Orphanet Urgencias es una colecciéon destinada a
los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia

O r l I O ne T . (SAMU) o en las urgencias hospitalarias.

K 0 urgenCIas Estas_ recomendaciones se han eIaborado en

e Francia con los Centros de Referencia de

Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
L. . Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
«Buenas praCtlcaS en casos de urgencia» agencia de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
pacientes.
Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su
adaptacion a cada situacion particular.

.. Sindrome de McCune-Albright

Definicion:

La definicion clasica del sindrome de McCune-Albright (SMA) corresponde a una triada de
sintomas que asocia:

- Afectacion cutanea (manchas café con leche)

- Afectacion 6sea (displasia fibrosa del hueso)

- Pubertad precoz.

El SMA es causado por una mutacion somatica postcigética embrionaria temprana del gen
GNAS gue codifica la proteina Gs alfa. Esta mutacion conlleva la activacion de la subunidad Gs
alfa, responsable de la activacion de la via del AMPc, ruta implicada en la sefalizacién de un
gran numero de hormonas. Los tejidos afectados por la mutacion van a manifestar una
activacion autbnoma y no regulada.

Las manifestaciones clinicas dependen del nimero de células y tejidos afectados por la
mutacion. Se puede presentar una gran variedad de alteraciones clinicas:

- Hipersecrecion de la hormona del crecimiento,

- Afectacion tiroidea estructural y/o funcional,

- Autonomia suprarrenal junto con sindrome de Cushing (neonatal) y/o hiperandrogenismo,
- Pérdida renal de fésforo por sobreproduccion de FGF23.

Afectaciones menos frecuentes en otros tejidos pueden contribuir a la gravedad del sindrome:
trastornos del ritmo cardiaco o afectacion hepatica y biliar.

Para saber mas:
Orphanet

- Ficha de la enfermedad: www.orphanet.es

- Ficha de actuacion de urgencias de la Displasia fibrosa: www.orphanet.es

- Centros/consultas expertos en el tratamiento del sindrome de McCune-Albright recogidos
en Orphanet: www.orphanet.es
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Ficha de regulacion para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencias)

Mutacion somatica postcigética que modifica la proteina Gs alfaque se encuentra en el origen
de algunas activaciones metabdlicas y que provoca una hiperfuncion celular.

Las manifestaciones clinicas dependen de la importancia de los tejidos afectados por la
mutacion. En la forma clasica se asocia la triada de los siguientes sintomas:

- afectacion cutanea (manchas café con leche)
- afectacion 6sea (displasia fibrosa del hueso)
- pubertad precoz;

- y otras afectaciones posibles (hipersecreciéon de la hormona del crecimiento, afectacion
tiroidea, autonomia suprarrenal, pérdida renal de fésforo...).

- Afectacion Osea: dolor, fracturas...;

- Taquicardia supraventricular o ventricular;

- Torsién de quiste de ovario en las nifias;

- Sindrome de Cushing neonatal con fallo multiorganico, infecciones...

Ninguno en particular.

Las relacionadas con los sintomas posibles cuando el diagnéstico es conocido.

Ninguna en particular.

Centros/consultas expertos en el tratamiento del sindrome de McCune-Albright recogidos en
Orphanet: www.orphanet.es

Guias de urgencias de Orphanet: www.orphanet.es
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Ficha para las urgencias hospitalarias

- En esta ficha no se hace referencia a las particularidades de la afectacion 0sea en esta
patologia:

- Dolor agudo 6seo relacionado con la displasia fibrosa del hueso,
- Fracturas 6seas relacionadas con la displasia fibrosa del hueso,

- Aumento de la densidad de la base del craneo que provoca la compresiéon de los
nervios craneales relacionado con la displasia fibrosa del hueso.

Estas tres situaciones se tratan en la ficha «Buenas practicas en casos de urgencia-Displasia
fibrosa del hueso» y no se desarrollan aqui.

Ficha de actuacién de urgencias de la Displasia fibrosa: www.orphanet.es

- Otras situaciones que deben tenerse en cuenta en urgencias son:

- Situacion de urgencia 1: Afectacion gonadal,
Torsién de quiste ovarico ante o neonatal,
Torsién de quiste ovarico secundario a una pubertad precoz periférica,
Hemorragia genital secundaria a una pubertad precoz periférica.

