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- OSTEOGENESIS IMPERFECTA -

HISTORIA 

El primer caso reportado de Osteogénesis Imperfecta (OI) fue en.el -

año de 866 o.e., correspondiéndole el triste honor de ser ei pacien

te al Rey Iván Regnason, a quien se llam6 el "Rey sin huesos". (10). 

En 1678, Malebranche (17) relata el caso de un niño que presentaba -

máltiples fracturas congénitas, imputándolo al impacto emocional que 

sufri6 la madre al presenciar una ejecuci6n en la Rueda (tortura uti 

lizada en varias comunidades europeas durante la edad media, la cual 

ocasionaba fracturas óseas), por lo que este autor menciona: ''el niño 

tiene los miembros rotos igual que el ladr6n". 

Más tarde, las fracturas intrauterinas fueron reportadas por Amand -

en 1714 (17) y anat6micamente descritas por nordenave en 1763. 

Las formas compatibles con la vida, ahora consideradas con trasmi

si6n hereditaria dominante, fueron claramente descritas en 1788 por 

Olaus Jacobus Ekman (17) en una tesis médica en Uppsala, Suiza. 

En Alemania en el siglo XVIII (17) fueron reportados otros casos de 

OI, atribuyéndolos también a la presencia de la madre en ejecuciones 

y torturas. 

En el mismo siglo, se refiere por Lobstein (17) una forma heredita

ria de fragilidad ósea, llanándole "ostcopsatirosis idiopática" t!!r

mino que se conserva ahora en algunos escritos m~dicos. 
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En 1854, Vrolik (17) un anatomista holandós, acuña el nombre de os

tcog~ncsis imperfecta, observándose en su colecci6n un esqueleto 

ilustrativo de esta patolog!a, mismo que corresponde a un reci~n nn

cido que prcbablcrncnto representa la forma severa letal. 

Spur\'"ªJ' fue el primero en reconocer la asociación de escler6ticas -

azules y 01, corruspondiendo a Adair-Dighton (17) hacer la relación 

de escleróticas azules, sordera y fragilidad ósea hacia el año de --

1 ~1 12. 

\ian C•.::.· Hot:>VL' (17} en 1917 hace el estudie de una familia con OI me!!_ 

cic•nu1v!c1 t•U cnrtl::tcr hereditario. 

CONCEPTO: 

Le o¡ e~ un desorden generalizado del tejido concc:.ivo, el cuól se -

manifiestu fundamentalmente con altéraciones óseas, pero que también 

afecta piel, tcndonc~, ligamentos, fascia6, esclcr6ticas y clientes -

(18). En el tejido óseo el defecto fundamental está en el paso del 

ret!culo a colágeno (10). 

Clfn1c~ncntc se c3racteriza por una marcada tendencia de le~ huesos 

.J. frJctur.i.r~~c cor: LHl<t rn1'..nirnl1 provocación, razón por la cu.:;.i se prod~ 

-:en r::úl ti~lL•S fracturas que dan paso a seria5 dcforrr:acionc~ cte lo:: -

mit?mbros "sa::cs de periostio relleno~ de fragmentos óseo~" {10) y en 

fer"'ª t~rd!a ~icrornclia y talla baja. 

l\ll]l::10S de estos p::cientes prcscn-::.ar. cscler6t;..(::.? ,;-,zules otros n6s 
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desarrollan sordera de tipo conductivo y neurosensorial (18). 

Su frecuencia se estima en un caso Por cada 15,000 reci6n nacidos -

(18), est& presente en todas las razas y en ambos sexos, uunque se -

señala una discreta predominancia en el sexo femenino. 

CLASIFICACION,-

Segan la rnayor1a de los autore~ (7-B-16-17), la OI se ha dividido en 

dos grupos: 

1.- Tipo Fetal Grave (Cong6nita, Tipo Vrolik), caracteriza•Ja -

por mtH tiples f rae turas desde l.:i vida intrautcrinn, que se con

tinua.n presentando con el traumatismo del parto y en las ctapns 

tempranas de la vida; grandes deformaciones de micmbron (micro

melia}, talla baja, pscudoartrosis, callos gigantes, cxostosi s, 

tibias en sable, escoliosis, lesiones pelvianas y de cuerpos -

vertebrales. En las diáfisis la cortical se encuentra reducida. 

En el cráneo se aprecian fracturas, porciones mcrr.branosas y huc 

sos wormianos. 

Otras caracter:!sticas incluyen esclcr6ticas azules, !Jicl dclc_:1a

da, hiperclasticidad ligamentosa, disminuci6n progresiva de ln 

audición por otosclorosis, dientes hipoplásicos y dcforr.ics. Son 

frecuentes las epistaxis, :a h iperpircxia leve i' 1L1 diaforesis 

excesiva. 

Su sobrevida es cort~, rara vez cumplen el primer año, habitua! 

mente fallecen por bronconeumonía fomentada 6sta por la defi-

ciente dintí.mica respiratoria. 



2.- Tipo Tardl'.o (Osteopsatirosis, 'ripo Lobstein). Las fra.c:u:-c,;, 

se presentan en la vida extrauterina con menos f1·ccut!ncia, scv~ 

ridad y repercusión que en las de tipo fetal 1ravc. 

