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Macroorquidismo unilateral como
presentacion de un sindrome
de McCune-Albright

Unilateral macroorchidism as a presentation of
a McCune-Albright syndrome

Sr. Editor:

El sindrome de McCune-Albright (SMA) es una enfermedad de
etiologia genética no hereditaria debida a mutaciones en el
gen GNAST, localizado en el brazo largo del cromosoma 20
(20g13.2). Clinicamente, suele presentarse con displasia
Osea poliostotica, manchas cutaneas café con leche y
pubertad precoz periférica. Esta Ultima es rara en los
pacientes varones con SMA, que suelen presentar con mas
frecuencia macroorquidismo aislado’.

En los prepuberes, se define como macroorquidismo al
aumento del volumen testicular por encima de 2 ml.

Presentamos el caso de un nifo de 5 anos que viene
remitido a la consulta de Cirugia Pediatrica para valoracion
de tamano testicular.

Entre los antecedentes personales no destacan enferme-
dades anteriores y es el segundo hijo de padres jovenes,
sanos.

Los padres apreciaban una diferencia del tamano testi-
cular al observar el teste izquierdo de pequefo tamafo, lo
que hizo pensar a su pediatra en una posible atrofia de éste y
por ese motivo lo derivo a la consulta de Cirugia Pediatrica.

A la exploracion se apreciaba un aumento del tamafo del
teste derecho, indoloro, que no concordaba con la edad del
nifo. El teste derecho tenia un volumen de 15ml y el teste
izquierdo, 2 ml. La trasiluminacion escrotal fue normal. No
presentaba otros signos de caracteres sexuales secundarios.
El tamano del pene era normal para la edad. En nuestro
caso, el paciente no presentaba manchas café con leche,
por lo que no cumplia la clasica triada diagnostica.

Ante estos hallazgos, se le solicitdé una ecografia
testicular que informaba de una asimetria importante sin

otras lesiones (teste derecho 2,29 x 1,42 x 2,39cm y teste
izquierdo 1,59 x 1,30 x 0,6 cm).

Para completar el estudio y descartar un tumor gonadal,
se le practico una biopsia testicular que se informé como
parénquima testicular con maduracion precoz en relacion
con la edad del paciente, puesto que presentaba epitelio
germinal madurado, con notable proliferacion de células de
Sertoli y aparicion en los tubulos de espermatides e incluso
espermatozoides. No se encontraron células de Leydig
maduras.

Fue derivado a la consulta de Endocrinologia Pediatrica,
donde se le realizaron estudios hormonales (gonadotropinas,
hormonas tiroideas y esteroides sexuales) concordantes con
su edad cronoldgica. La edad o6sea era normal.

Con los hallazgos clinicos e histoldgicos encontrados, se
sospechd un SMA. Por esto, se le realizaron radiografias simples
y RMN, que detectaron lesiones dseas con patron mixto (liticoy
blastico) en vidrio esmerilado en el anillo pélvico y el fémur
derecho. La lesion de mayor tamano afectaba al hueso iliaco
derecho, sin clara rotura cortical. En el cuello, la diafisis
femoral y el acetabulo derecho presentaba lesiones de
similares caracteristicas. El estudio genético realizado en
ADN de leucocitos en sangre periférica no fue concluyente
para detectar la mutacion caracteristica de SMA.

La precocidad sexual en los varones con SMA es rara
(15%); es mas frecuente, como hemos dicho, el macro-
orquidismo aislado?.

En nuestro caso se dan varias rarezas: aparte de
presentarse como macroorquidismo unilateral, que ya es
una presentacion poco habitual del SMA3, es menos habitual
aun el hecho de que histolégicamente el testiculo de un nifio
de 5 anos complete el proceso de espermatogénesis. Por
otra parte, dada la ausencia de manchas café con leche, no
se cumple la triada clasica de SMA, por lo que estariamos
ante una forma parcial de este sindrome.

El macroorquidismo en el SMA se debe a una hiperfuncién
restringida a las células de Sertoli sin activacion de las
células de Leydig.

Existen diversas explicaciones para la restriccion de la
hiperfuncion a las células de Sertoli*. Una posibilidad es que
la mutacion del gen Gs-alfa ocurra en las células de Sertoli
pero no en las de Leydig.
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La proteina Gs-alfa esta implicada en la cascada de
senales de numerosos receptores de membrana, incluyendo
receptores de diversas hormonas, como la LH y la FSH. Las
mutaciones de este gen estan relacionadas con diferentes
expresiones clinicas del SMA®. Otra explicacion podria
derivar de un efecto inhibitorio de la hormona antimu-
lleriana sobre las células de Leydig®.

Como conclusion, el SMA, incluso en sus formas parciales,
deberia tenerse en cuenta a la hora de la valoracion clinica
en un nifo con macroorquidismo unilateral, entre otros
diagndsticos’, ya que un aumento de tamafo testicular
puede ser la Unica manifestacion externamente visible de
esta enfermedad.
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Sindrome del cabello anageno suelto

Loose anagen hair syndrome

Sr. Editor

El sindrome del cabello anageno suelto (SCAS) es un tipo de
alopecia infantil que se caracteriza por la extraccion facil y
sin dolor de los cabellos. Describimos un caso tipico de SCAS
con el objeto de recordar este proceso benigno y auto-
limitado:

Nifia de 4 anos de edad, sin antecedentes personales ni
familiares de interés, que acudidé a nuestra consulta por
presentar alopecia difusa y escaso crecimiento del cabello.
Segun la madre, la pérdida de cabello se habia iniciado
aproximadamente un mes antes sin ningln desencadenante
identificado. Asimismo, referia que le cortaba el pelo a la
nifia con menos frecuencia que a sus otros hermanos, ya que
apenas le crecia en longitud.

En la exploracion fisica se observaba una nifa sana, de
pelo castano, con una discreta disminucion de la densidad
del cabello en toda la cabeza y areas localizadas de alopecia
en la zona interparietal posterior (fig. 1). El cuero cabelludo
presentaba apariencia normal. En la pilotraccion se
obtenian facilmente entre 10 a 15 pelos sin causar dolor.
El examen del cabello con el microscopio 6ptico demostro

bulbos pilosos anormales, con curvatura de la raiz del pelo,
acanalamiento de la parte distal del tallo y desflecamiento
de la cuticula (fig. 2).

Nodl et al describieron el SCAS' y lo identificaron como un
cabello, débil, delgado, opaco e inmanejable. La mayoria de

Figura 1 Areas alopécicas de limites mal definidos en la zona
interparietal posterior.
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