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Introduccion

La osteogénesis imperfecta es un desorden hereditario el cual puede ser
autosémica dominante o autosdmica recesivo y que afecta al tejido
conectivo. Se caracteriza por una triada, que es sordera, esclerosis azul,
y huesos fragiles ocasionando fracturas, si estas llegan a ocurrir con

frecuencia puede haber deformidades en las extremidades.

La fragilidad de los huesos se debe a una alteracion de las fibras de
colageno, lo que ocasiona que no haya una unién adecuada con los
cristales de hidroxiapatita y esto ocasiona que no tenga suficiente dureza

y fuerza en el hueso.

Este desorden puede detectarse durante el embarazo por medio de
una ecografia, aunque es posible que no se manifieste en esta etapa si no
gue se presente de forma tardia, puede ser de un grado de leve a mortal,
lo cual depende de qué tipo se manifieste ya que hay VII tipos, cada uno

con diferentes caracteristicas clinicas, radiograficas y genéticas.

La forma de tratar a la osteogénesis imperfecta es mediante
medicamentos como los bifosfonatos y la hormona del crecimiento,

terapias de rehabilitacién y en casos extremos con cirugias ortopédicas.
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1. Tejido Conjuntivo

El término de tejido conjuntivo deriva del latin: texere, tejido, conjunctivus,
conjunto. Como su nombre lo indica, representa un continuo con el tejido
epitelial, masculo y tejido nervioso, ademas de otros componentes de los
tejidos conjuntivos para conservar un cuerpo integrado, desde el punto de
vista funcional.? Este tejido deriva del mesodermo embrionario, a partir de
esta capa, ceélulas multipotenciales del embrion desarrollan el
mesénquima, estas células migran por todo el cuerpo y forman tejido
conjuntivo propio (laxo, denso, reticular y adiposo) y especializado
(cartilago, hueso y sangre).

Entre las principales funciones que cumple el tejido conjuntivo son:

Proporciona soporte estructural.

e Contribuir a la defensa, estableciendo una barrera fisica contra la
invasion y diseminacion de los patégenos.

e Crear un sitio para el depdsito de grasa.

e Recubre érganos.

El tejido conectivo se compone de células y matriz extracelular

integrada por sustancia base y fibras.
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1.1 Matriz extracelular

Compuesta por sustancia base vy fibras, resiste fuerzas de compresion y

estiramiento.?

1.1.1 Sustancia base

La sustancia base es una material amorfo semejante a gel e hidratado
que rodea y sostiene las células del tejido conjuntivo, dando las
caracteristicas funcionales a cada uno de los tipos de este tejido,
compuesto de glucosaminoglucanos (GAG), son cadenas largas de
disacaridos con carga negativa, proteoglucanos, que son macromoléculas
compuesta por un centro proteico al cual se va a unir GAG vy
glucoproteinas de adherencia que se encargan de asegurar los diversos
componentes de la matriz extracelular entre si, son de diversas clases,
algunas se localizan en la lamina basal, como laminina, o en cartilagos y

huesos.
1.1.2 Fibras

Las fibras de colagena y las elasticas, las dos proteinas fibrosas
principales del tejido conjuntivo, tienen propiedades bioquimicas y
mecanicas distintivas como consecuencia de sus caracteristicas

estructurales, proporcionan fuerza de tension y elasticidad.?

Fibras de colageno: es la proteina mas abundante del cuerpo, no
son elasticas y poseen una gran fuerza de tension. Su grosor varian 1-10
UM y se entrega por haces filamentosos finos llamados fibrillas coladgenas
de 0.2- 0.5 um de didmetro, muestran estriaciones que corresponden a
bandas o patrones de bandas: estas pertenecen a las subunidades

formadas por la molécula de colageno.
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Su disposicién y forma integran las microfibrillas, unidad fibrilar del
colageno. A su vez, se integran por unidades aun mas pequefias
llamadas tropocolageno, conformadas por una cabeza y una cola

integradas por tres cadenas polipeptidicas, llamadas cadenas alfa (a).

Estas cadenas se entrelazan en una triple hélice, integrada por

aminoacidos (glicina, prolina, hidroxiprolina, hidroxilisina) (Figura 1).*

Figura 1. Fibra de colagena?

Los tipos de colageno se dividen en dos grupos: un grupo formador
de miofibrillas con bandas y un grupo que no forma fibras, si no
reticulados filamentosos.! Los seis tipos principales de colageno son:

e Tipo I: tejido conectivo propio, hueso, dentina, cemento.

e Tipo llI: cartilago hialino y elastico.

e Tipo lll: fibras reticulares.

e Tipo IV: formadoras de redes, lamina basal para suministrar
soporte y filtracion.

e Tipo V: relacionada con la colagena tipo | y situada en la placenta.

e Tipo VII: unién de lamina basal con la lamina reticular.
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Fibras elasticas: estdn compuestas de elastina y microfibrillas.
Estas fibras son muy elasticas y pueden estirarse sin romperse hasta
150% de su longitud en reposo. La elastina es un material amorfo cuyos

principales componentes son la glicina y prolina.?

1.2 Componentes celulares

Las células de los tejidos conjuntivos se agrupan en dos categorias:

células fijas y células moviles o transitorias.

1.2.1 Células fijas

Son una poblacion celular residente que se desarrollo y permanecio en su
sitio dentro del tejido conjuntivo, en donde llevan a cabo sus funciones.
Las células fijas son una poblacion estable y de vida prolongada que
incluyen: fibroblastos, células adiposas, pericitos, células cebadas,

macréfagos.?

1.2.2 Células moviles

Se originan en particular en la médula 6sea y circulan en el torrente
sanguineo. Cuando reciben el estimulo o sefal apropiada, estas células
salen del torrente sanguineo y migran hacia el tejido conjuntivo para
efectuar sus funciones especificas, suelen tener una vida corta y se
reemplazan de forma continua, en estas células encontramos a: células
plasmaticas, linfocitos, neutrofilos, eosinofilos, basoéfilos, monocitos y

macrofagos.
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2. Tejido Oseo

También llamado hueso, se desarrolla a partir del mesodermo, las células
mesenquimatosas se diferencian y producen una malla de fibras de
colageno en las que depositan sales minerales. Por sus propiedades
fisico-quimicas, forma la principal estructura del esqueleto. Desde un
punto de vista histoldgico, el hueso es un tipo especializado de tejido
conjuntivo, cuya matriz extracelular esta calcificada e incluye células que

lo secretan.