En toda fractura no aclarada por la intensidad del traumatismo 

se deber~ tener presente esta patología. 

Se han realizado otras clasificaciones en base a sus características 

cl!nicas y a los patrones de herencia. 

En 1979, Sillcnce, Senn y Danks (12-18) clasiflcan a la OI en cuatro 

tipos: 

El tipc· l y IV transmitidos ':on herencia autos6mica dominante y los 

tipos .II y III de herencia reccsiva. 

Realizüron un estudio cornpJrativo entre los tipos I y IV (autos6mico 

dominante}, en base a una serie de características clínicas y radio-

16gicérn, dándole mayor .importancia a: talla, forr.ia de cráneo, color~ 

ci6n de escleróticas y lJresencia de dcntinogénesis i~perfecta, obte

niendo corno resultado (Cuadr<J I): 

1.- Mayor frecuencia de OI tipo l. 

2.- Fracturas prcsóntcs al nacimiento nás frc·:·J.c:·.~cs ~ .. n .,;:._ t.ipo IV. 

3.- Patd n~Do~ grupc~~, L1 r.i.5.:<i!".ci frecuencia r!c f:·c.=-...ur.3.:, :t.:o:.. antes -

de los 15 uí10 . .;;, dc;::;ccndicndo en la puLcrt¿!J. :· ·.:-". l<! v: :·. a::.;~'.:a. 

4.- :~sclcr6:.1c:1s .:'!7.'Jlcs de:-:::,_: el nuc.:-:-::nt':l e:-. -· t:i;:i-:. :. 
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CUADRO 1 

01 l 01 IV 

FRECUENCIA MAYOR MENOR 

FRECUENCIA DE FRACTURAS 

AL NACIMIENTO MENOR MAYOR 

ESCLEROT! CAS AZULES NORMALES 

FRECUENC 1 A DE DENT!NOGENE-

S 1 S 1 MPERFECTA MENOR MAYOR 

FRECUENCIA DE EPISTAXIS MAYOR MENOR 

Sillence; Senn; Danks. 01 Disor<lers involving connective 

tissue, musclc and bone. 1980. Part (X): 329-32 (18). 
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Asimismo, los tipos I y IV se subdividen en TI y B, riarcándosc con -

la letra A cuando existe dentinog~nesis imperfecta y con la letra B 

cuando no existe. (Cuadro lI) • 

RediolOgicamente, no existe evidencia de osteoporosis previa a las 

fracturas (7-8-14), apareciendo en forma tard!a en la infancia y en 

la vida adulta en aquellos huesos que hab!an sufrido varias fractu

ras por lo que se supone que dicha anormalidad es el resultado de -

las fracturas y su tratamiento más que de la propia enfermedad. 

Muchos casos de O! han sido diagnosticados in Otero por rayos X. La 

osificaci6n puede ser tan retardada gue el esqueleto fetal será vi:;;_ 

to dif!cilmente en el embarazo avanzado, o la ausencia de osifica-

ci6n se limita a1 crfoeo. Se reconocen fracturas de los huesos la!: 

gos y costillas del feto (14-17). 

En la osteopsatirosis los estudios radiol6gicos postnatales do las 

extrcmedadcs al principio muestran huesos largos más tenueo que en 

los casos de osteoporosis. Las diáfisis son delgadas, pero luG epí

fisis y metáfisís son normnlcr, esLl desproporción crcD. la impre--

si6n de que los ejes de los 1.ucsos cst~n adelgazados y lo~ extremos 

son amplios. 

Considerados en forma independiente, estos cambios ·'-«1diogrlificos no 

son diagnósticos para ostcopsnt.irosis a menos que ocurran fracturas 

y deformaciones mdltiplcs. 112-13-17), 

Los huesos del cránP.o snn J1-.lnados y ostcopor6ticos, presenttíndose 
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abundantes huesos wormianos en la l(ida temprana. Más tarde, las su

turas entre los huesos aparecen como l!neas de densidad disminuida, 

las cuales no deben ser confundidas con fracturas. Algunas veces -

las v~rtcbras son planas y los espacios intcrvertebrales angostos. 

Las fracturas repetidas de las costillas car.ibiar. la forma de la ca

ja torácica. Los huesos tubulares pueden estar mu~· deformados por -

fracturas repetidas con consecuente formación de callos. (B-15-17). 

En al~unc~ caso~, la di5íisis asume la forma de cintas a hilos cur

veados. Angulacioncs grolcs~ílG, !iseudoartrosis, arqueo y rnalpas1-

ci6n de elgun~s ¡;a=tus del c:guclcto complican el cuadro en casos -

severos. f."Je:dc ocurri!' 1~scoliosis y l:i pelvis aparecer en forma --

trii1111JliL.t!.". 

En casos raros 5C observan formaciones quísticas y on panal situa

das en huesos largos. (1~-17). 



CUADRO 11 a. 

