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Resumen

Paciente de 12 años de edad con antecedentes perinatales complejos, que acude por una masa dolorosa en la región 
mandibular derecha de tres años de evolución. El examen físico reveló asimetría mandibular y una masa indurada en 
la mandíbula. Los estudios de imágenes y la biopsia confirmaron la displasia fibrosa monostótica mandibular derecha. 

Palabras clave: Displasia fibrosa craneofacial. Displasia fibrosa monostótica. Osteoblastos. (DeCS-BiREME)

Abstract

12-year-old female patient with a complex perinatal history, who presented with a painful mass in the right mandibular 
region of three years of evolution. Physical examination revealed mandibular asymmetry and an indurated mass in the man-
dible. Imaging studies and biopsy confirmed right mandibular monostotic fibrous dysplasia. 
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Introducción
La displasia fibrosa (DF) ósea es un trastorno no heredi-
tario del desarrollo esquelético caracterizado por una 
proliferación anormal de fibroblastos y diferenciación 
deficiente de osteoblastos que conduce a un reem-
plazo del tejido óseo esponjoso por tejido conectivo 
fibroso. Es producida por una mutación somática ac-
tivadora del gen GNAS1, que induce una activación y 

proliferación de células mesenquimales indiferencia-
das con formación de tejido fibroso y trabéculas óseas 
anómalas.1 Generalmente, aparece en la primera o se-
gunda década de la vida y afecta a las mujeres con el 
doble de frecuencia que a los hombres.3 Existen formas 
monostóticas, poliostóticas y craneofaciales con diver-
sos grados de dolor, deformidades y fracturas óseas, 
aunque muchos casos son asintomáticos.1 La DF tiene 
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una incidencia de 1:4.000-1:10.000, por lo cual parece 
ser una enfermedad rara. Los huesos craneofaciales 
son los más afectados.2 Existen hallazgos en las radio-
grafías convencionales que son característicos, aunque 
variables, y de carácter evolutivo. La gammagrafía ósea 
es la técnica de imagen con mayor sensibilidad para 
determinar la extensión de la enfermedad. El diagnós-
tico diferencial incluye múltiples lesiones óseas de ca-
racterísticas similares y en raras ocasiones se requiere 
biopsia ósea o estudio genético para confirmarlo.1 El 
objetivo de este trabajo es presentar un caso de displa-
sia fibrosa monostótica en maxilar inferior, el cual fue 
estudiado mediante imágenes, con biopsia incisional 
para el diagnóstico definitivo. 

Presentación del caso 
Paciente mujer de 12 años de edad, producto de ma-
dre con antecedente de consumo de sustancias psi-
coactivas durante la gestación, sífilis gestacional sin 
datos de manejo farmacológico. La paciente presenta 
antecedente perinatales de prematurez (24 semanas 
de gestación) por oligohidramnios y requirió manejo 
en UCI pediátrica con soporte ventilatorio y alimenta-
ción enteral por sonda nasogástrica. Depresión leve 
diagnosticada a los 10 años de edad en seguimiento 
terapéutico con psicología y en seguimiento por baja 
talla para la edad. Consulta en compañía de su abuela 
materna por cuadro clínico de tres años de evolución 
caracterizado por masa en región mandibular derecha 
con crecimiento progresivo, dolorosa a la movilidad 
mandibular y palpación. Niega síntomas generales, 
ni pérdida de peso adicional, niega fiebre, niega otra 
sintomatología. Al examen físico con talla y peso ba-
jos para la edad, se observa asimetría mandibular por 
aumento del volumen y cuerpo de rama mandibular 
derecha, doloroso a la movilidad. Se palpa masa in-
durada inmóvil en región mandibular derecha inten-

samente dolorosa, de 12 cm x 10 cm. Sin adenopatías 
(Figura 1). No presenta otros hallazgos positivos. 

Según estudios complementarios de tomografía axial 
computarizada de articulación temporomandibular bi-
lateral (Figuras 2 y 3), se observó un engrosamiento 
heterogéneo del maxilar inferior en su componente 
derecho con relativa conservación de las corticales, la 
densidad presentaba algunas zonas focales hipoden-
sas y predominaba la densidad en vidrio despulido. 
Había pérdida de la definición del cuello del cóndilo, se 
observaba con imágenes de erosiones en el hueso sub-
condral. La cavidad glenoidea y la eminencia temporal 
estuvieron preservadas. No se observó reacción periós-
tica ni componente de tejidos blandos en la lesión. 

Se realizó biopsia de hueso, la cual reportó displasia fi-
brosa monostótica mandibular derecha con posterior 
indicación quirúrgica de resección de la lesión. 

 
Figura 1. Asimetría facial en paciente con displasia monostótica 
mandibular.

Figura 2. Tomografía axial computarizada mostrando engrosa-
miento del maxilar inferior derecho.

 

Figura 3. Corte coronal de tomografía mostrando displasia fibrosa 
monostótica mandibular derecha.

 



 162

Rev Soc Peru Med Interna 2024; vol 37(3): 160-163

La paciente fue operada y tuvo una evolución favora-
ble, seguida con fisioterapia y rehabilitación.

Discusión 
La DF es una enfermedad de las células madre es-
queléticas en la que se ven afectadas tanto la forma-
ción como la resorción ósea. Se clasifica en displasia 
fibrosa monostótica o poliostótica dependiendo del 
número de huesos comprometidos1 y se caracteriza 
por ser una enfermedad ósea de etiología descono-
cida no hereditaria, que puede presentarse de forma 
independiente comprometiendo un hueso o varios 
huesos, asociándose o no a alguna alteración de tipo 
endocrino.1

Debido a los hallazgos de este estudio, se cree que esta 
enfermedad ósea, por su infrecuencia, la ausencia de 
etiología y el desconocimiento que se tiene de ella, re-
sulta exótica tanto para el paciente como para el mé-
dico.

