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IV 

HE SUMEN 

La 01 es •m pat!ec:imicnto .;i:;t~mico, que se trasmite en forma auto-­

;6mi•:a doudnant:1t, aut:os6rnica rc1::esiva, y en ocacioncs por· mutaciones g~ 
nl:ticas esponti\l11;:as y qu.c det•?rmina la tri'ada caracteristica de escler_!:? 

. ticas atuLes,hW!SOS fl'agHcs :1 aordera. El defecto radica escencialmen­

. te e.~ la .formac:.6n du fibras <le col~g<:na con periodicidad de estri'as --

cruza.dan de 20C1 a 40(1 A y un tliamet&·o de 400 A; en .relación a la perio­

dicidad d" es trian cr-.zadas di: li40 a í'OO A y un diametro de lOOOA, En -

la c1>lhgella norntal, rnmb.Len si: c:ncuentra alterada la sintesis de tro-­

pocolliuen.1 Y. la agres .. ci6n extrncblula.r de col:.gena, asi como pobre de­

pOKito de mucof<•l.:Lsuc.>r1do c1• L11 matriz de colbgena, 

llacU.ol.6gican1cnte .;e wcuer1tra fragmentaci6n de la placa epificiaria 

que ue dencribe CJ\ .ro:~et,.1s ¡rn:: como cortical adelgai.ada y porosis accn-. 

tuada; puclie1·.do presc11tarse aphsttlllJ.entos vertebrales (platiespondi 

lia); d1?Ec1rm.\dat.us 1 p1•.Ln1::ipalmer1te en di&Eisis y los caracterinticos. 

huesus Wol'miano.!• en c:L cr:ancG-, 

C:on ruspec:tc• ,.¡ tratamienr.·> mMico, se ha utilizado la administra-­

ci6n de calci tordna, pa.,"'.a.torr.'l.ona, hormona del crecimiento, cstrogerios 1 -

arldroge11on, cort i..'iona, :strac:1;1:> de adenohipo.f'isis, de paratiroidcs , t.!. 
roido:s 1 ti.mo, vit.;.min"s A, C, I> 1 Calcio, magnecio y fosforo. 

1:n 1:u¡uito al ~ratmnfo11to «Nop~dico y quirurgico, se han practicado 

ostcoclasi a 1nanu al •Je l~ tibi;1. 1 seguida de utili zaci6n de 6rtesis plbs-

ticau, c:on pJ't:~ibn Q m>J><>J~tc ch~ huesos .fracturados o fr~giles, Clavos .;. 
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intramt?dularca cxte..")sibles, InsLrwncntcci6n de Jlarrington e incluso m.g· 

tacrilr:1to. 

La gran variedad dt? tl•a1;ainientos que se han utilizado habla de que­

aw1 no se ha llegada a el t1•atamiento idoneo, '! en vista de que estos -

p"cientes .frecuentanente r"'¡uicren de procedimientos quirurgicos, la a-. 

nestcsia local o rt:uionnl <:u muy Cl.til y CUD.ndo es necesaria ancstcsii:l -

general, el a:.ctrocloro de ~:utainina es la mejor eleccion. 

Ademan se desc:i.ben J ¡:cneraciones de Wla .familia que presenta di -

cho padecimierito, cc1mpuest•. por 20 miembros consangu.{neos de los cuales 

16 presentan caru.c\:E~ist:ica~. cl!nicas de OI. Se estudio la estructura y 

dinWn:ica !ami.Llar· uplic;mdo el Test de Indice de Fl.tncion111niento Fami 

liar, y el A¡i,¡ar l'wr.ili;u'. Se observ6 que se trata de una familia nu 

cleru.•, .je tipc> tradicional ,¡w1que tiene algwlos rasgos de familia mode.!:' 

na, formada a -:.ra.vus del ma~rimonio civil y ecleoiástico, desde hace 10 

afíos 5 meses 111! cnc\.ler.~ra e11 !ase du di sper~ion, sus principales funcio­

ne.asen las de c:.dd11fa y al'e~to, Con respecto a su dinámica exi. ste una­

di:1I\ins:~on familiar oiodcrad11. 

A el. paciente pista; qu« es un Ianenino de 7 años se aplic6 1'est' de 

Raven, r.ncontrando 111.l IQ in~'erior al termino medio. 