Aungue es una de las sustancias mas duras del cuerpo, es un tejido
dinAmico que cambia de forma constantemente en relacion con las
fuerzas que soporta, por otra parte también garantiza la estabilidad

mecanica de la forma externa del cuerpo y proteccion de los érganos.

El hueso contiene una cavidad central, la cavidad medular, que aloja
la médula Osea (tejido hematopoyético). Esta recubierto por en una
superficie externa con un periostio, que consiste en una capa externa de
tejido conjuntivo denso fibroso y una capa celular interna que incluye
células osteoprogenitoras. La cavidad central esta recubierta con
endostio, un tejido conjuntivo delgado especializado, compuesto de una

monocapa de células osteoprogenitoras y osteoblastos.?

Existen dos tipos de médula 6sea: médula Osea roja (células
sanguineas) y médula 6sea amarilla (grasa).
Su dureza y fuerza se deben a la conjuncion de cristales de hidroxiapatita
con colagena. Cuando se descalcifica el hueso (se elimina todo el mineral
del hueso), conserva aun su forma original pero se torna tan flexible que
puede doblarse como una pieza de caucho.
Cuando se extrae el componente organico del hueso, el esqueleto
mineralizado mantiene todavia su forma original, pero se torna en extremo

fragil y puede fracturarse con facilidad.

10
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2.1 Matriz 6sea

La matriz 6sea posee componentes inorganicos, que constituye alrededor
de 65% de su peso, se compone principalmente de calcio y fosforo que
estos a su vez formaran cristales de hidroxiapatita que estan en forma
ordenada a lo largo de las fibras de colageno tipo |, ademéas de otros
elementos, como el bicarbonato, citrato, magnesio, sodio y potasio.
También tiene componentes organicos que constituyen alrededor del 35%
del hueso, aqui se incluyen fibras de colageno tipo | y glucoproteinas
(osteocalcina, osteopontina, sialoproteina).

2.2 Células del hueso

Células osteoprogenitoras: capacidad para diferenciar osteoblastos y
secretar matriz 6sea.

Osteoblastos: son las encargadas de la formacion de hueso;
sintetizan la matriz 6sea organica y se encuentran sobre la superficie
0sea, secretan factores de crecimiento de efecto local en la formacion y
resorcion del hueso.

Osteocitos: son las principales células del hueso adulto, derivadas
del osteoblasto que se alojan en lagunas dentro de la matriz Osea,
secretan sustancias para conservar el hueso.

Osteoclasto: tienen wuna funcion en la resorcion O6sea Yy

remodelacion del hueso.

11
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2.3 Tipos de hueso

Tejido 0seo esponjoso o trabecular, compuesto por finos listones o
trabéculas que se entrecruzan en distintas direcciones y forman el
reticulado esponjoso, cuyos espacios huecos intercomunicantes estan

ocupados por la médula 6sea.?

Tejido 6seo compacto o hueso cortical, es denso y forma una
corteza externa, compacta, que esta interconectada por placas estrechas
y delicadas de hueso trabecular. Los espacios existentes entre el hueso
trabecular estdn ocupados por médula amarilla o médula roja.? En el
hueso compacto, las laminas estan dispuestas en forma concéntrica
alrededor de canales longitudinales del hueso, denominados conductos
de Havers, por lo que se forman los sistemas de Havers (osteona), los

canales estan unidos entre si por los conductos de Volkmann (Figura 2).

Laminillas circunferenciales,
axlernas \

Laminillas circunferenciales
internaz

Periostio

Fibras de Sharpey—=+4 1~

AS08 BANGUINEDS <
Vasos sangulneo: o

Conduclo de Volkmann

Conducto de Havers

Cavidad medular

Tejido 4se0 compacto

Figura 2.Tejido 6seo compacto?
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3. Osteogénesis imperfecta

La osteogénesis imperfecta o “enfermedad de los huesos de cristal”, es
un desorden hereditario del tejido conectivo caracterizado por un estado
de esponjosidad de los huesos, que da lugar a las fracturas Oseas
extremas tras un traumatismo minimo o sin causa aparente. Cuando las
fracturas ocurren con frecuencia, pueden producir deformaciones en los

huesos.

El hueso de la osteogénesis imperfecta tiene un tamafo externo
menor que el normal (grosor del hueso) debido a la formacién de periostio
lento. Las trabeculas son reducidas en nimero y son anormalmente
delgadas. Los osteoblastos individuales producen menos hueso de lo
normal.

El compartimento trabecular se amplifica, porque el numero de
osteoblastos se eleva. Sin embargo, este aumento no conduce a una
ganancia neta en el hueso trabecular por la actividad de la resorcion 6sea
(Figura 3).3

Normal Osteogenesis imperfecta
Cortical

stecblast

Osteoid Osteoclast

Figura 3. Alteraciones 6seas en la osteogénesis imperfecta 3
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3.1 Clasificacion

La osteogénesis imperfecta se clasifica en congénita, la forma que se
manifiesta al nacer y tardia, la forma que se detectaba en la infancia
tardia.*

La clasificacion mas amplia es la de Sillence (1979) dividia en 4
tipos en base a criterios clinicos, radiograficos y genéticos, siendo el
grupo IV el que presentaba mayor diversidad clinica. Los tipos | y IV se
subdividen en subtipos A y B, aunque los criterios de Sillence fueron
propuestos antes de que se identificasen los defectos del colageno,
todavia siguen siendo Utiles cuando se adaptan a los nuevos
conocimientos respecto a los defectos genéticos y a las distintas

histomorfometrias.®

Sin embargo los pacientes no siempre encajaban en un grupo deter-
minado de Sillence, por otra parte la histologia 6sea puso de manifiesto
gue pacientes con presentacion clinica similar, podian presentar cambios
muy diferentes en la organizacion del tejido 6seo lo que llevo a Glorieux et
al. a la definicion de tipos nuevos de Ol (V,VI, VIlI), basandose en sus
distintas caracteristicas clinicas e histolégicas y que previamente se
habian incluido en la clasificacion de Sillence.* La cual quedo de la
siguiente manera: tipo | (leve), tipo Il (perinatal mortal), tipo 11l (deformante
progresiva), tipo IV (moderadamente grave), tipo V (callo hiperplasico),
tipo VI (defectos de la mineralizacion) y tipo VII (autosémica recesiva)
(Figura 4).

