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Síndrome de Mazabraud asociado con síndrome de McCune-Albright. 
Reporte de un caso

Mazabraud syndrome associated with McCune-Albright syndrome.  
Case report
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El síndrome de Mazabraud es un raro desorden 

benigno que asocia displasia fibrosa y mixomas intra-
musculares, con solo 106 casos reportados hasta el 
año 20191,2. El síndrome de McCune-Albright es una 
condición esporádica, definida por la tríada de displa-
sia fibrosa, manchas cutáneas de color café con leche 
y alteraciones endocrinas como menarca precoz3. La 
presencia simultánea de ambos síndromes constituye 
un evento aún más infrecuente, con solo 26 casos 
reportados en la literatura4,5.

Se presenta el caso clínico de una paciente de 70 
años con bocio multinodular, hipertensión arterial y 
síndrome de McCune-Albright dado por menarca pre-
coz a los seis años y displasia fibrosa. Acude a la 
consulta por tumoraciones indoloras en las partes blan-
das del brazo derecho y en la región glútea izquierda, 
por lo que se solicita resonancia magnética (RM) de 
las lesiones de partes blandas, radiologías de los 
miembros y tomografía computada (TC) de macizo 
facial para valorar las estructuras óseas.

La RM muestra múltiples masas intramusculares en 
el brazo derecho (Fig.  1) y la región glútea izquierda 
(Fig. 2), de contornos netos, señal baja potenciada en 
T1 y alta en T2/STIR, y captación heterogénea del 
gadolinio.

La displasia fibrosa asocia deformidad ósea y frac-
turas patológicas (Fig.  3). Los estudios radiológicos 

ponen de manifiesto el patrón en densidad mixta, con 
sectores en vidrio deslustrado, expansión y festoneado 
endostal (Fig.  3). En la RM las lesiones presentan 
señal heterogénea potenciada en T1 y T2, con secto-
res quísticos y captación heterogénea del contraste 
(Fig. 4).

El equipo quirúrgico realiza la exéresis de las masas 
braquial y glútea de mayor tamaño. El estudio anato-
mopatológico revela proliferaciones de estirpe mesen-
quimática benignas, compuestas por células inmersas 
en una matriz mixoide con fibras de colágeno, rodea-
das de una cápsula de tejido conjuntivo fibroso, com-
patibles con mixomas intramusculares, sin evidencia 
de malignidad. De esta manera se confirma el diagnós-
tico de síndrome de Mazabraud.

El primer caso de displasia fibrosa asociado a mixo-
mas intramusculares fue descrito en 1926 por 
Henschen, pero la asociación entre ambas afecciones 
fue establecida por Mazabraud en 19676. El síndrome 
de McCune-Albright se describió originalmente en 
19364. El síndrome de Mazabraud predomina en el 
sexo femenino y el síndrome de McCune-Albright 
afecta casi exclusivamente a niñas.

La displasia fibrosa implica reemplazo de la médula 
ósea por tejido fibroso anormal, resultando en fragilidad 
y deformidad ósea, generando dolor, fracturas patoló-
gicas y deterioro funcional7. Se ha detectado una muta-
ción en el gen GNAS en el síndrome de McCune-Albright, 
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Figura 1. (A) RM de brazo derecho con cortes sagitales T1. (B) Secuencia STIR. (C) Cortes T1 fat sat poscontraste 
sagital. (D) Corte axial. Se observan los mixomas en el tríceps braquial (flechas), que se ven como masas de baja 
señal en T1 y alta en STIR, con leve captación periférica del contraste.

A B C D

Figura 2. (A) RM de cadera izquierda en corte axial T1. (B) Corte axial T2. (C) Corte coronal STIR. (D) Corte axial T1 
fat sat poscontraste. Se ven los mixomas en los músculos glúteos (flechas), que muestran una señal heterogénea, 
baja en T1 y alta en STIR, con captación periférica del contraste, siendo leve la captación interna.
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C D
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en la displasia fibrosa y en los mixomas del síndrome 
de Mazabraud, lo cual podría sugerir un mecanismo 
causal similar5,6.

