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RESUMEN

La picnodisostosis es un sindrome raro de una prevalencia
mundial de menos de un caso por millén de habitantes, en el cual la
principal manifestacion es el aumento en la densidad Osea,
incrementando esto el riesgo de fracturas causadas por mecanismos
de baja energia, sin afectarse de acuerdo a la literatura la

consolidacion de las mismas.

Debido a la poca prevalencia mundial de este sindrome, no se
han hecho estudios significativos de el tratamiento de fracturas en
pacientes que presentan esta entidad patoldégica, encontrando
escasos reportes en los cuales se menciona, que las fracturas se
deben tratar como en un paciente previamente sano; no teniendo en
cuenta que la densidad Gsea y la disminucion del calibre del canal
medular de estos pacientes dificulta al medico ortopedista realizar

algunos tratamientos como el enclavado endomedular.

En este trabajo se presenta un caso de fractura subtrocanterica
Tipo Il de Seinsheimer, que en un paciente sano, de acuerdo a la

literatura se trataria con un enclavado endomedular, con un clavo de
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reconstrucciéon, pero debido a la disminucion en el calibre del canal
endomedular y la densidad 6sea aumentada que dificultarian la
colocaciéon de este, se decidié por una osteosintesis con placa DCP

mediante técnica minima invasiva.

Encontrando un resultado adecuado que permitié a la paciente

iniciar movilidad inmediata y apoyo gradual de la extremidad afectada.

Palabras clave: picnodisostosis, fractura subtrocanterica, técnica

minima invasiva.



INTRODUCCION

Del griego pycnos, (grueso o defectuoso), dys, (defectuoso) y
osteon, (hueso), La picnodisostosis es un sindrome descrito por
primera vez en 1923 por Montanari siendo usado el termino de
“picnodisostosis en 1962 por Maroteaux y Lamy’, se trata de una
entidad de caracter autosOmico recesivo y que se asocia a
consanguineidad con una prevalencia mundial posible de menos de un
caso por un millon. En la literatura mundial se encuentran reportados

solo 150 casos.®

Consiste en una osteocondrodisplasia craneo metafisaria que
cursa con aumento en la densidad 6sea, cuya fisiopatologia molecular
se debe a una deficiencia de catepsina K, enzima critica en la
remodelacion 6sea, en esta patologia la funcion osteoclastica para
desmineralizar el hueso es aparentemente normal, pero la matriz 6sea
no se degrada adecuadamente. La porcion gendmica afectada se

localiza en la region pericéntrica del cromosomal.



La catepsina K es una cisteina proteasa lisosomal, similar a las
catepsinas S y L, que se expresa en los osteoclastos y el gen
codificador esta localizado en la banda 1g21°. La catepsina K es la
Unica cisteina proteasa con alta expresion en osteoclastos, y con
actividad en la degradacion de colageno tipos | y Il, osteopontina y
osteonectina asi como disminucion del pH; por lo que las
manifestaciones de esta enfermedad reflejan acumulo de un sustrato

no degradado.

La degradacion de la matriz es un paso crucial para promover la
aposicion de hueso nuevo, asi como también es ampliamente
aceptado que la formacion y resorcion 0sea son procesos ligados que
mantienen la estructura y propiedades mecanicas del hueso, por lo
tanto la disfuncion de alguno de estos procesos produce un imbalance

en el recambio 6seo.

En la picnodisostosis el volumen 6seo incrementa mas alla de
sus limites naturales debido a la actividad osteoclastica disfuncional,
cuando una cantidad critica de masa Osea se forma, la actividad

osteoblastica y osteoclastica se alentecen.



En el hueso normal de acuerdo a la ley de Wolff, la arquitectura
trabecular sigue las principales direcciones de solicitacion. En el hueso
picnodisostotico se encuentra un gran desorden en la organizacion de

esta.

La organizacion lamelar cadtica de las trabéculas podria ser un
elemento para entender la fragilidad Osea observada en la
picnodisostosis. Todo lo anterior sugiere que la incrementada
susceptibilidad a las fracturas observada en la picnodisostosis resulta
de un deterioro de la arquitectura 6sea la cual pierda la propiedad de

adaptarse a las cargas mecanicas.

Dentro de las manifestaciones clinico radiolégicas de la
picnodisostosis encontramos pacientes de talla baja, y extremidades
cortas, osteoesclerosis generalizada, hipoplasia o ausencia de la
porcion lateral de las claviculas, acrosteolisis de falanges distales,
displasia de craneo, presencia de huesos wormianos, fontanelas
abiertas, ausencia 0 neumatizacibn de senos paranasales,
micrognatia, angulo mandibular obtuso, maxilar pequefio, nariz de
“cotorra” y retardo y desorden en la apariciéon de los dientes. En la
columna falta de segmentacion a nivel atlantoaxoideo y en vertebras

lumbares inferiores, espondilolistesis, ensanchamiento de huesos
~5~



largos “en forma de matraz de Erlenmeyer’. A diferencia de la
osteopetrosis, no se encuentran alteraciones en la hematopoyesis, y
los canales medulares de los huesos largos, aunque disminuidos en

su diametro se encuentran permeables.