1:.-i·rlioouccxoN 

E.l hanb1•e es ~1na po1•cion de los grupos a los que pertenece, y en par­

ticular !orina plll'tc ~e un yr·upo pequeño el cual tiene peculiar inte-­

reu¡ ya que en 1:uale:nquicra. de! S'J.s formas, es el receptor y efector -

de las ¡1cciones s:>cl.al•:?S. l::r.~e importante y pequeño grupo t:s la .rami­

lin. Este grupo no us estf&1;:.1:0, por el contrario, interactó.a, influye 

y determina ccmport¡unicntos del 9ran sistcm.l social, que a su vez in­

ciclc y <:n algunos casos hantil determina el comportill!liento familiar e-. 

individv.al¡ de ah.( c¡11e la ncH:iedad demande la existencia de profesio­

nis.tas que no •rntl:n 1utidos '' una fase especial del diagn6stico o del­

tN.tamicnto, s:.no q1,m po::o di opon•"' de una base suficientemente amplia 

sean experton 1m el t1tane,jo {ln lo~ problemas inher~ntes a la vida del­

paciente y de uu familia, ad1:mAs de que sean capaces de proporcionar­

con eEicienci.> i.tcnci6n continua e integral para la salud, integrando 

y nplic•ndo s••~ conot:irniento!l sobre aspectos biol6gicos, psicol6gicos 

y sociales, asi como reconociendo los aspectos inherentes a la rela-­

ciCn ml:Oico-paci.ent1: y mMicCJ:..J.'amilia. 

Existen padecirrJ.entos cano el que tratomos en este estudio que,­

aunque por .. ~ ::on¡>le-;iidad y poca frecuencia por definici6n deben ser­

tratados en 3o!:r' ru.vc-J., sin e11bargo requieren tambil:n de un contacto -

contin(lo y lu11111tudi11al 1:ntrt: la familia afectada y· el m~dico familiar 



pues ademas del control puramente biolC>gico, es indispensable conocer­

la e3tructura y dinlJ11ica foiriliar p.ira que en base a ello establecer -

planes de manf.!jo para li\ pr~~encibn y en !iU ca:::o solucibn de situacio­

nes disl\mcionales en la íair.ilia. 

f'or u~t:.1110 el preocr1t1' estudio incluye w1 an1llisis de la biblio-­

grafla .nundiaL "J nJr.:ina:. de 1 'il'/8 a 1985 con respecto a Osteogenesis l!!! 

perfecta, In<ll zada <:n el l>a.'.:c·o t<cdlinc. 

2 



OSTEOOE!IC:SIS IMPERFECfA, ESTIJDIO MEDICO INTEGRAL DE UllA FAMILIA 'i REVl 
SION DE LA LITENATURA MEDICA. 

La Osteog~nesi 11 iniperfccta (:ir) es una patolog1a si stl!rnica que aEecta­

al mes~quima y algunos de ns derivados; se trasmite en forma autos6-

· mica dominan ti!, auto!:6mica recesi va y en algunos ca~os como resultado­

de mutaciones ~en~tica~. 

Uo es posible aCJ1 deterir.inar si la alteraci6n a nivel gen~tico se 

trata de ligad·.1ra o <'lciotra¡>ia, ya que las personas afectadas pucden­

mostrar cua.lqu.l eri1 df:: estos ·:aractt?res o cualquier coinb~naci6n de - -

ellas. Aunqut! todo indica 111Je se tr¡1ta de pleiotropia 1 pubs s~ hn ob­

servado en pcrtionas que presentan la triada caracter!stica (escler6ti­

cas ¡i·iules, 11ut1:so.a Iragilcs y ctoesclerosis) que en sus descemlicntes­

pucde present¡u.:se un solo signo y en los descendientes de htos prese.!! 

tar nuevamentll los 3 signos. Todo esto hace sospechar que se trata de­

un mismo gen y no varios lig.•das, ya que en éste último caso se podr1a 

liberar y no ll'asmitir 1;1 triada (1). 

Por sus m11ltipl"s forrna1 de expresi6n cl1nica, esta patologia ha­

sido sujeta a 9rar. ¡1ol~ica al trata1• de englobar dichas manifesta- -

cienes en gr11¡,,:1s; sio,ndo la r.lasificaci6n m~s completa, actual y .f\ln-­

cional la que wbdivide !!Sta entidad en cuatro tipos1 

'tll'O 1: L:t.arnadn tM>bicn V.mder llocve o "Trias fragilitas ossium11 , 

Se di·~ide en 1,\ sin dcntino·¡énesis imperfecta y 1-ll con dentinogéne--

sis imperfecta. Se cilI'aCtCJ~i.:ta por csclcr6ticas azules, fragilidad - -

<>sea, osteopo1":•si$, F~rdJda presenil del oido, hiperlacitud articular, 

3 



¡u-con scnilt:s prematuro:; y dcformidüdes oscas. Se tra!>ln.i te en forma ª.!:! 