La displasia fibrosa en el síndrome de Mazabraud 
puede ser monostótica o poliostótica, siendo más 

Figura 3. (A) Enfoques radiológicos de frente de mano. (B) Antebrazo. (C) Húmero derecho. La displasia fibrosa (DF) 
se manifiesta como deformidad ósea, con lesiones medulares expansivas, con densidad mixta, que determinan 
festoneado endostal. Fracturas patológicas de aspecto evolucionado en quinto metacarpiano, radio y cúbito 
(flechas). (D y E) Cortes axiales de TC de macizo facial que ponen de manifiesto la densidad en vidrio deslustrado 
(flechas).
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frecuente esta última y a edades avanzadas, con curso 
más indolente1,2. En el síndrome de McCune-Albright, 
la displasia fibrosa suele ser poliostótica y extensa, con 
un curso más severo8. La transformación maligna de 
la displasia fibrosa a osteosarcoma puede presentarse 
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en ambos síndromes, siendo el riesgo más alto para 
los pacientes con síndrome de Mazabraud que para 
aquellos con displasia fibrosa esporádica4,9.

Los mixomas intramusculares son neoplasias benig-
nas mesenquimales infrecuentes, que consisten en 
fibras indiferenciadas con estroma mixoide. Su transfor-
mación maligna es extremadamente rara, siendo las 
localizaciones más comunes los brazos, la pared torá-
cica, la región glútea y los muslos10. En el síndrome de 
Mazabraud, los mixomas pueden ser únicos o múltiples, 
y generalmente se encuentran en la misma región ana-
tómica que los huesos afectados por la displasia fibrosa1.

Las técnicas de imagen son importantes para el 
diagnóstico y el seguimiento. Las radiografías y la TC 
de nuestro caso ponen de manifiesto los cambios 
óseos compatibles con displasia fibrosa: lesiones intra-
medulares, expansivas, de densidad mixta, con secto-
res en vidrio deslustrado característico de las lesiones 
fibrosas, que determinan festoneado endostal. En la 
RM presentan señal y captación heterogénea, predo-
minantemente baja potenciada en T1 y de intermedia 

Figura 4. RM de húmero derecho. (A) Cortes sagitales en T1. (B) Secuencia STIR. (C) T1 fat sat poscontraste. La DF 
se aprecia como extensas lesiones de sustitución intramedulares, expansivas, con señal y captación heterogénea, 
con algunos sectores quísticos (flechas).

A B C

a alta en T2/STIR, con sectores quísticos. Si bien se 
evidencian deformidad ósea y fracturas patológicas 
como complicaciones de la displasia fibrosa, no se 
identifican signos sugestivos de transformación 
maligna.

Las masas intramusculares muestran las caracterís-
ticas típicas de mixomas por RM, que consisten en 
márgenes bien definidos, señal relativamente homogé-
nea, baja en T1 y alta en T2/DP, y captación de con-
traste predominantemente periférica y central 
heterogénea. El realce periférico se debe a la presen-
cia de abundantes vasos sanguíneos en la pseudocáp-
sula, mientras que la captación central heterogénea se 
debe a septos fibrosos y tejido mixoide sólido10. Estas 
características, sumadas a la presentación clínica, su 
multiplicidad y la localización típica adyacente a la dis-
plasia fibrosa, permiten diferenciar los mixomas de 
otras lesiones quísticas de naturaleza más homogénea 
y de algunos sarcomas de partes blandas.

Como tratamiento de los mixomas, se opta por la 
exéresis cuando generan síntomas (dolor, compresión 
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de estructuras nerviosas) y es importante el segui-
miento, ya que pueden recurrir o aparecer nuevos1,6. La 
displasia fibrosa se maneja con bisfosfonatos, y la inter-
vención quirúrgica se reserva para casos con riesgo de 
fractura o con fractura instalada1,2. Es de suma impor-
tancia su seguimiento, dado el mayor riesgo de trans-
formación maligna en estas afecciones4,9.
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