La esperanza de vida es normal, y las complicaciones
ortopédicas son la aparicion de fracturas patoldgicas frecuentes, para
las cuales segun reportes de la literatura, no hay tratamientos
especiales, sino que se deben de tratar como cualquier fractura, ya
gue la consolidacion es adecuada, solo se debera tomar en cuenta la

disminucién del diametro del canal medular en los huesos largos.*

El manejo de las fracturas diafisarias en los pacientes con
picnodisostosis ha sido poco estudiado, y las posibles dificultades

técnicas al aplicar enclavado endomedular no han sido evaluadas.®

Se encontr6 un caso reportado en la literatura de fractura
subtrocanterica en un paciente con picnodisostosis, el cual fue tratado
con enclavado endomedular, reportando los autores una gran
dificultad técnica para el rimado del canal medular, no pudiendo rimar
mas alld de 8 mm, asi como el prolongado tiempo quirdrgico para

realizar dicho procedimiento. Por lo que recomiendan la fijacion
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extramedular como alternativa para el manejo de este tipo de

fracturas.'!

Como tratamiento médico se ha recurrido ocasionalmente al uso
de bifosfonatoslo, asi como de hormona de crecimiento, también
existen reportes de uso de teriparatide que reduce la fragilidad 6sea y

activa el recambio 6seo.’

En la literatura se encontr0 un caso de fractura subtrocanterica
de fémur en un paciente joven con picnodisostosis, el cual fallecié por
embolismo graso posterior a la osteosintesis con enclavado
endomedular, atribuyendo esta complicacion a la arquitectura anormal
del canal medular, que resultdé en un aumento considerable de la
presion endomedular tras el rimado endomedular predisponiendo al

embolismo graso’



CASO CLINICO

Se trata de paciente femenino de 24 afos de edad que acude el
dia 09 de mayo de 2009 al servicio de urgencias del Hospital General
“Xoco”, por presentar dolor intenso en cadera izquierda, asi como
incapacidad para la bipedestaciéon y la deambulacion, sin antecedente

traumatico.

A su ingreso se realiza interrogatorio directo, refiriendo la
paciente que al subir escaleras, subitamente inicia con dolor intenso
en cadera izquierda, asi como incapacidad para mantenerse en
bipedestacion y/o deambular por el dolor intenso de la cadera, refiere

también haber escuchado un “crujido” en la cadera afectada.

Durante el interrogatorio, la paciente refiere que a los 17 afios se
realizé diagnostico de osteogénesis imperfecta, posterior a presentar
fractura bilateral de tibia sin presencia de traumatismo, solo por
permanecer en bipedestacion por tiempo prolongado, refiere que se
realizo tratamiento quirdrgico para ambas fracturas, consolidando en

forma y tiempo adecuados.



A su ingreso se inmoviliza con férula lumbopodalica, y se inicia
manejo meédico con analgésico, protector de mucosa gastrica,

antitrombdético y se realizan laboratorios de rutina, los cuales reportan:

BH: Hgb: 13.9 Hct: 40.4 Plaqg: 240 Leucos: 7.31
TP: 13.9 seg 81% actividad  TTP: 31.5 seqg.
QS: Gluc: 78 Urea: 23.5 Creat: 0.7 Na: 139.9 K: 3.77 CI: 104.3

Ca:8.8 Mg: 2.0

Se realiza radiografia anteroposterior de cadera izquierda encontrando
solucién de continuidad a nivel de region subtrocanterica, 14 mm por
debajo de trocanter menor, trazo simple transverso, con angulacion
lateral de 50 grados, se observa esclerosis 0sea generalizada,
disminucién en el diametro del canal medular siendo este de 4 mm. ,
un indice corticodiafisario de 0.7 y un angulo cervicodiafisario de 30

grados. Fig. 1



Fig. 1 Radiografia anteroposterior de cadera
izquierda. Se observa la fractura, la esclerosis 6sea y
la disminucidn del didmetro del canal medular

A la exploracion fisica la paciente presenta malformaciones
dentales, micrognatia, nariz de “cotorra”, hipoplasia de las falanges
dentales de ler y segundo dedo bilateral, asi como talla baja y
extremidades cortas. Lo que aunado a las fracturas sin antecedente
traumatico, nos hacen sospechar de alguna patologia 6sea de fondo,
como la picnodisostosis, por lo que se realizan radiografias de craneo

y extremidades, encontrando huesos wormianos que dan una imagen
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caracteristica  en antifaz, persistencia de fontanelas abiertas,
micrognatia, acrosteolisis de falanges distales, esclerosis
generalizada, disminucidon de el diametro de los canales medulares,
pero sin obliteracion de estos. Observamos también la osteosintesis
de ambas tibias con placas DCP, en las cuales se observa una

consolidacion normal. Fig. 2 - 4

Fig. 3 Rx Anteroposterior de craneo, se
observan huesos wormianos y fontanelas
abiertas y dientes supernumerarios en 2 hileras