- Situacion de urgencia 2: Afectacion suprarrenal
Sindrome de Cushing neonatal con riesgo de infecciones y de fallo multiorganico

- Situacion de urgencia 3: Afectacion cardiaca
Trastornos del ritmo cardiaco.

- Situacion de urgencia 4: Afectacion tiroidea
Crisis tirotoxica aguda

- Situacion de urgencia 5: Afectacion hepética con colestasis neonatal.

Medir la presion arterial y la frecuencia cardiaca: el principal objetivo es mantener el estado
hemodinamico del afectado en las situaciones de hemorragia o de trastornos del ritmo
cardiaco.

Medir la temperatura y pautar una antibioterapia de amplio espectro después de la recogida de
muestras microbiolégicas en caso de fiebre.
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» Situacion de urgencia 1: Afectacion gonadal

1. Medidas diagnosticas en urgencias:

= Elementos de diagnadstico clinico:
- Sindrome de dolor abdominal,
- Sensacion de masa abdominal,
- Signos de abdomen agudo (dolor o vomitos),
- Hemorragia genital.

= Evaluar la gravedad: si hemorragia genital importante:
- Trastornos digestivos, shock hemorragico.

= Exploraciones en urgencias:

- Hemograma con plaquetas, tiempo de protrombina, tiempo de tromboplastina
activada, analisis de funcion plaguetaria, compatibilidad transfusional en casos de

hemorragia genital importante,
- Ecografia abdominal,
- RMN pélvica.

2. Medidas terapéuticas inmediatas:
= Monitorizacion:
- Nivel de conciencia,
- Presion arterial, frecuencia cardiaca,
- Cuantificacion del sangrado mediante el nimero de compresas.
- Diuresis.

= Tratamiento sintomatico:
- Fluidoterapia: 20 ml/kg en 20 minutos, en caso de hipotension.

- Tratamiento del dolor: (Paracetamol: 15mg/kg 4 veces al dia).

= Tratamientos especificos:

Remitir a especialistas (Centros de referencia de enfermedades raras o centros con

experiencia)

No existe un tratamiento especifico en urgencias (valorar la puncién del quiste o la

exéresis del quiste via laparoscopica):

- Tratamiento conservador si el quiste es grande (entre 4y 6 cm):

Puncion ecografica diagnostica (para buscar la mutacion somaética) y terapéutica.

- Torsién del quiste: abordaje conservador.

Exéresis del quiste via laparoscopica - No se debe realizar la ovariectomia.
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- Quiste asociado a hemorragias genitales importantes:

Doble abordaje: quirdrgico (puncion ecografica del quiste o0 exéresis
laparoscopica) y médico (prescripcion de un tratamiento hormonal).

- Hemorragia importante: tratamiento progestageno via oral de 5 a 12 dias que se
puede finalmente asociarse a un tratamiento hemostatico (acido tranexamico)

- Sangrado importante o recurrente: valorar tratamiento con inhibidor de la
aromatasa.

» Situacion de urgencia 2: Afectacion suprarrenal
Sindrome de Cushing neonatal con riesgo de infecciones y de fallo multiorganico

El sindrome de McCune-Albright puede provocar un sindrome de Cushing neonatal por
la afectacion suprarrenal.

La afectacion 6sea y cutanea del sindrome de MCA se encuentran presentes de forma
constante en caso de Sindrome de Cushing.

El hipercortisolismo aumenta el riesgo de infecciones bacterianas, virales, micéticas y
parasitarias.

La mortalidad es elevada (20% de los casos, por sepsis, parada cardiaca, sindrome de
distrés respiratorio agudo del adulto), en especial en los casos de afectacion grave (la
hepatopatia y la miocardiopatia son indicadores de la gravedad de la afectacion).

A largo plazo, frecuencia elevada de dificultades neurocognitivas (45%).

1. Medidas diagnosticas en urgencias:

= Elementos de diagndstico clinico:
- Facies cushingoide,
- Bajo peso al nacer,
- Retraso del crecimiento postnatal,
- Manchas cutaneas y/o afectacion osea.

= Evaluar la gravedad
- Frecuencia cardiaca, presion arterial, temperatura, estado general y desarrollo.

