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INTRODUCCIÓN 

El presente texto expone las características que presentan los pacientes con  

el síndrome de picnodisostosis conocido también como síndrome de 

Maroteux- Lamy o síndrome de Toulouse- Lautrec; es de carácter autosómico 

recesivo, en el cual la principal manifestación es el aumento de la densidad 

ósea y por lo tanto fracturas recurrentes causadas por bajo impacto; es 

también catalogado como un síndrome de cabeza y cuello, con una 

prevalencia baja de 1,7: 1,000,000 de nacimientos a nivel mundial siendo asi 

una entidad rara y poco común. 

Debido a esto, existen reportes aislados de esta enfermedad y por lo tanto un 

deficiente apoyo bibliográfico dirigido al manejo de estos pacientes en el ramo 

odontológico. De aquí la inquietud para dar a conocer las características del 

síndrome. 

El síndrome de picnodisostosis tiene manifestaciones a nivel craneofacial, 

dermatológico, esqueletal y bucal de forma severa. 

Debido a estas características los pacientes con Picnodisostosis sufren 

diversas complicaciones y es por esto que deben de tener un manejo 

multidisciplinario. 
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CAPÍTULO 1. GENERALIDADES DE OSTEOLOGÍA 

El esqueleto está constituido por órganos duros llamados huesos, son piezas 

duras, resistentes y sirven de sostén a los músculos que los rodean; se 

presentan como elementos protectores y articulares. 

En los huesos se distinguen cuatro partes principales entre ellas; el periostio, 

tejido óseo, endostio y la médula ósea (Fig.1). 

• El periostio es una membrana fibrosa y resistente que cubre el hueso, 

excepto las caras articulares.1-4 

• El tejido óseo consta de células óseas, un armazón con fibras 

colágenas óseas, que en conjunto forman la sustancia fundamental 

ósea y cristales de hidroxiapatita Ca10(PO4)6(OH)2.  

• El endostio es una delgada capa de tejido conectivo que cubre todas 

las cavidades vascularizadas de los huesos; también cubre los espacios 

que dejan las trabéculas óseas de hueso esponjoso y los canales 

nutricios; las células mesenquimatosas del endostio tienen 

potencialidad osteogénica y hematopoyética.3,4 

• La médula ósea se encuentra en la cavidad medular de los huesos 

largos y en las cavidades del hueso esponjoso; se divide en médula 

ósea roja la cual tiene una función hematopoyética, es decir, formadora 

de elementos de la sangre y la médula amarilla la cual es grasa inerte.                                                                                                                                                                                                                                                     

Fig.1 Estructura general del hueso.4 
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Los huesos se presentan en tres formas diferentes, en huesos largos, huesos 

cortos y huesos planos (Fig.2). 

 Los huesos largos son aquellos en los que predomina la longitud sobre 

el espesor y el ancho. Están constituidos por un cuerpo o diáfisis y de 

dos extremos o epífisis; la unión de la diáfisis y la epífisis se le denomina 

metáfisis.  

 Los huesos cortos tienen las tres dimensiones; largo, ancho y espesor 

aproximadamente iguales, por lo general su forma es cuboidea. 

 Los huesos planos se caracterizan por el espesor reducido, con 

predominio de la longitud y el ancho.1-4 

   a)                                                    b)                                     c) 

 

 

  

 

 

 

Fig.2 a) Hueso largo (húmero), b) hueso corto (talus) y c) hueso plano (escápula).4 

 

Pueden distinguirse además huesos irregulares (Fig.3), huesos neumáticos los 

cuales contienen cavidades o celdas (Fig.4), huesos sesamoideos llamados así 

por su parecido a semillas de sésamo (Fig.5) y huesos accesorios también 

llamados supernumerarios (Fig.6).2-4 
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 Fig.3 Hueso irregular (vértebra).4      Fig.4 Hueso neumático (maxilar).5        Fig.5 Hueso sesamoideo.6 

 

 

 

 

 

           Fig.6 Huesos accesorios (huesos suturales del cráneo).4 

De acuerdo a su consistencia encontramos dos tipos de hueso; el hueso 

compacto y el hueso esponjoso o trabecular. El hueso compacto se forma en 

la periferia del hueso como una capa continua; es duro y denso. Mientras que 

el hueso esponjoso está constituido por sustancia esponjosa o trabecular, 

formada por barras o láminas que se ramifican y dejan espacios ocupados por 

la médula ósea, estas trabéculas tienen una disposición arquitectónica que 

sigue líneas de presión o tensión que les permite transmitir fuerzas sin 

disminuir su resistencia (Fig.7).1-4 

 

 

 

 

 

                                        Fig.7 Hueso Compacto y hueso esponjoso.8 
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En los huesos largos la diáfisis está constituida por hueso compacto por fuera 

de la cavidad medular y las epífisis, por hueso esponjoso y se encuentran 

rodeadas por una delgada lámina de hueso compacto (Fig.8). 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                       

 

Fig.8 Constitución del hueso largo.9 

 

Los huesos cortos están formados por hueso esponjoso rodeado por una 

lámina de hueso compacto. 

En los huesos planos el hueso esponjoso se dispone entre dos láminas de 

hueso compacto. En los huesos de la bóveda del cráneo se denomina diploe 

al hueso esponjoso y a las dos láminas de hueso compacto se les denomina 

tabla o lámina interna y tabla o lámina externa.1-4   
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CAPÍTULO 2. DESCRIPCIÓN DEL SÍNDROME DE 

PICNODISOSTOSIS 

El síndrome Picnodisostosis es una displasia esquelética osteoesclerótica 

autosómica recesiva (Fig.9), el término deriva del vocablo griego: pycnos 

(denso), dys (defectuoso) y ostosis (del hueso), es rara y poco común.10,11 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.9 Autosómica recesiva. Un individuo debe recibir el alelo anormal de ambos padres para heredar la 

enfermedad.12 

 

2.1 Antecedentes 

El primer caso documentado fue en 1923 por Montanari en el cual la describió 

como una forma clínica inusual de la acondroplasia o acondroplasia 

atípica.11,13 

En 1956 Collado-Otero en España describió el trastorno osificante, sin darle 

aun el nombre de Picnodisostosis en el informe titulado “Una forma más de 

distrofia ósea”, que lo identificó como una entidad nueva, el cual recibió poca 

atención.14,15 
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En dicho documento presenta el caso de un niño de diez años. Describe de 

forma detallada el caso clínico y señalando que el paciente presenta un caso 

de distrofia ósea caracterizada por; hipotrofia estatural, fractura espontánea, 

posible consanguinidad, exoftalmos, aplasias en las últimas falanges de los 

dedos, anomalías en la posición normal de los segmentos óseos, retraso en el 

proceso de osificación normal, alteraciones en la osificación membranosa, 

alteraciones en el proceso de la calcificación, disostosis craneal, osteopetrosis 

u osteosclerosis y en cavidad bucal paladar ojival con tendencia a fisura 

velopalatina.15 

Más tarde en el año de 1962 los médicos franceses Pierre Maroteaux y 

Maurice Lamy describen un caso con las mismas características de Collado- 

Otero e introducen el término de Picnodisostosis, quienes afirmaban que el 

pintor francés Henri de Toulouse- Lautrec sufrió la enfermedad.16,17  

Toulouse- Lautrec solo alcanzó 1,52 metros de estatura, su tórax y abdomen 

tenían las dimensiones esperadas para un francés adulto promedio, la cabeza 

era desproporcionadamente grande comparada con el tamaño del tórax y 

presentó fracturas en ambos fémures (Fig.10).17 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.10 Henri de Toulouse- Lautrec (1864- 1901).17 
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En 1995 Gelb y colaboradores identificaron la alteración genética en el locus 

1q21 el gen CTKS, que codifica la catepsina K y asociaron al síndrome a las 

alteraciones de ésta.18,19 

  

2.2 Etiología 

El locus del gen responsable de la picnodisostosis se localiza en el brazo largo 

del cromosoma 1, región 2, banda 1 (1q21), es causada por mutaciones en el 

gen CTSK que codifica a la enzima catepsina K, la cual es una proteasa 

lisosomal cisteína altamente expresada en los osteoclastos implicada en la 

degradación de proteínas de la matriz ósea de colágeno tipo I, tipo II, 

osteopontina y osteonectina a un pH bajo y por lo tanto corresponde a una 

deficiencia en la síntesis de la catepsina K. 18-23 

El ADN genómico CTSK contiene 8 exones y 7 intrones. La iniciación de la 

traducción codón de metionina se encuentra en el exón 2, mientras que el 

codón de terminación se encuentra en el exón 8. El DNA de CTSK codifica 329 

aminoácidos (Fig.11). 21-23 

Fig.11 Presentación esquemática del gen CTSK y proteínas.21 
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En un estudio hecho por Fujita et col. La mutación del gen de la catepsina se 

detectó en todos los pacientes con picnodisostosis que fueron estudiados.22 

Uno de los pacientes tenía una sustitución de C por T en el nucleótido 935. 