HERENCIA ETArA DE LA TALLA DEHT 1 HOGENE SIS --¡--~ TIPO PRACTURA!I ESCLtROTICA5 SORDER.A RASGOS AllORM/\LIDADL~ 

DOHINAllTE FRACTURA IMPERFECTA t~PECIAl.ES -~~~~~-
-->-· --

• IA AUTQSDHICD + POSTNATAL .. AZULES . - + SON RARi\5 DISMINUYE LA 

DOHINAllTE LAS FRACTU• ntLACION Ell· 
RA!I PERINA• TRE TIPO 1 Y 
TALES, MTl TIPO 111 DE 
CULACIOrtES LA COLMErlA 
COtl HIPEfll1Q Ell l'IEL, 

: \ll IDAD Y 
Pl~r.I Lf.:>, 

- -- -~--------
11 AUTOSOHICO + roSTNATAL. -- AZUL.ES + + Sl:Ht:JANTE A DESCut/OCIDOS 

DOHIHAllTE IA 

---· 
11 AUTOIO"'CO +++ PRENATAL HU'/ HUERTE l NTRA l,DllHIHUCIOll 

RICUIVO NATAL AFEC· AZULES UTERINA O •• EN LA Slll• 
TEMPRANA1Rt· Tl::Sl!I DE 

POSTNATAL Tl1DA TARDO Ell EL COLAGEUA 
CJIECIMIENT() TIPD 1, 
INTRAUTUUNO 2.COLAGENA FRMilLIUAD RICA Ell HJ, Tl!.vt..\R,cos-
TILLAS UI RQ DRílXILl!.il• 

SAHID· roHRE HA, 
CALC l F I CACWA 
CRANCAL1 ·-----

111 AUTDIOHICO + + PRENATALES HU't AZULES AL NA• + RARA PUEDEN EXIS· l.DllHIHUCIOll 
RIClllVO NATALlS AFCC· CEA COll DISHl TIR fRACTU·· IN LA SE•• NUCIOH DE El• RAS COHOEHI • CR!CIW< OE POITHATALES TAOf. TA COLORACION TA!, AARCAOO l'ROCOLAGE-COtl LA EDAD, AETRf.80 IH .. HA TIPO 1, 

EL CRl;.CIMlf;ti 2,AU~ENCIA 

1 

TO, Hl\RCADA llE SlllTl:~S XI FOESCOLIO• DE PROTEINA lll1llUUOS • ALFA DUS1 WORHIANOI, ._ .... 
IV A AUTOSOHICO + POITNATAL AFECTAOA BLANCAS . - RARA RETARDO EH .. 

DOHINAHTE EL CHECIHIEM DESCONOCIDOS 
TO POITHATAL 
XI FOESCOLIO• 
SIS, ,___ --·· .. -----

IV 8 AUTOSOHICO + POSTHATAL AF.CTADA BLANCA'J + RARA ~EKIJAHTE A DESCONOCIDAS 

DOlllNAHTI IV A , --
8Ulenc11 l•nnr b&M11 01, Dilordn1 tnvolvini¡ oonntct.iv• t.tuue, 111u1clt and bono 
neo. Pan uo 1 ut·l2 e 111. ' 
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ETIOLOGJA: 

Trastorno genl!tico autos6mico, como tal determinado en la vida in--

trauterina, existiendo dos variedades, una transmitida en forma au-

tos6mica dominante la cual dli manifestaciones habitualmente en la -

vida extrauterina y en la que so han encontrado formas familiares; 

la otra autos6rnica recesiva que dá manifestaciones desde la vida in 

trauterina y suele no ser familiar aunque se reportan casos que con 

cuerdan con la forma tard!a (8-10-17). 

Como en todos los padecimientos hereditarios, la penetrancia y la -

expresividad pueden variar ampliamente con lo que se explica la 

gran variedad en la expresi6n clínica de esta entidad (1-18). 

PATOLOGIA: 

La OI es una enfer~edad general en la que existe un defecto del me-

sénquima y algunos de sus derivados. La afcctaci6n ~esenquimatosa -

generalizada en la forma cong~nita de esta enfermedad se demuestra 

en cortes de piel y esclcr6ticas por la incapacidad del retículo P!! 

ra diferenciarse en colageno maduro (6-9) • 

... .,-:¡~~' 
En los huesos el grosor ci.c la cortical si? halla invarial.>lemente --

disminuS:do a consecuencia del trastorno en la formaci~n del hueso -

peridstico. La actividad ostt.r.iulA.stica es d~ficiente y el hueso os-

teoide y maduro ticno calidoJ fetal (17-18). 
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Estudios bioquímicos sugieren que los defectos en la OI incluyen -

aberraciones de la colágena, pero las anormalidades básicas son artn 

desconocidas. 

Se considera, por lo tanto, que existe una alteraci6n heredada de -

la col~gena y de su estructura proteica (6-9). 

