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RESUMEN 

Se presenta el caso de un osteoma cutis primario asociado 

a osteodistrofía hereditaria de Albright en un niño de 8 años 

5 meses de edad. El osteoma cutis primario con frecuencia 

es una manifestación clínica temprana y el signo de 

presentación de enfermedades genéticamente determinadas 

que cursan entre otras manifestaciones con osificación 

cutánea. El diagnóstico de este tumor corresponde a 

nuestra especialidad y es determinante para el abordaje y 

manejo adecuado de estos pacientes. 

Palabras clave: Osteoma cutis primario, osteodistrofía 

hereditaria de Albright, mutaciones en el gen GNAS 
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INTRODUCCiÓN 

La osificación cutánea o formación de hueso puede 

presentarse a cualquier edad (incluso al nacimiento), en 

cualquier sitio y en ambos géneros como uno o más 

tumores de tamaño variab le [puntiforme(s) a más o menos 

5cm] denominado osteoma cutis. Es un fenómeno raro, 

particu larmente en niños. El osteoma cutis puede ser 

primario o secundario. El osteoma cutis secundario es el 

más frecuente (85% de todos los casos), se forma en áreas 

de piel con un daño previo (trauma, inflamación de diferente 

etiología, tumores benignos y/o malignos, enfermedades de 

la colágena, etc. ).1 

El osteoma cutis primario es una neoformación benigna de 

hueso verdadero en la piel previamente sana, sin invasión 

de tejidos circundantes ni metástasis a distancia? Puede 

presentarse en forma aislada o asociada a un síndrome. 
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CASO CLíNICO 

Paciente escolar masculino de 8 años 5 meses de edad, 

enviado a la consulta de dermatología por dermatosis 

diagnosticada como eritema pigmentado fijo. A la 

exploración dermatológica completa se encontró una 

segunda dermatosis diseminada a cabeza (Figura 1) de la 

que afecta piel cabelluda (región parietal derecha) y 

extremidad inferior derecha (cara interna de muslo) 

constituida por neoformaciones subcutáneas de 2 y 1 cm 

respectivamente, adheridas a tej idos circundantes de 

consistencia firme, irregulares, sin cambios en la piel 

suprayacente. La lesión de piel cabelluda, es dolorosa a la 

palpación. Ambas lesiones están presentes desde el 

nacimiento, con crecimiento lento y niegan tratamiento 

previo. El paciente se programó para resección quirúrgica 

de la lesión de piel cabelluda, encontrando una tumoración 

de consistencia firme, de bordes irregulares, amarillenta. El 

Servicio de Patología informó la presencia de formación de 

hueso, deposito cálcico y fibrosis en hipodermis y 
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perianexial (Figura 2) consistente con osteoma cutis en piel 

cabelluda. 

Por lo anterior se hace una revisión del expediente 

encontrando que el niño ha sido visto en nuestra institución 

por el Servicio de Gastroenterología, por cuadros entera les 

de repetición desde los primeros meses de vida, con 

detención de crecimiento. Es originario del estado de 

Guanajuato, sin antecedentes familiares patológicos de 

importancia, producto de la gesta 4, para 3, obtenido por 

cesárea de 41 semanas de gestación por falta de progresión 

de trabajo de parto. El control prenatal fue adecuado, con 

sangrado transvaginal desde los 5 meses, tratado con 

reposo y hormonas parenterales no especificadas. 

La detención de crecimiento planteo la posibilidad de 

acidosis tubular renal al año 4 meses, la cual se confirmó y 

continúa con manejo por el Servicio de Nefrología. 

La exploración de su desarrollo psicomotor reflejo retraso 

psicomotor, el cual fue corroborado por el Servicio de 
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Neurología, iniciando diferentes terapias de rehabilitación 

desde el año de edad. 

A los 3 años 1 mes fue valorado por el Servicio de 

Endocrinología por talla baja y obesidad (Talla 93 cm, 

percenti la 25, peso t 6 ,040 kg, percentila 75), 

documentandose hipotiroidismo (T3L 19B/6, T4 9.5/1.3 Y 

TSH 17) se inició manejo con levotiroxina a 3 mcg/kg/día. 

Durante su seguimiento se mantiene clínicamente eutiorideo 

con hipertirotropinemia alrededor de 20. Los niveles de 

paratohormona (PTH ) son persistentemente altos [300 a 

>2500 (normal 15-65)], el calcio entre B.7 y 9.3 (normal B.4-

10.4 mg/dl), y fósforo entre 6 y 6.6 (normal 4-6.5 mg/dl). 