Otro estudio reporta la transición de G por C (Fig.12).23 

Fig.12 Secuencia correspondiente de ADN parcial catepsina K, productos del PCR del exón 5 (derecha) 

y muestra control (izquierda). Se observa una transversión homocigotos-G-C en la posición de 

nucleótidos g.4134 (flecha).23 

El tejido óseo tiene diversas funciones metabólicas y mecánicas. El 

remodelado óseo es un proceso vital que ocurre durante toda la etapa del 

crecimiento y la vida adulta. La homeostasis del tejido óseo depende del 

balance equilibrado entre formación y resorción ósea. El desequilibrio origina 

patologías óseas como la resorción ósea reducida la cual ocurre en la 

picnodisostosis. 

Los factores genéticos desempeñan un papel clave en la determinación de la 

densidad mineral ósea, estudios sugieren el control genético sobre aspectos 

cualitativos óseos, estableciendo una conexión entre masa ósea y mutaciones 

del co-receptor de la vía de señalización Wnt, los avances en genética 

molecular en ratones han permitido confirmar la importancia de la vía de 

señalización Wnt en el metabolismo óseo y en la enfermedad ósea.24  

La vía de señalización Wnt consiste en toda una serie de proteínas secretadas 

que regulan diferentes procesos celulares. Esta familia de proteínas forma una 

red de señales intracelulares que funciona en combinación con otros factores 

como son las proteínas morfogenéticas del hueso (BMP), que afectan a la 
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formación ósea. Las BMP precisan de un correcto funcionamiento del resto de 

los componentes de la vía Wnt y viceversa, por lo que de este modo la 

estimulación del osteoblasto formador de hueso ocurre a modo de un proceso 

que interrelacione ambos componentes.  

Las proteínas secretadas por la vía Wnt activan tres vías intracelulares: beta-

catenina (vía canónica), calcio (Ca2+) y la vía de polaridad celular planar. Todas 

ellas son activadas mediante la unión de una proteína WNT con un receptor 

de la familia Frizzled (Fz), que transfiere la señal biológica a la 

proteína Dishevelled (Dsh) que se encuentra dentro de la célula.  

La vía canónica conduce a la regulación de la transcripción génica, la vía de 

polaridad celular planar utiliza comunicación de célula a célula por cercanía o 

comunicación con la propia célula. 

El papel de la vía canónica de señalización Wnt como regulador de la 

formación y resorción ósea, favorece la línea celular del osteoblasto mediante 

el control de la proliferación, diferenciación y maduración del osteocito, 

mientras que inhibe la diferenciación del adipocito o del condrocito desde la 

célula progenitora. Los osteocitos son capaces de producir Dkk1 y SOST, que 

ejercen un feedback negativo sobre la diferenciación y función del osteoblasto. 

La vía de señalización Wnt también induce en osteoblastos la producción de 

osteoprotegerina (OPG), incrementando la ratio OPG/RANKL para reducir la 

diferenciación del osteoclasto y la resorción ósea (Fig.13).24 

https://es.wikipedia.org/wiki/Frizzled
https://es.wikipedia.org/w/index.php?title=Dishevelled&action=edit&redlink=1


MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

16 
 

 

Fig.13 Papel de la vía canónica de señalización Wnt como regulador de la formación y resorción 
ósea.24 

 

 

2.3 Epidemiología 

La incidencia de este síndrome se estima en el 1,7: 1,000,000 de nacimientos, 

una predilección mayor en hombres de 2:1, con una consanguinidad del 36% 

y con menos de 200 casos reportados.20,21,25 

De los artículos revisados en la bibliografía del presente trabajo destaca Brasil 

como el país con  mayor incidencia de casos reportados; en el cual arroja 8 

casos del sexo femenino y 4 del sexo masculino.25  

 

 2.4 Sinónimos 

Síndrome de Toulouse- Lautrec, síndrome de Maroteux- Lamy o síndrome de 

Collado-Otero.14, 26 
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CAPÍTULO 3. FISIOPATOLOGíA 

La catepsina K es una cisteína proteasa lisosomal, que al igual que las 

metaloproteasas son clave en la degradación de proteínas de la matriz ósea. 

Esta proteasa juega un papel importante en la resorción ósea impulsada por 

osteoclastos, es responsable de la degradación de colágeno tipo I, que 

constituye el 95% de la matriz orgánica del hueso; también participa en la 

degradación de colágeno tipo II, osteopontina y osteonectina (Fig.14).26,27 

 

 

 

 

 

 

Fig.14 Alteraciones en la fisiología ósea en la deficiencia de CTK.27 

 

En el análisis histopatológico del hueso muestra una disminución marcada de 

la actividad tanto osteoblástica como osteoclastos. Se observa que todos los 

osteoclastos y fibroblastos poseen grandes vacuolas citoplasmáticas rellenas 

de colágeno sin degradar como reflejo de la deficiencia de la enzima.18 Se 

aprecia un aumento del grosor de la cortical del hueso con franjas de matriz 

desmineralizada y con inclusiones calcificadas en el cartílago. El canal 

medular se aprecia más estrecho de lo normal y con evidencia del sistema 

Haversiano disminuido.26  

En ausencia de la catepsina K, las metaloproteinas sintetizadas por las células 

del revestimiento óseo son las únicas vías alternas disponibles para la 
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colagenólisis. Los grandes péptidos generados por este mecanismo se 

depositan en la matriz ósea. Según la Ley de Wolff, las trabéculas deben seguir 

las principales direcciones de estrés para alcanzar su máxima resistencia. Sin 

embargo, en la picnodisostosis estas estructuras se encuentran 

desorganizadas, por lo que los huesos son frágiles, aunque su densidad se 

encuentre aumentada.27  

La sumatoria de estas alteraciones produce el aumento de la fragilidad ósea, 

fracturas recurrentes y déficit de la consolidación.26  

La síntesis de la catepsina K se inicia en los osteoclastos desde el inicio de su 

diferenciación. La catepsina K no solo se encuentra en los osteoclastos, si no 

también ha sido detectada en menor concentración en otras células y tejidos, 

incluyendo células ováricas, macrófagos, la médula ósea derivada de células 

dendríticas, corazón, músculo esquelético, colon, placenta, epitelio urinario 

fetal y en la mucosa del tracto gastrointestinal y respiratorio.27,28  

Altos niveles de catepsina K se han encontrado en placas ateromatosas, 

condrocitos de personas con artritis reumatoide y suero de personas con 

enfermedad de Gaucher tipo I, sin embargo, su importancia en tales sitios no 

ha sido esclarecida.27 También está involucrada en la remodelación de la 

matriz extracelular en órganos tales como el pulmón, tiroides y piel y juega un 

papel crítico en el desarrollo y progresión de la enfermedad cardiovascular y 

trastornos orales y maxilofaciales.28  
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CAPÍTULO 4. MANIFESTACIONES CLÍNICAS 

El síndrome de picnodisostosis tiene manifestaciones a nivel craneofacial, 

dermatológico, esqueletal y bucal todas estas de forma severa.  

El sistema esquelético se desarrolla a partir del mesénquima, que deriva de la 

hoja germinativa del mesodermo y de la cresta neural. Algunos huesos, como 

los huesos planos del cráneo, experimentan un proceso de osificación 

membranosa, por el cual las células mesenquimáticas se transforman 

directamente en osteoblastos (Fig.15).29 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.15 Huesos del cráneo de un feto de 3 meses en el que se observan las espículas óseas que se 

extienden a partir de los centros de osificación primaria en los huesos planos del cráneo.29 

 

 

En muchos huesos, como los huesos largos de las extremidades, el 

mesénquima se condensa y forma un molde de cartílago hialino. En estos 

moldes de cartílago aparecen centros de osificación y gradualmente, el hueso 

se osifica por un proceso de osificación endocondral (Fig.16). 
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Fig.16 Formación de hueso endocondral. A. Las células mesenquimatosas comienzan a condensarse y 

a diferenciarse en condrocitos. B. Los condrocitos forman un molde cartilaginoso del futo hueso. C.D. 

Los vasos sanguíneos invaden los centros del molde cartilaginoso, traen consigo a osteoblastos 

(células negras) y restringen a las células condrocíticas proliferantes a los extremos de los huesos 

(epífisis). Los condrocitos del cuerpo del hueso (diáfisis) experimentan hipertrofia y apoptosis a medida 

que mineralizan la matriz circundante. Los osteoblastos se sitúan junto a la matriz mineralizada y 

depositan matriz ósea. Luego, los vasos invaden la epífisis y se forman los centros secundarios de 

osificación. El crecimiento de los huesos es mantenido por los condrocitos en proliferación en las 

placas en  crecimiento.29 

 

 

El cráneo está constituido por el neurocráneo y el vicerocráneo (la cara). El 

neurocráneo tiene una porción membranosa que forma la bóveda craneana, y 

una porción cartilaginosa (condrocráneo), que constituye la base del cráneo. 