Se sabe que la coUiqcna es un pol!mcro paracristalino insoluble, -

forrr.ado pur 1.:1 agrc•1,1ci6n ord•;nada de mon6rncros conocidos como tro

rocolá~:ena, l.:i cunl es un.::i molécula :auy asimétrica formada por tres 

CtJdcnas polipeptídic.:is e subunidadcs, cuya estructura primariil es -

variable segGn los distintos sitios anat6micos de donde se obtenga 

la proteína para el análisis. Las diferencias entre los diversos -

tipos de subunidades revelan que se trata de productos génicos di~ 

tintos. Los rnonómeros se agregan unos a otros tanto en sentido late 

ral como longjtudinal para constituir las fibras (ll-16), 

En la actualidad si? conocen cinco tipos moleculares de la colágena, 

cuatro de ellos bien determinados y uno artn en estudio (Cuadro III) , 

Cada tipo domina en algunos tejidos del organismo. El tipo III se -

encuentra dominante en la piel fetal considerándose como tejido co

lágeno inmaduro y el tipo predomina en la piel del adulto (tejido 

colágeno maduro). Existe un cambio en la proporci6n entre estos dos 

tipos moleculares en los primeros años de la vidz (ll-16). 
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CUADRO !JI 

--
LOCALIZACION FORMULA ABREVIADA DE LAS 

SUBUNIDADES QUE CONSTITU-
YEN EL MONOMERO, 

PIEL, HUESO, TENDONES (alfa¡ (I) ) 2 
LIGAMENTOS, 

CARTILAGO (alfa1 (II) ) 3 

PIEL FETAL HUMANA Y 
BOVINA, DENTI°NA DE LOS 
DIENTES INTRAOSEOS, (alfü1 (III) >3 

MEMBRANAS BASALES GLOME-
RULARES Y DE LA CAPSULA 
DEL CRISTALINO, (alfa1 (IV) ) 3 

OTRAS (CRISTALINO Y CUERPO AUN NO DETERMINADAS PERO 
VITREO DE POLLOS LATIRITICOS, DIFERENTES DE LAS ANTE-
PIEL DE BACALAO), RIORES, 

Pérez Tamayo R. Col~~ena. Patología molecular. rntroducci6n 

a la Patologh. 1976. Cap. l: Pags: 27-30. (11). 
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Se ha señalado que los fibroblastos en cultivo in vitro, derivados 

de la piel de sujetos con OI sintetizan y secretan cantidades norm~ 

les de colágena, pero en estudios recientes se ha demostrado que li!!_ 

ta no corresponda al tipo I, sino al tipo III que como ya se rnencí9_ 

n6, es característica de la piel humana enbríonaria. Aquí el tras-

torno fundarrm1tal serta de rcgulaci6n en el tipo de colágeno predo

minante, en vista U.e quo la mo16cula sintati2ada es estructuralrnan

te normal pero correspondiente al desarrolla cmb::ionario la que noE_ 

malMcnlc desaparece duru.1~ ~~ el crcc1r.iento; si..: ¡.)ersistcncia en el -

5Ujctc: ce:-: DI sugic1·0 que lo~; iaccani:.".;:-to.s re.spor.sables del caml.::.:~ -

del tipo de colágena que ocurren durante la ontogcniu están altera

<.i0>0 (11-16). 

Normalmente la pr·:>porci6n de la cclS~una tipo III disminuye al au

mentar la edüd l\J5ta los 20 ni'\os, dc!:ipués de: cii.cbo momento ya no -

disminu1•e y la relaci6n carngcna tipo III/I es tle 0.14 :!: 0.06 (17). 

Cn ln OI hay .indices de coltigcna tipo III/J superiores al menciona

do. Al parecer ocurro una disminución en la producci6n de col~senu 

de tipo I en el orc;anismo de personas con esta enfermedad, lo cue -

podr!a ser cierto ta¡¡,billn para tocios los tejidos del organismo '!Ue 

contengan este tipo de colaqcna y no solamente en la piel, 6sto ta~ 

bi~n iroplicaria: hueso, esclcras, dentina, etc. Ello vodr!'a expli

car los cambias observados en todos estos tejidoo en la OI (11-16). 

MANIFESTACIONES CLIN!CAS: 

Les datos cardinales son: csclcras azules, mtllt.i:ilas fracturas, ar-
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ticulilciones laxus y sordera, con exprcsi6n cl!nica vari~blc. 

tS0.t:ELF..TO. - En l~ OI cong~ni ~ ~ pueden producirse fracturas prcmat~ 

ramcnte en al período intrauterino por lo que los niño~ pueden na

cer con deformidades de los miembros, ya que los huesos consolido

ron en posiciones anómalas. Son también f"ccuontes las fracturas -

durante el proceso del parto. El cráneo presenta amplios esracias 

r1C~tr.brar:osos \•actos entre los huesos de la Udveda y con frecuencia 

se pnrcH>e crepitución al hacer presiGn. En é-ste se encuentran ma!_ 

tiphH, huesos wormiünos il n.Svcl occipital, !)Uriet.:il y temporal. En 

cusos (JCU\'CS ~1 t6ra:x y l.J columna vertebral est~n deformados a 

c~us~ de 1~.~ !rac:.~!Js. E:: los n!~.,~ ~~~ so~rcviven, se producen -

fracturas e~ las c~LtL~id~dcs a cor.sccuencja de trau~atisrnos in5i~ 

nif1cantes, el callo suele forrnarsc con rapidez y el ¡.'roceso de cu 

ruci6n se con~icie:ru satisfactorio. Sin embargo, el calio se ve s·~·~~ 

titul'do a r\cnu<lo por hueso de calidad inferior que se dobla y fra'.:: 

tura can gran facilidad. LZJ mayada de las fracturas se producen 

en las piernas en las que se desarrollan deformidades extravaqan-

tes. (17-18). 

