Repasando el Sindrome de Mazabraud, una entidad rara

A proposito de un caso
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Objetivo: Revisar, a propdsito de un caso, la bibliografia y repasar la fisiopatologia y el algoritmo diagnodstico vy
terapeutico del Sindrome de Mazabraud, una entidad poco frecuente.

Presentamos el caso de una mujer de 59 anos remitida por molestias en ingle I1ZQ de meses de evolucion, con palpacion
de tumoracion elastica en muslo 1ZQ,y con hallazgo radiologico de displasia fibrosa en hemipelvis |ZQ. En telemetria de
extremidades inferiores se aprecio tambien displasia fibrosa en tibia 1Z0.

Se realizo RM de pelvis y muslos, encontrando multiples lesiones quisticas en aductores de ambos muslos,
predominantemente en el 1ZQ, compatibles con mixomas intramusculares.

Conclusiones: La asociacion de displasias fibrosas 0seas y mixomas intramusculares apuntan al diagnostico de Sindrome

de Mazabraud. Se trata de la asociacion de focos de displasia 0sea primara (normalmente poliostotica, pudiendo
presentarse a veces de forma monostotica) junto con mixomas intramusculares.

Es considerada una enfermedad rara, con una prevalencia <1 / 1.000.000 de habitantes. Su aparicion suele darse en la
edad adulta y no se ha asociado claramente a una herencia genetica. Habitualmente cursa de manera asintomatica,
aunque en ocasiones presentan dolor. Las displasias fibrosas pueden dar lugar a deformidades y raramente a fracturas.
Los mixomas suelen ser intramusculares y multifocales, pudiendo ocasionar molestias, aunque suelen ser indoloros.

EL diagnodstico por técnicas de imagen se considera suficiente y generalmente no son necesarias otras pruebas
adicionales. Las displasias fibrosas se presentan como lesiones intramedulares expansivas de bordes definidos y
esclerosos con aspecto interior en vidrio esmerilado. Los mixomas son hipointensos en T1 con intensidad variable en T2,
presentando la gran mayoria un anillo perilesional de grasa en T1,asi como edema muscular adyacente en T2, lo que
ayuda en el diagnostico diferencial con el liposarcoma mixoide.

Se trata de una enfermedad benigna. El crecimiento de los mixomas es muy lento y es habitual la recurrencia tras una
extirpacion, por lo que no se recomienda a no ser que causen grandes molestias. De forma excepcional (<1%), pueden
darse casos de malignizacion de la displasia fibrosa hacia sarcoma osteogenico, por ello es necesario el seguimiento de
los pacientes con esta enfermedad.
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