Las células de la cresta neural forman la cara, la mayor parte de la bóveda 

craneana y la porción precordal del condrocráneo. El mesodermo paraxial da 

origen al resto del cráneo (Fig.17).    
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Fig.17 Estructuras esqueléticas de la cabeza y la cara. El mesénquima de estas estructuras deriva de 

la cresta neural (azul), del mesodermo paraxial (somitas y somitómeras) (rojo) y de la lámina del 

mesodermo lateral (amarillo).29 

 

Las extremidades aparecen como esbozos a ambos lados de la pared corporal 

durante la cuarta semana. La lámina del mesodermo lateral forma los huesos 

y el tejido conectivo, mientras que las células musculares migran desde los 

somitas a las extremidades. En pacientes con picnodisostosis se observa la 

braquidactilia en la cual los dedos de manos y pies se encuentran acortados.  

Estas manifestaciones pueden evaluarse por medio de una ecografía la cual 

permite detectar malformaciones en el desarrollo del feto en el útero, aunque 

no se reporta en ningún caso de los artículos referidos.29  

En la bibliografía citada en el presente texto se expone el caso de un niño de 

15 meses de edad siendo éste el paciente más pequeño diagnosticado con 

esta entidad, su historia perinatal fue sin incidentes con un peso y talla normal 

al nacer, registrando múltiples hospitalizaciones por infecciones respiratorias 
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y tuvo importante retraso en el desarrollo, con el peso y la altura por debajo de 

lo normal y presentando rasgos fenotípicos del síndrome (Fig.18).30  

   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig. 18 Paciente con síndrome de picnodisostosis el cual muestra rasgos fenotípicos de la enfermedad; 

talla baja, cara dismórfica, prominencia frontal y parietal, fontanelas abiertas, braquidactilia, uñas 

hipoplásicas, exoftalmos con esclerótica azul, micrognatia y un paladar estrecho.30 

 

 

 

 

 

 



MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

23 
 

4.1 Manifestaciones craneofaciales 

Dentro de las manifestaciones craneofaciales se observan cara pequeña y 

dismórfica (Fig.19), prominencia frontal, parietal y occipital (Fig.20), nariz 

prominente o nariz aguileña (Fig.21), exoftalmos (Fig.22), escleróticas azules 

(Fig.23), retrognatia (Fig.24), cráneo braquicefálico (Fig.25), persistencia de 

fontanelas abiertas principalmente la anterior  (Fig.26),  retraso en el cierre de 

las suturas craneales (Fig.27), hipoplasia facial y senos paranasales (Fig. 28) e 

hipoplasia maxilar y mandibular (Fig.29).31-37 
(Tabla1)

 

Tabla 1 Manifestaciones craneofaciales en pacientes con 

picnodisostosis (Fuente propia) 

Manifestación Descripción  

Cara pequeña y 

dismórfica 

 

Cara con apariencia 

defectuosa. 

 

 

Fig.1925 

Prominencia 

frontal, parietal y 

occipital 

 

Elevación de la 

frente,  parte lateral 

y atrás de la cabeza. 

 

Fig.2025 

Continúa 
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Nariz 

prominente  

 

La nariz es más grande 

con los orificios en 

anteversión o nariz 

aguileña.  

 

 

Fig.2137 

Exoftalmos  Protrusión o proyección 

anormal del globo 

ocular.   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.2232 

Escleróticas 

azules  

Membrana exterior del 

ojo, su presencia revela 

la reducción del 50 al 

75% en el espesor 

escleral y es por eso 

dicho color. 

Fig.2338 

  Continúa 
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Retrognatia 

 

Posición de la 

mandíbula por detrás 

del plano de la frente. 

Fig.2432 

Cráneo 

Braquicefálico 

 

Deformación del 

cráneo el cual tiene una 

forma aplanada en la 

parte posterior. 

 

 

Fig.2534 

Persistencia de 

fontanelas 

abiertas 

principalmente 

la anterior 

 

Espacio sin osificar en 

el cráneo situado en la 

unión de las suturas 

frontal, sagitaria y 

coronal. 

 

Fig.2634 

Continúa 
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Retraso en el 

cierre de las 

suturas 

 

Las suturas son un tipo 

de articulación en la 

que el tejido conjuntivo 

internado es escaso y 

las superficies 

articulares casi 

contactan directamente 

y no poseen movilidad 

alguna en las cuales se 

pueden encontrar 

huesos wormianos que 

son pequeños huesos 

irregulares situados en 

la  sutura lamboidea los 

cuales se ubican entre 

el hueso occipital y los 

huesos parietales. 

 

Fig.2734 

Hipoplasia 

facial y senos 

paranasales 

 

Desarrollo incompleto 

de huesos faciales y 

senos paranasales los 

cuales son un conjunto 

de cavidades aéreas 

que se encuentran en 

los huesos frontales, 

esfenoides, etmoides, 

y maxilar superior, que 

comunican con 

las fosas nasales. 

Estas cavidades son 

Fig.2832 
 
 
 
 
 

Continúa 
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estructuras que 

influyen en la 

respiración, la 

fonación, el 

calentamiento y la 

olfacion. 

 

Hipoplasia 

mandibular 

 

Desarrollo incompleto 

del ángulo mandibular 

(ángulo obtuso). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.2932 
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4.2 Manifestaciones dermatológicas  

Las manifestaciones dermatológicas son uñas hipoplásicas y aplanadas 

(Fig.30), la piel del dorso de las manos es redundante (Fig.31) y se observa 

hipoacusia conductiva leve causada por la mastoiditis crónica, es la pérdida 

auditiva causada por disfunción del oído externo y medio causada por la 

inflamación de la apófisis mastoides localizada en el hueso temporal (Tabla 2).
31-34,37 

  

 
 

Tabla 2 Manifestaciones dermatológicas en pacientes con 

picnodisostosis (Fuente propia) 

Manifestación Descripción  

Uñas hipoplásicas 

y aplanadas 

 

Deficiencia debido 

a un desarrollo 

inadecuado y 

defectuoso. 

 

Fig.3039 

Piel del dorso de 

las manos es 

redundante 

 

Se observa así 

debido al 

acortamiento de 

las estructuras 

óseas que recubre 

la piel. 

 

Fig.3130 
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4.3 Manifestaciones esqueletales 

En las manifestaciones esqueletales encontramos talla corta, miembros cortos 

y hombros estrechos (Fig.32), clavículas hipoplásicas (Fig.33), osteoesclerosis 

(Fig.34), braquidactilia (Fig.35), acro- osteolosis (Fig.36), hipoplasia de los falanges 

terminales (Fig.37),  genu valgum (Fig.38), pectus excavatum (Fig.39), cifosis (Fig.40), 

escoliosis (Fig.41), espondilosis (Fig.42), coxa valga (Fig.43) y múltiples facturas 

(Fig.44). 31-34(Tabla 3) 

 

Tabla 3 Manifestaciones esqueletales en pacientes con 

picnodisostosis (Fuente propia) 

Manifestación Descripción  

Talla corta (135 

a 160 cm. en 

hombres y 117 

a 152 cm. en 

mujeres), 

miembros 

cortos y 

hombros 

estrechos 

 

 

Esto se debe al 

aumento de volumen 

del hueso de la silla 

turca, que es 

responsable de la 

hipoplasia de la 

pituitaria y por lo tanto 

la deficiencia de la 

hormona del 

crecimiento, esta 

manifestación puede 

ser tratada con 

hormona del 

crecimiento aunque no 

se tienen reportes 

certeros sobre ello. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.3237 

Continúa 



MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

30 
 

Clavículas 

hipoplásicas  

 

Debido a su 

desarrollo 

inadecuado o 

ineficiente, el cual se 

puede observar en el 

extremo distal de la 

clavícula derecha. 

 

 

Fig.3337 

Osteoesclerosis 

 

Lesión consistente en 

un engrosamiento del 

hueso, aumento de su 

densidad, con posible 

disminución del 

espacio medular y la 

consiguiente atrofia 

de la médula ósea.  

 Fig.3440 

Braquidactilia 

 

Cortedad anormal de 

los dedos de las 

manos y de los pies.  

 

 

Fig.3532 

Continúa 
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Acro- osteolisis 

de las falanges 

distales 

 

Proceso de resorción 

ósea. 

 

 

Fig.3627 

Hipoplasia de 

las falanges 

terminales 

 

Desarrollo 

inadecuado o 

ineficiente de la punta 

de los dedos con 

terminación 

redondeada. 

 

 

Fig.3732 

Genu valgum 

 

Alteración postural de 

los miembros 

inferiores debido a 

que las rodillas se 

juntan y los pies se 

separan (piernas en 

X), causando talla 

corta. 

 

 

Fig.3841 

Continúa 
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Pectus 

excavatum. 

 

Tórax en forma de 

embudo. 

 

 

 

Fig.3942 

Cifosis 

 

Curvatura anormal de 

la columna vertebral  

de convexidad 

posterior. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.4043 

Escoliosis 

 

Desviación lateral de la 

columna vertebral. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.4144 

Continúa 
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Espondilólisis 

 

Disolución o destrucción 

de una vértebra. 

 

 

Fig.4245 

Coxa valga. 

 

Deformidad de la cadera 

en el que el ángulo 

formado entre la cabeza 

y cuello del fémur y 

su diáfisis (la parte larga 

del hueso) está 

aumentado, usualmente 

por encima de 125 

grados,  con o sin la 

tendencia a la extrusión 

de la articulación. 