OJOS.- Las cscleras son transparentes, pueden ser delgadas y usu~! 

~cm to .:1Zules. En algunos casos la delgadez anorrnal de las escll?'r~

ticas permite que !iC transparQnte el pigmento snhyacen~~, aprecii1:!!_ 

dos e el signo cl!nico de escleróticas azules. Er. otros ca~cs s6lo 

se observa aumento de la transparencia. sin disr:,!m;c:C:-. de~ gr: .s:·!·. 

~:n ocasiones acotlpar.an a este traat.orno: cataratas, colobo;..a ·; er::

Lrioto><6n. 
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. OIDOS.- Un progresivo deterioro ótico puede encontrarse en los ni

ños, pero la sordera no se desarrolla usualmente hasta en los adul 

tos. La membrana timpánica puede tener apariencia azul (B-16-17). 

DIENTES.- Hipoplasia de la dentina y la pulpa causan los caracte--· 

rísticos dientes pequeños azules-amarillos (dentinogénesis impcr-

fecta) manifiesta ya desde la primera dentición. 

OTRAS ~IANIFE5TAC!ONES.- La piel suele ser delgada, tr~slGcida y f~ 

cilmente est:ropeable. Las hernias ocurren frecuentemente. Los des

ordenes cardiova.sculares incluyen prolapso de la válvula mitral o 

bien regurqitaci6n aórtica. Oca~-;ionalrncnte la osteopsutirosis pue

de asociarse a dcfectoo de diferentes tipos: Aracnodactilia y Os

teopsatirosis se han sucedido en el mismo paciente, pero se ha con 

siderado asociación accidental. La OI asociada con extensiva pjg-

mentaci6n cutlinca, pubertad precoz y hemihipertrofia ha sido dcs-

crita, este síndrome representa un complejo transicional entre OI 

y la displasia fibrosa polyostGtica. La combinación de OI con el -

s!ndrome de Ehlers-Danlos también ha sido observada. La enfermedad 

cardiaca cong~nita se presenta en pocos casos (18). 

Se ha reportado presencia de osteosarcoma, as! corno de leucemia en 

algunos casos. 

DIAGNOSTICO: 

El diagnóstico correcto resul~a obvio en pacientes con la triada -

· .. 



cli:licu cl4sica de c!icleras .JZules, frncturas patol6nicas y sorde

rn. Sin embargo, s6lo el 60% de los sujetos afectados tienen cnfeE 

meclad 6scL!. clínica y s61o al~unos pacit•:1tc.; rr."11nf~cst.::m esclcras -

::izult:s y otosclerosü.;. Se h.:: rr.cncion:id::>: 60% de pacientes c:tclultt""ls 

con cscleras azules tienen fracturas maltiples, &oi tienen otosclc 

rosis y 44i tienen las tres manife~taciones (17-18). 

En cu•nto al laboratorio se ha encontrado que los valores de cal-

c io y f6sforo s6ri.cos. son en l!mites normales. La fosfatasa s~rica 

0r. tar.-.Uit~n normal en la mayoría de los casos, los niveles de piro

fosfatasn s~r::cu y urinaria 5C han encontn1do elevados en estos p~ 

cien t~s y la pos ibi l HL:i.d de inhibic i6n de la calci f icaci6n por pi

rofosf i1 t..:.i:H1, nsí conc- el tratamiento con mac..Tr.c!:;io han sido considc 

radas. La estlr.iaci6:¡ Gel porcentaje en la coI:ipcsici6n de nineralc.:

Pn hueso var!a en ca<la caso de acuerdo a la scverld~d, estado nu-

tricional y actividad del paciente. En la OI l~ reL:ic.i6n C!e fosfa 

to cálcico a carDon~to cálcico es relativamente alta (18). 

~·~uchos caso:s d0 OI pueden ser diagnosticados in ütero por roentge

no9ramas (2-5-8-17). I,a oaificaci6n puede ser retardada en el es-

quelcto fetal y puede observarse con dificultad en el embarazo te~ 

prano; el el retraso de la osificación es limitado al cr~neo y -

las fracturas son reconocidas en huesos lar1;os y costillas de los 

futos. 

Se ha considerado al 'Jltrnsonido como una técnica segura. en el 

diagnóstico prenatal de síndromes ele cnanisr.io. Por coraparaci6r. de 
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la longitud del f6mur y el cHametro biparietal fetales en la OI-II 

fue diagnosticada tempranamente esta patología en el segundo tri-

mestre del embarazo. (14). 

Asimismo, se ha mencionado (5-14) que el diagn6stico puedo rcali-

zarse después del primer trimestre del embarazo, por ultrasonido -

desde la 16a. semana y la deformidad, fracturas y defectos de osi

ficación pueden detectarse desde las 20 semanas de qestaei6n. 

TRATAMIENTO: 

No existe tratamiento farmacol6gico eficaz. El tratamiento quirar

gico consiste en ~orregir la deformidad de los huesos largos. Se -

han utilizado carretes intramedulares mdltiples, pero rara vez han 

dado resultados en la mejoría de la funcionalidad a largo plazo. 