= Exploraciones en urgencias:
- Bioguimica sanguinea: férmula sanguinea, PCR, hemocultivos, balance hepatico.
- Medida del cortisol urinario/creatinina urinaria - Ciclo del cortisol,
- Prueba de la supresién de la dexametasona,
- Ecografia cardiaca (miocardiopatia),
- Pruebas de imagen suprarrenal (TAC o ecografia)
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2. Medidas terapéuticas inmediatas:
= Monitorizacion:
- Presion arterial, frecuencia cardiaca, frecuencia respiratoria,
- Temperatura,
- Tiempo de relleno capilar cutaneo
- Saturacion de oxigeno.

= Tratamiento sintomatico:
- Tratamiento antibidtico en caso de fiebre o sospecha de sepsis.

Antibioterapia orientada por la identificacion de un germen, o de amplio espectro
antes de la identificacion del germen como en las infecciones materno-fetales:

Cefalosporina de tercera generacion + ampicilina + aminoglucésido.

Si se sospecha infeccion con via de entrada cutanea, es recomendable la

antibioterapia especifica contra el Staphylococcus aureus

No se ha demostrado la utilidad de la antibioterapia profilactica (prevencién del

Pneumocystis jiroveci)

- Remitir al paciente a especialistas (Centros de referencia de enfermedades raras

0 centros con experiencia)

= Tratamientos especificos:
- No existe tratamiento especifico en urgencias.
- Sevaloraré:

- Tratamiento inhibidor de la sintesis de esteroides (Ketoconazol,
Metirapona, Op'DDD) - el uso de estos medicamentos requiere de una

buena experiencia,
- Adrenalectomia dependiendo de la gravedad de la afectacion.

» Situacidon de urgencia 3: Afectacion cardiaca

Trastornos del ritmo cardiaco y miocardiopatia (con o sin hipertiroidismo).

1. Medidas diagndsticas en urgencias:
= Elementos de diagndstico clinico:
- Taquicardia, trastornos del ritmo, hipotensién.

= Evaluar la gravedad
- Frecuencia cardiaca, presion arterial y nivel de conciencia.

= Exploraciones en urgencias:
- ECG,
- Ecocardiografia.
- T4 libre, T3 libre, TSH.
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2. Medidas terapéuticas inmediatas:
= Monitorizacion:
- Nivel de conciencia,
- Frecuencia cardiaca, presion arterial,
- Diuresis,
- Saturacion de oxigeno.

= Tratamiento sintomatico:

El tratamiento en urgencias depende del trastorno del ritmo y se realiza segun los
protocolos habituales (no es necesario un tratamiento particular para el sindrome de
McCune-Albright).

= Tratamientos especificos:

- Remitir al paciente a especialistas (Centros de referencia de enfermedades raras
0 centros con experiencia)

- No existe tratamiento especifico en urgencias.

» Situacion de urgencia 4: Afectacion tiroidea
Crisis tirotéxica aguda

La frecuencia de aparicion de hipertiroidismo se encuentra entre el 3% y el 25% de los
casos y corresponde generalmente a una afectacion multinodular de la tiroides.

La crisis tirotoxica aguda se ha descrito como una manifestacion excepcional en el
sindrome de MCA.

1. Medidas diagndésticas en urgencias:

= Elementos de diagnoéstico clinico:

Taquicardia, arritmias supraventriculares, insuficiencia cardiaca global, hipertermia,
agitacion, sindrome confusional, deshidratacion.

= Evaluar la gravedad
- Frecuencia cardiaca, presion arterial y nivel de conciencia.

= Exploraciones en urgencias:
- T4 libre, T3 libre, TSH,
- Perfil hepatico,
- Bioquimica sanguinea,,
- ECG,
- Ecocardiografia.
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2. Medidas terapéuticas inmediatas:

= Monitorizacion:
Frecuencia cardiaca, presion arterial, frecuencia respiratoria, diuresis, nivel de
conciencia, temperatura.

= Tratamiento sintomatico:
- Hidratacion:

- En caso de depleciéon de volemia, suero fisiolégico: 20 mil/kg en 20
minutos.