 

Fig.4346 

Múltiples 

fracturas 

transversas 

 

Fractura en ángulo recto 

con respecto al eje del 

hueso. 

 

Fig.4426 
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CAPÍTULO 5. MANIFESTACIONES BUCALES 

Entre las manifestaciones bucales se observa hipoplasia mandibular o 

maxilar (Fig.45), retrognatia (Fig.46), prognatismo (Fig.47), mordida abierta (Fig.48), 

paladar ojival (Fig.49), paladar blando alargado (Fig.50), glosoptosis(Fig.51), mal 

oclusión (Fig.52), apiñamiento dental (Fig.53) erupción dental prematura y 

retardada (Fig.54), hipodoncia (Fig.55), persistencia de dientes deciduos (Fig.56), 

caries (Fig.57),  hipoplasia del esmalte (Fig.58), periodontitis (Fig.59), cámaras 

obliteradas (Fig.60), dismorfismo dental (Fig.61), hipercementosis (Fig.62), 

abcesos dentales recurrentes (Fig.63), ángulo mandibular obtuso y 

alargamiento del proceso coronoides y cóndilo de la mandíbula (Fig.64).31-36 

(Tabla 4) 

Tabla 4 Manifestaciones esqueletales en pacientes con 

picnodisostosis (Fuente propia) 

Manifestación  Descripción   

Hipoplasia 

 

Desarrollo 

incompleto de la 

mandíbula y el 

maxilar. 

 

 

 

Fig.4535 

Retromicrognatia Posición de la 

mandíbula por 

detrás del plano de 

la frente y 

mandíbula pequeña. 

 

Fig.4635 

Continúa 
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Prognatismo 

 

Desarrollo excesivo 

del maxilar o la 

mandíbula. 

 

Fig.4735 

Mordida abierta 

 

Los dientes incisivos 

del maxilar y la 

mandíbula no se 

entran en contacto. 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.4832 

Paladar ojival  

 

Un surco 

generalmente medio 

pero sin 

comunicación a las 

fosas nasales. 

 

Fig.4932 

Continúa 
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Paladar blando 

alargada 

 

Con úvula de 

implantación baja. 

 

Fig.5047 

Glosoptosis 

 

Caída de la lengua 

hacia atrás. 

 

 

Fig.5148 

Mal ocluisión 

 

Mal alineamiento de 

los dientes. 

 

 

Fig.5249 

Apiñamiento 

dental 

 

Dientes 

amontonados y 

girados debido a la 

falta de espacio en 

el hueso maxilar o 

mandibular. 

 

   

Fig.5334 

Continúa 

 



MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

37 
 

Erupción dental 

prematura o 

retardada 

 

Afloramiento de los 

dientes por la encía 

antes o después del 

tiempo previsto. 

 

 

Fig.5435 

Hipodoncia. 

 

Alteración dentaria 

en la cual uno o dos 

órganos dentarios 

están a menudo 

congénitamente 

ausentes. 

 
Fig.5549 

Persistencia de 

dientes deciduos. 

 

Presencia de los 

dientes de la 

primera dentición en 

la cavidad bucal 

después del tiempo 

previsto. 

 

 

Fig.5637 

Continúa 
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Erupción dental 

prematura o 

retardada 

 

Afloramiento de los 

dientes por la encía 

antes o después del 

tiempo previsto. 

 

 

Fig.5435 

Hipodoncia. 

 

Alteración dentaria 

en la cual uno o dos 

órganos dentarios 

están a menudo 

congénitamente 

ausentes. 

 
Fig.5549 

Persistencia de 

dientes deciduos. 

 

Presencia de los 

dientes de la 

primera dentición en 

la cavidad bucal 

después del tiempo 

previsto. 

 

 

Fig.5637 

Continúa 
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Caries. 

 

Desintegración del  

diente comenzando 

por el esmalte, 

seguida por la dentina 

y posteriormente la 

putrefacción de la 

pulpa por la acción de 

bacterias productoras 

de caries. 

 

Fig.5737 

Hipoplasia 

 

Desarrollo incompleto 

del esmalte. 

 

 

Fig.5850 

Periodontitis 

 

Inflamación de los 

tejidos de soporte del 

diente. 

 

Fig.5935 

Continúa 
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Cámaras 

pulpares 

obliteradas  

 

Espacio que se 

encuentra en el 

interior del diente, 

limitado por dentina, 

el cual se encuentra 

obstruido por 

calcificaciones. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.6051 

Dismorfismo 

dental  

 

Forma defectuosa 

del órgano dental.  

 

 

Fig.6137 

Hipercementosis 

 

Patología dentaria o 

trastorno de los 

dientes en el cual se 

deposita exceso de 

cemento (cubierta 

ósea de la raíz del 

diente) en las raíces 

de los dientes. 

 

Fig.6252 

Continúa 
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Abcesos dentales 

recurrentes. 

 

Acumulación de 

material resultante 

de una infección 

bacteriana (pus), 

normalmente en la 

raíz/ pulpa de un 

diente. Fig.6353 

Ángulo 

mandibular 

obtuso y 

alargamiento del 

proceso 

coronoides y el 

cóndilo de la 

mandíbula. 

 

Desarrollo 

ineficiente en el 

ángulo de la 

mandíbula. 

 

Fig.6437 
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CAPÍTULO 6. COMPLICACIONES 

6.1 Osteomielitis maxilar y mandibular 

Una de las complicaciones en pacientes con picnodisostosis es la osteomielitis 

(Fig.65), la cual se presenta en fracturas mandibulares, en algunos casos 

subsecuentes a una extracción dental.54, 55 

Fig.65 Paciente masculino con inflamación extraoral, la ortopantomografía revela ángulos 

mandibulares obtusos, fractura mandibular izquierda y osteomielitis en OD 27.55 

 La osteomielitis es un proceso inflamatorio en el hueso medular (trabecular) 

que involucra los espacios medulares, con frecuencia el proceso se extiende 

más allá del endostio, afectando también al hueso cortical y periostio. 

Comienza como una infección de la cavidad medular y del sistema de Havers 

(Fig.66) que es la unidad anatómica y funcional del tejido óseo.56-58 

 

     

 

    

 

 

 

Fig.66 Esquema del sistema de Havers.59 
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La osteomielitis puede ser clasificada como supurativa y no supurativa y en 

aguda y crónica (Tabla 5).57, 58 

 

La clasificación según su cuadro clínico es osteomielitis aguda supurativa, 

osteomielitis crónica, osteomielitis crónica esclerosante difusa, osteomielitis 

esclerosante de Garré y osteomielitis crónica multifocal recurrente del niño 

(Tabla 6). 

 

Tabla 6 Clasificación de la Osteomielitis según su cuadro clínico (Fuente propia) 

Osteomielitis aguda supurativa  La infección en fases iniciales se 

localiza intramedularmente. El 

paciente presenta: dolor intenso y 

constante, fiebre intermitente y 

parestesias o anestesias del nervio 

mentoniano cuando la mandíbula se 

encuentra afectada. 58 La inflamación 

puede ser mínima, y los dientes, 

Tabla 5 Clasificación de la Osteomielitis (Fuente propia) 

Osteomielitis supurativa Osteomielitis no supurativa 

Osteomielitis aguda supurativa  Osteomielitis crónica esclerosante 

*Esclerosante focal  

*Esclerosante difusa  

Osteomielitis crónica supurativa 

*Primaria  

*Secundaria 

Osteomielitis esclerosante de Garré 

Osteomielitis infantil Osteomielitis crónica multifocal 

recurrente del niño 
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dolorosos a la percusión. Puede 

existir drenaje purulento alrededor de 

los cuellos de los dientes afectados y 

adenopatías cervicales dolorosas. 

Osteomielitis crónica Persistencia de la infección durante 

un largo periodo de tiempo. Puede 

ser primaria o secundaria, así como 

supurativa y no supurativa.  

La osteomielitis crónica primaria no 

está presidida de un episodio agudo 

y casi siempre corresponde a una 

infección de baja virulencia. 

Se caracteriza por un dolor leve o 

moderado, lento incremento del 

tamaño del hueso mandibular y 

desarrollo gradual de secuestros, en 

muchas ocasiones sin formación de 

fistulas.58 

 

La osteomielitis crónica secundaria 

aparece después de la osteomielitis 

aguda mal tratada o que no respondió 

adecuadamente al tratamiento.  

Los hallazgos clínicos generales son 

inflamación de los tejidos blandos, 

formación de fístulas, y 

engrosamiento del hueso, que es 

sensible y doloroso a la palpación. 

Continúa 
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Osteomielitis crónica 

esclerosante difusa 

Afecta comúnmente a adultos 

jóvenes, aunque también puede 

verse en pacientes mayores.  

Presentan intenso dolor, que puede ir 

acompañado de ligera tumefacción 

mandibular, sin que exista formación 

de fistulas ni supuración. 