Recientemente se han descubierto un total de 11 variaciones de la
enfermedad, con muchos subtipos. No obstante, la clasificaciéon no tiene
mayor relevancia, ya que se deben abordar los casos de igual manera,

independientemente de su clasificacion. ©

14
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Tipo | Tipo Il Tipo Il Tipo IV Tipo V Tipo VI Tipo VII
Herencia AD ADOAR ADOAR | AD AD AD AR
Mutacion COL1A1 COL1A1 COL1A1 | COL1Al COL1A1 Se Se
Asociada COL1A2 | COL1A2 | COL1A2 COL1A2 desconoce desconoce
Fracturas Leve Letal Grave Mediana Moderada Mediana Moderada
Deformidades Raras Severas | Variable Moderada Moderada Moderadas a = Moderada
Oseas Escoliosis | Escoliosis Callos graves

grave moderada- hipertroficos | Escoliosis
leve

Estatura Normal o | Baja Muy baja | Ligeramente @Baja de leve | Ligeramente | Ligeramente

ligeramente baja a moderada | baja baja

baja
Dentinogénesis | |A no Si Si IVA no No No Si
imperfecta IB si IVB si
Esclerdticas Azules Azul Blancas a | Grises o  Normales Normales Azules

oscuro grisacea blancas

Sordera Presente Variable | Alta Alta Ausente Ausente

incidencia | incidencia
Figura 4. Clasificacion de Sillence para la osteogénesis imperfecta

(expandida).>3

AD: autosémica dominante AR: autosOmica recesiva

15
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4. Etiologia y patogenia

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad hereditaria autosémica
dominante, donde el rasgo fenotipico soOlo precisa un alelo de un
determinado gen para expresarse, el caracter dominante es el transmitido
por este gen y aparece en todos los casos, el modo dominante es el modo
de transmision de las enfermedades hereditarias ligadas a los genes
dominantes; por otra parte también puede ser de caracter autosémica
recesiva, que ocurre cuando ambos genes compatibles deben de ser
anOmalos para producir una alteracion o enfermedad, si solo un gen del
par es anormal, la enfermedad no se presenta o es leve, alguien que
tenga un gen anomalo, pero no los sintomas, se denomina portador y

puede transmitir este gen anormal a sus hijos.

Algunos pacientes con esta enfermedad tienen mutaciones nuevas
esporadicas, que da como resultado la osteogénesis imperfecta mas letal,
ya que ocurren en la linea germinativa de uno de los padres, esto se debe
al efecto del mosaicismo, donde existe la posibilidad cercana al 7% de
que el segundo hijo herede una variante de la enfermedad.”

El riesgo de que un individuo afectado transmita el gen a sus
descendientes es del 50%.Un niflo afectado suele padecer una
osteogénesis imperfecta de gravedad muy similar a la de los padres. Sin
embargo, existe variabilidad de expresion y el trastorno en el nifio puede

ser mas o menos grave gue en sus padres.*

En la patogenia de la enfermedad se debe considerar que el
colageno | es el componente esencial del hueso y que su calcificacion
depende de la normalidad estructural de las fibras del colageno.?2 En los
pacientes se han encontrado mutaciones que muestran defectos de un
tipo u otro en los dos genes gue codifican las cadenas de procolagena de
la colagena de tipo 1; COL1Al, localizado en el cromosoma 17 y

COL1AZ2, localizado en el cromosoma 7.°

16
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La colagena tipo | consta de tres cadenas a1 y a2. Las cadenas se
sintetizan como moléculas de procolageno con extensiones globulares
cortas en ambos extremos del dominio helicoidal, el cual esta formado por
la repeticion ininterrumpida de Gly (glicina)-X (prolina)-Y (hidroxiprolina),

las cadenas de procolagena se entrelazan para formar una triple hélice.

Por consiguiente, una mutaciéon que afecta la formaciéon de la triple
hélice, como la sustitucion de uno de los residuos de glicina
indispensables que ocurre en cada tercera posicion, tendra efectos
adversos en las modificaciones que vuelvan a la molécula capaz de
formar fibras maduras eficaces. Por lo tanto, un cambio en un solo
nucleotido (mutaciéon de punto) ejerce efectos profundos en la matriz

extracelular y produce un estado grave.

Como alternativa y a primera vista, resulta paraddjico que una
mutacion que elimine todo un alelo, o por lo menos la elaboracion de
algun producto capaz de entrelazarse con cadenas de procolagena
normales, tendra un efecto mucho mas leve en la matriz y la gravedad de

la osteogénesis imperfecta.®

La variacion del cuadro clinico se puede relacionar con la ubicacion y
la cantidad de las mutaciones.® La osteogénesis imperfecta tipo I, resulta
de mutaciones del gen COL1A1l. La Ol tipo Il se debe a mutaciones del
gen COL1A1 o COL1A2, la mayoria son mutaciones esporadicas y para
estos casos el riesgo de recurrencia es del 6%. En las Ol tipo lll y 1V, se
ven mutaciones del gen COL1A 1o COL1A 2. La tipo V no se asocia a
mutaciones del colageno tipo | y en la tipo VI no se han documentado
anomalias de COL1A 1 ni COL1A 2.1° La tipo VII se desconoce que parte

de la colagena esté afectada.

17
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5. Prevalencia

Afecta a todas las razas y grupos étnicos, su incidencia se estima entre
1:10.000 y 1:15.000 nacidos vivos. Esta estimacion es un limite inferior ya
que las formas mas leves de la enfermedad frecuentemente no se
diagnostican. Independiente del género o etnia, solamente un 0.008% de
la poblacibn mundial esta afectada por la osteogénesis imperfecta, es
decir, en la actualidad hay un 0.5 millon de personas. La prevalencia
estimada de todos los tipos combinados es de 0,5 en 10.000 nacimientos

vivos registrados.!

El tipo | es en gran medida el subtipo clinico mas comuan, excepto en
Africa, donde es méas comun el tipo lll. La incidencia del tipo mas benigno

de la forma | (tarda) se estima en 3 a 5 por 100.000.12

El del tipo perinatal mortal de la forma de Il es de 1 por 40.000 a

60.000 nacimientos.!?

La del tipo deformante severo del tipo Ill, es de 1 a 2 por 100.000

nacimientos.1?
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6. Manifestaciones clinicas

La osteogénesis imperfecta se caracteriza por la triada de huesos fragiles,
esclerética azul y sordera temprana.*

Las manifestaciones que encontramos son las siguientes:

Fragilidad O6sea: Estos pacientes presentan fracturas patolégicas,
donde la enfermedad provoca el deterioro 6seo, dandole al hueso menor
resistencia y por lo tanto la posibilidad de fracturarse con un traumatismo
minimo.

