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Objetivos Docentes

Conocer la etiopatogenia, clinica y tratamiento de la enfermedad, centrandonos en la importancia del pap
diagnostico adecuado y temprano de la enfermedad evitando técnicas invasivas que agravan su curso.

Revision del tema

La fibrodisplasia progresiva osificante (FOP) es una rara enfermedad que afecta al tejido conectivo. Su p
1:2.000.000 habitantes.

La etiopatogenia de esta entidad no esté del todo clara. El gen ACVRI1 que se encuentra en muchos tejidc
en el musculo esquelético y cartilago) codifica la produccion de la proteina receptora BMP -4 la cual se
crecimiento y desarrollo 6seo y muscular, incluyendo la osificacion cartilaginosa que se produce en la m:
desde el nacimiento hasta la edad adulta.

La alteracion genética de esta patologia se debe a mutaciones en el gen ACVRI1 localizado en el cromosc
mayoria de los pacientes la mutacion p.Arg206His5 en heterocigosis. Actualmente estan apareciendo put

nuevas mutacio- nes en el gen ACRV1 asociadas a FOP .La mutacion de este gen parece cambiar la form
alterando los mecanismos que controlan su actividad, manteniéndolo en constante activacién y provocan

andmala de hueso en distintas partes del cuerpo.

Esta condicion se hereda en un patron autosémico dominante aunque la mayoria de los casos aparecen cc
espontaneas en el gen.

La FOP presenta dos caracteristicas clinico-radioldgicas distintivas: por un lado, la malformacion tipica ¢
(figura 1), presente en hasta un 95% de los casos, y por el otro, una osificacion heterotopica erratica prog
malformaciones frecuentes son: acortamiento de falanges, metatarsianos y metacarpianos (sinostosis, clir
de tamafio y fusion de la facetas posteriores con hipoplasia del cuerpo vertebral en la columna cervical (f
sobre todo evidentes en la region medial de la tibia, y cuello femoral corto y ancho.

El primer brote suele ocurrir en torno a la edad de 5 afos. Durante la primera década de la vida, la enfern
través de cambios inflamatorios localizados y dolorosos de los tejidos blandos, que luego llevan a una pr«
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cambios inflamatorios pueden darse de forma espontanea o generalmente inducidos por traumatismos me
quirargicas e infecciones virales. Los intentos de extirpar quirdrgicamente el hueso heterotdpico desenca
enfermedad.

La aparicion de los focos de osificacion suele comenzar de forma craneocaudal , extendiéndose de proxir
localizaciones mas frecuentes la cabeza, el cuello y la espalda.(figura 5, 6, 7)

La gammagrafia dsea permite una identificacion precoz de areas de osificacion en tejidos blandos, pudier
de forma mas temprana que las observadas con otras técnicas de imagen, por lo que se considera de gran
inicial y seguimiento evolutivo de la enfermedad.

La RM también es util en estadios tempranos, siendo las lesiones caracteristicamente hipointensas en sec
hiperintensas en secuencias potenciadas en T2.

Las radiografias simples (figura 4) y la tomografia computarizada desempefian un papel importante en el
la extension de la enfermedad. En el caso de la tomografia computerizada, ademas de proporcionar la loc
las lesiones, aporta informacion acerca de posibles focos activos (brotes) que se manifiestan en forma de
planos musculares afectados.

El test genético apropiado confirmaria la enfermedad, haciendo innecesarias otras pruebas y medidas tere
un dafio irreversible. A este respecto, hay que insistir en la inutilidad de la biopsia, la cual, al igual que lo
ortopédicos, deben evitarse, ya que conducen a un empeoramiento de las lesiones.

El diagnostico diferencial incluye: heteroplasia 6sea progresiva, osteosarcoma, linfedema, sarcoma de tej
desmoides, fibromatosis juvenil agresiva, y osificacion heteretopica no hereditaria (adquirida).

De momento no existe un tratamiento definitivo, siendo iinicamente efectiva una terapia con dosis altas d
bifosfonatos a lo largo de 4 dias, empezando en las primeras 24 horas tras el inicio del brote, como tratan
El manejo preventivo se basa en medidas profilacticas contra los traumatismos, contra el deterioro respir:

La esperanza de vida media es de 40 anos siendo la principal causa de muerte las complicaciones derivad

insuficiencia toracica.
Imagenes en esta seccion:
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Fig. 1: Hallux valgus bilateral
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Fig. 2: Rx simple mano, paciente con diagnostico de FOP. Clinodactilia y calcificaciéon en eminencia ten
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Fig. 3: Hipoplasia de los cuerpos vertebrales, con hipertrofia y fusion de elementos vertebrales posteriore
cervical C3-C5 y, como consecuencia, rectificacion de la curvatura fisioldgica.
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Fig. 4: Rx simple. Vista frontal de la cadera izquierda y diafisis femoral en paciente con diagnostico de F
sinfisis del pubis y fémur. Calcificacion de musculatura y tejidos blandos.
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Fig. 5: Reconstruccion 3D. Focos de osificacion heterotopica

Fig. 6: Tc de pelvis. Corte axial. Calcificacion del musculo isquiopubiano izquierdo en paciente con FO

Fig. 7: Tc de pelvis, corte axial. Calcificacion musculo iliaco derecho en paciente con FOP.

Pagina 8 de 9 www.seram.es




Conclusiones

La FOP es una enfermedad congénita rara que consiste en la osificacion ectdpica progresiva de los tejido
diagnostico en etapas iniciales , desempefiando un papel fundamental los hallazgos radioldgicos encontra
tomografia computerizada, a fin de prevenir su rapida progresion incapacitante. A pesar de no existir un t
siendo primordial la prevencion del trauma y el empleo de los bifosfonatos y los corticosteroides en los b
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