La enfermedad puede afectar 

cualquier región de la mandíbula, 

aunque generalmente se localiza en 

el cuerpo y la rama.58   

Osteomielitis esclerosante de 

Garré 

Afecta generalmente a niños y 

adultos jóvenes. Suele afectar en la 

región molar de la mandíbula, se 

observa como una expansión ósea 

del reborde inferior de la mandíbula 

asociado a un diente con caries.  

Radiográficamente existe un 

depósito de hueso subperióstico con 

una cortical ósea intacta.  

El tratamiento consiste en la 

eliminación del foco infeccioso 

mediante endodoncia o exodoncia 

del diente causal.  

Generalmente no es necesaria la 

utilización de antibióticos.  

Continúa 
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Osteomielitis crónica multifocal 

recurrente del niño  

Periodos de remisión y exacerbación 

de duración impredecible. La edad 

media de comienzo son catorce 

años, con unos límites entre cuatro y 

veintiséis años. 

Se presentan cuadros febriles, 

inflamación local y dolor leve o 

moderado.  

El proceso afecta frecuentemente a 

los huesos largos y se caracteriza por 

la afectación simétrica a ambos lados 

de la línea media.  

Radiográficamente se observan 

lesiones radiolúcidas irregulares, 

multiloculares localizadas 

bilateralmente en ambas ramas de la 

mandíbula. 

El tratamiento consiste en 

antibioticoterapia y desbridamiento 

quirúrgico.58 

 

 

También la osteomielitis se puede clasificar según su patogenicidad en 

osteomielitis asociada a diseminación hematógena, osteomielitis asociada a 

enfermedad sistémica o patológica ósea y osteomielitis asociada a procesos 

odontológicos y no odontológicos (Tabla 7).
58 
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Tabla 7 Clasificación de la Osteomielitis según su patogenicidad (Fuente propia)  

Osteomielitis asociada a 

diseminación hematógena. 

Se produce por la diseminación de un 

trombo séptico desde un foco 

infeccioso periférico a la cavidad 

medular del hueso maxilar; por lo 

tanto el maxilar es más 

frecuentemente afectado que la 

mandíbula por su mayor irrigación y 

mayor cantidad de hueso esponjoso, 

está presenta con mayor frecuencia 

en niños aproximadamente el 1% del 

total de las osteomielitis del maxilar y 

la mandíbula.  

El agente etiológico S. aureus es el 

microorganismo implicado en más 

del 50% de los pacientes. 

Osteomielitis asociada a 

enfermedad sistémica o 

patológica ósea.  

Estas enfermedades comprometen 

el flujo sanguíneo del hueso y por lo 

tanto disminuyen la capacidad de 

respuesta del mismo ante una 

agresión bacteriana.  

Las condiciones del hueso que 

alteran la vascularización y 

predisponen a la osteomielitis son: 

osteopetrosis, enfermedad de Paget, 

displasia fibrosa, y tratamientos con 

quimio y radioterapia de procesos 

malignos.58 
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Incluyen estados como malnutrición, 

diabetes, leucemia, agranulocitosis, 

anemia grave, fiebre tifoidea, 

síndrome de inmunodeficiencia 

adquirida, alcoholismo crónico y 

abuso de drogas.  

Hay una gran variedad de agentes 

etiológicos; entre ellas 

enterobacterias, neumococos, 

Actinomyces spp entre otros. 

 

Osteomielitis asociada a procesos 

odontológicos y no 

odontológicos. 

La causa más frecuente de la 

osteomielitis del maxilar y la 

mandíbula es la infección 

odontógena originada a partir de un 

foco pulpar o periodontal y la 

segunda causa en frecuencia son los 

traumatismos asociados a fracturas 

complejas y que pasan por un 

proceso infeccioso. Otras causas 

menos frecuentes son las 

infecciones de tejidos blandos 

adyacentes como ulceraciones o 

laceraciones gingivales y la sinusitis 

maxilar. 

Éstas están producidas en su 

mayoría por bacterias anaerobias.58 
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Localización 

El lugar más frecuente afectado por la osteomielitis es el cuerpo de la 

mandíbula (83%), le sigue su parte anterior(20%), posteriormente el ángulo 

(18%), la rama mandibular (7%) y el cóndilo (2%). El maxilar solo se ve 

afectado en 1% de los casos.58  

Fisiopatología 

El factor clave en el desarrollo de la osteomielitis es el compromiso del sistema 

vascular óseo. La disminución del flujo sanguíneo es el resultado de la 

respuesta inflamatoria a un agente infeccioso que provoca acúmulo de 

exudado inflamatorio en la cavidad medular y debajo del periostio 

comprometiendo el flujo central y periférico del periostio. 

Anatómicamente la mandíbula posee una cavidad medular, placas corticales 

y periostio bien definido, el cual está irrigado por los vasos periósticos que 

corren paralelos a la placa cortical, éstos penetran el hueso cortical y se 

anastomosan con ramas de la arteria alveolar inferior; a excepción de la 

apófisis que recibe su irrigación de los vasos musculares temporales y el 

cóndilo mandibular irrigado por vasos del músculo lateral y con mayor flujo 

sanguíneo mandibular procede de la arteria alveolar inferior.  

La trombosis de la arteria alveolar inferior disminuye el flujo sanguíneo en el 

lado ipsilateral de la mandíbula y parece ser el factor precipitante en el inicio y 

desarrollo de la osteomielitis. 

En cambio en el maxilar el flujo sanguíneo es mucho más difuso y no 

dependiente de un vaso como la mandíbula; por lo tanto la osteomielitis en 

este hueso es menos frecuente y generalmente se presenta en el recién 

nacido. En su patogenia se han implicado pequeños traumatismos a nivel 

maxilar en relación con el parto, extensión de infecciones cutáneas faciales 

próximas e infecciones nasales.58 
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Tratamiento 

Requiere de un tratamiento combinado médico y quirúrgico, las bases del 

tratamiento se fundamentan en el diagnóstico precoz, eliminar la posible causa 

de la infección, drenaje de pus, obtención de muestra para cultivo, terapéutica 

antibiótica, desbridamiento quirúrgico y reconstrucción del defecto en caso de 

ser necesario.  

 

Tratamiento antibiótico  

Debe de ser iniciado hasta obtener muestras representativas para cultivo. En 

aquellos pacientes con importante sintomatología o en los que sea difícil 

obtener el material de cultivo estaría justificada la iniciación de la terapia 

antibiótica.58 

El tratamiento antibiótico de elección es: 

• Penicilina G sódica: dos millones de unidades IV cada 4 horas. 

Pacientes alérgicos a penicilina: 

• Clindamicina 600 mg IV cada 6 horas, continuar con 300- 450 mg cada 

6 horas PO 

• Eritromicina 2 mg IV cada 6 horas, continuar con 500 mg cada 4 horas 

PO 

• Cefalosporinas Cefazolina 1 mg IV cada 8 horas, continuar con 500 mg 

cada 6 horas.    

 

Tratamiento quirúrgico 

Se realiza un desbridamiento quirúrgico y la eliminación de tejido necrótico. El 

desbridamiento puede realizarse extra o intraoralmente.  
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Oxígeno hiperbárico 

La indicación del uso de oxígeno hiperbárico en el tratamiento de osteomielitis 

son aquellos casos refractarios al tratamiento estándar al menos durante un 

mes siempre que éste haya sido realizado correctamente. 

El objetivo es revertir el estado de hipoxia del hueso, lo cual tiene un efecto 

bacteriostático directo sobre los microorganismos. Adicionalmente la actividad 

bactericida de los leucocitos mejora con el incremento en la tensión del 

oxígeno. El tejido de granulación incrementa su proliferación y avanza en el 

interior del tejido necrótico favoreciendo la curación.  

El oxígeno se administra en cámara hiperbárica a una presión de 2.4 

atmósferas, en ciclos de 90 minutos, cinco días a la semana durante 30 a 60 

sesiones.58  

 

 

6.2 Trastornos respiratorios y del sueño 

6.2.1 Síndrome de apnea severa obstructiva del sueño. (SAOS)  

El síndrome de la apnea obstructiva del sueño (SAOS) puede presentarse en 

algunos pacientes con picnodisostosis produciendo fuertes ronquidos, 

síntomas diurnos incluyendo somnolencia, irritabilidad y pérdida del apetito.60-63 

El SAOS es una condición en la que el flujo aéreo de la nariz y la boca hacia 

los pulmones está restringido durante el sueño. Está asociado con ronquidos 

sonoros y una caída en la concentración de oxígeno en la sangre (Fig.67), lo que 

puede llevar a un fallo cardiaco.63  
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Fig.67 Síndrome de la apnea obstructiva del sueño.64 

Aunado con la evaluación de la vía aérea superior la cual puede mostrar 

adenoides e hipertrofia amigdalina; por lo tanto se cree que las amígdalas 

hipertróficas, adenoides, úvula y el paladar blando se pueden retirar en niños 

con SAOS y picnodisostosis como una medida temporal inicial, estos 

procedimientos quirúrgicos son la adenoamigdalectomía y 

uvulopalatofaringoplastía, las cuales reducirán los ronquidos y apneas, 

disminuyendo la somnolencia diurna y una mejora en la calidad del sueño. 

