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SÍNDROME DE MCCUNE-ALBRIGHT (MAS)

Manchas café con leche

Displasia fibrosa
poliostótica

Hipertiroidismo
Pubertad precoz 
Hipofosfatemia

Fracturas
Raquitismo



PRIMER
INGRESO

DIAGNÓSTICO
ERRÓNEO 

ANÁLISIS
MOLECULAR

SIGNOS Y
SÍNTOMAS Y

TRATAMIENTO
INICIAL

MALA
EVOLUCIÓN

Hipertiroidismo
subclínico, 

TSH:  0.033 uUI/mL
(0,27-4,2) y T4:  1,88

ng/dL (0,93-1,70),
colestasis y manchas

café con leche.

Biopsia cutánea:
melanosis. 

Traumatología:
Displasia fibrosa en

fémur y húmero.
Estudio molecular:

GNAS1 negativo.

Tras varias fracturas,
extracción de DNA de

tejido óseo
detectando un

cambio patogénico
c.602G>A

(p.Arg20His)
asociado a MAS. 

Dolor óseo tratado
con bifosfonatos.

Hipofosforemia 
Fosfaturia 

PTH normal 
Aumento FGF23-C

terminal en tejido
óseo displásico.

Desarrollo puberal
normal.

Tratamiento convencional:  
bifosfonatos,  calcitriol y

fosfato oral. 
HIPOFOSFATEMIA Y

COMPLICACIONES
ESQUELÉTICAS.

BUROSUMAB

7 meses 6 años 14 años

EVOLUCIÓN CLÍNICA



Niveles de fósforo en sangre:
2.9 mg/dL (2.9-5.1 mg/dL) 

Niveles de fósforo en orina:
95.2 mg/dL (10-136 mg/dL) 

FGF23-C Terminal:
222 RU/mL (35-138 RU/mL)

PTH 14.9 pg/mL (15-65 pg/mL)

T4L 1.88 ng/dL (0.93-1.7 ng/mL)
T3L 6.5 pg/mL (2.4-4 pg(mL)

TSH 0.033 µUI/mL (0,27-4,20 UI/mL)

 ANALÍTICAS PREVIAS AL INICIO DE
BUROSUMAB



PAMIDRONATO IV 
1 mg/kg/dosis, cada 2 o 4 meses. ZOLEDRONATO IV

0,05 mg/kg/dosis cada 6 meses
CARBONATO CÁLCICO ORAL

500 mg/12h
CALCITRIOL ORAL

0,25 mcg diario
FOSFATO NM ORAL

33 mg/kg/día
Ácido fólico oral 

5 mg/día 

BUROSUMAB SC

TRATAMIENTO

Inicio (mayo 2023)
P (2,9 mg/dL):

30 mg (0,7 mg/kg) 

Junio 2023 
P (5.6 mg/dL):

Posponer 

2ª dosis (julio 2023) 
P (3,0 mg/dL): 

20 mg (0,44 mg /kg)
3ª dosis (agosto 2023) 

P (3,5 mg/dL): 
20 mg (0,44 mg/kg)

Octubre 2023
10 mg

CADA 2-4
SEMANAS 



DISCUSIÓN

Mutaciones somáticas en mosaicos en el gen GNAS  

No existe tratamiento curativo y el pronóstico
depende de la localización, la gravedad y la
aparición de complicaciones. 
Bifosfonatos, no han conseguido grandes
modificaciones en la enfermedad a largo plazo. 
Denosumab empeora la hipofosfatemia con
ausencia de impacto en la reducción de fracturas. 
La alteración esquelética es la mayor
determinante en la disminución de la calidad de
vida de estos pacientes por lo que es necesario
investigar nuevas dianas terapéuticas. 
Burosumab está indicado para el tratamiento de la
hipofosfatemia ligada al cromosoma X y en la
hipofosfatemia relacionada con FGF23 en la
osteomalacia inducida por tumor. 

TRATAMIENTO



DISCUSIÓN



CONCLUSIONES (CONTRIBUCIÓN DEL
FARMACÉUTICO AL CASO)

Búsqueda bibliográfica que respalde el uso de burosumab para elevar los niveles de
fósforo en pacientes con hipofosfatémia ligada al cromosoma X.
Tramitar el burosumab para MAS como uso en condiciones diferentes a las autorizadas.
Atención farmacéutica y dispensación del fármaco en el área de pacientes externos.
Seguimiento farmacoterapéutico y farmacodinámico del paciente y recomendación de
pauta posológica según niveles de P.
Actualmente, teniendo en cuenta la limitada duración del tratamiento, el paciente no
presenta efectos adversos relacionados con el tratamiento y los niveles de fósforo en
sangre y orina se encuentran dentro de la normalidad. En contraposición ha sufrido una
fractura y elevación de los niveles de FA. Continuará con revisiones pediódicas con el fin
de establecer la posología definitiva y asegurar el beneficio clínico.
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