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1 .- I N T R O D U C C I Ó N

La O s t e o g é n e s í s I m p e r f e c t a es un p a d e c i m i e n t o p o c o f r e c u e n t e .

F r e d a y c o i s , e s t i m a n q u e !a f r e c u e n c i a es de 1 en ¿tO.OOO nací

m i e n t o s , o t r o s a u t o r e s m e n c i o n a n ] en 6 0 , 0 0 0 n a c i m i e n t o s ( J ) ,

En el e s t u d i o se S i l l e n c e en V i c t o r i a A u s t r a l i a , se o b s e r v ó ~ -

q u e la f r e c u e n c i a de la e n f e r m e d a d , v a r í a c o n su f o r m a c l í n i c a ;

r e p o r t á n d o s e q u e en el g r u p o 1, c o n la h e r e n c i a a u t o s Ó m i c a d o -

m i n a n t e , la f r e c u e n c i a f u l de ! p o r c a d a 2 8 , 5 0 0 n a c i d o s v i v o s ;

del g r u p o 2 c o n p a t r ó n d e h e r e n c i a a u t o s Ó m i c a r e c e s i v a

1 : 6 0 , 0 0 0 ; del g r u p o 3, 1 : 6 8 , 0 0 0 y del g r u p o h, 1 : 6 0 , 0 0 0 ( 3 ) .

N o hay una d i s t r i b u c i ó n r a c i a l d e la e n f e r m e d a d , ya q u e e x i s -

ten c a s o s d e s c r i t o s en n e g r o s a m e r i c a n o s , en j a p o n e s e s , c h i n o s ,

i n d ü e s , e g i p c i o s y r u s o s , a s í c o m o t a m b i é n en a l g u n o s p a í s e s

eu r o p e o s .

T a m p o c o se m e n c i o n a n d i f e r e n c i a s en r e l a c i ó n al s e x o .

En n u e s t r o p a í s no se c o n o c e la f r e c u e n c i a d e e s t a e n f e r m e d a d ,

ya q u e g e n e r a l m e n t e se d i a g n o s t i c a en la c o n s u l t a e s p e c i a l i z a -

d a .

P o r lo a n t e s m e n c i o n a d o , se d e c i d i ó r e a l i z a r una r e v i s i ó n de

c a s o s d i a g n o s t i c a d o s en el I n s t i t u t o N a c i o n a l de P e d i a t r í a

D. t . F .



2 -

2 . - A N T E C E D E N T E S

L a e x i s t e n c i a d e O s t e o g é n e s i s i m p e r f e c t a , d a t a d e l s i g l o I X , e n

q u e s e s u g i r i ó q u e u n c a s o d e la m i s m a , f u e el d e I v a r , el c a b e

c i l l a d e la i n v a s i ó n e s c a n d i n a v a e n I n g l a t e r r a . S e d e c í a q u e

t e n í a c a r t í l a g o e n l u g a r d e h u e s o . N o p o d í a c a m i n a r y f u e l l e -

v a d o a ia b a t a l l a c o m o e s c u d o . L a c o n f i r m a c i ó n d e é s t o e s i m p o

s i b l e , d e b i d o a la g l o r i f i c a c i ó n p o é t i c a q u e e n v u e l v e s u s r e s -

t o s y a < I u e e ̂  e s q u e l e t o d e í v a r n o e s t á d i s p o n i b l e p a r a e s t u - -

d i o , y a q u e f u e q u e m a d o p o r W Í M Í a m s " E l C o n q u i s t a d o r " . O t r o

c a s o d e la m i s m a e n f e r m e d a d p u d o h a b e r s i d o el h a l l a z g o d e l o s

r e s t o s d e u n a m o m i a e g i p c i a e n el a ñ o 1 , 0 0 0 A . C . ; la c u a l s e en_

c u e n t r a e n el M u s e o B r i t á n i c o h a c e m á s d e 7 0 a ñ o s ; el c r á n e o

m o s t r ó i n n u m e r a b l e s h u e s o s w o r m i a n o s , l o s d i e n t e s e r a n c o l o r ám_

b a r , c o n l a s r a i c e s d e s p r o p o r c i o n a d a m e n t e p e q u e ñ a s , l a s p i e r n a s

a r q u e a d a s , l a s r a d i o g r a f í a s m o s t r a r o n h u e s o s a n c h o s . D a t o s i n -

d i c a t i v o s d e o s t e o g é n e s í s i m p e r f e c t a .

E n 1 7 8 8 O . J . E l m a n d e s c r i b i ó " O s t e o m a 1 a s i a C o n g é n í t a " e n 3 gene_

r a c i o n e s . C o m o t e s i s p a r a d o c t o r a d o e n m e d i c i n a .

E n 1 8 6 2 E r n e s t J u l i u s G u r l t , P r o f e s o r d e C i r u g í a e n B e r l í n , u s ó

el t é r m i n o d e f r a g i l i d a d ó s e a .