 

Los pacientes con picnodisostosis deben consultar a un otorrinolaringólogo 

durante la primera infancia para el diagnóstico precoz de SOAS, lo cual 

ayudará a un correcto crecimiento y desarrollo del complejo maxilomandibular  

 

Cualquier tratamiento quirúrgico de un paciente con picnodisostosis es 

complicado por SAOS en los primeros años de vida, no ha sido estandarizado 

y es un reto debido a la temprana edad en la que lo presentan.60-62 

 

El tratamiento preferido sería la cirugía ortognática bimaxilar; se ha reportado 

un caso en el año 2013, en el cual se realizó un avance Le Fort III subcraneal 

con osteogénesis de distracción en una paciente con picnodisostosis, ésta 

presentaba SAOS, maloclusión clase III  con apiñamientos dental, mordida 

cruzada posterior y exorbitismo; los resultados de la cirugía arrojaron un 

adelanto de la cara de 10 mm,  dos años después la paciente tuvo la remisión 



MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

53 
 

completa del SAOS, hubo una resolución de su exorbitismo, mejoró su 

malocluisión clase III a clase II y posteriormente su oclusión se estabilizó a 

clase I con un aparato de ortodoncia  a los dos años después de la cirugía, 

manteniendo una mordida cruzada posterior que se corregirá cuando su 

crecimiento sea completo; sin embargo esta técnica quirúrgica es peligrosa por 

el alto riesgo de infección, en particular, la osteomielitis, debido a la fragilidad 

ósea (Fig.68).65 

a)                              b)                                         c)                                    d) 

Fig.68 Avance Le Fort III subcraneal con osteogénesis de distracción en una paciente con 

picnodisostosis, a), c) fotografías preoperatorias  y b), d) fotografías postoperatorias.65 

 

6.2.2 Disnea 

Es una respiración laboriosa o difícil, se puede presentarse por las alteraciones 

bucales tales como glosoptosis y retrognatia; estas manifestaciones se 

observan en pacientes con picnodisostosis esto es en relación con la 

alteración de los ángulos de la mandíbula.63 

6.3 Estenosis faríngea 

En pacientes con picnodisostosis se identifica en algunos casos estenosis 

faríngea la cual es ocasionada debido a una combinación de la mandíbula y la 

hipoplasia maxilar, glosoptosis y un paladar blando excesivamente largo (Fig.69).  
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Fig.69 Ubicación y localización de la farínge.66 

Se define como toda estrechez congénita o adquirida de la faringe. La etiología 

de las estenosis adquiridas es múltiple; pueden ser postraumáticas (heridas o 

quemadura), postquirúrgicas (amigdalotomía, adenoidectomía) o 

postinflamatoria (sífilis, TBC). 

La sintomatología está en función de la localización: 

• Rinofaringe la cual cursará con rinolalia, alteración del sentido del olfato 

y una disminuida movilidad del velo del paladar. 

• Orofaringe en ella cursa con la misma sintomatología que la estenosis 

rinofaríngea más alteraciones en la deglución. 

• Hipofaringe en ella destacan grandes alteraciones en la deglución y 

pueden cursar con síntomas respiratorios de origen laríngeo.  

El tratamiento es quirúrgico, debiéndose suprimir el tejido cicatrizal, recalibrar 

la faringe y evitar las recidivas.61- 63 

 

6.4 Fracturas patológicas 

Los pacientes con el síndrome picnodisostosis tienen una gran tendencia a 

las fracturas patológicas por fragilidad ósea; entre las cuales destacan 
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fracturas mandibulares, tibia, húmero y con mayor frecuencia fracturas de la 

diáfisis femoral (Fig.70).67-69     

                                                                            c) 

  a)                                                                               b)  

Fig.70. a) Fractura mandibular derecha, b) fractura de la tibia y c) fractura transversa de la diáfisis 

femoral.67 

 

 

6.4.1 Fracturas de la diáfisis femoral  

El fémur es el hueso más largo del esqueleto y tiende a sufrir fracturas con 

facilidad, se pueden presentar fracturas completas o incompletas; ya sea por 

causas directas, las cuales presentan trazos característicos, 

multifragmentarios o transversales, cuya ubicación más frecuente es en el 

tercio medio de la diáfisis o también por causas indirectas, en ellas los trazos 

fragmentarios suelen ser oblícuos o espiroideos según haya sido el 

mecanismo predominante; puede acompañarse de un tercer fragmento (en ala 

de mariposa), cuyo trazo puede ser incompleto (Fig.71).69 
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                      a)                              b)           

      

Fig.71. a) Causas directas y b) causas indirectas de las fracturas de la diáfisis femoral.69 

 

Desplazamiento de las fracturas 

El desplazamiento final de los fragmentos es consecutivo a la energía cinética 

liberada sobre el hueso y la contracción muscular defensiva y sus 

características dependen de la localización de la fractura y del predominio de 

determinados grupos de musculares. Existen tres desplazamientos de las 

fracturas de la diáfisis femoral; fractura diafisaria (Fig.72), fractura 

subtrocantérea (Fig.73) y fractura supracondílea (Fig.74). 69 (Tabla 8) 

 

Tabla 8 Desplazamientos de las facturas de la diáfisis femoral (Fuente propia) 

Fractura diafisaria  

 

El tercio medio se 

observa con asiduidad 

cabalgamiento y 

desplazamiento medial 

del fragmento proximal 

por la acción de los 

aductores. 

 

 Fig.72.69 

Continúa 
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Fractura 

subtrocantérea  

En fracturas atlas, 

subtroncatéricas o de 

tercio superior, la 

flexión y la rotación 

externa del fragmento 

proximal se deben a la 

acción de iliopsoas 

(psoasiliaco) y la 

abducción a los 

músculos 

pelvitrocanterianos 

(glúteos). 69 

 

Fig.73.69 

Fractura 

supracondílea  

Cuando el trazo de la 

fractura es bajo, el 

fragmento distal corto 

se coloca en flexión por 

acción del gastrocnemio 

(gemelos), mientras que 

el fragmento proximal 

se coloca en aducción 

por acción de los 

aductores; otro detalle 

es que la arteria femoral 

puede cabalgar sobre el 

fragmento distal.  

 

 

Fig.74.69 

 

 

 



MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

58 
 

Clasificación de las fracturas de la diáfisis femoral  

La clasificación de las fracturas más usada es la de Pankovich y colaboradores 

basada en el tipo de fractura y estabilidad, la cual describe tres tipos de 

fracturas Tipo A (Fig.75), Tipo B (Fig.76) y Tipo C (Fig.77). 69 (Tabla 9) 

 

 

Tabla 9 Clasificación de las fracturas según Pankovich y 

colaboradores (Fuente propia) 

Fractura Contacto Estabilidad   

 

Tipo A 

Bicortical: 

a) Transversa. 

b) Oblícua corta. 

Lateral y 

longitudinal. 

Fig.7569  

 

Tipo B  

Unicortical: 

a) En ala de 

mariposa. 

b) Comunicación 

unicortical. 

Longitudinal no 

lateral  

 

Fig.7669 

 

Tipo C  

Sin contacto 

cortical: 

a) Conminuta. 

b) Oblicua larga. 

Ni longitudinal 

ni lateral. 

Fig.7769  
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Tratamiento  

El manejo de las fracturas de fémur puede seguir dos vías tratamiento 

ortopédico o quirúrgico las cuales pueden ser el clavo de Kuntscher (Fig.78.), 

clavo de Enders (Fig.79), placa compresiva (Fig.80) o tutor externo (Fig.81). 69
(Tabla 10) 

 

Tabla 10 Tratamiento ortopédico o quirúrgico femoral (Fuente propia) 

Tratamiento Descripción  

Clavo de 

Kuntscher  

Se introduce un clavo de corte 

trebolar por dentro del canal 

medular. Este método se 

considera ideal para la fijación 

de las fracturas transversales 

diafisarias del fémur en su 

tercio medio.   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.78 

Clavo de Enders  Permite el tratamiento de 

fracturas conminutas o 

fracturas asociadas (cuello y 

diáfisis femoral). Los clavos 

pueden dirigirse desde los 

cóndilos femorales o desde el 

trocánter mayor, 

introduciéndolos de a uno 

hasta llenar el canal. Este 

método provee una gran 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.79 

 
Continúa 
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estabilidad en todos los 

planos. 

 

Placa compresiva  Proveen reducción anatómica 

e inmovilización rígida. El 

grave problema de este 

sistema rígido es que las 

fuerzas se neutralizan en el 

foco y toda la carga pasa por 

la placa. Esto hace la 

consolidación ósea lenta. 

 

 

 

 

 

 

 

 

    

Fig.80 

Tutor externo Son insustituibles en el 

tratamiento de las fracturas 

expuestas, fracturas 

multifragmentarias y también 

resulta una buena alternativa 

cuando una fractura diafisaria 

se asocia con una fractura de 

extremo proximal o distal del 

fémur. Consiste en la 

colocación de tornillos 

perpendiculares al eje del 

hueso, alejados del foco y 

unidos por un dispositivo 

externo. La ventaja del 

método es que no es invasivo, 

trata a la fractura en forma 

cerrada.      