- Sino, Glucosado al 5% + NaCl 2g/L + KCI 1 g/L: 60ml/kg/dia,

- Antipiréticos: paracetamol (15 mg/kg, 4 veces al dia),

Los salicilatos estan contraindicados:
Pueden alterar el resultado de la prueba de las hormonas tiroideas

- Refrigeracion externa (bolsas de hielo / manta refrigerante),

- Sedantes (benzodiacepinas): en los casos de aparicion de manifestaciones
neuropsiquiatricas agudas.

- Ingreso en la unidad de cuidados intensivos.

= Tratamientos especificos:

No existe un tratamiento especifico en urgencias para el sindrome de McCune-
Albright.

Durante la crisis tirotoxica aguda se valorara:

- La administracion de Betablogueantes IV de corta duraciéon (Propanolol,
Esmolol...),

- El tratamiento esteroideo con hemisuccinato de hidrocortisona (0,5-1mg/kg/dia),

- La prescripcién de yodo/ Lugol (solucién de Lugol al 5%: de 60 a 90 gotas al dia
en 3 dosis) después de la saturacion con antitiroideos de sintesis/ ATS
(Carbimazol 60-90 mg o Propiltiouracilo 600 a 1200 mg/24h). El Propiltiouracilo
esta por lo habitual contraindicado en nifios, ya que estos tienen mas posibilidad
de presentar toxicidad hepatica que los adultos.

- El litio, de dificil manejo en caso de fallo cardiaco o renal,

- El perclorato de potasio no tiene gran valor comparado con la asociacion de ATS
y Lugol y tiene un efecto retardado,

- El recambio plasmatico tiene un manejo complicado en situaciones de colapso.
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» Situacion de urgencia 5: Afectacion hepatica con colestasis neonatal

El objetivo en este momento es descartar el diagndstico de atresia de las vias biliares.

Los signos cutdneos y/o 0seos durante el diagnéstico de la colestasis no siempre estan
presentes (aunque aparecen posteriormente).

También se ha descrito una afectacion hepatica en el sindrome de Cushing neonatal
asociado al sindrome de MCA, y representa un criterio de gravedad.

Se ha descrito afectacion hepatobiliar en un tercio de los adultos diagnosticados de
sindrome de MCA, en forma de quiste del colédoco o adenoma hepatico.

1. Medidas diagnosticas en urgencias:

= Elementos de diagnadstico clinico:
Ictericia

= Evaluar la gravedad
Frecuencia cardiaca, presion arterial y nivel de conciencia.

= Exploraciones en urgencias:
GOT, GPT, bilirrubina total y directa, GGT.
Ecografia abdominal, hepatica, biliar y pancreatica

2. Medidas terapéuticas inmediatas:

= Monitorizacion:
Frecuencia cardiaca, presion arterial, ictericia y nivel de conciencia.

= Tratamiento sintomatico:
Hidratacion: Suero glucosado al 5% con suplemento de NaCl (2g/L) y de KCI (1g/L)

= Tratamientos especificos:

Remitir al paciente a los especialistas (Centros de referencia de enfermedades raras
0 con experiencia) para realizar un informe de los problemas potenciales que puede
presentar el afectado por el sindrome de MCA.

No existe tratamiento especifico en urgencias.

Se puede valorar el uso de &cido ursodesoxicolico en los casos de colestasis
importante.

La seguimiento hepatobiliar y pancreatica es conveniente a largo plazo.
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» Transporte desde el domicilio hacia el servicio de urgencias

= :;DoOnde trasladar?

- Alos servicios de urgencias de los centros de enfermedades raras o centros con
experiencia.

= ;CoOmo trasladar?
- En ambulancia no medicalizada o SAMU segun la gravedad

» Orientacion en el transcurso de la situacion de urgencia

= :;DoOnde trasladar?
- Medicina interna, cirugia, cuidados intensivos o reanimacion segun la afectacion.

= ;CoOmo trasladar?
- Ambulancia no medicalizada o SAMU segun la gravedad

- No existen precauciones especiales.

- No existen precauciones especiales.

Alimentacion normal con especial atencion al consumo de alimentos con alto contenido en
calcio.

Guiar y acompafar a los padres y a los hermanos, tanto en el momento del diagndstico como
durante las atenciones médicas y las intervenciones quirurgicas.

Explicar las formalidades administrativas de los diferentes abordajes.

Con los conocimientos actuales, puede ser posible la donacion de ciertos 6rganos vy tejidos
segun la evaluacion de cada caso.