Entre la clasificacion de las fracturas encontramos la siguiente:

e Trayecto de la linea de fractura (Figura 5)

Figura 5.Transversal Oblicua Espiroidea Lineas multiplest?
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e Por el numero de fragmentos (Figura 6)

Figura 6. Multifragmentada Trifagmentada Bifragmentada’™

e Estado de las partes blandas (Figura 7)

A%

Figura 7. Fractura cerrada Fractura abierta®™

e Grado de fractura (Figura 8)

Figura 8. Incompleta = Completa'®
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Alteraciones oculares: las escleréticas pueden tener un color
normal hasta un color ligeramente azulado o azul intenso (Figura 9).”
Debido a un adelgazamiento exagerado de la misma que se asocia con
trastornos de la colagena. Es una anormalidad congénita y hereditaria del

tejido mesenquimatoso que afecta por igual a los dos sexos.'”

No tiene tratamiento especifico s6lo medidas preventivas y curativas
para las complicaciones oculares y generales, de prondstico muy severo

por la extrema delgadez y fragilidad de los tejidos afectados.”

Figura 9. Esclerotica azul®

Pérdida de audicién: se observa en un 60% de los casos, la
hipoacusia es lenta progresion acompanada, algunas veces de tinnitus y
en forma ocasional de vértigo. Es casi siempre bilateral, aunque también

puede ser unilateral.'®

La hipoacusia es progresiva, de tipo conductivo con periodos de
actividad y latencia; con el desarrollo de la enfermedad, la hipoacusia

muestra diferentes grados de componente sensorial. '8
En algunos pacientes con focos de actividad notoria puede

reconocerse una mancha de coloracién rojiza a través de la membrana

timpanica, conocida como signo de Swartze.'®
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Escoliosis: es la desviacion lateral del raquis con rotacion de las

vertebras en forma permanente.*®

Hay dos tipos de escoliosis, puede ser estructural (alteraciones en el
raquis: vértebras, ligamentos, masculos, etc.) o funcional (desviacién del

eje de la columna vertebral: defectos de postura, contracturas).

Por lo general, el paciente escolidtico pediatrico no aqueja
sintomatologia. Sélo en los estadios avanzados, se presentan los dolores
por la artrosis establecida o trastornos funcionales cardiorrespiratorios o

neurolégicos.®

Deformidad: es consecuencia del gran derrame sanguineo
(hematoma fracturario), que provoca aumento de volumen; por la
dislocacion de los fragmentos de la fractura o por la presencia de ambos;

hematoma y dislocacion fracturaria.?®

Movilidad anormal: al perder su continuidad el hueso, existe
movilidad anormal en el sitio de la fractura cuando el lesionado trata de

hacer alglin movimiento.?°

Incapacidad funcional: la origina el dolor y la falta de estabilidad de
un hueso, que ha perdido su continuidad.?°

Otras manifestaciones: afeccion de los tejidos conjuntivos como
piel fina, donde se producen cicatrices, laxitud articular con luxaciones
permanentes y en ocasiones manifestaciones cardiovasculares, como
insuficiencia aortica, prolapso de las valvulas mitrales, insuficiencia mitral

y fragilidad de los grandes vasos sanguineos.’
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6.1 Tipo | (leve)

Es la variedad mas frecuente con un modo de herencia autosdmica

dominante.?! La mutacién asociada es COL1A1.

Presentan fragilidad 6sea moderada, que ocasiona fracturas de
huesos largos secundarias a traumatismos, en la pubertad disminuyen las
fracturas, pero vuelve a surgir como un problema importante en las
mujeres después de la menopausia, tienen esclerdticas azules, pérdida
progresiva de la audicion en un 30-60%, rara vez ocurre antes de la
adolescencia, arqueamiento de los huesos de las extremidades (Figura
10).

Presentan osteopenia generalizada.

6.1.1 Tipo IA

Ausencia de dentinogénesis imperfecta.

6.1.2 Tipo IB

Presencia de dentinogénesis imperfecta.

Figura 10. Osteogénesis imperfecta tipo 1"°
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6.2 Tipo Il (perinatal mortal)

Puede ser autosdmica dominante o autosémica recesiva, puede estar
afectada la COL1A1 o COL1A2.

Estos lactantes pueden nacer muertos o morir durante el primer afio
de vida por fallo respiratorio, esto se debe a que presentan un térax
pequefio, el peso es bajo y de corta estatura, fragilidad extrema, sufren
multiples fracturas intrauterinas de los huesos largos, lo que origina en la
radiografia un aspecto arrugado, arqueamiento de las extremidades
(postura de rana) (Figura 11 y 12). La presencia de multiples fracturas
costales producen una apariencia de rosario. El craneo es grande para el
tamano del cuerpo, hay ausencia casi total de la osificacién (craneo en

pelota de goma).

Figura 11. Deformidad de miembros y postura’  Figura 12. Postura en rana 10
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6.3 Tipo lll (deformante progresiva)

Se hereda de una forma autosémica dominante o autosémica recesiva,
puede estar afectada la COL1A1 o COL1A2.

Es la forma grave no mortal de la osteogénesis imperfecta que
provoca una incapacidad fisica importante. El peso y la longitud al nacer
son inferiores a lo normal, presenta multiples fracturas intrauterinas y al
nacer. Existe macrocefalia relativa y facies triangular. Fragilidad Osea
grave, las cuales tienen como consecuencia deformidad del esqueleto. La
caja costal esta ensanchada en su base y es frecuente la deformidad
pectoral (térax en barril) (Figura 13). Casi todos lo paciente presentan
escoliosis (Figura 14) y compresion vertebral, tienen estatura
extremadamente baja. La movilidad es alterada y la mayoria de los
pacientes requieren una silla de ruedas a edad temprana. La esclerética
puede ser blanca o azul. El hueso da una apariencia en palomitas de
maiz, esto se debe a la desorganizacion de la matriz.

Presentan dentinogénesis imperfecta.

Figura 13. Térax en barril'® Figura 14. Nifia con escoliosis®
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6.4 Tipo IV (moderadamente grave)

Se hereda de una forma autosémica dominante, puede estar afectada la
COL1A1 o COL1A2.

Pueden presentar al nacer fracturas intrauterinas, algunos nifios
pueden tener arqueamiento de los huesos largos inferiores, por lo general
tienen estatura reducida, deformidad Osea, fracturas de huesos largos
secundarias a traumatismos, en la pubertad disminuyen las fracturas,
estos pacientes padecen una osteopenia generalizada. Una caracteristica

distintiva es que presentan una esclergtica normal.
6.4.1 Tipo IVA

Ausencia de dentinogénesis imperfecta.

6.4.2 Tipo IVB

Presencia de dentinogénesis imperfecta.