E n 1 9 1 8 J. V a n d e r H o e v e , G r a n i n g e r y A . d e K l e y n , d e s c r i b i e r o n

f r a g i l i d a d ó s e a , e s c l e r ó t i c a s a z u l e s y s o r d e r a c o m o u n s í n d r o m e .

E n 1 9 2 8 J u l i o B e l l e n L o n d r e s , d e s c r i b i ó u n p a t r ó n d e h e r e n c i a

d o m i n a n t e , e s p e c i a l m e n t e r e f i r i é n d o s e a l a s e s c l e r ó t i c a s a z u l e s .

L o s t é r m i n o s q u e s e te h a n a p l i c a d o a e s t e s í n d r o m e s o n n u m e r o -



- ~i

s o s , mencionándose aquí algunos de e l l o s : fragilidad ó s e a , Os-

teosatirosís idiopática, Enfermedad de Lobsteín, Síndrome de

E d d o w e s , Síndrome de Van der Hoeve y Enfermedad de Vralik.

Looster sugirió eí término de Osteogénesis Imperfecta CongénE-

ta y Tardía.

Cocchi en 1964 e fbsen en 1967 propusieron que existen varias

variedades de Osteogénesis Imperfecta.

En 1979 D.O. S M l e n c e , Allison Senn y M. Danks hicieron un e s -

tudio epidemiológico y genético de pacientes con esta enferme-

dad, clasificándola en h síndromes d i s t i n t o s . Clasificación

que está vigente en la actualidad.

2.1.- DEFINICIÓN.

La Osteogénesis Imperfecta, es un síndrome hereditario, carac-

terizado por una o más de las manifestaciones de O s t e o p o r o s E s ,

que ocasiona f r a c t u r a s , escleróticas a z u l e s , dentición d e f e c -

tuosa, s o r d e r a , e híperlaxitud de ligamentos presente a lo lar

go de la vida (Smar 1 9 6 i ) .

2.2.- ETIOLOGÍA.

Se puede considerar que la etiología de esta enfermedad perma-

nece obscura. Recientemente en estudios bioquímicos de la

piel de estos pacientes se encontró disminución en la propor-

ción de Colágena tipo 1 y tipo III, observado en cultivos de

f i b r o b l a s t o s . Así como alteraciones en el metabolismo de la

c o l á g e n a , en donde se midió la cantidad de hldroxiproltna sérj_



ca y u r i n a r i a , la que se encontró a n o r m a l m e n t e alta en tos indi-

viduos afectados ( 3 * 1 2 , 1 3 , 1 4 ) . Se han reportado d i f e r e n t e s pa-

trones de herencia para esta e n f e r m e d a d , la más f r e c u e n t e m e n t e

m e n c i o n a d a es la forma a u t o s ó m i c a dom Enante, aunque también se

le da importancia a la forma a u t o s ó m í c a r e c e s i v a , los casos espo

radíeos se consideran m u t a c i o n e s f r e s c a s ,

La variedad en la presencia o grado de tas m a n i f e s t a c i o n e s ctín_¡_

cas de esta e n f e r m e d a d , se ha tratado de explicar a r g u m e n t a n d o

que el gen muíante c a u s a ! m u e s t r a expresividad y p e n e t r a c i ó n va-

ri a b l e ; lo que a su vez e x p l i c a r í a las importantes d i f e r e n c i a s

que se o b s e r v a n de un caso a otro ( 3 ) - Otros autores c o n s i d e r a n

que e x i s t e n diferentes genes m u t a n t e s , que dan lugar a d í f e r e n - -

tes formas de la enfermedad ( 3 ) .

2.3 - - CLÍNICA Y D I A G N O S T I C O .

Las m a n i f e s t a c i o n e s clínicas de ?a e n f e r m e d a d , se deben a a l t e r a -

clones en diferentes aparatos y s i s t e m a s ; dado que el común d e n o -

m i n a d o r es la af e c t a c i ó n del tejido c o n e c t i v o . R e s u l t a n d o en aj_

teraciones a nivel e s q u e l é t i c o , c u t á n e o , o c u l a r , ó t i c o , dental y

de órganos internos ( 1 , 4 , 6 , 8 ) .

Las m a n i f e s t a c i o n e s c l í n i c a s más frecuentes de la enfermedad son:

- Frag íI¡dad ósea

- Fracturas m d l t í p l e s 60 %

- Escleróticas azules 60 %

- Sordera 44 *

- Dentínogénesis imperfecta 40 %

~ Htpere1 asticiad de ligamentos
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C l í n i c a m e n t e se c o n o c e n h v a r i e d a d e s de la e n f e r m e d a d :

l.~ O s t e o g é n e s i s imperfecta tipo 1. A u t o s ó m E c a d o m i n a n t e con

e s c l e r ó t i c a s a z u l e s . En e s t e tipo g e n e r a l m e n t e se e n c u e n t r a :

