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Fibrodisplasia osificante progresiva:
pautas para su reconocimiento
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Comunicación breve

Resumen
La fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) es
una enfermedad del tejido conectivo, caracteriza-
da por malformaciones bilaterales de los pies
(hallux valgus) y osificaciones progresivas de los
tejidos blandos que produce inmovilidad perma-
nente de las articulaciones. Presentamos un niño
de cuatro años con tumoraciones induradas en
pared del tórax, región lumbar y cuello, con rigi-
dez y escoliosis. Estos hallazgos y la observación
del hallux valgus característico, nos condujeron
al diagnóstico de FOP. El objetivo de esta comuni-
cación es alertar al pediatra y al neonatólogo para
que, ante signos como el hallux valgus bilateral,
se proteja a estos niños de injurias traumáticas, lo
que constituye el pilar del manejo de esta enfer-
medad.
Palabras clave: fibrodisplasia osificante progresiva,
osificación heterotópica, hallux valgus.

Summary
Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP) is a
connective tissue disorder. The main findings are
bilateral great toes deformities (hallux valgus)
and progressive ossifications in soft tissues that
causes permanent joint stiffness. We report a 4-
year old male patient who suffered from hard
recurrent soft tissues tumors. They were localized
on the chest wall, lumbar area and neck region.
These findings and bilateral hallux valgus oriented
us to establish the diagnosis of FOP. The objective
of this communication was to alert pediatricians
and neonatologists about the value of the congeni-
tal hallux valgus to detect this entity and protect
these patients from traumatic injuries, the primary
measure to handle this disorder.
Key words: fibrodysplasia ossificans progressiva,
heterotopic ossification, hallux valgus.

INTRODUCCION
La fibrodisplasia osificante progresi-

va (FOP) es una enfermedad muy poco
frecuente del tejido conectivo caracteri-
zada por malformaciones congénitas
bilaterales del dedo grande del pie (ha-
llux valgus) y osificaciones progresivas
de los tejidos blandos (músculos, tendo-
nes, fascias, etc.) que produce una inmo-
vilidad permanente de las articulacio-
nes. La FOP es también conocida como
miositis osificante progresiva, pero este

nombre se cambió en la década del 70 a
fibrodisplasia, denominación que abar-
ca la afección de más tejidos blandos,
además del músculo. 1 La FOP fue
descripta por primera vez por Patin en
1648 en una paciente a la que denominó
“la mujer que se convirtió en madera”.2

Otros casos, en la bibliografía, fueron
denominados “hombres de piedra”.3

Para comprender mejor esta patología
presentamos nuestra experiencia con un
paciente con FOP y revisamos la biblio-
grafía.

CASO CLINICO
Paciente de cuatro años de edad, va-

rón, procedente de Bolivia, sin antece-
dentes familiares, que comenzó a los 3
años con nódulos indurados, dolorosos,
con características inflamatorias, en axi-
la derecha, manos y rodillas, relaciona-
dos con un traumatismo previo. El nó-
dulo de axila fue resecado parcialmente
en su país y fue derivado a nuestro hos-
pital, acompañado de preparados histo-
lógicos, con diagnóstico de tumor des-
moide. Tres meses después de la inter-
vención, el niño presentó una evolución
importante en su patología, con tumores
duros, pétreos, en la axila, invadiendo
escápula, hombro, cuello y pared del tó-
rax homolateral. En el dedo mayor de
ambos pies se detectó microdactilia,
monofalange y hallux valgus (Fotografías
1 y 2). El brazo derecho tenía la abduc-
ción restringida y el hemitórax derecho
se presentaba rígido y con escoliosis.

En las radiografías y la TAC se obser-
vó calcificación de los tejidos blandos en
las cicatrices operatorias (Fotografías 3 y
4) y en el resto de los nódulos del cuer-
po. En los preparados histológicos revi-
sados por nuestro anatomopatólogo, se
observó que el tumor estaba compuesto
de tejido fibroso y áreas de osificación y
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condroide (Fotografía 5). El estudio inmuno-
histoquímico demostró la presencia de cé-
lulas proteína S 100 positivas, compatibles
con condroblastos entremezclados con
fibroblastos.

DISCUSION
No se conoce aún la etiopatogenia de la

fibrodisplasia osificante progresiva. Es un
síndrome genético de transmisión autosó-
mica dominante que ocurre a partir de una
mutación en el cromosoma 4q2-31. La baja
frecuencia de mutaciones espontáneas y el
hecho de que los afectados generalmente
no tienen hijos, explica los casos tan espo-
rádicos.4 La Asociación Internacional de
FOP informa que menos de 200 personas
en el mundo padecen esta enfermedad.

