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El sindrome de McCune-Albright

Qué es el sindrome de McCune-Albright?

El sindrome de McCune-Albright se presenta a través de tres componentes principales, pero pueden manifestarse otros tantos.
Los principales componentes se presentan a través de una pubertad precoz, una pigmentacion anormal de la piel llamada
manchas café con leche y un trastorno del hueso llamado displasia fibrosa. Otras manifestaciones incluyen anormalidades del
sistema endocrino como un aumento de la secrecién de las hormonas de la tiroides, de crecimiento o cortisol. Organos como el
higado y el corazon también pueden ser afectados. Este sindrome puede aparecer tanto en nifias como en nifios.

Los tres componentes principales de esta condicion se detallan a continuacion:

e Pubertad precoz: Afecta principalmente a las nifias a través de un sangramiento vaginal (como la del periodo) o un
desarrollo temprano de los senos (puede ocurrir a los 2 afios de edad). Esto es causado generalmente por un incremento
de hormonas de estrogeno que son segregadas por quistes que se desarrollan en los ovarios. Los nifios pueden también
presentar pubertad temprana, pero no es tipico que ocurra. Algunos sintomas de pubertad temprana en nifios incluyen
penes o testiculos alargados y los escrotos mds arrugados que lo normal.

e  Manchas café con leche: Estos son como parches de color café claro en la piel con bordes irregulares. Este borde es
comparado frecuentemente con las costas de Maine dado su apariencia dentada. Estas manchas pueden aparecer en un
solo lado del cuerpo.
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e Displasia fibrosa del hueso: Este término se refiere al cambio de un hueso saludable por uno que luce lleno de cicatrices.
Esto causa debilidad y fractura de los huesos. Las personas con este trastorno pueden tener un crecimiento desigual o la
apariencia de un hueso deformado. Estas lesiones aparecen frecuentemente en un solo lado del cuerpo.

Qué causa el sindrome de McCune-Albright?



Una mutacion del gene GNAS se produce. Este gene se necesita para construir una proteina llamada G. Esta mutacion causa que
la proteina G este excesivamente activa lo cual conlleva a una super produccion de hormonas y al crecimiento anormal del hueso.

Cémo una persona adquiere McCune-Albright Sindrome?

Este no es un sindrome que se hereda de las familias. Este sindrome es el resultado de mutaciones esporddicas o aleatorias.

Coémo se diagnostica el sindrome de McCune-Albright?

Si el pediatra sospecha de este sindrome, chequeard por los niveles de hormona de su hijo y ordenard imdgenes de los huesos
para comprobar si hay displasia fibrosa presente. Estos son exdmenes genéticos disponibles, pero generalmente el diagnostico
puede establecerse con un examen fisico regular y los resultados de laboratorio del nifio.

Como se trata este sindrome?

Cada aspecto individual de este sindrome es tratado separadamente. Hasta el momento, no hay terapia de genes para abordar el
problema de la mutacion GNAS.

e La meta del tratamiento de la pubertad precoz en nifias es disminuir los niveles de estrogeno. Para esto puede usarse un
tipo de droga llamada inhibidor de aromatasa. Si se desarrolla la pubertad precoz central, que significa que el cerebro
comienza a segregar hormonas de la pubertad (LH y FSH) que causan que los ovarios segreguen mds estrogeno,
entonces se usa un medicamento llamado GnRH que detiene o pausa el desarrollo de la pubertad.

e Dado que la pubertad precoz en nifios con este sindrome es rara, el plan de tratamiento no estad bien definido.
Generalmente se usa una clase de medicamentos llamado antiandrdgenos. Inhibidores de aromatasa también pueden
ser usados. Estos medicamentos reducen diferentes niveles de hormonas de la pubertad. Si la pubertad precoz central se
presenta, entonces de GnRH medicamento puede ser usado de la misma forma que es usado en las nifias.

e Siel paciente presenta exceso de segregacion de otras hormonas (tiroides, crecimiento o cortisol), cada una se abordard
de forma individual.

e No existe un tratamiento especifico para la displasia fibrosa. Cirugia podria necesitarse si ocurre fractura o si hay
deformacion en el hueso. Si el paciente experimenta dolor significativo en los huesos, un medicamento llamado
bifosfonato puede ser usado. Mantener niveles adecuados de calcio, vitamina D y fésforo es importante para la salud
Osea.
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