E s c l e r ó t i c a s a z u l e s , f r a g i l i d a d ó s e a , sordera p r e s e n i l , m e n o r

n ú m e r o de f r a c t u r a s al m o m e n t o del d i a g n ó s t i c o , a u s e n c i a de

d e f o r m i d a d e s s e v e r a s de m i e m b r o s i n f e r i o r e s . El m a y o r p r o b l e -

ma de estos p a c i e n t e s es la p é r d i d a de la a u d i c i ó n . En el e s -

tudio de V F c t o r í a n (1958) el 35 % de los p a c i e n t e s , tenían d a -

ño ó t i c o i m p o r t a n t e , s i e n d o c o m p a r a b l e s tos r e s u l t a d o s de Smars

1961) quien e n c o n t r ó un 50 % de a f e c t a d o s a e s t e n i v e l . La ma_

yor parte de los p a c i e n t e s fueron a d u l t o s de hO a 50 años de -

e d a d . En el e s t u d i o h e c h o por Si M e n e e en 1979 se e n c o n t r ó --

que también el 50 % de los p a c i e n t e s e s t u v i e r o n a f e c t a d o s a es_

te n i v e l , pero la edad p r o m e d i o de los individuos a f e c t a d o s

fue a n t e s de 3a segunda d é c a d a de la v i d a , con ínícío a los 30

años de e d a d . La e s c o l i o s i s se e n c u e n t r a p r e s e n t e f r e c u e n t e m e n

te, s i e n d o raras las d e f o r m i d a d e s s e v e r a s . la d e n t i n o g é n e s í s

imperfecta c l á s i c a no se o b s e r v a en estos p a c i e n t e s , pero la -

d e c o l o r a c i ó n y f r a g m e n t a c i ó n de 5os d i e n t e s es comíín. Es f r e -

c u e n t e que aún en a u s e n c i a de a n o r m a l i d a d e s d e n t a r í a s o b j e t í - -

v a s , sí se toman unas radíog rafias a e s t o s p a c i e n t e s , se obse_r_

va o b l i t e r a c i ó n de la pulpa d e n t a r i a , así como a l t e r a c i o n e s cp_

r o ñ a r í a s y r a d i c u l a r e s .

Se han r e p o r t a d o a l g u n o s c a s o s e s p o r á d i c o s con e s c l e r ó t i c a s

norma les y a z u l e s d e n t r o de e s t e g r u p o .

2 . - O s t e o g é n e s i s imperfecta tipo 2, O s t e o g é n e s i s i m p e r f e c t a
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c o n g é n i t a letal peV i nata 1. En este g r u p o se e n c u e n t r a f r e c u e n -

t e m e n t e : E x t r e m i d a d e s c o r t a s , h u e s o s w o r m r a n o s , r o s a r i o c o s t a !

m ú l t i p l e s f r a c t u r a s al n a c i m i e n t o , d e f o r m i d a d p r o g r e s i v a de

m i e m b r o s i n f e r i o r e s , e s c l e r ó t i c a s a z u l e s - Se ha d i c h o que los

c a m b i o s r a d i o l ó g i c o s no reflejan la s e v e r i d a d de la e n f e r m e d a d ;

pero son c a r a c t e r í s t i c o s de este g r u p o En el e s t u d i o h e c h o *•<••

por S M I e n c e , se e n c o n t r ó a 3 recién nacidos con m ú l t i p l e s f r a £

t u r a s , e s c l e r ó t i c a s a z u l e s y patrón de herencia d o m i n a n t e , no

se e n c o n t r ó a c o r t a m i e n t o de f é m u r , r o s a r i o costal n f p l a t í s p o n -

d i l E a . C o n s i d e r á n d o s e e n t o n c e s p e r t e n e c i e n t e s al g r u p o 3.

En la m a y o r í a de los c a s o s de e s t e g r u p o el p a t r ó n de h e r e n c i a

es a u t o s ó m í c o r e c e s i v o .

C o n s a n g u i n i d a d en los p a d r e s de este g r u p o de p a c i e n t e s se r e -

p o r t ó por T s u r u t a y S u g i u r a en 1977- £1 prortied Eo de edad de *•

los p a d r e s en n u m e r o s a s s e r i e s r e p o r t a d a s de 2 5 - 3 0 a ñ o s no a p o -

ya la h i p ó t e s i s de q u e p u d i e r a t r a t a r s e de una m u t a c i ó n de n o v o

Sin e m b a r g o se han r e p o r t a d o casos con pocas m a n i f e s t a c i o n e s

c l í n i c a s , por lo que q u e d a la p o s i b i l i d a d de que e s t e g r u p o sea

t a m b i é n g e n é t i c a m e n t e h e t e r o g é n e o .