6.5 Tipo V (callo hiperplasico)

Se hereda de una forma autosémica dominante, puede estar afectada la
COL1A1 0 COL1A2.

Tienen estatura baja, luxacion de la cabeza del radio, membrana

interosea mineralizada, callo hiperplasico en los sitios de fractura,

esclerdtica blanca.
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6.6 Tipo VI (defectos de mineralizacion)

Se hereda de una forma autosémica dominante y se desconoce que parte

de la colagena se encuentra afectada.

Estatura baja moderada, escoliosis, esclerdtica normal acumul6é de

osteoides en tejido 0seo.

6.7 Tipo VIl (autosOmica recesiva)

Se hereda de una forma autosdmica recesiva y se desconoce que parte

de la colagena se encuentra afectada.

Estatura baja leve, fémur y himeros cortos, esclerética azul.
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7. Manifestaciones bucales

En la osteogénesis imperfecta podemos observar que se encuentra
afectada la estructura de los dientes y el desarrollo craneofacial, dando
como resultado una dentinogénesis imperfecta y una maloclusion con

clase lll.

7.1 Maloclusion Clase Il

Los pacientes que padecen osteogénesis imperfecta se encuentra
comprometido el desarrollo de los huesos craneofaciales, dando como
consecuencia una maloclusibn de clase tipo lll, donde los dientes
inferiores se encuentran por delante con respecto a los dientes
superiores, que da como resultado un prognatismo mandibular, estas

alteraciones son mas evidentes en pacientes con los tipos |, lll Y IV.

7.2 Dentinogénesis imperfecta

Se conoce también como dentina opalescente parda hereditaria o dientes

sin corona.

Es una alteracién hereditaria de caracter autosémico dominante, la
cual se origina durante la etapa de histodiferenciacion en la

odontogénesis.

La dentinogénesis imperfecta fue reportada por primera vez, en
1887, por Guilford como odontogénesis imperfecta, donde describe a un
joven fisicamente normal de 16 afios con los dientes de color café oscuro
y un desgaste severo hasta el nivel de la encia.

Fue hasta 1939 que Roberts y Schour la denominaron “Dentinogénesis
imperfecta” o “Dentina opalescente hereditaria” describiendo que se
trataba de una alteraciéon dental similar a la que se observa en los

pacientes con osteogénesis imperfecta.??
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Actualmente se conoce que su etiologia esta relacionada con una
alteracion del gen DSPP (codifica para sialoproteinas y fosfoproteinas
dentinarias), localizado en el cromosoma 4q21, asi como del gen Cbfal
(codifica para el factor activador de odontoblastos), ubicado en el

cromosoma 6p21.22

Para que se lleve a cabo una buena mineralizacién se requiere que
exista una adecuada diferenciacion y cantidad de odontoblastos que
produzcan la matriz organica (compuesta por colagena tipo |,
sialoproteinas y fosfoproteinas) en éptimas condiciones para iniciar la
mineralizacion, y llevar a cabo procesos de aposicion del material

inorganico.

Cuando se presenta una mutacion del factor activador de
odontoblastos y por consiguiente una alteracion de la sintesis de
colagena, se presenta una formacion defectuosa de la matriz dentinaria.
La alteracion de las proteinas dentinarias, consideradas como la llave de
la iniciacibn de la mineralizacion, trae como consecuencia una
mineralizacién deficiente, afectando también la forma y tamafio de los
cristales de apatita, lo cual se refleja en alteraciones de la estructura
dentinaria. Histologicamente se observan cambios en la morfologia y

cantidad de tabulos dentinarios.?2

La dentinogénesis imperfecta tiene una incidencia de alrededor de 1

por cada 6,000 a 8,000 nacimientos.??

Las alteraciones que propician la dentinogénesis imperfecta se
presentan aproximadamente a las 20 semanas de vida intrauterina y
existe la posibilidad de realizar el diagndéstico intrauterino, tal como se

realiza en la osteogénesis imperfecta.??
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La prevalencia de la dentinogénesis imperfecta en pacientes con

osteogénesis imperfeta tipo IB es del 8% al 40%, del 43% al 82% en la

tipo Il 'y del 37% al 100% en la tipo IVB. La dentinogénesis imperfecta es

mas frecuente en pacientes con tipo Ill y tipo IVB.%®

Shields y colaboradores en 1973 la clasificaron en tres tipos (I, I, 1),

esto lo hicieron de acuerdo a las caracteristicas clinicas, radiograficas e

histoldgicas (Figura 15).

Caracteristicas clinicas

Dientes primarios ambar translucidos
Dientes secundarios tefiidos

Ambas denticiones manchadas
Dientes flojos

Répida atricién de las coronas
Raices fragiles

Caracteristicas radiogréaficas
Obliteracion de la cavidad pulpar:
Antes de la erupcién

Después de la erupcion

Corona ovoide

Reduccion del contraste de la dentina
Caracteristicas histopatoldgicas
Denticulos verdaderos

Denticulos falsos

Caracteristicas en comun

Afeccidon mas grave en dientes primarios
Manto de dentina normal

Dentina radicular anormal

Esmalte norma

Dentina interglobular

Festoneado de la unién del esmalte con la dentina

Figura 15. Caracteristicas diagnosticas

DI- | DI- Il DI- Il
+ ++ +
+ ++ ++
+ ++ ++
- + +
+ ++ ++
+ + +
+ + +
+ ++ ++
++ ++ ++
++ ++ ++
+ + +
+ + +
++ ++ ++
++ ++ ++
++ ++ ++
+ + +
+ ++ +
+ + +
de los tipos I, I, lll de la

dentinogénesis imperfecta.?* ++ evidente en todos los dientes; + variable

en frecuencia o gravedad; - ausente
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7.21Tipo |

Esta asociada a la osteogénesis imperfecta, clinicamente los dientes son
de color variable (azul gris hasta amarillo pardo), son blandos, de
consistencia terrosa, tienden a fragmentarse facilmente, por lo que las
exodoncias deben hacerse con mucho cuidado ya que al momento de

realizarlas se puede llegar a fracturar la mandibula o el maxilar.

Radiograficamente los dientes presentan las camaras pulpares
obliteradas, incluso antes de que erupcionen las piezas. Histolégicamente
la dentina muestra unos tubulilos en una matriz homogénea con

calcificacion interglobular.?!

7.2.2 Tipo |l

Se transmite de forma autosémica dominante, afecta aproximadamente a
1 de cada 8000 habitantes.?*

Clinicamente los dientes pueden presentar un color amarillo, Pardo
azulado u opalescente con brillo translicido (Figura 16, 17, 18). Al
erupcionar los dientes la forma y estructura son normales pero de color
amarillento, posteriormente se torna azul o grisacea opalescente, las

raices también se encuentran afectadas y tiene un color ambar.