Actualmente se encuentra clínica y bioquímicamente 

eutiroideo (T3L 4.4 T 4 1, TSH 20), con hipertirotropinemia, 

sin tratamiento. Su talla se ubica en el carril percentilar 5-10 

Y su peso en el carril percentilar 50-75. 

El Servicio de Genética destaca la presencia de 

plagiocefalia, con aumento de consistencia en parietal 

derecho de 1 cm, fascies redonda, hipoplasia medio-facial, 

dentición temporal incompleta y en malas condiciones; 
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cuello ancho; manos con acortamiento de metacarpiano 

bilateral del cuarto y quinto (Figura 3), pies con acortamiento 

discreto del cuarto metatarsiano. En su abordaje 

encontraron FISH 15q11 .3 normal , calcio y fósforo dentro de 

límites normales, PTH elevada, radiografía de cráneo, TAC 

cerebral y RMI cerebral sin rad iopacidades extra

esqueléticas, rad iografías de manos y pies con acortamiento 

de metacarpianos y metatarsianos. Actualmente se han 

documentado lesiones radiopacas en pies (Figura 4) y 

múltiples lesiones subcutáneas predominantemente en 

extremidades inferiores. Se dió asesoramiento genético 

como de novo, con riesgo de recurrencia para la pareja 

menor a 1 % Y del 50% para la descendencia del paciente. 

El Servicio de estomatología ha dado seguimiento y manejo 

hasta actualmente encontrando: mala oclusión dental, 

surcos profundos y pigmentados de molares superiores e 

hipoplasia de incisivos molares, siendo portador de botón de 

Nance. 
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En la valoración y seguimiento por el Servicio de 

Ofta lmología no se han documentado hasta el momento la 

presencia de cataratas. 
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DISCUSiÓN 

El osteoma cutis primario como tumor aislado en la edad 

pediátrica es excepcionalmente raro. Clínicamente el 

número de tumores y su presencia en diferentes topografías 

e histopatológicamente el tipo de osificación 

(intramembranosa) lo distingue del osteoma cutis 

secundario.3 Sin embargo el osteoma cutis primario en 

niños constituye un tumor diagnóstico de diferentes 

entidades nosológicas, ya que puede ser la primera 

manifestación de las siguientes enfermedades genéticas: 4 

osteoma cutáneo en placa (OCP), heteroplasia ósea 

progresiva (HOP), fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) 

y osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA). El analisis 

genético ha demostrado la relación etiopatogénica entre las 

enfermedades mencionadas ya que todas presentan 

mutaciones en el gen GNAS que codifica la subunidad alfa 

de la proteína G estimuladora (Gs alfa) que regula la 

actividad de la adenilciclasa. La adenilciclasa se considera 

un regu lador negativo de la formación ósea. El fenotipo se 
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relaciona con el origen (materno o paterno) del gen 

afectado. 5,6.1 

Las características clínicas del osteoma cutis son: nódulos o 

placas firmes de unos cuantos milímetros a centímetros sin 

cambios en la piel suprayacente o con coloración que varía 

de rojo a azulada. Pueden ulcerarse con extrusión de 

material óseo. Histopatológicamente hay espícu las o 

láminas óseas en la dermis y tejido celular subcutáneo con 

osteocitos rodeados por osteoblatos. Hay adipocitos 

maduros y ocasionalmente células hematopoyéticas entre 

las espículas o láminas óseas. La osificación es 

intramembranosa, sin cart ílago identificable3
. 

Radiológicamente las neoformaciones óseas se evidencian 

como imágenes radiopacas amorfas desde puntiformes 

hasta varios centímetros en tejidos blandos y en ganglios 

basales en los niños con osteodistrofía hereditaria de 

Albright.8 Esta última topografía se descartó en nuestro 

paciente con l Ae y RMI cerebral. 