Son esenciales una buena nutrición y el tratamiento correcto de -

las fracturas, as! c~mo la rehabilituciún integral tanto individual 

como familiar. Se recor.:iend.J en todos 105 casos recurrir a conse

jo genético, el cual var~a dependiendo del tipo y de la expresi6n 

clínica en la OI congénita (l-4-10-12). 

PRONOSTICO: 

El pron6stico general es variudo dependiendo del tjpo de OI en ca

da caso. Muchos nif1os cor. OI cont;:-éni ta nacen muertos o f.luercn al -

nace:.r, los que sobrc•.r1vcn s'J.clcr: ser muy deformes (8). 
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Los niños con la forma tard1a de OI tambi6n pueden sufrir deformi

dades , pero cabe prevenirlas mediante tratamiento ortop~dico con 

el cual frecuente~cnte son capaces de un r6gimen de vida bastante 

normal (8), aunque también se menciona QUe en ocasiones estos suj~ 

tos se ven confinados a una silla de ruedas en su vida adulta (7). 

Las perspectivas, empero, de que sobrevenga sordera y de trans.mi-

tir el trastorno a parte de ou descendencia es un factor que prec! 

sa considerarse en relaci6n al pron6stico (8). 

En un estudio realizado en el ailo de 1985 se señalan los datos si

t!Uicntes con respecto al pron.Gstico <l~ estos vacientcs: 

J'.Jcientcs con en tardía tipo A presentaron fracturas antes de ini

ciar lct dcambul<lCi6n y pacientes con OI tard!.a tipo B las prcsent~ 

ron después de iniciada la Marcha. 

En la DI cong6nita t1po A, 15 de 16 (94%) de los pacientes estudi~ 

dos murieron, el <!Ue sobrevivi6 permancci6 ligado a una silla de -

ruedas. En la OI cong6nita tipo B sólo 2 de 27 (8%) fallecieron, -

con el 59!. en silla de ruedas y 33% de pacientes nmbulatorios. 

NingGn paciente ccn OI tard!a rnuri6. En la 01 tard!iJ. t1po A., el -

33% estuvo confinadc a silla de ruedas y el 67t fueron pacientes -

arrbulatorios. En la OI tard!n tipo B el lOOt permanecieron cono p~ 

cientes ambulatorios (4-13), 



CASO CLINICO 

M.I.M.G. 

Exp. 236037 

18. 

Recién nacido de t~rmino, con peso adecuado a edad qestacional, -

producto de madre de 22 años de edad, qestas II, abortos I, ces4-

reas I, con fecha de liltima menstruaci6n el 11 de abril de 1984. -

Gestación referida dentro de límites normales sin control prenatal. 

Ruptura de membranas de 21 horas antes del parto y trabajo de par

to prolongado, motivos por los cuales se indica opcracidn ces:irca, 

obteniéndose producto linico vivo femenino, quien llor6 y respir6 -

inmediatamente al nacimiento, calificándose con Apgar de 8-9 y Ca

purro de 39 semanas. Su somatomctrfa al nacimiento: 

Peso: 2.980 Kg Talla: 47 cm, PC: 36 cm. PT: 32 cm. PA: 32.5 cm. 

Pie: 6.5 cm. 

La exploraci6n física muestr.: c:::.$.nco en forma triangular con apla

namiento tempero-parietal izc1l..licrdo, con mGltiplcs fracturas sin -

lograr delimitarse las fontanelas y s;uturas. Cara redondeada con -

puente nasal deprimido, pabellones auriculares con implantaci6n -

normal. Discreto exoftalmos y coloraci6n azul pa'.lida de las conju!! 

tivas. Paladar ojival con ;::ucosa oral bien hidratada. Cuello corto 

con abundante tt:Jido adipos,·. Tórax con di~rnetro superior estrecho 

y discreto abombur.1ic:-.~c· ü r,:\•rl cstcrnal. No se auscultan fen6me-

nos soplantes, car.ipo~ pul¡,-:-..::-.. )re:s con escasos estertores subcrepi-

tantes basales bilatcrak5. Audomcn blando con borde hep~tico a 2-
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3-3 cm. de acuerdo a líneas convencionales, peristalsis normal. G! 

nitalcs externos normales acordes a edad y sexo de la paciente. E~ 

trcmidades acortadas a expensas de deformaci6n de sus segmentos 

con tibias en sable, a la palpaci6n crepitaci6n de las cuatro ex-

tremidades. 

A su nacimiento se inicia manejo conservador con vía oral, manejo 

mínimo y vigilancia estrecha. 

Evoluciona estable hasta las 58 horas de vida, presentando en for

ma sabita datos de insuficiencia respiratoria catalogados con Sil

vcrman-Andersen de 4, asimismo, se reporta una evacuaci6n con san

gre; por estos motivos se maneja en ayuno, con soluciones parente

rales, vitamina K y casco cef4lico con oxígeno. Su evoluci6n se 

consider6 satisfactoria por lo cual 12 horas despu~s se reanuda la 

vía oral y se retira el casco cefálico. 