Al parecer habría un disturbio en la
osificación endocondral. En estos pacien-
tes se han encontrado concentraciones ele-
vadas de proteína morfogenética ósea
(BMP4) producida por las células linfoblás-
ticas y cuyo gen no ha demostrado una
mutación. Al parecer habría una mutación
en otro factor que interactuaría con la BMP4,
la proteína inductora de la osificación.5

Esta base genética dispone de un ambiente
propicio (tejidos blandos) para que un estí-
mulo externo (injurias, traumas quirúrgi-
cos, inyecciones intramusculares, etc.) de-
sencadene tumores, en forma de nódulos
inflamatorios, dolorosos o no, que luego
de varias semanas se osifican. Esta osifica-
ción puede comenzar espontáneamente,
antes de los cuatro años (edad media), en la
espalda, cuello, hombros, codos, caderas,
tórax, rodillas, cabeza, muñecas, manos y
pies. La progresión es craneocaudal y pro-
ximal-distal.6 Algunos pacientes presen-
tan asimetría facial, estrabismo y disminu-
ción de la audición.1

La restricción a los movimientos aparece
a los siete años (edad media). Con el tiempo,
la parte superior del cuerpo se vuelve rígida,
con escoliosis severa y, por último, se afectan
la cintura pélvica y los miembros inferiores.
A los treinta años aproximadamente, los pa-
cientes quedan postrados en una silla de
ruedas o en la cama.7,8 La muerte llega por la
restricción del tórax, que causaría insuficien-
cia respiratoria y cor pulmonale.9

Nuestro paciente comenzó a los cuatro
años de edad con sus nódulos en axila

derecha. En la cicatriz quirúrgica se obser-
varon áreas de osificación más extensas. La
rigidez del hemitórax y la escoliosis eran
signos de enfermedad muy avanzada para
su edad.

El diagnóstico de FOP debe ser hecho en
el período neonatal con la malformación del
dedo mayor de los pies, hallux valgus,
microdactilia y monofalange.1,9 La microdac-
tilia se puede presentar en los pulgares de las
manos en un 50% de los pacientes.1 Los erro-
res diagnósticos suelen ocurrir durante la
fase aguda cuando aparecen los nódulos. En
ese momento generalmente se indica la biop-
sia por sospecha de malignidad. Aun con la
biopsia, estos nódulos suelen interpretarse
como fibromas, neurofibromas, condromas,
sarcomas, etc.

En la fase de osificación el diagnóstico
puede ser más fácil. La radiografía y la
TAC son útiles para observar las calcifica-
ciones y el diagnóstico diferencial debe ser
hecho con otros tipos de calcificaciones
heterotópicas como en la dermatomiositis.
La fosfatasa alcalina se eleva en suero du-
rante los brotes de osificación.7

No existe tratamiento efectivo para la
FOP. El etan-1-hidroxi-1-difosfonato (eti-
dronato) es un inhibidor de la mineraliza-
ción ósea y actúa disminuyendo la osifica-
ción de nuevos nódulos, pero no influye
sobre las lesiones osificadas antiguas. Pro-
duce osteopenia, amenorrea, petequias y
sangre en heces, pérdida del gusto o sabor
metálico transitorio cuando se lo utiliza a
largo plazo.10,11 También se han usado be-
rilio (que inhibe el efecto de la fosfatasa
alcalina), vitamina B, vitamina E, corticos-
teroides, antiinflamatorios y penicilami-
na.11 Ninguno de estos medicamentos fue
efectivo. La asociación del etidronato con
altas dosis de corticoides es una alternati-
va terapéutica para los episodios agudos,
para disminuir el edema, la flogosis y las
calcificaciones.12

El manejo de pacientes con FOP, debe
ser dirigido fundamentalmente a la protec-
ción del niño, evitando cirugías, biopsias,
anestesias locales y las inyecciones intra-
musculares. Las neumonías deben ser tra-
tadas agresivamente pues son una amena-
za de vida y estos pacientes deben ser va-
cunados contra el virus influenza y el Hae-
mophilus por vía intradérmica.11,13,14
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La incoordinación de la marcha de estos
niños, causada por la malformación de los
pies y la rigidez progresiva, los predispone
a caídas y traumatismos, más frecuentes y
más severos, que la población de niños
normales. Se deben evitar las actividades
de alto riesgo y asegurar los movimientos
en el ambiente familiar y de rutina.15

CONCLUSIONES
La FOP es una enfermedad genética

poco frecuente. Su diagnóstico es difícil en

las primeras etapas. La malformación del
dedo mayor de los pies es un signo impor-
tante y debe ser reconocido en el período
neonatal. La biopsia no es necesaria para
su diagnóstico y debe ser evitada para no
desencadenar nuevos focos de osificación.
Si bien no existe un tratamiento efectivo, la
asociación del etidronato con corticoides
para los episodios agudos es una propues-
ta que el clínico debe conocer y la protec-
ción del paciente contra todo tipo de inju-
rias debe ser el pilar del manejo pediátrico.❚

FOTOGRAFÍA 1 FOTOGRAFÍA 2

Fotografías 1 y 2: Hallux valgus bilateral con microdactilia y mono-
falange.

FOTOGRAFÍA 3 FOTOGRAFÍA 4

Fotografías 3 y 4: Imágenes de TAC en las que se aprecian las calcificaciones de tejidos blandos.
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FOTOGRAFÍA 5

Microfotografía de una lesión calcificada en la que se
observa el predominio de tejido fibroso con áreas
entremezcladas de osificación y condioide.

BIBLIOGRAFIA
1. Goodman RY, Gorling R. Malformaciones en el

lactante y en el niño. 1ª ed. España: Salvat, 1986:
142-143.

2. Buyse G, Silberstein J, et al. Fibrodysplasia ossi-
ficans progressiva: Still turning into wood after
300 years. Eur J Pediatr 1995; 154 (9):694-9.