Fig. 2 Rx de mano, se observa
hipoplasia de falanges distales de lery
2do dedos.
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Fig. 4 Rx anteroposterior de ambas piernas, en
la cual se observa consolidacién completa de
ambas fracturas de tibia.

De acuerdo a los antecedentes, el interrogatorio, la exploracion
fisica y los estudios radiograficos se integra el diagnostico de Fractura
subtrocanterica de fémur izquierdo, Tipo Il A de Seinsheimer y de
Picnodisostosis, se propone para tratamiento quirdrgico consistente en
osteosintesis de fémur con placa DCP de 10 orificios con técnica
minima invasiva.(Fig.5) Se descarta la posibilidad de colocar un
enclavado endomedular debido a la disminucién del diametro del canal
medular, evitando asi, complicaciones técnicas con el rimado de canal

y el diametro del clavo endomedular.
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Se realiza la cirugia el dia 22 de mayo de 2009, con un tiempo
quirdrgico de 60 minutos y un sangrado de 100 cc. Sin complicaciones
ni incidentes durante el transoperatorio, la paciente inicia movilidad de
la cadera afectada a las 24 hrs de la cirugia, cursa con evolucién
satisfactoria durante el posoperatorio y se egresa a las 72 horas. Sin

complicaciones.
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Fig. 5 Radiografia anteroposterior de cadera
izquierda. Se observa osteosintesis y adecuada
reduccion de fractura.



Con el método utilizado se redujo el tiempo quirdrgico, asi como
el sangrado transoperatorio, ademas no se enfrento a las dificultades

técnicas del enclavado endomedular reportadas en la literatura.

Se obtuvo una reduccion anatomica de la fractura y una
estabilidad absoluta que permitira a la paciente el apoyo en corto

tiempo y le permite iniciar la movilidad inmediatamente.



DISCUSION

En primera instancia hacer mencion que debido a la poca
prevalencia de este sindrome, se tiene poco conocimiento acerca de
sus caracteristicas clinicas y radiolégicas, por lo que se llega a
confundir esta entidad patoldgica como en el caso de la paciente que
habia sido diagnosticada afos atrds como osteogénesis imperfecta,
razon por la cual es necesario tener en mente el diagnostico de
picnodisostosis en pacientes con fracturas sin antecedente traumatico
y que presenten las caracteristicas clinico - radiograficas ya descritas;
cabe mencionar ademas que los examenes de laboratorio se
encuentran siempre dentro de la normalidad, esto para realizar el

diagnaostico correcto y asi poder brindar un tratamiento adecuado.

Los pacientes que padecen picnodisostosis, son propensos a
sufrir fracturas multiples a lo largo de su vida, las cuales implican un
reto terapéutico para el ortopedista tratante, ya que los procedimientos
quirargicos convencionales pueden tener complicaciones o implicar un

alto grado de dificultades técnicas, por lo que debemos siempre tener



un panorama amplio de posibilidades terapéuticas para el tratamiento

de estos pacientes.

Para el tratamiento de esta paciente en particular, se opto por el
tratamiento quirdrgico que se considero no tendria dificultades
técnicas y que brindaria la oportunidad de reducir el tiempo quirargico,
y sangrado; asi como obtener una estabilidad absoluta de la fractura
para inducir la pronta consolidaciéon de la misma y reintegrar de

manera pronta a la paciente a sus actividades cotidianas.



CONCLUSIONES

1. La picnodisostosis es una entidad patolégica extremadamente
rara, pero que debemos tener presente para no confundir con
otras patologias que se caracterizan por el aumento de la
densidad Osea, debiendo realizar una exploracion fisica
completa, interrogatorio adecuado y conocer las caracteristicas
radiograficas de esta entidad, para realizar un correcto

diagnostico cuando esta se presente.

2. El tratamiento de las fracturas en pacientes con picnodisostosis
es un reto para el ortopedista, quien debe elegir el procedimiento
menos cruento, el que no prolongue demasiado el tiempo
quirargico y el sangrado transoperatorio, pero que brinde
estabilidad suficiente a la fractura para que se realice el proceso

de consolidacion 6sea.



3. El tratamiento elegido para la paciente fue el adecuado, brindo
estabilidad a la fractura, no represento dificultad técnica y no se

presentaron complicaciones trans ni post quirdrgicas.
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