El esmalte es normal, pero al estar afectada la dentina, este tiende a

desprenderse, esto es frecuente en borde incisal y caras oclusales.

Estos pacientes tienen una atricién visible sobre todo en denticion

temporal, ocasionado un desgaste total.

Radiograficamente se observan coronas bulbosas con camaras
pequefias, las raices son delgadas y cortas con conductos radiculares

pequenos.
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También es caracteristico ver una falta de contraste en las piezas
dentales, ya que existe un exceso contenido en agua y una escasez de
material inorganico. A veces se puede ver areas periapicales

radiolicidas en ausencia de caries dental visible.?!

Histologicamente, el esmalte y la dentina mas superficial son
estructuralmente normales, pero la unién amelodentinaria es anormal. La
dentina es lisa y uniforme sin el festoneado tipico de la union
amelodentinaria. La mayor parte de la dentina presenta una matriz amorfa
con calcificaciones interglobulares y tubulillos cortos de formas
anormales, en un patrén desorganizado. Pueden encontrarse restos

celulares en la dentina.?*

Ambas denticiones estan afectadas pero en los temporales con un

mayor grado.

Figura 16. Oclusal superior?? Figura 17. Oclusal inferior??

Figura 18. Vista anterior. Aspecto opalescente de color amarillo-café??
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7.2.3 Tipo 1l

Es una dentinogénesis imperfecta extremadamente rara que se hereda de

forma autosémica dominante.?4

Afecta de modo diferente a las dos denticiones. En la denticion
temporal los dientes tienen un aspecto translicido, de color ambar, la
camara pulpar esta obliterada, mientras que en la denticibn permanente el
color puede considerarse de color normal y los conductos radiculares son

pequefios y estrechos.
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8. Diagnéstico

Se basa en gran medida en los hallazgos clinicos y radiograficos,
presencia de escleréticas azules, fracturas de traumatismos leves,
deformidades de los huesos largos, deficiencia de crecimiento o de los

antecedentes heredofamiliares de la enfermedad.

Dependiendo de la edad y la gravedad, las caracteristicas
esqueléticas pueden incluir macrocefalia, facies intermedia y triangular,

dentinogénesis imperfecta, torax en forma de barril y escoliosis.?®

8.1 Radiografias

Las radiografias esqueléticas revelan osteopenia generalizada, progresiva
y difusa, vértice toracico estrecho y compresiones vertebrales.

Deben practicarse las siguientes radiografias:
e Completa, si es posible (Figura 19)
e Craneo
e Columna cervical (lateral), toracica y lumbar
e Pelvis y cadera
e Torax
e Manos
e Huesos largos

e Tobilloy pie

ST . e ]

Figura 19. Radiografia completa®
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8.2 Marcadores de formacion 0sea. Fosfatasa alcalina

Es un marcador de actividad osteoblastica (formacion de hueso), también
se encuentra en higado y placenta. Se le llama alcalina porque funciona

mejor en valores de pH de 9.

En enfermedad Osea la enzima aumenta en proporcion a la
produccion de nuevas células, como resultado de la actividad

osteoblastica y del depdsito de calcio en los huesos.?®

Entre las indicaciones que se le dan al paciente es que tendra que ir
en ayunas para no alterar los valores, se obtiene una muestra de sangre
de 7 a 10 ml y por ultimo se va a presionar sobre el punto de

venopuncion.

Si los valores se encuentran aumentados significa que el paciente

padece osteogénesis imperfecta.

Resultados normales?’
e Adultos: 30 a 120 unidades / L
¢ Ancianos ligeramente mayores que en adultos
e Nifios/ adolescentes

>2 afios: 85- 235 unidades/ L

2-8 afos: 65- 210 unidades/L

9-15 afios: 60- 300 unidades/L

16-21 afios: 30- 200 unidades/L
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8.3 Cultivos de fibroblastos

Se obtienen por medio de una biopsia de la piel y los estudios

moleculares para la extraccién del ADN.

8.4 Diagnostico prenatal

Actualmente con los avances en la atencion prenatal y perinatal se puede
tener el diagndstico oportuno y temprano para identificar si el feto tiene

algun riesgo de padecer osteogénesis imperfecta.

La utilizacion del Ultrasonido prenatal, nos muestra si existen
fracturas, acortamiento u otras anormalidades en el hueso; habitualmente
la osteogénesis tipo Il es identificable entre las 14 a 16 semanas de

gestacion, y la tipo Il entre la 16 y 18 semanas.?®

Entre otras pruebas podemos encontrar el diagnostico molecular,
donde se va a identificar mutaciones del gen que codifica COL1-Al Y
COL-A2 o andlisis del colageno producido por cultivos fibroblasticos

obtenidos por biopsia de vellosidad corial.?°
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8.4.1 Evaluacion ultrasonogréafica del feto

e Evaluacién de los huesos largos

Medicidn: debe realizarse de una manera estandar a fin de poder utilizar
correctamente la informacion, la forma sugerida de realizar esta medicion,
debe incluir toda la longitud de la diafisis del hueso largo, excluyendo los

cartilagos epifisiarios (Figura 20).%°

Figura 20. Medicion correcta de huesos largos?®

Magnitud del acortamiento: se presenta un acortamiento humeral y
femoral severo

Tipos de acortamiento de las extremidades: en la osteogénesis

imperfecta se presenta micromelia, que es el acortamiento generalizado
de las extremidades.
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Curvatura del hueso largo: es el resultado de fracturas en los
huesos largos (Figura 21).

Figura 21. Fractura intrauterina®®

Valoracion de la mineralizacion 6sea: los huesos largos pueden
sugerir la presencia de hipomineralizacion mediante la identificacién de

los siguientes hallazgos:

v" Fracturas
v" Ausencia de sombra acustica

v Hipo- refrigencia?®
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e Evaluacién del craneo y de la cara

Valoracion del grado de mineralizacion: hay una disminucion del
craneo, observacion nitida de las estructuras intracraneanas y deformidad

inducida por la presién del transductor sobre la cabeza fetal (Figura 22).%°

Figura 22. Craneo de un feto que muestra macrocefalia®®
e Evaluacion del térax

La presencia de torax hipoplasico o estrecho se acompafia casi
invariablemente de hipoplasia pulmonar, lo que da como resultado que el

feto presente una insuficiencia respiratoria que puede causar la muerte.