- Riesgo de transmision de la enfermedad: no existe riesgo de transmision de la
enfermedad por la donacién de un 6rgano o de tejidos.

- No existe un riesgo especial asociado a la enfermedad o al tratamiento.
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- Donacién de 6rganos:

Todos los 6rganos (corazon, pulmones, higado, riflones, pancreas, intestino) pueden ser
trasplantados tras la evaluacion clinica del donante, de los 6rganos y del tratamiento
seguido.

La decision del trasplante compete a la evaluacion del equipo en base al riesgo del
receptor en relacién al beneficio esperado del trasplante.

Se trata de evaluar el balance riesgo-beneficio.

- Donacién de tejidos
Se pueden trasplantar las corneas, los vasos sanguineos y valvulas.
Organos contraindicados para la donacion: hueso y piel.

Para una respuesta adaptada e individualizada, se debe contactar con la Organizacion
Nacional de Trasplantes (ONT):

Organizacion Nacional de Trasplantes
C/ Sinesio Delgado 6-8, Pabellén 3
28029 Madrid

- Teléfono: 917 278 699

- Fax: 912 104 006

- Correo electrénico a: ont@msssi.es
- Web ONT: www.ont.es

Centros/consultas expertos en el tratamiento del sindrome de McCune-Albright recogidos en
Orphanet: www.orphanet.es
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Centre National de Référence des pathologies de la réceptivité hormonale.
Département d'endocrinologie, diabétologie et nutrition

Pole des spécialités médicales et chirurgicales intégrées - SMCI CHU d'Angers- 4 rue Larrey
49933 ANGERS CEDEX 9

En colaboracién con:

- La Sociedad Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU):
Doctor Gilles Bagou: anestesista-reanimador de urgencias SAMU-69, CHU de Lyon.

Doctor Olivier Ganansia: commission des référentiels de la SFMU — jefe del servicio de
Urgencias - Groupe Hospitalier Paris Saint-Joseph - 75014 - Paris

Doctor Djamila Rerbal: médico de urgencias, commission des référentiels de la SFMU,
Responsable de la Unidad Funcional de Urgencias Traumatolégicas y Quirargicas — Pole
Urgences-Réanimation Médicale-Anesthésie-Réanimation-SAMU, Groupement Hospitalier
Edouard Herriot, LYON

Doctor Christophe Leroy: médico de urgencias - Hbpital Louis Mourier - 92700 - Colombes

- La Agencia de Biomedicina (ABM):

Doctores Hélene Jullian Papouin y Olivier Huot: service de régulation et d’appui de ’Agence
de BioMédecine (ABM).

- Laasociaciéon de pacientes:
www.assymecal.org

assymcal@orange.fr

Association des Malades Porteurs du Syndrome de McCune-Albright et de Dysplasie Fibreuse
des Os - 4 square Jean Monnet - 49100 - ANGERS.

Fecha de realizacion de la edicién francesa: 07/12/2016

Algunos de los procedimientos mencionados, en particular los tratamientos con medicamentos,
pueden no estar validados en el pais donde usted practica.
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Traduccioén al castellano:

- Dr. Victor Marquina Arribas — Médico adjunto del Servicio de Urgencias. Hospital General
Universitario de Alicante - cellobach2002@hotmail.com

Validacion de la traduccion:

- Dr. Juan de Dios Garcia Diaz — Especialista en Medicina Interna. Responsable de la
Unidad de Genética Clinica. Hospital Universitario Principe de Asturias. Alcala de Henares,
Madrid

Fecha de la traduccion y adaptacion al castellano: enero de 2018

Este documento de Orphanet forma parte de la accion conjunta 677024 RD-ACTION que ha recibido una financiacion del programa de salud
de la Unién Europea (2014-2020).

El contenido de este informe de Orphanet representa Unicamente las opiniones del autor, y es Unicamente de su responsabilidad.
No puede considerarse que refleje la posiciéon de la Comision europea y/o de la Agencia ejecutiva de los consumidores, de la salud, de la
agricultura y de la alimentacién o de cualquier otro organismo de la Unién Europea. La Comisién europea y la Agencia declinan cualquier
responsabilidad por el uso que pueda hacerse de las informaciones que contiene.
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