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RESUMEN

Se realiza un estudio de caso donde se presenta un paciente de 2 afios de edad
con osteogénesis imperfecta tipo III, en consulta perteneciente al policlinico
“"Omar Ranedo Pubillones. El mismo tiene mdltiples deformidades dseas, trastorno
en la denticion y estrefiimiento. La prueba dsea refleja pobre mineralizacion. Se
evidencia que las manifestaciones clinicas se corresponden con el tipo sefialado y
presenta entre sus caracteristicas mds sobresalientes la susceptibilidad a
fracturas, deformaciones é6seas, baja estatura e incapacidad para caminar. No
tiene tratamiento propio de esta enfermedad.

Palabras clave: OSTEOGENESIS IMPERFECTA/diagnéstico; OSTEOGENESIS
IMPERFECTA/epidemiologia.

INTRODUCCION

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad que presenta heterogeneidad
genética, por tanto, su aspecto clinico depende del tipo especifico que se
trate.!

El cuadro clinico es variable y su diagnéstico es principalmente clinico.? Esta
afeccion, especificamente tipo IIT (OI grave), registra una incidencia de 1-2
por 100 000.} Estos pacientes presentan facies triangular, producto del
sobrecrecimiento de la cabeza y el poco desarrollo de los huesos de la cara.*

Se encuentran, ademds, graves deformidades tordcicas y de huesos largos,
baja talla marcada, fracturas vertebrales y de miembros superiores e
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inferiores, asi como escoliosis. Generalmente los pacientes se encuentran
confinados a una silla de ruedas. Las escleras son azules al nacer, luego
blanquean y la sordera comienza en la juventud. El diagndstico prenatal es
dificil pero posible por medio de ultrasonografia.’

Aproximadamente el 20 % de los pacientes con osteogénesis imperfecta tiene
el tipo ITI, los cuales sufren con frecuencia fracturas espontdneas. Se
presentan con mucha frecuencia articulaciones hiperextensibles y desarrollo
muscular pobre®. El prondstico de la OI grave es severo debido a la curvatura
de las extremidades inferiores y su fragilidad; dichos enfermos en su mayoria
no pueden caminar.

Los afectados con el tipo IIT pueden presentar una o mds de las siguientes
caracteristicas: huesos muy blandos que no solo se rompen sino también se
curvan, deformaciones en brazos y piernhas, compresion en vértebras vy
escoliosis severa, deformaciones en cavidad fordcica que pueden ocasionar
problemas respiratorios (peligro de neumonia); pobre desarrollo de dentina,
debido a esto los dientes se decoloran y se vuelven frdgiles; sordera moderada
o total en edad adulta y baja estatura (hay afectados que miden no mds de un
metro).”

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 2 afios de edad, sexo masculino, piel mestiza, producto de parto
eutdcico a las 38.6 semanas, con peso de 3 000 g, expulsién de meconio a los 2
dias y caida de cordon umbilical a los 6. Padres con antecedentes de salud,
ambos anosos.

Examen fisico

Paciente de baja talla, con deformidad tordcica , extremidades superiores e
inferiores acortadas y deformadas, macrocrdaneo deformado, cara triangular,
fontanelas amplias, érbitas poco profundas, esclerdticas blancas que en la
etapa de lactante eran azules, nariz pequefia con puente nasal deprimido,
dientes decolorados, abdomen prominente (Figuras 1y 2).

Prueba ésea

Pobre mineralizaciéon del crdneo, costillas finas, miembros superiores e
inferiores con huesos largos encorvados con multiples fracturas, sobre todo de
fémur, himeros y antebrazo derecho (Figuras 3y 4).



Colon por enema: Redundante.
Ecocardiograma: Normal.

DISCUSION DEL CASO

La OT grave con frecuencia produce secuelas y muerte, pertenece al grupo de
las enfermedades monogénicas y presenta heterogeneidad genética.® El
diagnéstico prenatal de esta afeccién es dificil pero posible por estudios
ultrasonogrdficos, por tanto se diagnostica principalmente a través de la
clinica.’

El mejor conocimiento de las bases moleculares de esta enfermedad y el uso
de novedosos enfoques diagnésticos, entre los que se encuentran la
histomorfometria ésea, permite refinar la clasificacién lo que afiade nuevos
grupos a la clasificacion del Dr. Sillence.

Esta enfermedad puede obedecer a una mutacién en el material hereditario
de uno de los padres; a pesar de que el equipo multidisciplinario que atendié a la
pareja no encontrd en los padres anomalias responsables que dieran lugar a
dicha enfermedad.™

Esta afeccidn es conocida como la enfermedad de huesos de cristal. En la que
existe déficit en la cantidad o calidad de coldgeno, debido a un trastorno
genético. Existen cuatro tipos fundamentales, el tipo I (leve prenatal), el tipo
IT (muy severo) el ITIT (severa) y el IV (moderada).*

El tratamiento estd dirigido a prevenir o corregir los sinfomas, con frecuencia
se recomienda: atencion de las fracturas, procedimientos quirdrgicos y
dentales extensivos, y fisioterapia. La mayoria de las veces es necesario
recurrir a sillas de ruedas, aparatos ortopédicos y otros equipos hechos a la
medida del paciente.

En la actualidad se estudian algunas terapias experimentales. Muchos médicos
tratan a los nifios con bifosfonato. Los transplantes de medula ésea, tal como
se realizan en la actualidad, no constituyen una cura pero si se realizan con
suficiente anticipacién existe la esperanza de que disminuyan o se eviten los
sintomas de esta enfermedad.

El tipo IIT tiene prondstico variable. Los casos que poseen deformacion dsea
grave y volumen tordcico escaso pueden presentar problemas de ventilacion, en



algunos pacientes puede dar lugar a neumonias. En todos los tipos se pueden
presentar problemas cardiovasculares con diferentes prondsticos.®

A pesar de la deformacion dsea y la frecuencia de fracturas, la longevidad de
estas personas afectadas es igual a la de cualquier otra. Sus cualidades
intelectuales no estdn mermadas de ninguna forma y pueden llevar una vida
normal, dentro de las limitaciones que imponga el grado de movilidad de cada
paciente.
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Figura 1. Paciente con osteogénesis imperfecta tipo I11.

Figura 2. Paciente con problemas en la denticion.
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Figura 3. Miembros superiores e inferiores encorvados.
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Figura 4. Multiples fracturas en ambos miembros.
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