Caracteristicas de las costillas: el objetivo de la evaluacion
sonografica costal es identificar la longitud de las costillas y determinar la
existencia de fracturas. La identificacién de nddulos costales (en Rosario)
representa la existencia de facturas antiguas en costillas.?®
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e Evaluacioén de la columna vertebral

La osteogénesis imperfecta posee una osificacion normal de la

columna.?®
e Evaluacién del volumen de liquido amniético

Se encuentra aumentado, esto es por la compresion mediastinica

producida por un térax hipoplésico.

En la siguiente tabla se describen las caracteristicas mas
importantes de la osteogénesis imperfecta en el diagnostico prenatal
(Figura 23).

Examen de huesos largos Longitud normal o acortamiento
moderado con fracturas escasas
(tipo 1) o micromelia severa con
fracturas frecuentes (tipo I1)

Cara y craneo Hipomineralizacion

Torax Normal en tipo I. Térax hipoplasico y
costillas en rosario en tipo |l

Columna vertebral Osificaciobn normal, puede haber
deformidades en la tipo Il

Manos y pies Normales
Mineralizacion Disminuida
Liquido amnidtico Normal (tipo 1) o aumentado (tipo I1)

Figura 23. Diagnéstico prenatal®®
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9. Diagnéstico diferencial

El diagnéstico diferencial de esta patologia se debe llevar a cabo con
criterio, es conveniente relacionarlo con otras enfermedades como
displasias esqueléticas y fracturas multiples, la gama de posibilidades

diagnésticas depende en gran parte de la edad.

En la lactancia, es necesario descartar trastornos genéticos como:

Displasia tanatoforica

Displasia toracica asfixiante
Acondrogénesis

Acondroplasia homocigota

Sindrome de costilla corta- polidactilia

Hipofosfatasia

SN NN N NN

Sindrome de Menkes

En la infancia, se considera:

v Sindrome del nifio maltratado

e En nifios mayores:

v' Osteoporosis juvenil idiopatica

v' Céncer

e Enlaedad adulta:

v' Osteoporosis de instauracion temprana
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10. Complicaciones

La morbilidad y mortalidad de la osteogénesis imperfecta tiene una causa
cardiopulmonar. En la infancia se producen neumonias de repeticion y un

deterioro de la funcién pulmonar.*

También pueden presentar osteonecrosis de la mandibula esto es

un efecto secundario al ser tratados con bifosfonatos.

Se han postulado distintas hipétesis y la mayoria coinciden en que la
osteonecrosis es causada por la inhibicion de la funcion osteoclastica,
misma que dafia de manera importante la regeneracion y remodelacion

6sea.0

Ruggiero y Chaundrhy clasificaron la osteonecrosis de la siguiente

manera; 30

e Etapa 1: hueso necrotico expuesto asintomético

e Etapa 2: hueso necrotico expuesto doloroso asociado a dafio del
tejido blando adyacente o regional.

e Etapa 3: hueso necrético, doloroso con dafio de tejido blando
adyacente o regional y fractura patoldgica, fistula u ostedlisis que

se tiende al borde inferior de la mandibula.
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11. Tratamiento

Los objetivos del tratamiento de la osteogénesis imperfecta son maximizar
la movilidad, disminuir el dolor y la fragilidad 6sea, ya que no existe cura
para la enfermedad. EI manejo debe de ser multidisciplinario el cual
incluye rehabilitacion fisica, tratamiento quirdrgico y farmacolégico. El
grado de intervencion dependera de la gravedad del cuadro clinico que

presente el paciente.

11.1 Tratamiento ortopédico

El principal objetivo que tiene la ortopedia es preservar la movilidad
después de que se produce una fractura patoldgica y la correccion de la
deformidad para recuperar la funcion, esto es mediante una osteotomia,

la colocacion de un clavo intramedular, fijacién interna vy ortesis.

Los clavos intramedulares telescopicos Bailey- Dubow (Figura 24)
tienen la ventaja de que crecen junto con el nifio. No obstante, con esta
técnica son comunes las complicaciones. A medida que el nifio crece,

estos cilindros con frecuencia se atascan o traban en lugar de alargarse.3!

Figura 24. Clavos telescépicos®
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En la ferulizacién interna se colocan vastagos de tamafo adecuado
en el conducto del hueso, estos se reemplazaran de 2 a 3 afos, segun el

crecimiento del hueso.

Para la deformacion sintomatica dolorosa de una extremidad se

puede realizar osteotomias antes de que se produzcan fracturas.?

Para fracturas de la extremidad superior, Gertner y Root
recomiendan un maximo de 3 a 4 semanas de inmovilizacion en yeso y

para la extremidad inferior, un maximo de 6 semanas.3'

El objetivo de la ortesis es que le ofrece al nifilo una mayor
seguridad y asi realizar actividades moderadas de forma independiente.

La ortesis se utiliza para controlar la alineacion, facilitar la funcién y
proporcionar proteccion. Se incluyen las férulas y los dispositivos
circulares o soportes (Figura 25) .32

Figura 25. Ortesis bilateral de cuero'?
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Las férulas proporcionan un apoyo estatico o de posicion y a
menudo, abarcan sélo la mitad del miembro, pueden utilizarse a tiempo

parcial.®?

Los soportes normalmente son mas elaborados y pueden usarse
mientras el niflo desarrolla su actividad, estos pueden ser pasivos y

activos.32

Las ortesis pasivas son aquellas que simplemente proporcionan el

apoyo, como los corsés en nifilos con alteraciones neuromusculares.3?

Las ortesis activas son aquellas que facilitan la funcion. Dichos
soportes pueden facilitar la correccion, como sucede con algunos corsés
para la escoliosis que incorporan almohadillados que intentan corregir la

posicion.3?

El tiempo del uso de la ortesis puede ser de tiempo completo (con

una hora libre), diurno o tiempo parcial (4, 8, 12 horas).??

11.2 Hormona del crecimiento (GH)

Es secretada por las células somatotropas de la adenohipofisis; el gen
que la codifica se encuentra en el brazo largo del cromosoma 17
(17922).33

Es obtenida de preparados de bacterias o en células de mamifero.

Estimula el crecimiento del esqueleto y de casi todos los tejidos,
aumentando el numero y el tamafio de las células. Incrementa la longitud
de los huesos largos al actuar sobre los cartilagos epifisiarios; convierte
los condrocitos en células ontogénicas y estimula la actividad de los
osteoblastos, con depésito de hueso nuevo.3?

La dosis recomendada es de 0. 25- 0.35 mg/kg/dia (1 mg equivale a

3 Ul), se administra por via intramuscular.33
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Entre las reacciones adversas se encuentran ginecomastia,

retencién de agua y sodio, mialgias y parestesias.