Aproximadam1:nte a las 94 horas de vida, nuevamente inicia con da-

tos de insuficiencia respiratoria severa con Silverman-Andersen de 

9, acompañándose de cianosis poribucal y subungueal, diaforesis, -

taquicardia de 190/m, taquipnea de 70/m. y crecimiento hepático de 

7-9-9 cm.¡ considerándose que la paciente cursa con un cuadro de -

insuficiencia cardiaca, se maneja en ayuno con solu•.:ioncs parcntc

rales bajas (SO cc/kg), diur~tico del tipo del furosemide y digi-

tal a 40 mcg/kg. Debido a la gravedad de la pacfonte se decide su 

traslado a la unidad de Cuidados Intensivos para r.anejo y observa

ci6n posterior. 



20; 

Su cuadro fue controlado reiniciándose la via oral permaneciendo -

estable, sin embargo, con tendencia a la taquicardia y a la taquiR 

nea. 

Se decide su traslado a la Unidad de Pedriatria al Servicio de Me-

dicina II para vigilancia y manejo en coordinación con el Servicío 

de Ortopedia con el fin de colocar férulas correctivas. 

Su evolución continOa insidiosa,prcsentando nuevamente datos de i~ 

suficiencia respiratoria severa sospechándose foco neumónico, por 

lo que se deja en ayuno, con liquidas parenterales, penicilina só

dica cristalina a lOO ooo UI/kg, oxigeno en incubadora y fisioter~ 

pia pulmonar. 

Nuevamente el cuadro respiratorio se agrava complicándose con ins~ 

ficiencia cardiaca, manej~ndose liquidos parenterales bajos, diur! 

tico y digital. 

Remite posteriormente el problema permaneciendo estable, sin emba~ . ' ge, sin desaparecer totalmente los datos de insuficiencia respira-

toria. 

Permanece con evolución insidiosa y el dia B/III/85 a las 16: 50 hs. 

presenta paro cardiorrespiratorio ofreciéndose maniobras de reani

mación ventilación asistida con ambó y cat6ter nasal, as! como ma

saje cardiaco; se aplicaron atropina, adrenalina y bicarbonato de 

sodio, con lo cual vuelve a establecer automatismo cardiaco y ven-

tila torio. 
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Diez minutos después presenta otro paro cardiorrespiratorio irre-

versible a las maniobras de reanimaci6n. 

Sed~ por fallecida el d!a 8/III/85 a las 17:15 hrs. 
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EXAMENES PRACTICADOS 

Biometr!a hemlltica: 

Fecha Hto Hb Leucocitos Linf. Neut. Plaq. 

28/I/85 59 18.8 18 650 38 57 No cuant. 

9/II/85 46 14.4 17 550 37 60 No cuant. 

15/II/BS 44 14.4 12 150 60 25 Norl'.'.alcs 

7/III/85 35 12.2 24 550 ¡r. 69 Normal'~:> 

Examen general de orina: 

13/IJ/85 : Normal 

Octcrminacicnca Diversas: 

22/ll/85: r6sforo : 5.6 mg/100 ml. Calcio: 8.9 mg/dl. 

26/II/85: Colesterol total: 144 mg/100 ml. 

Química cangu!nl.!a: 

9/II/85: Glucosa: 334 mg\ 

Acido Cirico: 4. 78 rng\ 

Creatinina: o.so rngt 

Urea: 33. o mg\ 

Grupo A < Rh: positivo 

Electrocardiograma: 

4/III/85: Ritmo sinusal, FC de 157/min,P-R:O.lO",QRS:0.06", 

AQRS: +150' 

Trazo con datos de persistencia cit:l patr6:i Íctal y no 

de crecimiento de cavidades, ya oue los ticmcos de ac

tivación se encuentran dentro de l!nites no~1oales de 

acperdo a la edad de la paciente. 
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COMENTARIO 

Resulta muy interesante el poder establecer una relaci6n bien fun

damentada entre los casos clínicos que observamos en un hospÚal y 

los datos referidos en la literatura, como sucedi6 en el presente 

tema. 

En este estudio hemos presentado el caso de una paciente a quien -

se hizo el diagn6stico de OI al momento del nacimiento, fue el se

gundo producto de una madre joven, h cual no mencionaba antecede!! 

tes hereditarios de inport~nc::i. So rdiere que su primer embarazo 

terminó en aborto. 

La gestaci6n transcurri6 sin problemas, sin embargo, no se llev6 a 

cabo un programa adecuado de control prenatal que pudiera indicar

nos alguna alteraci6n sobre esta entidad. 

Se decide operación ces~rea debido a trabajo do parto prolongado,

asl como a ruptura de membranas de 21 horas de evoluci6n. 

Fue favorable la resoluc16n del parto por medio de la cirug!a, 

pues en pacientes con OI el paso a trav~s del canal del parto fav~ 

rece a la mayor producci6n de fracturas en estos sujetos tan sus

ceptibles a las mismas, 

El pr<Jducto es del sexo femenino, lo cual es concordante con la -

discreta preponderancia re=er1da en las mujeres. Nace con somatorn! 

tr!a dentro de percentilas norr.1ales, con un Apgar adecuado y sin -
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problema respiratorio agregado. Sin embargo, la exploracidn f!sica 

hace prácticamente el diagndstico de OI al mostrar datos cl!nicos 

tan sugestivos tales como: cráneo triangular con aplanamientos y -

con mdltiples fracturas y sin delimitacidn de fontanelas y suturas¡ 

discreto exoftalmos1 cuello corto con abundante tejido adiposo; t~ 

rax con dUmetro superior estrecho y abombamiento est.ernal quizll -

por la presencia de fracturas costales: así como extremidades con 

disminución de su longitud debido a deformaciones con tibias en S! 

ble y crepitación a la palpación de los cuatro miembros. 