Hay dos r e p o r t e s en la l i t e r a t u r a , los c u a l e s s e r í a n un reto pa_

ra la i n v a r i a b l e m o r t a l i d a d de e s t e s í n d r o m e , e x p l i c á n d o s e en

f o r m a s a l e l a s de la e n f e r m e d a d , la cual no es i n m e d i a t a m e n t e fa_

t a l . C h a w l a en J 9 6 4 , r e p o r t ó k niños a f e c t a d o s , con f r a c t u r a s

al n a c i m i e n t o y p a d r e s n o r m a l e s ; uno de e l l o s s o b r e v i v i ó hasta

los 3 anos de edad ( 3 ^ , 9 ) .
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3.- Osteogénesís imperfecta tipo 3 • Progresivamente deforman-

te con escleróticas normales.- Las manifestaciones clínicas

más frecuentes de este grupo son: Escleróticas normales, de--

formídades progresivas de las extremidades inferiores en la EJT_

fancía y de la columna vertebral durante la" adolescencia. La

dentínogénesís imperfecta es frecuente y es notada en Ja den tj__

ción primaria. La talla baja de estos pacientes es frecuente

y debida a dísptasia qufstica metafisiaría y eptfísiaria que

ocasiona fracturas fácilmente.

Las radiografías pueden mostrar huesos largos delgados, o pue-

den encontrarse engrosados. No se encuentran los huesos tan

anchos como en el grupo 2, en los casos con huesos anchos al

nacimiento, éstos muestran adelgazamiento progresivo hacia la

pubertad. Se considera que el hallazgo de los huesos anchos

de los huesos anchos o delgados, no tiene utilidad para la cla_

sifícación genética.

Se ha reportado en este grupo una forma de herencia autosómíca

recesiva más frecuentemente y algunos casos esporádicos, aunque

también mencionan algunos como autosómica dominante.

Dentro de los hallazgos radiológicos se describe también aumen-

to de la densidad e irregularidad de las metáfísís de los hue~-

sos largos durante los primeros años, siendo reemplazada esta

imagen por áreas radtolde Idas durante la vida adulta. Las ra-

diografías de cráneo a todas las edades muestran mOltíples hue-

sos wormíanos. Estos niños presentan peso y talla al nacímíen^

to normales y posteriormente detención de crecimiento y desarr£



lio s i e n d o f r e c u e n t e e n c o n t r a r las s u t u r a s s e p a r a d a s , f o n t a n e -

las a m p l i a s , c a b e z a g r a n d e y en un 6 0 % de los c a s o s f r a c t u r a s

al n a c i m i e n t o . En el 50 % de Jos c a s o s e x i s t e l a x i t u d de 1 í g a

m e n t o s , p a r t i c u l a r m e n t e de las a r t i c u l a c i o n e s t n t e r f a 1 ángi cas

y m e t a c a r p o f a l á n g í c a s .

En la s e r i e de S i l l e n c e en A u s t r a l i a se e n c o n t r ó d e n t i n o g é n e - -

s í s i m p e r f e c t a en el hS % de los p a c i e n t e s , s i e n d o la m a n i f e s -

t a c i ó n m á s f r e c u e n t e la t r a n s p a r e n c i a de las m i s m a s . Las a l t e

r a c i o n e s a u d i t i v a s se e n c o n t r a r o n s o l o en p a c i e n t e s m a y o r e s de

14 a ñ o s de e d a d . La m a y o r í a ya p r e s e n t a a n o r m a l i d a d e s e s q u e 5 e

t i c a s a n t e s de los d o s a ñ o s de e d a d . La c a u s a de la m u e r t e en

la m a y o r í a de los p a c i e n t e s es la i n s u f i c i e n c i a ca rd ¡ o- res p i ra_

t o r t a c o n d i c i o n a d a por c o m p l i c a c i o n e s i n f e c c i o s a s , f a v o r e c i d a s

a su v e z p o r las a n o r m a l i d a d e s e s q u e l é t i c a s t o r á c i c a s .

h,- O s t e o g e n e s í s I m p e r f e c t a t i p o h. A u t o s ó m í c a D o m i n a n t e con

e s c l e r ó t i c a s n o r m a l e s . - En e s t e g r u p o g e n e r a l m e n t e e x i s t e hE^_

t o r E a f a m i l i a r de os t e o p o r o s i s, f r a c t u r a s con m í n i m o traumatts_

m o f d e f o r m i d a d e s q u e l é t i c a v a r i a b l e las a l t e r a c i o n e s a u d i t i v a s

son p o c o f r e c u e n t e s .

Las f r a c t u r a s p u e d e n e s t a r p r e s e n t e s d e s d e el n a c i m i e n t o y pue_

de o no e x i s t i r d e f o r m i d a d p r o g r e s i v a .

La d e n t E n o g é n e s i s i m p e r f e c t a es p o c o f r e c u e n t e . Es la f o r m a

m e n o s f r e c u e n t e de las c u a t r o m e n c i o n a d a s .



A N O R M A L I D A D E S A S O C I A D A S .

Se ha reportado retardo en el crecimiento intrauterino en o s - -

teogénesrs imperfecta c o n g é n í t a , con peso subnormal para su

edad gestacional ( 8 ) .

También alteraciones valvulares cardíacas en esta enfermedad.