Se han propuesto 2 mecanismos para explicar la osificación 

heterotrópica: la persistencia de células mesenquimales 
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primitivas que se diferencian en osteoblastos o la 

transformación extraesquelética de células mesenquimales 

en células formadoras de hueso (metaplasia)9 siendo la 

segunda teoría la más aceptada.3 La disminución en la 

actividad de la Gs alfa se ha relacionado con la 

diferenciación osteogénica de las células mesenquimales, 

su alteración en los pacientes con OHA explica 

potencialmente la presencia de osteomas cutis en estos 

pacientes,lO en quienes los osteomas cutis son 

aparentemente una característica fenotípica del síndrome 

sin relación con la resistencia a la PTH ni con los niveles de 

calcio y fósforo.11 

A nivel molecular se ha demostrado la expresión de 

prote ínas moriogenéticas de hueso (PMH) que son factores 

de crecimiento funcionales como PMH-4, osteopontina, 

osteonectina y osteocalcina en la dermis de especímenes 

de osteoma cutis y su ausencia en dermis normal. 12EI rol de 

las PMH es la señalización en la embriogénesis y regulación 

ósea y de otros tejidos como la piel en etapas posteriores de 

la vida. 13,14 
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La expresión de ~-caten i na también se ha encontrado en 

especímenes de osteoma cutis y células mesenquimales 

circundantes.12La ~-catenina forma parte de la vía de 

señalización Wnt y es indispensable en la diferenciación de 

las células mesenquimales en osteblastos y posteriormente 

en osteoclastos. 15 Así mismo las células mesenquimales 

actina positivas de músculo liso se han involucrado en la 

osificación cutánea.12 

Lo anterior evidencia la complejidad del proceso de 

osificación cutánea por lo que hasta el día de hoy no se ha 

establecido del todo su patogénesis. 

El diagnóstico de osteoma cutis debe sospecharse en base 

a la historia clínica y la exploración física, y se puede 

corroborar con una radiografía simple. El diagnóstico 

definitivo se hace con el estudio histopatológico. 

El tratamiento del osteoma cutis es quirúrgico siempre que 

sea posible hacer la resección total. La resección parcial , 

curetaje o dermoabrasión dependiendo de cada caso es 

válida. El uso de retinoides tópicos en casos superficiales 

puede favorecer la eliminación espontánea de fragmentos 
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óseos.16 Se han publicado buenos resultados con el uso de 

bifosfonatos en niños con osificación heterotrópica.6 

La posibi lidad de recurrencia posterior a la resección 

quirúrgica de un osteoma cutis existe, aunque rara vez se 

ha documentado.7
,16 Sin embargo no siempre es posible la 

resección quirúrgica de todas las lesiones ya que suelen ser 

múltiples y diseminadas. Dado que generalmente son 

asintomáticos y no progresivos, la resección quirúrgica debe 

plantearse cuando causan alguna molestia como dolor o 

distorsión del área afectada. 

El caso que nos ocupa corresponde a una osteodistrofía 

hereditaria de Albright (OHA), en la que las manifestaciones 

clín icas y su severidad son muy variables, siendo el 

osteoma cutis la manifestación más específica y con 

frecuencia la inicial. La OHA es una enfermedad metabólica 

rara, se hereda en forma autosómica dominante ligada al 

sexo. Fenotípicamente se caracteriza por: estatura baja, 

cara redonda, tendencia a la obesidad, cataratas, cuello 

corto, braquidactilia y alteraciones dentales entre otras, 

además de la osificación cutánea. La braquidactilia se 
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presenta como acortamiento del cuarto y quinto 

metacarpianos y puede evidenciarse por el hundimiento de 

los nudillos al cerrar el puño (signo de Albright).8Puede 

haber acortamiento de los dedos cuarto y quinto de manos y 

pies, así como la falange distal del primer dedo17
. Una 

radiografía simple confirma estas alteraciones cuando 

clínicamente son poco aparentes. La presencia, así como 

el grado de retraso en el desarrollo motriz y mental es 

variable.3Las alteraciones dentales incluyen hipoplasia 

dental, alteraciones en las ra íces dentales y retraso en la 

erupción dental8 . 

El cuadro 1 muestra una guía para la evaluación de un 

paciente pediátrico con osificación cutánea facilitando la 

diferenciación entre las 4 enfermedades genéticas que 

cursan con esta alteración y están determinadas por 

mutaciones en el gen GNAS. 

Otras enfermedades genéticas que cursan con 

braquidactil ia, obesidad y retraso psicomotriz incluyen: 

síndrome de Prader-Will i, síndromesbraquidactilia, síndrome 

de Turner, síndrome de Rubinstein-Taybi, deleción2q37 y 
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acrodisostosis entre otras, las cuales deben eventualmente 

considerarse en el abordaje integral de estos niños. 