En su evoluci6n, estos pacientes cursan con repetidas infecciones 

respiratorias que se atribuyen a la def icicnte dinámica de la caja 

torácica. En nuestra paciente se reportan tres ocasiones cuadros -

de problema respiratorio secundarios a infeccidn,- probablemente de 

origen bacteriano, los cuales se manifestaron principalmente con -

datos cl!nicos de insuficiencia respiratoria y a nivel de laborat~ 

rios con resultados de biometriao hemllticas que demostraron leuco

citosis con linfopenia y neutrofilia en diferentes tomas durante -

su hospitalizacidn. 

Este problema evoluciona a bronconeumon!a, cuadro que se menciona 

como la causa m4s frecuente de defunción en pacientes con OI. 

Pacientes en estas condiciones pueden agravarse y llegar a presen

tar insuficiencia cardiaca corno complicaci6n frecuente, evento su

cedido en dos ocasiones en nuestro caso. se trat6 con ayuno, l!-

quidos parenterales bajos, digital y diur~tico. 
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Como otros datos de laboratorio que nos ser!an de utilidad para ol 

diagnóstico, contarnos con determinaciones de calcio y fósforo sclri 

cos reportados con niveles normales de 8.9 mg/dl y 5.6 mq/100 ml. 

respectivamente (valores normales de calcio sérico en w1 recién n~ 

cido a término: 8.8 a 10.6 mg/dl y valores normales de f6sforo sé

rico en un recién nacido de término: 4.9 a 8.9 mg/100 ml.). 

Desafortunadamente no fueron determinados niveles de fosfatasa sé

rica, los cuales esperaríamos también encontrar dentro de límites 

normales. La pirofosfatasa séric·a y la urinaria demostrarían valo

res elevados en relación a los considerados como normales. 

En las placas radiográficas tomadas a nuestra paciente se encontr~ 

ron datos de osteoporosis con fracturas mOltiples en las cuatro e~ 

tremidades y en arcos costales que condicionaban angulaciones y de 

formaciones a estos niveles. En cr4neo se visualiz~ba la presencia 

de huesos wormianos, as! como una mayor separaci6n de las suturas. 

Todos estos datos radiográficos son concordantes a los referidos -

en sujetos con DI, datos con los cuales, aunados al cuadro clínico, 

corroboran el diagn6stico de este padecimiento. 

Se tom6 electrocardiograma a la paciente cuatro d!as antes de su -

muerte y se solicit6 opini6n al servicio de Cardiología, ellos me~ 

cionan datos de persistencia del patr6n fetal sin crecimiento de -

cavidad~s, con tiempos de activación dentro de límites normales -

acordes a la edad de la pequeña. 
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Croemos que la persistencia del patrón fetal mencionado en el est~ 

dio podrta ser condicionada por la falta de re(!ulación en el meta

bolismo de la colágena persistiendo colágena del tipo III sin evo

lucionar ol tipo I por alteraciones en la maduración de la misma. 

Entre otros estudios de nuestro caso se solicitaron interconsultas 

a los servicios de Oftalmolog1a, Dermatolog1a y Ortopedia. 

El servicio de Oftalmologia reporta leve exoftalmos posiblemente -

por existir órbitas pequeñas, cscleras azules y fondo de ojo apa-

ren temen te normal en ambos ojo:;. 

DerMatologia realizó biopsia de piel a los 31 dias de vida tomada 

de la cara anterior de muslo derecho, con la cual hace el diagnós

t]co microscópico de un proceso atrófico, diagnóstico muy inespecf 

fico parn nuestro caso. 

Ortopedia reporta anomal1as en la osificación craneal y numerosas 

fracturas con contracturas en flexión de cadera, muñecas y manos. 

Solicita placas radiograficas a distintos niveles y planea la ali

neación de fracturas y el uso de f~rulas preventivas. 

Las opiniones de estos servicios apoyan al diagnóstico ya realiza

do de OI. Ahora bien, concluimos que el tipo de OI al cual perten~ 

ce el caso de nuestra paciente es OI cong~nita tipo III, pues se -

trata de un padecimiento autosómico recesivo el cual se sabe, d~ -

manifestaciones intrauterinas sin presentarse historia familiar. 
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Tienen fracturas frecuentes desde la vida intrauterina, as! como -

al momento del parto y en etapas tempranas de la vida. Sus escler~ 

ticas presentaban una coloraci6n discretamente azul, la cual al -

avanzar la edad desaparece hasta llegar a ser totalmente blancas. 

Ademas present6 retraso en el crecimiento postnatal sin haber au-

mentado de peso adecuadamente. como otxo dato, se agregar!a la pr~ 

sencia de huesos wormianos en las placas radiogrftficas, los cuales 

se han señalado en el tipo III de or. La paciente presenta la evo

luci6n clásica de frecuentes cuadros respiratorios que se complic~ 

ron con insuficiencia cardiaca, padecimientos que ocasionan la 

muerte de la niña. 
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