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.81 

69 
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CAPÍTULO 7. DIAGNÓSTICO 

7.1 Clínico 

El diagnóstico para el síndrome de picnodisostosis está basado en datos 

clínicos entre ellos; nariz prominente con los orificios en anteversión o nariz 

aguileña, cara pequeña y dismórfica con frente prominente y exoftalmos (Fig.82), 

escleróticas azules (Fig.83), uñas hipoplásicas (Fig.84), baja estatura y hombros 

estrechos (Fig.85), al igual que la referencia de consanguinidad de los padres; 

ya que el 36% de los casos reportados fueron positivos; otro dato importante 

es que estos pacientes hayan tenido antecedentes de múltiples fracturas a lo 

largo de su vida tanto en miembros superiores como inferiores.70, 71 

 

 

 

  

 

Fig.82 Paciente con las características fenotípicas del Síndrome de 
picnodisostosis. 

 Fig.83 Escleróticas azules.72                   Fig. 84 Uñas hipoplásicas.73                    Fig.85 Talla baja.87 
  

7.2 Auxiliares  

7.2.1 Radiográfico   

Consiste en someter un cuerpo a la acción de los rayos X para obtener una imagen 

sobre una placa fotográfica. En el estudio radiográfico podemos observar 
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hallazgos característicos correspondientes a un aumento del diámetro 

diafisario con disminución del diámetro del canal medular, debido a un 

engrosamiento del hueso cortical, permitiendo establecer el diagnóstico de 

picnodisostosis (Fig.86). 

 

 

 

 

 

 
Fig.86 Radiografía de la pelvis anteroposterior en la que se aprecian características óseas, aumento 
del diámetro diafisario con disminución del diámetro del canal medular y la fractura completa de la 

diáfisis femoral derecha.26 

 

En los estudios radiográficos tales como radiografía lateral de cráneo  y 

radiografía anteroposterior podemos observar fontanelas y suturas abiertas, 

presencia de huesos wormianos, desarrollo incompleto de huesos faciales y 

senos paranasales, hipoplasia mandibular, ángulo mandibular obtuso,  

retrognatia y micrognatia (Fig.87).70, 71               b)                     

a) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fig.87 a) Radiografía lateral de cráneo en la cual se observa la sutura lamboidea abierta, maxilar 
hipoplásico, ángulo mandibular obtuso, b)  Radiografía anteroposterior con hipoplasia maxilar y 

mandibular.93 
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En las radiografía de manos y pies encontramos hipoplasia de las falanges 

terminales,braquidactilia y acro- osteolisis de las falanges distales (Fig.88). 

 

 

 

 

 

 

Fig.88 Radiografía de manos y pies en la cual se observa el desarrollo ineficiente de la punta de los 

dedos.70 

 

En el estudio radiográfico del tórax se observan las clavículas hipoplásicas 

debido a su desarrollo inadecuado (Fig.89). 70,71               

 

 

 

 

 

 

Fig.89 Radiografía de tórax: extremo distal de la clavícula derecha hipoplásica.70 
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 En la columna vertebral dorsolumbar radiográficamente muestra los cuerpos 

vertebrales con forma de cola de impresión (Fig.90). 

 

 

 

 

 

Fig.90 Radiografía de la columna vertebral dorsolumbar.70  

Se pueda observar en la radiografía de la pelvis un aumento de la densidad 

ósea con el contorno festoneado del acetábulo (Fig.91). 70, 71                

 

 

 

 

Fig.91 Radiografía de pelvis vista anteroposterior.70 

En radiografías de pelvis  se presentan principalmente fracturas de la diáfisis 

femoral (Fig.92). 

 

 

 

 

 
 

Fig.92 Radiografía anteroposterior de pelvis: fractura completa de la diáfisis femoral derecha.70 
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En el ámbito bucal con ayuda de la ortopantomografía, radiografías oclusales 

y radiografías periapicales observamos en ellas, retraso en las erupción de los 

dientes permanentes, persistencia de la primera dentición, mal oclusión, 

ángulo mandibular obtuso, alargamiento del proceso coronoides y el cóndilo 

de la mandíbula, micrognatia, retrognatia, agenesia, cámaras pulpares 

obliteradas, periodontitis y caries (Fig.93). 70, 71               

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.93 A La ortopantomografía muestra hipoplasia del maxilar y la mandíbula con aumento de la 

densidad ósea y la pérdida de trabeculado normal,  ángulo mandibular obtuso y radiopacidad en zona 

de molares inferiores, B, C, D y E radiografías periapicales en las cuales se observan: ligamento 

periodontal ensanchado, pulpas estrechas y radiopacidad en el sector de molares inferiores.19 

 

7.2.2 Genético  

Este diagnóstico va de la mano con el apoyo de la genética molecular, con la 

aplicación de las secuencias de ADN mediante la reacción en cadena de la 

polimerasa. Gracias a este procedimiento es posible identificar todas las 

mutaciones asociados al síndrome. 
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7.2.3 Tomografía axial computarizada  

Otro auxiliar de diagnóstico es la tomografía axial computarizada (TAC) es una 

prueba diagnóstica que, a través del uso de rayos X, permite obtener imágenes 

radiográficas del interior del organismo en forma de cortes trasversales o, si es 

necesario, en forma de imágenes tridimensionales.en la cual podemos observar 

retaso en el cierre de las suturas (lamboidea, coronal y sagital), así como el 

aspecto esclerótico de los huesos faciales y craneales, presencia de huesos 

wormianos en la región lamboidea y sinostosis coronal (Fig.94).71 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.94 Tomografía axial computarizada: braquicefalia, sutura lamboidea amplia con presencia de 

huesos wormianos.54 

 

7.2.4 Estudios de laboratorio  

En los estudios de laboratorio los valores serán normales sin ninguna 

alteración, sin embargo, se ha reportado en algunos casos una reducción de 

la fosfatasa alcalina y ligera hipercalcemia. En algunos informes de casos 
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publicados de picnodisostosis, los pacientes presentaron anemia, 

trombocitopenia y esplenomegalia.70  

 

 

7.2.5 Ecografía  

Es una técnica relativamente no invasiva que utiliza ondas sonoras de alta 

frecuencia reflejadas de los tejidos para crear imágenes bidimensionales, 3D 

y 4D. El acceso puede ser transabdominal o transvaginal. 

Los parámetros importantes que revela la ecografía son: características de la 

edad y del crecimiento fetales: presencia o ausencia de anomalías congénitas: 

estado del medio uterino, como la cantidad de líquido amniótico; posición de 

la placenta y flujo sanguíneo umbilical y presencia de embarazos múltiples.  

Las malformaciones congénitas que pueden ser detectadas ecográficamente 

para el síndrome de picnodisostosis son defectos craneofaciales y defectos en 

extremidades pero no se tiene reporte de ello (Fig.95).29  

 

 

 

 

 

              

 

 

 

 

 

 

 

Fig. 95 Ecografía A. Embrión de 6 meses. B. Vista lateral de la cara del feto. C. Mano. D. Pies.29 
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CAPÍTULO 8. DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 

8.1 Osteopetrosis y Disostosis cleidocraneal  

El diagnóstico diferencial de picnodisostosis (Fig.96) se establece principalmente 

con la osteopetrosis (Fig.97) y la disostosis cleidocraneal (Fig.98) ya que estas 

entidades comparten ciertas condiciones.74, 75 

Entre las principales diferencias encontramos suturas craneales abiertas, 

pérdida del ángulo de la mandíbula, en manos y pies falanges cortos y 

aplásicos, estatura corta; mientras que en la osteopetrosis y disostosis 

cleidocraneal se encuentran normales estas características y genéticamente 

el síndrome de picnodisostosis es recesivo, en cambio la osteopetrosis y la 

disostosis cleidocraneal es dominante.74 
(Tabla 11) 

Tabla 11 Diagnóstico diferencial entre Picnodisostosis, Osteopetrosis, 

y Disostosis cleidocraneal (Fuente propia) 

Características Picnodisostosis Osteopetrosis Disostosis 

cleidocraneal 

Base del cráneo + Densidad  + Densidad  Normal o 

raramente + 

Suturas 

craneales 

Abiertas  Normales  Normales 

Senos 

paranasales 

Velados o cerrados  Velados  Normales 

Mandíbula  Pérdida del ángulo  Normal  Normal  

Clavícula  Presente, a veces 

displásica 

Presente y 

normal  

Ausencia o 

displásica 

Manos y pies Uñas 

predominantes, 

falanges cortas, 

Normales Normales  
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aplásicas en 

manojos. 

