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RESUMEN  
Se presenta el caso de un lactante con manifestaciones 
clínicas y radiológicas compatibles con el diagnóstico de 
osteogénesis imperfecta. Se realizó estudio y descripción 
clínica del hábito externo y se detectaron como 
principales rasgos distintivos: facie triangular, escleras 
ligeramente azules, hiperlaxitud ligamentosa en manos y 
pies, pectus excavatum, costillas arrosariadas, piernas 
en abducción formando un ángulo recto con el cuerpo y 
fracturas diafisiarias de huesos largos. El estudio clínico 
de los padres fue normal. Se procedió a realizar la 
tipificación según los criterios de Sillence y se definió 
como una osteogénesis tipo III.   
 
Palabras Claves: osteogénesis imperfecta; lactante 

ABSTRACT 
There is a case still on milk with clinical and radiological 
manifestations with the diagnosis of imperfect 
osteogenesis. There was a study with the clinical 
description of the external habit, detecting triangular 
facie, slight blue sclera, ligamentous hypelaxitud in 
hands and feet, pectus excavatum, arrosariated ribs, 
legs in abduction, keeping a right angle and diafisiary 
fractures of long bones. The parents clinical study was 
normal. The typification was according Sillence criteria of 
Type III.  

Key words: imperfect osteogenesis; infant 

INTRODUCCIÓN 
La Osteogénesis Imperfecta (OI) o Huesos de Cristal 
entidad definida por Vrolik en 1849, constituye el 
síndrome osteoporótico hereditario de mayor incidencia 
en la infancia (1/30000). Clásicamente esta enfermedad 
se ha descrito principalmente en las manifestaciones 
clínicas secundarias a la osteopenia generalizada, sin 
embargo, constituye una conectivopatía con repercusión 
sistémica debida a defectos cuantitativos o cualitativos 
en la síntesis del procolageno I. (1-3)  
Genotípicamente presenta una gran heterogeneidad la 
cual determina la variabilidad fenotípica. El espectro de 
la enfermedad es sumamente amplio y abarca desde 
una forma mortal hasta formas leves cuya definición 
puede ser dudosa. La clasificación más utilizada es la 
descrita por el Dr. Sillence en cuatro tipos (I, II, III, IV). 
(4-6)  
El diagnóstico se realiza inicialmente con las 
manifestaciones clínicas y las imágenes radiográficas. La 
densitometría ósea, la biopsia de piel y los estudios 
genéticos moleculares permiten un mayor acercamiento 
al dictamen específico. (1, 4,6)  
La OI no es una entidad frecuente en nuestro contexto, 
y constituye el advenimiento de un niño al Servicio de 
Neonatología con las manifestaciones clínicas y 
radiológicas características de esta entidad un motivo 

PRESENTACION DE CASO 

 

Huesos de cristal. Presentación de un caso 

Crystal bones. A case report 
 

Dr. Alexander Torres Molina. 

 

Especialista de I Grado en Pediatría. Máster en Atención Integral al Niño. Profesor Instructor. Hospital Pediátrico 
¨Pedro Soto Alba¨. Moa. Holguín. 

 
Recibido: 22 de mayo de 2010                                        Aprobado: 21 de junio de 2010 
 
 
Correspondencia: 
Dr. Alexander Torres Molina.  
Hospital Pediátrico ¨Pedro Soto Alba¨. 
Reparto Miraflores 
Moa. Holguín.  
Dirección electrónica: atorres@moa.hlg.sld.cu 



 290 

Revista Electrónica de las Ciencias Médicas en Cienfuegos     ISSN:1727-897X           Medisur 2010; 8(4) 

para realizar la presentación de este caso.  

PRESENTACIÓN DEL CASO  
Se presenta el caso de un recién nacido, de sexo 
masculino, que debido a un parto distócico por cesárea 
presenta dificultad respiratoria severa (Silverman 2 
puntos) y fractura de humero derecho.  
Antecedentes prenatales: Historia obstétrica anterior: 
embarazos 2, partos 2 (E2 - P2), abortos 0 (A0), tiempo 
de gestación 36,1 semanas, no presentó anemia, ni 
infecciones. 
Antecedentes natales y postnatales: parto por cesárea 
(presentación pelviano y cesárea anterior), tiempo de 
rotura de membranas (TRM) 30 min, liquido amniótico 
meconial ++ cordón y placenta normales, peso 2300 gr. 
Ingresó en el Servicio de Neonatología por presentar 
dificultad respiratoria (Silverman 2 puntos) y fractura de 
humero izquierdo. 
Durante su estadía en el Servicio tuvo una evolución 
tórpida con necesidad de oxigenoterapia, reanimación 
cardio-pulmonar (RCP) y ventilación durante toda la 
etapa de recién nacido, requirió múltiples tratamientos 
con antimicrobianos por presentar infecciones 
comnatales, asociadas a la ventilación que se mantuvo 
durante 28 días, después de eliminada la ventilación se 
decide realizar traqueostomía. Evolutivamente se 
constataron varias fracturas, todas de huesos largos, a 
pesar de haber realizado una manipulación adecuada.  
Datos positivos al examen físico: cráneo redondeado y 
fascie de aspecto triangular, escleras ligeramente azules 
que luego se tornaron blancas, excoriaciones extensas 
de la piel del cuero cabelludo, ausencia de surcos y 
pliegues palmares, hipotonía muscular e hiperlaxitud 
ligamentosa en manos y pies, pectus excavatum y 
costillas arrosariadas, piernas en abducción formando un 
ángulo recto con el cuerpo (postura de rana), fracturas 
diafisiarias de ambos húmeros y fémur derecho. (Figura 
1). 

