tienen una caracteristica: nacen con una deformidad en los pies llamada Hallux
Valgus o juanete. Y para la confirmacién se tiene ya disponible el estudio genético. Aun
asi, es una enfermedad rara y muchas veces en atencion primaria no se piensa en ella. Se
ha comunicado una elevada frecuencia de sintomas neuroldgicos cronicos.

Es asi como la enfermedad empieza a manifestarse, con inflamaciones que suelen arrancar
en la primera década de la vida, por una caida o de forma espontanea, y que provocan que
el tejido muscular de la zona se convierta en hueso. Los brotes se van extendiendo hasta
que la rigidez es absoluta. Una vez que el musculo se ha osificado, los pacientes no sienten
dolor, pero en el momento de la hinchazon, los huesos surgen con pinchos. Comunmente
los denominan "espinas de rosal”, lo que puede dar una idea del sufrimiento que provocan.
Los datos radiograficos aparecen de dos a cuatro semanas después de la lesion. (Salinas,
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2018, Aren, 2014, Kravitz, 2011) EI diagndstico es clinico y radioldgico y se observa la
evolucion del paciente y la formacion de hueso extradseo. Un brote de Fibrodisplasia
Osificante progresiva puede durar de seis a ocho semanas, en tanto que la rigidez de las
articulaciones puede ser de un momento a otro y solo presentar dolor incapacitante con
aumento de fosfatasa alcalina. A menudo la intervencion quirdrgica empeora la condicion
porgue crece un hueso nuevo en el sitio de la lesién, que dafia ain mas la movilidad. Se
tiene que realizar diagndstico diferencial de cancer, fibromatosis infantil agresiva, displasia
fibrosa y heteroplasia 6sea progresiva. En este paciente disminuyo6 el dolor, pero no la
incapacidad fisica.

La osificacién heterotdpica con frecuencia inicia a nivel dorsal, craneal, axial y regiones
proximales de las extremidades. Posteriormente la enfermedad compromete regiones
ventrales, apendiculares y distales. No hay compromiso de diafragma, lengua y muasculos
extra oculares. (Pignolo, 2013, Kaplan, 2011, Avila, 2009) Los episodios, que son
acumulativos, le llevan al paciente a silla de ruedas alrededor de la tercera década.
(Pignolo, 2013, Kravitz 2011, Pignolo, 2011) La complicacién mas importante es el
sindrome de insuficiencia respiratoria restrictiva por rigidez del térax que puede
complicarse con neumonia y falla cardiaca derecha. Otras complicaciones son la anquilosis
de la articulacion temporo - mandibular desencadenado por manipulacién odontolégica y
sordera por osificacion del oido medio. (Kravitz, 2011, Avila, 2009, Lakkireddy, 2015) Las
complicaciones pueden ser prevenidas, por lo que es importante la educacion médica para
el diagnostico temprano de esta enfermedad.

Estudios realizados reportan fallecimientos entre los grupos de edades de 40 a 50 afios. El
torax, que debe moverse para que entre y salga aire, acaba afectado por lo que suelen tener
problemas respiratorios e infecciones y una muerte temprana por ese motivo. Se plantea
que se estd empezando a ver una luz al final del tunel en cuanto al tratamiento
medicamentoso, pues los tratamientos en estudio si bien no devuelven los tejidos dafiados a
su estado natural si previenen las inflamaciones, logran evitar nuevos episodios 0 que sean
menos agresivos y evitan que la enfermedad progrese, de ahi la importancia del
diagnostico temprano. Estos ya estan en fase de ensayo clinico, lo que significa que se
estan probando en pacientes. El primero, en el que participa el Hospital La Fe de Valencia,
se focaliza en nifios y el segundo, en el que interviene el Ramoén y Cajal de Madrid, se ha
dirigido a adultos. (Aren, 2014, Akesson, 2020)

Aungue el mejor tratamiento sigue siendo el preventivo. Se debe evitar caidas, biopsias e
inyecciones intramusculares. Es recomendable realizar profilaxis de caries para evitar
tratamientos odontologicos agresivos. (Avila, 2009, Choquet, 2017, Kaplan, 2019,
Morales, 2014)

Conclusiones.

e La Fibrodisplasia Osificante progresiva es una enfermedad de la que no se sabe
cuando inicia debido a su rareza; es de dificil diagnostico, el cual es clinico y

Emergencia médica Pagina 84



Anatomia
AD Digital ISSN: 2697-3391

Vol. 4, N°2, p. 78-87, abril-junio, 2021

radiolégico; no hay datos de laboratorio o patron de referencia que oriente hacia el
padecimiento.

e Es una enfermedad incapacitante que empeora con el tiempo y hasta el dia de hoy
no hay tratamiento alguno que limite el dafio.
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