Dado que la adenilciclasa está relacionada con la acción de 

la paratohormona y de otras hormonas, su alteración 

determina la presencia de resistencia a dichas hormonas en 

los órganos blanco. En nuestro paciente se fundamentó la 

presencia de hipotiroidismo con hipertirotropinemia. Sin 

embargo, la mayoría de los pacientes con OHA cursan con 

pseudohipoparatirohid ismo (PHP) que es una enfermedad 

hereditaria metabólica caracterizada por resistencia a la 

hormona paratiroidea (hipocalcemia , hiperfosfatemia y 

niveles elevados de PTH). Algunos pacientes con OHA no 

presentan resistencia a PTH (calcio y fósforo normales, PTH 

normal o elevada), esto es pseudo

pseudohipoparatiroidismo (PPHP).8,11 En algunos casos de 

osteoma cutis con calcio sérico normal se ha encontrado 

hipercalciuria por lo que la determinación de calcio en orina 

de 24 horas puede ser de uti lidad en casos dudosos.17 

Tanto el PHP como el PPHP se deben a mutaciones 

inactivadoras heterocigóticas en el gen GNAS1 , localizado 

en el cromosoma 20q13.2. 5,11 Las mutaciones en el 

cromosoma materno son determinantes de la resistencia 
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hormonal asociada (PHP), las mutaciones en el cromosoma 

paterno determinan la presencia de PPHP en un paciente 

con las alteraciones fenotípicas de OHA.6 

De acuerdo a las características antes mencionadas 

podemos considerar que este caso corresponde a una OHA 

con PPHP. Sin embargo la progresión a PHP (hipocalcemia 

y crisis convulsivas) ha sido documentada en pacientes 

adultos que durante la edad pediátrica cursaron 

exclusivamente con osteoma cutis y las alteraciones clínicas 

de OHA. 18 Lo anterior pone en evidencia la importancia de 

monitorear a estos pacientes ya que el PHP y el PPHP son 

expresiones variables de una misma enfermedad ya sea en 

diferentes miembros de la misma familiar o en diferentes 

momentos en el mismo individuo.5 

El objetivo fundamental del tratamiento es corregir la 

hipocalcemia mediante la administración de calcio y 

vitamina O, lo cual no se ha requerido en nuestro paciente.17 

15 



	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  

COMENTARIO 

La osteodistrofía hereditaria de Albright es una enfermedad 

rara y poco familiar o desconocida para la mayoría de los 

dermatólogos. El osteoma cutis es un tumor cutáneo y 

puede ser el signo de presentación desde el nacimiento de 

la OHA, OCP, HOP y FOP. La presencia de uno o mas 

osteomas cutis en un niño es una indicación de la búsqueda 

de alteraciones en exámenes de laboratorio que confirmen 

el diagnóstico de las enfermedades antes mencionadas, sin 

perder de vista que la ausencia de alteraciones bioquímicas 

no descarta el diagnóstico.8,11 ,18,19 La corroboración 

mediante estudios rad iológicos y la confirmación 

histopatológica de un osteoma cutis primario permitirá 

establecer el diagnóstico temprano y un manejo integral. Un 

lactante con obesidad mórbida debe someterse a una 

exploración dermatológica exhaustiva para descartar la 

presencia de nódulos que correspondan a osteoma cutis20 y 

si se confirma completar el abordaje antes comentado. En 

nuestro paciente no se buscó la mutación en el gen GNAS1. 

Las mutaciones encontradas han sido diversas y sin una 

correlación directa con la presentación clínica. 
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Figura 1 

Osteoma cutis primario en piel cabelluda. 

Note la protuberancia del tumor subcutáneo 

sin cambios en la piel suprayacente 
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Figura 2 

Vista microscópica que muestra la presencia de hueso 

bien formado en dermis 
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Figura 3 

Evidencia rad iológica del acortamiento bilateral de 

metacarpianos cuarto y quinto 
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Figura 4 

Note las imágenes radiopacas amorfas en tejidos blandos 
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CUADRO 1 

1 

Osificación cutánea en niños 

1 

• • Encondra! 
I 

Intramembranosa 

~ .. .. 
Progresiva Progresiva 

I 

No progresiva 

~ ~ ~ + I 

Malformación de Sin alteraciones Estatura baja Sin alteraciones 
primeros dedos asociadas asociadas 

Obesidad 

Braquidactilia 

, .. , Ir ¡ , .. 
Fibrodisplasia Heteroplasia ósea Osteodistrofía hered itaria de Osteoma cutáneo 

progresiva Albright en placa 
osificante 
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