Este tratamiento provoca una gran aceleracion de la velocidad de
crecimiento, sobre todo durante el primer aflo, con aumento de la talla

final.33

11.3 Bifosfonatos

Tienen un periodo prolongado de retencion en el hueso (mas de 10 afos).
Regulan la precipitacion y la extraccion de minerales del hueso.*°

Estos se unen al hueso para prevenir la resorcion 6sea mediada por

los osteoblastos y estimulan la apoptosis de estas células.

Al estar inhibida la actividad osteoclastica, esto tendra como
consecuencia que no haya resorcion 0sea y no se forme hueso nuevo, lo
gue podra ocasionar una infeccion cronica y necrosis. Ademas inhiben la

angiogénesis lo que implica una menor vasculararizacion del tejido éseo.

El principal beneficio para los pacientes con osteogénesis imperfecta
es que ayudan a prevenir o retrasar el desarrollo de la escoliosis y
reducen levemente las fracturas de los huesos largos, estos
pueden permanecer almacenados durante varios afios tras haber

suspendido el tratamiento.

La duracion del tratamiento con los bifosfonatos es entre 2 y 3 afios,
el cual se lleva a cabo durante la infancia, estos son administrados por via

intravenosa o por via oral.
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11.4 Tratamiento dental

Los pacientes que presentan dentinogénesis imperfecta, se realizara el
tratamiento de dicha enfermedad, el cual esta dirigido principalmente
hacia la preservacion de la pérdida del esmalte y de la dentina.

En denticién temporal se usan coronas de cromo niquel para evitar el
desgaste en los molares y coronas estéticas o sobredentaduras parciales
para la estética en dientes anteriores. A veces es necesaria la terapia
pulpar por la aparicion de abscesos y extracciones si ocurre obliteracion

pulpar.?!

En la denticién permanente también se requiere el uso de coronas y
tratamientos pulpares. Los dientes con dentinogénesis imperfecta no son
buenos pilares para protesis parciales, dado que pueden presentarse
fracturas de raiz bajo cargas funcionales. En los casos graves suelen ser

inevitables las prétesis completas.?!

La mayor parte de las maloclusiones pueden ser tratadas por un
especialista siguiendo un protocolo de diagnostico y terapéutico
individualizado. A partir del examen clinico, andlisis cefalométrico y
estudio de modelos, el especialista analiza los problemas existentes, su
severidad y la implicacion de las estructuras Oseas y dentarias. La
planificacion del tratamiento debe obedecer a la resolucion de los
problemas observados segun prioridades y teniendo en cuenta todas las
consideraciones y limitaciones propias del paciente. Desafortunadamente
no hay protocolos desarrollados sobre tratamientos de ortodoncia en
personas con osteogénesis imperfecta, sino que solo se dispone de unos
pocos informes de casos clinicos aislados. Los tratamientos, por tanto,
deben ser realizados sobre la base de un exhaustivo diagnéstico, con el
maximo cuidado y control. En caso de existir dentinogénesis imperfecta,
el ortodoncista debera decidir si el esmalte es suficientemente resistente

para colocar un aparato dental.®*
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Cuando el paciente llega a tener una complicacién de osteonecrosis
consistira en eliminar el dolor y controlar las infecciones en tejidos
blandos y duros. El tratamiento depende del tamafio o extension de la

lesion (Figura 26).

Colutorios diarios con clorhexidina 0.12% y seguimiento

Etapa 2 Colutorios diarios con clorhexidina 0.12%, analgésicos,
antibidticos (amoxicilina/ acido clavulanico o clindamicina) de

10 a 15 dias y seguimiento

Etapa 3 Igual que en la etapa 2 y eliminacion quirdrgica del hueso

necroético

Figura 26. Tratamiento ante osteonecrosis de los maxilares.°
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Una vez que se haya decidido iniciar el tratamiento con bifosfonatos,

se debe planificar las medidas preventivas necesarias antes y durante el

tratamiento (Figura 27) para evitar o

osteonecrosis.30

Prevenciéon antes del tratamiento

con bifosfonatos

reducir la aparicion de la

Prevencién durante del

tratamiento con bifosfonatos

Educar e informar al paciente sobre

la importancia de los cuidados

Visitas al odontélogo minimo cada 6

meses

bucales

Eliminar posibles focos de infeccion | Eliminacion de placa dental y bolsas
periodontales

Extracciones de Organos dentarios a Evitar cualquier zona de trauma o

riesgo  (enfermedad periodontal, friccion, especial cuidado a los

fracturas, dientes necroticos) bordes de las prétesis

Evitar cualquier procedimiento

quirurgico

Figura 27. Medidas encaminadas a prevenir la aparicion de osteonecrosis
de los maxilares por el uso de bifosfonatos antes y durante el

tratamiento.3°

Los procedimientos no quirdrgicos como odontologia restauradora,
profilaxis y control de placa supragingival son seguros en cualquier
momento del tratamiento con bifosfonatos. Sin embrago, cuando fuese
necesario realizar una extraccion, se aconseja llevar a cabo por
cuadrante, ademas de utilizar enjuagues de clorhexidina al 0.12%. Se
considera osteonecrosis en caso de que se presente sintomatologia de
dolor, olor fétido, sabor desagradable y se observe hueso expuesto por

mas de 6 a 8 semanas posteriores a la extraccion dental.3°
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Conclusiones

Al realizar este trabajo de investigacion me pude dar cuenta que si hay
una mutacion en alguno de nuestros cromosomas esto afecta de manera
integral nuestra salud, es este caso se encuentra afectado el colageno
que esta localizado en los cromosomas 7y 17.

Debemos realizar una historia clinica adecuada para saber cual es el
estado de salud del paciente, asi como los antecedentes
heredofamiliares, ya que en la osteogénesis imperfecta es de gran
importancia saberlo para orientar al paciente y explicarle que puede

ocurrir un patron de mosaicismo.

Aunque la osteogénesis imperfecta tiene una tria caracteristica que
la puede diferenciar de otras enfermedades que afectan el tejido 6seo y
conjuntivo es importante saber diferenciarlas para hacer el diagnodstico

diferencial.

También es importante saber cuales son las manifestaciones
bucales y que complicaciones (osteonecrosis) pueden llegar a tener estos

pacientes para asi brindarles una atencién odontoldgica adecuada.

Los niflos que presentan la enfermedad tienen ciertas limitaciones
pero no significa que no puedan llevar una vida plena siempre y cuando
tengan las medidas preventivas para poder realizar actividades y asi no

excluirlos de ellas.
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