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RESUMEN

Se presenta el caso de un lactante con manifestaciones
clinicas y radiolégicas compatibles con el diagnostico de
osteogénesis imperfecta. Se realizd estudio y descripcion
clinica del habito 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 abduccion formando un angulo recto con el cuerpo y
fracturas diafisiarias de huesos largos. El estudio clinico
de los padres fue normal. Se procedid6 a realizar la
tipificacion segun los criterios de Sillence y se definid
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.
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INTRODUCCION

La Osteogénesis Imperfecta (OI) o Huesos de Cristal
entidad definida por Vrolik en 1849, constituye el
sindrome osteoporotico hereditario de mayor incidencia
en la infancia (1/30000). Clasicamente esta enfermedad
se ha descrito principalmente en las manifestaciones
clinicas secundarias a la osteopenia generalizada, sin
embargo, constituye una conectivopatia con repercusion
sistémica debida a defectos cuantitativos o cualitativos
en la sintesis del procolageno I. )

Genotipicamente presenta una gran heterogeneidad la
cual determina la variabilidad fenotipica. El espectro de
la enfermedad es sumamente amplio y abarca desde
una forma mortal hasta formas leves cuya definicion
puede ser dudosa. La clasificacion mas utilizada es la
g%?crita por el Dr. Sillence en cuatro tipos (I, II, III, IV).
El diagndstico se realiza inicialmente con las
manifestaciones clinicas y las imagenes radiograficas. La
densitometria Gsea, la biopsia de piel y los estudios
genéticos moleculares permiten un mayor acercamiento
al dictamen especifico. (* +®

La OI no es una entidad frecuente en nuestro contexto,
y constituye el advenimiento de un nifio al Servicio de
Neonatologia con las manifestaciones clinicas vy
radioldgicas caracteristicas de esta entidad un motivo
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para realizar la presentacion de este caso.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de un recién nacido, de sexo
masculino, que debido a un parto distécico por cesarea
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 gestacion 36,1 semanas, no presentd anemia, ni
infecciones.

Antecedentes natales y postnatales: parto por cesarea
(presentacion pelviano y cesarea anterior), tiempo de
rotura de membranas (TRM) 30 min, liquido amnidtico
meconial ++ corddn y placenta normales, peso 2300 gr.
Ingresé en el Servicio de Neonatologia por presentar
dificultad respiratoria (Silverman 2 puntos) y fractura de
humero izquierdo.

Durante su estadia en el Servicio tuvo una evolucion
térpida con necesidad de oxigenoterapia, reanimacion
cardio-pulmonar (RCP) y ventilacion durante toda la
etapa de recién nacido, requiri6 multiples tratamientos
con antimicrobianos por presentar infecciones
comnatales, asociadas a la ventilacién que se mantuvo
durante 28 dias, después de eliminada la ventilacion se
decide realizar traqueostomia. Evolutivamente se
constataron varias fracturas, todas de huesos largos, a
pesar de haber realizado una manipulacién adecuada.

Datos positivos al examen fisico: craneo 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, hipotonia muscular e hiperlaxitud
ligamentosa en manos y pies, pectus excavatum y
costillas arrosariadas, piernas en abduccion formando un
angulo recto con el cuerpo (postura de rana), fracturas
diafisiarias de ambos himeros y fémur derecho. (Figura

1),

Figura 1. Aspecto dinico del paciente
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Complementarios: Se realizaron estudios radioldgicos en
los que se observaron osteopenia en los huesos largos y
en la columna vertebral. Fracturas diafisiarias

desplazadas del fémur derecho y ambos hldmeros.
(Figuras 2 y 3).

Figura 2. Imagen radioldgica de la fractura desplazada en la

diafisis del fémur izquierdo

Figura 3. Imagen radinldgica de |as fracturas desplazadas

en las digfisis de ambos himeros.

DISCUSION

Existe un consenso general para el diagnostico de la OI,
el cual se basa fundamentalmente en la herencia, las
caracteristicas clinicas e imagenologicas y los estudios
genéticos moleculares. Estos hallazgos permiten en gran
medida tipificar la enfermedad segln los criterios de
Sillence, casos estos que constituyen un reto para los
clinicos, ortopédicos, radidlogos y genetistas por la

heterogeneidad de las expresiones. (& %+

Categorizar adecuadamente los pacientes en el periodo
neonatal es adin mas dificil por no estar presentes
totalmente las caracteristicas diferenciales en cuanto a
los rasgos clinicos distintivos (color de las escleras,
dentinogénesis imperfecta, hipoacusia, deformidades
Oseas secundarias a las fracturas y displasia de tejidos
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blandos, etc.), sobre todo cuando se presentan como
casos nuevos por mutaciones espontaneas. **

La OI tipo I, considerada la forma clinica menos grave
de la enfermedad, se expresa generalmente de forma
tardia en la cual se observa la clasica triada de Van der
Hoeve que se manifiesta con: fragilidad Osea,
escleréticas azules y sordera. La dentinogénesis
imperfecta puede o no estar presente, caracteristica que
E7e)rmite clasificarla a su vez en dos subtipos el Ay B.
La OI tipo II se caracteriza por presentar las escleroticas
gris azulado oscuro, el craneo en pelota de goma,
micromelia, fracturas Oseas graves al nacer, aspecto
arrosariado del térax, deformidades 6seas congénitas en
las extremidades y aspecto radioldgico de huesos
arrugados. Su patron de herencia es generalmente
autosémico recesivo, aunque puede expresarse en
mutaciones espontaneas (autosomicas dominantes). Los
pacientes con esta forma clinica generalmente fallecen al
nacer o a las pocas horas debido a complicaciones
respiratorias, neuroldgicas o cardiovasculares, > 89

La tipo III se considera la forma progresiva deformante
no mortal de la enfermedad, se hereda con caracter
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autosdmico recesivo y dominante (mutaciones nuevas),
los huesos generalmente son menos fragiles 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 caracteristica y
graves deformidades del tdérax (pectus excavatum vy
costillas arrosariadas). Las escleras aunque suelen ser
azules al nacer generalmente se tornan blancas
posteriormente. Se acompafia siempre de
ge5n7t)inogénesis imperfecta e hipoacusia en la juventud.
La OI tipo IV se hereda con caracter autosémico
dominante similar al tipo I pero con escleréticas
normales. Estos pacientes nacen con fracturas e
incurvaciones de los huesos largos de los miembros
inferiores, muestran dentinogénesis imperfecta,
esclerdticas blancas y no hay sordera. Suele presentar
cifoescoliosis y laxitud ligamentosa. & * 57

Este paciente comparte rasgos clinicos y radioldgicos,
que hablan a favor de una OI tipo III, sin descartar una
tipo IV por lo que se hace necesario evaluar la evolucion
futura, la cual permitira enfocar el diagnostico hacia un
tipo especifico de la enfermedad.
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