La DF tiene una incidencia de 1:4.000-1:10.000, por lo 
cual parece ser una enfermedad rara. Según los repor-
tes de casos, la forma más frecuentemente observada 
es la monostótica, que conlleva aproximadamente en-
tre el 70 % y el 85 % de los casos, de los cuales los hue-
sos faciales y el cráneo se ven afectados en un 10 % - 25 
%. Los huesos craneofaciales más afectados, por orden 
de frecuencia, son: maxilar superior, maxilar inferior, 
frontal, esfenoides, etmoides, parietal y occipital.

Por otro lado, existen tres variedades radiológicas de 
DF: patrón en vidrio deslustrado (56 %), patrón den-
so homogéneo (23 %) y variedad quística (21 %).2 La 
forma monostótica en huesos largos es la más usual 
y frecuente. Su crecimiento es lento y, usualmente, se 
estabiliza después de la pubertad, al igual que su de-
sarrollo. Su sintomatología generalmente aparece en 
la tercera y cuarta décadas de vida. La mayoría de los 
pacientes son asintomáticos y son diagnosticados de 
forma incidental, por lo que la incidencia de esta va-
riante es considerada más alta.4

La DF es una enfermedad de las células madre esquelé-
ticas en la que se ven afectadas tanto la formación 
como la resorción ósea. Esta enfermedad resulta de 
mutaciones activadoras poscigóticas en el gen GNAS-1, 
que codifica la subunidad α de la proteína estimulado-
ra Gs. Las mutaciones ocurren en una de dos posicio-
nes: Arg201 (>95 % de los casos reportados) o Gln227 
(<5 %). Como resultado, se produce la formación de 
células estromales de la médula ósea (BMSC) que no 
pueden diferenciarse en componentes normales de la 
médula (osteoblastos, adipocitos y células de soporte 
de la hematopoyesis). Como consecuencia, el hueso y 
la médula son reemplazados por células estromales de 
la médula ósea en proliferación, con una señalización 

cíclica inapropiada, lo que provoca fibrosis y genera 
una matriz estructuralmente anormal, dando lugar a la 
formación de lesiones fibro-óseas discretas.3

La DF abarca un amplio espectro clínico, que va des-
de una lesión incidental y asintomática hasta una en-
fermedad incapacitante grave.4 Los signos y síntomas 
varían según el tipo y la ubicación de la DF, e incluyen 
deformidad y asimetría facial, alteración visual, disca-
pacidad auditiva, congestión y/u obstrucción nasal, 
dolor, parestesia o maloclusión. Por lo general, se man-
tiene el arco dental, aunque ocasionalmente pueden 
ocurrir desplazamiento dentario, maloclusión e inter-
ferencia con la erupción dental.2

Las lesiones pueden ocurrir de forma aislada o en aso-
ciación con características extraesqueléticas, siendo las 
más comunes las máculas cutáneas color café con le-
che y endocrinopatías hiperfuncionantes, que incluyen 
pubertad precoz, hipertiroidismo, exceso de hormona 
del crecimiento, hipercortisolismo e hipofosfatemia 
mediada por el factor de crecimiento de fibroblastos 
23 (FGF23).4

El diagnóstico presuntivo de la DF en primera instancia 
es un trabajo difícil, ya que se deben considerar todas 
las posibles enfermedades que podrían presentarse de 
forma similar. En primer lugar, sería necesario diferen-
ciar dentro del grupo de enfermedades infrecuentes 
aquellas con mayor incidencia, y tomarlas en conside-
ración, así como revisar las de curso benigno y maligno. 
El diagnóstico definitivo depende de la biopsia junto a 
los estudios anatomopatológicos, endocrinológicos y 
la gammagrafía ósea, que ayudan a identificar lesiones 
insospechadas.9

El tratamiento de la DF está en continua revisión y no 
existen pautas de actuación bien establecidas. Según 
este estudio, el tratamiento de las lesiones en el área 
craneofacial debe basarse en la clínica, excepto en le-
siones del cono orbitario, en las cuales, dado el alto 
riesgo de compresión del nervio orbitario, la indicación 
de tratamiento es indudable. En cuanto al tratamiento 
médico, históricamente la radioterapia (RT) ha sido una 
de las opciones a considerar, pero actualmente ha sido 
abandonada por el riesgo de transformación maligna 
posterior (sarcoma post RT). La quimioterapia (QT) ha 
demostrado no ser efectiva.7

La displasia fibrosa no es un hallazgo frecuente; se tra-
ta de una enfermedad benigna, de causa no muy bien 
establecida, que tiene un curso lento acompañado de 
escasos síntomas. La tomografía axial computarizada 
constituye un examen de gran utilidad, ya que sugie-
re el diagnóstico, el cual debe ser confirmado a través 
del estudio anatomopatológico. En la actualidad, no se 
dispone de un tratamiento específico para esta enfer-
medad. El tratamiento quirúrgico, aunque es un pilar 
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importante, no constituye la primera opción terapéu-
tica debido a la posibilidad de recidivas.8 Sin embargo, 
las opciones terapéuticas deben ser evaluadas en cada 
caso, después de valorar los factores relacionados con 
el paciente, su enfermedad, la disponibilidad de me-
dicamentos y la tecnología. Hasta la fecha, se sigue 
trabajando en la aplicación de un tratamiento médico 
específico para su curación. Se recomienda el proce-
dimiento quirúrgico en aquellos casos en los que sea 
posible realizar la exéresis completa de la lesión, con el 
fin de evitar recidivas.9
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