Pelvis  Coxa plana  Coxa vara  Normal  

Fracturas 

espontáneas  

Presentes  Presentes  Ausentes  

Textura ósea + Densidad con 

obliteración del canal 

intramedular 

+ Densidad con 

la obliteración 

del canal 

intramedular  

Normal o 

raramente + 

Hallazgos 

sanguíneos  

Normal  Anemia 

aplásica  

Normal  

Genética  Recesivo  Dominantes: la 

forma anémica 

recesiva  

Dominante  

Estatura  Corta  Generalmente 

normal  

Generalmente 

normal  

 

 

 

 

 
Fig.96 Px. Picnodisostosis54                Fig.97 Px Osteopetrosis76        Fig.98 Px Disostosis cleidocraneal77 
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8.2 Enfermedad de Egelmann  

También existen otras entidades como la Enfermedad de Engelmann en la 

cual podemos observar cabeza grande con protrusión frontal, ojos 

prominentes y huesos densos pero tienen involucración ósea progresiva que 

inicia en la diáfisis y resulta en incremento del ancho de los huesos largos 

(Fig.99).75 

 

 

 

 

 

 

Fig.99 Radiografía anteroposterior de ambas tibias en la que se aprecia un engrosamiento bilateral de 
la diáfisis de ambos huesos.78 

 

 

 

8.3 Acroosteólisis 

La acroosteólisis es una enfermedad autosómica dominante en la cual 

podemos encontrar ciertas características que se comparten con el síndrome 

de picnodisostosis tales como la talla baja, huesos wormianos, fusión de 

apófisis espinosas de vértebras cervicales, falanges terminales cortas, 

dolorosas, blandas y con parestesia, proceso alveolar atrófico pero en el caso 

de la acroosteólisis el ángulo de la mandíbula no está desaparecido (Fig.100).74, 75 
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Fig.100 Radiografía lateral de cráneo en la que se observa la persistencia de huesos wormianos y 
radiografía de la mano con hallazgo radiológico de acroosteólisis en la falange distal.79 

 
 
 

8.4 Síndrome de Stanescu  

Otra entidad con la cual podemos diferenciar el síndrome de picnodisostosis 

es el síndrome de Stanescu es una forma rara de la disostosis craneofacial 

autosómico dominante, caracterizado por cráneo pequeño, hueso craneal 

delgado, depresión en las suturas frontoparietal y occipitofrontal, mandíbula 

poco desarrollada con ángulo obtuso, exoftalmos, extremidades cortas con 

cortezas muy densas (Fig.101). 75 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.101. Paciente con síndrome de Stanescu.14 
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8.5 Displasia mandibuloacral 

En la displasia mandibuloacral se observa retraso en el cierre de suturas, 

huesos wormianos e hipoplasia de falanges terminales, a diferencia de la 

picnodisostosis no hay un incremento en la densidad del hueso o aplasia del 

ángulo mandibular, en lugar de esto muestra retrognatia, articulaciones duras 

y atrofia cutánea (Fig.102).75 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.102 Paciente con displasia mandibuloacral.80 

 

8.6 Osteogénesis imperfecta  

Mientras tanto en la osteogénesis inperfecta, hay una mayor frecuencia de 

fracturas óseas múltiples más severas en comparación con picnodisostosis. 

Además, las características asociadas, tales como la atresia de coanas y la 

esclerótica azul casi siempre están presentes (Fig.103).75 

 

 

 

 

Fig.103 Paciente con osteogénesis imperfecta.81 
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CAPÍTULO 9. TRATAMIENTO 

Hoy en día no existe tratamiento para esta entidad, solo el tratamiento de sus 

complicaciones; estos pacientes requieren un tratamiento multidisciplinario por 

las diversas manifestaciones clínicas y bucales que poseen, éstas son 

abordadas por neurocirugía, ortopedia, medicina respiratoria, 

otorrinolaringólogo, oftalmólogo, cirujano maxilofacial y odontólogo.  El 

pronóstico es favorable y la enfermedad no es progresiva (Fig.104).82-85 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig.104 Tratamiento multidisciplinario abordado por diferentes especialistas.86 

 

 

 

 

 

 

 

 



MANIFESTACIONES CLÍNICAS Y BUCALES EN PACIENTES CON PICNODISOSTOSIS. 

74 
 

CAPÍTULO 10. MANEJO ODONTOLÓGICO 

El manejo odontológico se establece en base a la fisiopatología y al 

reconocimiento de las diversas alteraciones clínicas craneofaciales y bucales 

tales como hipoplasia maxilar y mandibular, prognatismo, mal oclusión, 

erupción dental prematura o retardada, agenesia, persistencia de dientes 

deciduos, mordida abierta, periodontitis y caries; presentes en pacientes con 

el síndrome de picnodisostosis. Este manejo se encuentra dirigido a la 

prevención, el restablecimiento y la preservación de la salud bucal.87 

La prevención es cualquier medida que permite reducir la probabilidad de 

aparición de una afección o enfermedad, o bien interrumpir o aminorar su 

progresión.88 

 

La odontología preventiva se ha clasificado en tres niveles diferentes: 

i. La prevención primaria utilizando estrategias y agentes para impedir 

el inicio de la enfermedad, cambiar en sentido opuesto el progreso 

de ésta o para detenerla antes de que se requiera tratamiento 

secundario preventivo. 

ii. La prevención secundaria emplea métodos de tratamientos 

estandarizados para acabar con el proceso patológico y/o para 

restaurar los tejidos lo más cercano a la normalidad. 

iii. La prevención terciaria utiliza las medidas necesarias para sustituir 

los tejidos perdidos y rehabilitar a los pacientes hasta el punto que 

las capacidades físicas o las actitudes mentales, o ambas, estén lo 

más cerca posible de la normalidad después de la falla de la 

prevención secundaria.89  
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De acuerdo a sus alteraciones el abordaje odontológico en estos pacientes 

debe de dar énfasis en el mantenimiento de buenas medidas de higiene bucal, 

eliminación de procesos cariosos, tratamiento periodontal convencional, 

tratamientos de exodoncia y revisiones regulares ya que requiere atención 

supervisada para evitar consecuencias graves o complicaciones.90 

Las enfermedades provocadas por la placa dentobacteriana (caries y 

periodontitis) se pueden controlar mediante métodos y técnicas entre ellas 

encontramos:  

i. Mecánica (cepillo dental, hilo dental, irrigador o enjuague). 

ii. Control químico de la placa. Uso de floruros para inhibir la 

desmineralización y promover la remineralización; uso de 

agentes antimicrobianos, para suprimir las bacterias 

cariogénicas (Fig.105). 

iii. Uso de selladores de fosetas y fisuras, cuando estén indicados, 

en superficies oclusales de dientes posteriores. 

iv. Educación y promoción de la salud (Fig.106).89 

  Fig.105 Control de placa dentobacteriana.91                            Fig.106 Educación para la salud.92 

Las extracciones dentales deberán ser atraumáticas tanto como sea posible 

para reducir el riesgo de fractura  (Fig.107), especialmente en la mandíbula; 

posteriormente puede desarrollarse osteomielitis debido a la densidad del 

hueso aumentada, la cual incluso llega a extenderse a la base del cráneo, lo 
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que resultará en complicaciones graves. Si la osteomielitis se presenta se 

realizará una pronta cirugía en combinación con el tratamiento de antibiótico y 

será respaldado con oxígeno hiperbárico.90, 93 

 

 

 

 

Fig.107 Extracción atraumática.94 

Se sugiere que las extracciones dentales se realicen a edad temprana para 

guiar la erupción de los dientes permanentes en la mejor posición.90  

Los pacientes con el síndrome de picnodisostosis a menudo presentan una 

dentición clase III debido a la hipoplasia del maxilar, en los cuales se puede 

efectuar un tratamiento de ortodoncia pero éste no está reportado en la 

literatura; ya que estos movimientos ortopédicos y ortodoncicos dependen de 

la actividad osteoclástica, la resorción ósea y la capacidad de la remodelación. 

A pesar que algunos autores, proponen un tratamiento precoz, otros 

argumentan que la falta de remodelación ósea impedirá resultados 

satisfactorios.90, 93, 95 
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CONCLUSIONES 

El síndrome de picnodisostosis es poco conocido en el ámbito odontológico; 

debido a su poca prevalencia y a la deficiencia de reportes bibliográficos. 

El diagnóstico está basado principalmente por los rasgos fenotípicos que se 

observan durante la exploración física y al interrogatorio la mención de 

antecedentes de fracturas óseas; esto aunado a pruebas genéticas y auxiliares 

de diagnóstico como son los estudios radiográficos y la tomografía axial 

computarizada para su diagnóstico certero.  

El diagnóstico precoz es fundamental para evitar complicaciones ya que son 

de difícil manejo.  

No existe tratamiento específico para el síndrome de picnodisostosis solo el 

manejo multidisciplinario y el abordaje de sus diversas complicaciones.   

El síndrome de picnodisostosis está asociado con la remodelación ósea; por 

lo tanto puede llegar a ser un gran problema para el profesional de la salud 

dental para proporcionar un tratamiento adecuado ya que puede haber 

complicaciones graves como la osteomielitis, la cual se presenta como 

resultado de infecciones dentales o en fracturas mandibulares, siendo 

subsecuentes a una extracción dental, debido al manejo inadecuado de estos 

pacientes. 

Por lo tanto se requieren de ciertos cuidados tales como la realización de 

extracciones no traumáticas, combinado con antibioticoterapia, buenas 

medidas de higiene oral y visitas frecuentes al cirujano dentista para prevenir 

complicaciones.
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