Siendo la válvula aórtica y la nitral las más frecuentemente

afectadas ( 1 0 ) ,

El O s t e o s a r c o m a es extremadamente raro en asociación con 0steo_

génesis Imperfecta. Existiendo 9 casos reportados en la lite-

ratura mund tal ( 5 ) -
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2 . 4 . - T R A T A M I E N T O :

No se c o n o c e n i n g ú n t r a t a m i e n t o para c o r r e g i r el d e f e c t o funda

m e n t a l . A n t i g u a m e n t e se u s a r o n d i e t a s , e x t r a c t o s de t i m o , ho_r_

m o n a s t i r o i d e a s , p a r a t o h o r m o n a s , a n d r ó g e n o s , e s t r ó g e n o s y e s t e

roídes sin r e s u l t a d o s s a t i s f a c t o r i o s ( 1 2 , 1 5 ) -

El t r a t a m i e n t o de estos p a c i e n t e s es b á s i c a m e n t e p r e v e n t i v o ,

e v i t a n d o t r a u m a t i s m o s que o c a s i o n e n f á c i l m e n t e tas f r a c t u r a s ;

i n m o v i l i z a c i ó n c u a n d o é s t a s ya e s t á n p r e s e n t e s y en la fase

a g u d a ; t e r a p i a física y r e h a b i l i t a c i ó n para tratar las deformj_

d a d e s y ta o s t e o p o r o s i s .

El t r a t a m i e n t o q u i r ú r g i c o se e f e c t ú a c u a n d o las d e f o r m i d a d e s

son muy i m p o r t a n t e s m e d í a n t e o s t e o t o m í a s m ú l t i p l e s , con lo que

se logra e s t i m u l a r el c r e c i m i e n t o ó s e o longitudinal y f i j a c i ó n

í n t r a m e d u l a r para r e d u c i r la f r e c u e n c i a de f r a c t u r a s y p r e v e -

nir d e f o r m i d a d e s de las e x t r e m i d a d e s i n f e r i o r e s ( 4 , 7 , 1 5 ) .

El t r a t a m i e n t o q u i r ú r g i c o c o n s i s t e en la f r a g m e n t a c i ó n y encla_

vijaraiento ó s e o , con el m é t o d o de S o f í e l d y V i l l a r ; al hacer

las o s t e o t o m í a s y c o l o c a r ios f r a g m e n t o s en el c l a v o de Rush a

m a n e r a de c u e n t a s de un c o l l a r , se o b t i e n e la a l i n e a c i ó n . No

e x i s t e n p r o b l e m a s de c o n s o l i d a c i ó n . El i n c o n v e n i e n t e de este

c l a v o , es el tener que c a m b i a r l o p e r i ó d i c a m e n t e , pues al c r e -

cer el n i ñ o , los e x t r e m o s ó s e o s t i e n d e n a a n g u l a r s e o a fractu_

r a r s e . Para e v i t a r é s t o fue d i s e ñ a d o el c l a v o de D u b o w que

t i e n e la p a r t i c u l a r i d a d de ser e x t e n s t b l e y que crece paralela_

m e n t e al c r e c i m i e n t o d e ! h u e s o . Este p r o c e d i m i e n t o se e f e c - -
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tGa en e! Instituto con é x i t o .

Para decidir la intervención q u i r ú r g i c a son necesarios los si-

guientes p a r á m e t r o s :

- Coeficiente intelectual mayor de ^0

- Edad mayor de 3 años

- Control de cuello y tronco

- A n t e c e d e n t e s de m ú l t i p l e s fracturas y deformidades ó s e a s .

Los resultados q u i r ú r g i c o s están muy relacionados al tipo de -

O s t e o g é n e s i s imperfecta. R e s u l t a d o s muy buenos en el tipo 1,

resultados regulares en el tipo 3. malos en el tipo k. Sobre

el tipo 2 no hay experiencia pues éstos no s o b r e v i v e n .
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3 , - O B J E T I V O S ,

) . Conocer la frecuencia de Qsteogénesis Imperfecta en

el Instituto Nacional de pediatría D.I'.p,, así como

distribución por edad y sexo y primera m a n i f e s t a c i ó n

de 1 padec fmi en to.

II.~ Conocer la existencia de anteceden t e s f a m i l i a r e s ,

as í como consanguinidad y edad de la m a d r e .

M I . - Conocer tas anomalías congenitas a s o c r a d a s ,

IV.- Clasificar a los pacientes de acuerdo a sus v a r i e d a -

des clínicas y e s t u d i o g e n é t i c o .

V.- Conocer los diferentes t r a t a m i e n t o s .



k.~ MATERIAL Y MÉTODOS

Se trata de un estudio retrospectivo de 12 años que se llevó

a cabo en el Servicio de Ortopedia del instituto Nacional de

Pediatría 0.1.F. en ei período comprendido de Enero de 1971

a Diciembre de 1982.