Complementarios: Se realizaron estudios radiológicos en 
los que se observaron osteopenia en los huesos largos y 
en la columna vertebral. Fracturas diafisiarias 
desplazadas del fémur derecho y ambos húmeros. 
(Figuras 2 y 3).  

DISCUSIÓN  
Existe un consenso general para el diagnóstico de la OI, 
el cual se basa fundamentalmente en la herencia, las 
características clínicas e imagenologícas y los estudios 
genéticos moleculares. Estos hallazgos permiten en gran 
medida tipificar la enfermedad según los criterios de 
Sillence, casos estos que constituyen un reto para los 
clínicos, ortopédicos, radiólogos y genetistas por la 
heterogeneidad de las expresiones. (1, 2, 4,5)  
Categorizar adecuadamente los pacientes en el periodo 
neonatal es aún más difícil por no estar presentes 
totalmente las características diferenciales en cuanto a 
los rasgos clínicos distintivos (color de las escleras, 
dentinogénesis imperfecta, hipoacusia, deformidades 
óseas secundarias a las fracturas y displasia de tejidos 
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blandos, etc.), sobre todo cuando se presentan como 
casos nuevos por mutaciones espontáneas. (4,5) 

La OI tipo I, considerada la forma clínica menos grave 
de la enfermedad, se expresa generalmente de forma 
tardía en la cual se observa la clásica triada de Van der 
Hoeve que se manifiesta con: fragilidad ósea, 
escleróticas azules y sordera. La dentinogénesis 
imperfecta puede o no estar presente, característica que 
permite clasificarla a su vez en dos subtipos el A y B. (2, 

6,7) 

La OI tipo II se caracteriza por presentar las escleróticas 
gris azulado oscuro, el cráneo en pelota de goma, 
micromelia, fracturas óseas graves al nacer, aspecto 
arrosariado del tórax, deformidades óseas congénitas en 
las extremidades y aspecto radiológico de huesos 
arrugados. Su patrón de herencia es generalmente 
autosómico recesivo, aunque puede expresarse en 
mutaciones espontáneas (autosómicas dominantes). Los 
pacientes con esta forma clínica generalmente fallecen al 
nacer o a las pocas horas debido a complicaciones 
respiratorias, neurológicas o cardiovasculares. (4, 5, 8,9)  
La tipo III se considera la forma progresiva deformante 
no mortal de la enfermedad, se hereda con carácter 

autosómico recesivo y dominante (mutaciones nuevas), 
los huesos generalmente son menos frágiles que en la 
tipo II a pesar de lo cual se pueden observar las 
fracturas desde el nacimiento pero con menos frecuencia 
y severidad. Presentan facie triangular característica y 
graves deformidades del tórax (pectus excavatum y 
costillas arrosariadas). Las escleras aunque suelen ser 
azules al nacer generalmente se tornan blancas 
posteriormente. Se acompaña siempre de 
dentinogénesis imperfecta e hipoacusia en la juventud. 
(4, 5,7) 

La OI tipo IV se hereda con carácter autosómico 
dominante similar al tipo I pero con escleróticas 
normales. Estos pacientes nacen con fracturas e 
incurvaciones de los huesos largos de los miembros 
inferiores, muestran dentinogénesis imperfecta, 
escleróticas blancas y no hay sordera. Suele presentar 
cifoescoliosis y laxitud ligamentosa. (1, 4, 5,7) 

Este paciente comparte rasgos clínicos y radiológicos, 
que hablan a favor de una OI tipo III, sin descartar una 
tipo IV por lo que se hace necesario evaluar la evolución 
futura, la cual permitirá enfocar el diagnóstico hacia un 
tipo específico de la enfermedad.  
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