Se estudiaron ^3 expedientes clínicos de pacientes con diag-

nóstico de OsteogénesEs Imperfecta,

Se investigaron las siguientes variables:

- Edad ai hacer el diagnóstico

- Edad de la primera manifestación clínica

- Sexo

- Antecedentes Familiares

- Edad de 3a madre al hacer el diagnostico

- Variedad clínica

- Anomalías asociadas

- Consanguinidad

- NOmero de fracturas al momento del diagnóstico

- Tratamiento.

Se agrupó la información en cuadros y tablas y los resultados

se confrontaron con los reportes existentes en la literatura.
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5.- RESULTADOS Y DISCUSIÓN

Después de revisar Jos expedientes de los pacientes con diag-

nóstico de Osteogénesis Imperfecta y analizar las variables

del estudio, tenemos los siguientes resultados:

En relación a ?a edad de los pacientes al acudir a la consul-

ta por primera vez, se encontró que el mayor número de ellos

estaban entre los 5 y los 10 años de edad, ésto va en rela-

ción al tipo de Osteogénesis Imperfecta más frecuente, que es

el tipo 1. Por otro lado el bajo nivel cultural de los pa- -

dre s , se refleja en la poca preocupación en relación al pade-

cimiento, por lo que llevan a los pacientes en etapas avanza-

das a la consulta (tabla 1 ) .

En relación a la distribución por sexos, se encontró que el

56 % de los pacientes, pertenecían ai sexo femenino y un ¿̂4 %

al sexo masculino. Datos comparables a los descritos en la

i i teratura (3)-

En cuanto a la edad de la primera manifestación clínica, se

encontró que 33 pacientes la presentaron de 1 a 12 meses de

edad. En un caso se encontró que la primera manifestación --

fue de los 11 a los 15 años de edad, lo que es frecuente en

pacientes de la variedad tipo 1 {tabla 1 1 ) .

En relación a la edad del diagnóstico, se encontró que 23 ca-

sos se diagnosticaron en menores de 1 año de edad, el menor

número de casos diagnosticados estuvo entre los 2 y 3 años de
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edad (tabla I II) .

En cuanto a la Variedad clínica, encontrados en e§te estudio

que la Osteogénesís Imperfecta t í"po 3 fue" !a mág frecuente

con un 6g,7 %, siguiendo en frecuencia la yarredad t rpg 3 con

un 16,2 % y las Variedades t f po 2 y- h CQn Egpa! porcentaje de

6,9 %, Estos datos concuerdan con lo reportado en la litera*

tura (tabla (Vi.

Desde el punto de vista genético es drffcfl &acer una claslft

cación, dado que solo 9/^3 pacientes qoe corresponde a 21 ^

de los casos, tuvieron antecedentes familiares posrtfyo?, Co_

rrespond íendo 5 pacientes a la variedad tí"po 1, 2 al t í'po 3,

y 2 al tipo '*, Considerando que 3h¿h3, casos fueron casos es^

porSdicos, siendo la mayoría de 5os pacTentes del tipo 3, Eg

conveniente mencionar que en los 3 casos considerados como 0s_

teogénesís Imperfecta tipo 2, los antecedentes fantílNres fue_

ron negativos, no correspondiendo Ssto al tfpo de herencia "

mis frecuentemente aceptado en este grupo que es autcS/Smíca

reces iva,

La mayoría de los casos con antecedentes famfltares positivos,

correspondieron al 11 po I y algunos al t ¡"po h CtaBla Vi,

La frecuencia de consanguinidad ful muy bajar comprendiendo

un ít.6 % de los casos, considerando éstos con patrSn de he«^

rencfa autosómica recesiva. Los casos que la presentaron fue_

ron la mayoría del tipo 3 y un caso del tipo -1 Ctabla Vil,

La mayoría de las madrea 2 8 M 3 , fueron menores de 25 años de



e d a d , a! m o m e n t o del n a c i m i e n t o d e los p a c i e n t e s , e n c o n t r a n -

d o 5 c a s o s en los q u e no se r e p o r t ó la e d a d de Jas m i s m a s , 6

d e los c a s o s c o r r e s p o n d i e r o n a m a d r e s de 31 a 4 0 a ñ o s ( t a b l a

V i l ) .

p a c i e n t e s p r e s e n t a r o n de 6 a 10 f r a c t u r a s al m o m e n t o -

d e ! d i a g n ó s t i c o , e x i s t i e n d o s o l o 1 p a c i e n t e q u e p r e s e n t o de

16 a 2 0 f r a c t u r a s e n la p r i m e r a c o n s u l t a ( t a b l a Vi I I ) .

El 5 8 % de los p a c i e n t e s 2 5 / ^ 3 e s t u v i e r o n p o r a b a j o de la

p e r c e n t í l a 3 e n p e s o y t a l l a , Ja m á x i m a p e r c e n t E I a q u e p r e ~ -

s e n t a r o n f u e de 5 0 , e s t a n d o s o l o un p a c í e n t e en e s a p e r c e n t í

la p a r a la t a l l a y 6 p a c i e n t e s e n e s a p e r c e n t M a p a r a el p e -

s o . E s t o se e x p l i c a p o r ias d e f o r m i d a d e s p r o g r e s i v a s y ei

a c o r t a m i e n t o de m i e m b r o s i n f e r i o r e s q u e p r e s e n t a n e s t o s p a -

c i e n t e s ( t a b l a s fX y X ) .

En c u a n t o al t r a t a m i e n t o e n 2 2 / 4 3 p a c i e n t e s fue q u i r ú r g i c o ,

c o n s i s t i e n d o en O s t e o t o m í a s m ú l t i p l e s de a l i n e a c i ó n , c o n el

m é t o d o de S o f i e t d y M i l l a r y a p l i c a c i ó n de c l a v o s i n t r a m e d u -

l a r e s , o b t e n i é n d o s e b u e n o s r e s u l t a d o s , d i s m i n u y e n d o la f r e -

c u e n c i a de f r a c t u r a s y la d e f o r m i d a d d e ios m i e m b r o s Í n f e r Í £

res .

El t r a t a m i e n t o c o n s e r v a d o r se e f e c t u ó en ~\$/h"$ p a c i e n t e s , o

s e a en el hh % de los c a s o s y c o n s i s t i ó en i n m o v i l i z a c i ó n ,

r e d u c c i ó n de f r a c t u r a s , t e r a p i a f í s i c a , t e r a p i a f í s i c a y

r e h a b i l i t a c i ó n , a s í c o m o o b s e r v a c i ó n p e r i ó d i c a m e d i a n t e c i -

tas e n la c o n s u l t a e x t e r n a d e ! S e r v i c i o de O r t o p e d i a .
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En dos pacientes, que corresponde a un 5 X de tos casos, no

se efectuó ningún tratamiento, ya que murieron en la etapa de

recién nacidos debido a b ronconeotnon ía e insuficiencia cardia

ca. Ambos pacientes con Osteogénesís imperfecta tipo 2 (ta<-

ble X I I ) .

Las anomalías congénitas asociadas, reportadas en la líteratu

ra como más frecuentes, que son los defectos S/eptales y y£ivt£

lares cardíacos, no se encontró en este estudio más que un ca

so, que corres pondió a Común ¡ cae i 6n fntraventr'cular, ex i s*- *•

tiendo un segundo caso de cardíopatía congéníta cpn Per-sí 5ten_

cía del conducto Arterioso. En este grupo de pacientes estu<-

diados, el defecto congéntto mis frecuente fue el paladar pjJ_

val con 7 casos y hubo además otras anomalías muscu 1 oesque 1 á-

ticas como son: Luxación de cadera, pie Both, Sindactília, au_

sencía de apéndice xifoíde, anomaifas a ofyel de pared abóoml_

nal como es la hernia umbilical en 3 casos, hernia. ínguin@l

en un caso y a nivel de aparato urinario, un caso con doble

sistema colector de vías urinarias, HuBo un caso también con

microcefalia (tabla X I ) ,

Desde el punto de vista clínico también es difícil hacer

diferenciación de los tipos de Qsteogénesis fmperf ecta, ya -'*•

que se superponen algunos datos clfnfcos sobre todo en los

tipos 1 y 3 y ésto se acentGa más ante la ausencia de antece-

dentes familiares positivos.
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En este trabajo, se intentó hacer la c5 as¡fícae ión So más -

cercanamente posible a lo reportado en la iíteratura, toman_

do en cuenta ambos parámetros: Clínico y Genético.

De los ^3 pacientes, solo 3 habían fallecido al momento de

la revisión todos correspondieron al tipo 2, siendo la cau-

sa de la muerte bronconeumonía por broncoasptrae ion en dos

de ellos y en el tercero además enfermedad isquémica intes-

tinal.



6.- C O N C L U S I O N E S :

T.- La O s t e o g é n e s í s Imperfecta es un p a d e c i m i e n t o poco fre-

c u e n t e y poco c o n o c i d o por ¡os padres y los m é d i c o s g e -

n e r a l e s , lo que repercute en un d i a g n ó s t i c o t a r d í o . De

ahí la importancia de d i f u n d i r esta información tanto a

p e d i a t r a s como a médicos g e n e r a l e s , pues si bíen no es

un p a d e c i m i e n t o p r e v e n i b l e , se pueden tomar algunas m e -

didas para e v i t a r c o m p l i c a c i o n e s m a y o r e s y en todos los

casos es n e c e s a r i o dar c o n s e j o g e n é t i c o .

2. - No hubo d i f e r e n c i a s i m p o r t a n t e s en relación al s e x o .

3.- La v a r i e d a d tipo 1 fue !a más f r e c u e n t e ; sin e m b a r g o la

c l a s i f i c a c i ó n no resulta f á c i l , pues en m u c h o s casos se

s u p e r p o n e n los datos c l í n i c o s entre una v a r i e d a d y otra.

h.- La m a y o ría de los casos c o r r e s p o n d i e r o n a m u t a c i o n e s

f r e s c a s .

5.- La edad de ia m a d r e y ¡a c o n s a n g u i n i d a d , no fueron fac-

tores i m p o r t a n t e s en relación a los c a s o s .

6.- En c o n t r a a !o r e p o r t a d o en ia l i t e r a t u r a , no se e n c o n -

tró d e f e c t o s septales más que en un caso en este e s t u -

d i o ; sin e m b a r g o se e n c o n t r ó p a l a d a r o j i v a l , hernia um-

b i l i c a l , píe both y a l g u n a s otras a n o m a l í a s a s o c i a d a s ,

las c u a l e s no se reportan como f r e c u e n t e s por otros a u -

tores .
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7. - La clasificación de SMIence y Alíson es buena, pero

no todos los casos pueden encuadrarse adecuadamente,

especialmente por las mutaciones de "novo".
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Tabla I

DISTRIBUCIÓN DE PACIENTES POR EDAD Y SEXO

Grupos de edad Sexo Total
Fem. Mase.

0 - 1 mes 3 0 3

2 - 1 2 meses 0 2 2

1 - ¡i años k ¡i 8

5 - 1 0 anos 8 9 17

ti - 15 anos 8 2 10

16 - 20 años 1 2 3

Zh 56% 19 kk% 43
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Tabla ir

RELACIÓN DE PACIENTES CON LA EDAD DE LA PRIMERA

MANIFESTACIÓN CLÍNICA

Frecuencia Edad de la primera manifestación
clínica

33 O <• J año

7 2 - 3 arios

2 k - 7 "

0 8 - 10 »

1 1] - J5 "
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Tabla |I I

RELACIÓN DE PACIENTES CON LA EDAD DEL

DIAGNOSTICO

Edad del diagnóstico Frecuenc ía

0 -

2 —

k -

8 -

3 3 -

I

3

7

10

15

año

años

años

años

anos

23

3

7

6

Tota I
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Tabla IV

DISTRIBUCIÓN DE PACIENTES POR VARIEDAD
CLÍNICA

Mar ¡edad d ín íca
2 3 4 Total

NÜm. 30 3 7 3 43

* 69-7 6.9 16.2 6.9 39.7



Tabla V

ANTECEDENTES FAMILIARES

Nüm

5Í 9 21

No 3^ 79

TotaJ ¿(3 100
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Tabla VI '

CONSANGUlfHDAO

Núm.

Sf 2 if.6

No 41 95.3

Total 43 99-9
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Tabla V!i

EDAD DE LA MADRE AL NACIMIENTO

Grupos de Edad Frecuencia

15 ~ 20 anos 10

21 - 25 " 18

26 - 30 " 4

31 - 35 i. í¡

36 - 40 " 2

1 5

Total 43
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Tabla VI I

NUMERO DE FRACTURAS AL MOMENTO

D£L DtAGNOSTICO

Número de Fracturas Frecuencia

6 - JO .3 9

U - 15 9

J6 - 20 J

Total ,..,,., 4 3
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Tabla IX

PERCENT1LA DE PESO

P e r c e n t E1 a S e x o

Femen íno M a s c u l i n o

- 3 13 12

3 5 2

10 1 2

25 2 t

50 k Z

Tota l 25 19

ESTÁ TSdiS HO
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Tabla X

PERCENTILA DE TALLA

Percentí I a

3

10

25

50

Total ..

Femen í no

15

6

2

1

1

25

S e x o

Mascu1¡no

II

h

1

2

3

19



Tabla Xi

ANOMALÍAS CONGENITAS ASOCIADAS

Anomalías Nüm.de Pacientes

Palada r Oj i va 1 . 7

Hern ¡a Umb t1¡cal , 3

Pie Both 2

Cardíopatía Congénita 2

Luxación congénita de cadera 1

S índact i 1Ea 3

M ícrocefa lia 1

Ausencia de Apéndice Xtfoíde 1

Hernla i ngu ¡nal 1

Doble Sistema Colector de vfas

urí nar¡as T



T a b l a X t

T R A T A H í E N T O

Tipo de Tratamiento

Conservador

Qui rúrg i co

N fnguno

Total

Frecuencia

19

22

2

43

%

kk

51

5

100
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S Ü G E R E N C I A S

Nosotros sugerimos utilizar la nueva clasificación de Sí-

lience y Alison y además los siguientes p u n t o s :

1.- ESTUDIO GENÉTICO EN TODOS LOS PACIENTES

2.- DESCRIPCIÓN DE TODOS LOS DATOS CLÍNICOS

3.- DESCRIPCIÓN RADIOLÓGICA DE CRÁNEO, COLUMNA Y HUESOS

LARGOS

4.- VALORACIÓN AÜDIOLOGICA

5.- VALORACIÓN POR ESTOMATOLOGÍA

Ya que el manejo y el pronóstico, estarán en relación di

recta a lo anterior.
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