tos61nica doninante, nin impol'tar la edad de los padres. Hay considera-

ble vari"ción cou rcupccto al grado tle a.f'ecci6n, frecuencia de las - -

lractura• y desaJ'roll1l de deformidades; la mayoría son de baja estatu-

ra, 2 a 3 dcsviacionc!l cstandar por abajo de la media, pero en lo gen~ 

ral no son t.:u'l pcqucilo!l como pclcientcs con otros tipos de 01, princi-­

palmcnte de ti Po III. Gc.ncralnentc nacen con peso y talla normal, en -

.cuanto a su conformac:.611 la cabez.i es mtas larga en relaci6n a la talla 

La dimnir.uci6n de la agudeza auditiva afecta al 40~ de todos los pa- -

cier.tes con esto tipo de OI (3), 

4 

TIPO II. Se trasnite en .t~orma autos6mica recesiva, caracterizand,2 

se por fragilidad o!lt:il, (f'ractura!l intrauterinas o al nacimiento), - -

muerte neonatal y curv.:1.1ni cntc1 de lan piernas. Los niño!J presentan cst_! 

tura pequeña en z·elaci6n a su edad¡ marcado defecto de osificaci6n de­

la b6veda craneal, q•.ll a la p11lpaci0n se percibe ce>no " Lagunao " lliPE. 

telorismo; nariz pequ.cñ11 en punta y cara triangular, Radiol6gica1nente­

se observan costillas redondeadas, huesos largos deformados ( acorde6n­

.eemor.al), y el macizo facial tiene pobre o!l.f.f'icaci6n. La asociaci6n ":!! 

tre padres ¡ulosos y ente tipo de OI se ha rclacionatlo, pero no te ha -

comprobado (t001fu1dose como consecuencia de mutaciones), Se ha detecta-

do gra."l n!.uncro de casos c!lpor~dicos en Australia, llortcwnl:rica e Isla!J 

Britlinicas, En ,\ustrali • la !:oecuencin de la OI es do 1: 62 487 naci--

dos vivos (3), 

TIPO IIl, l)I que se trasinite en l'orma autos6mica rccesiva, Se ca­

racteriza por !)•agilidad 6 se~, multi¡1les fracturas, piernas deforma-­

das; deformidad •evet•a de huesos largos, crfoneo y columna vertebral. -

Alj¡U.'!Os pacientl!S pueden terie1• numerosas fracturas al nacimiento y por 

lo tanto se asei~ejan a la variedad letal perinatal de OI. Los defectos 

de osi.eicaci6n del cr!meo no :;on tan 111arcados. El peso y la talla al -

nacimient•J estfu1 en el rango normal, las piernas no son tan cortas ni­

-defo::-mes, La cc•:(oraci6n azul :Je la cscler6tiva es un signo que !mica--



mente puede valor.:irm? despu~" de los 1 B meses de edad en pacientes co~ 

~stc tifo de OI la C:flloraci611 disminuye con la edad hasta llegar a ser 

normal rn la adolcsc:cncia o adulth (25), La mortalidad aumenta duran­

te la niñez .y u11a scguntla cli;~vaci6n en la tercera df!cada de la vida; -

sic:ndo ~sta sccuruJariil a l.;i!i complicaciones de la xif'oescoliosis. Ra--

diologicaincnte :.os u.reos costales pueden mostrar múltiples fracturas -

pc:·o no encu..rvamientos, en cambio los huesos largos pueden mostrar ~o­

bluces, mC..ltiples fl•,1cturas 1 angulacioncs y mcttlfisis que se han des-­

crito en Cilmpéma. E: .. cr:inet> r:icne buena osificaci6n pero los cleinentos 

cr¡meanc1s son '1ipop: .. ~sl;icon .. Las suturas y fontanelas son amplias y --

con rr.C1ltiples ilueso!I \lormim:•)s. a lo largo de las suturas. Hay casos --

que rr.ueutran u;o;-.¡l pro·,r1:si va 1)!:.teopenia con aplanamiento de las vérte-­

brns. Su ha ol:•!:.t!r'Vall•:> c¡u.e l1:•n huesos largos toman progresivamente for­

ma de:1 ai•co y !·t! t-:Jrc:;tonan (:~). 

Til'O IV. Eh~ tr11smitc 1!1"1 forma autos6mica dominante y se caractcri 

za por c1st-.opc:ri:ia 1 h·•c,¡os tr·agilcs de variada severidad. La esclcr6ti-

ca al m.ciinicr .. tc> pU•!:·:lc ::;er rv:>rmal o azul pero tambil!n en forma pro.gre­

siva deuaparec:e S'.l c:oloraci611 1 siendo normal en la edad adulta Genera! 

mente no se afecta la .1udic: .• ~m. Se divide en IV-A cuando no se acompa-

ña de: dc:ntilloG!:liesi:l iinperfocta y IV-ll cuando si lo hace, La xiEcesco-

liusi s UD cor.ion y tm ambas variedades puede ocasionn.!:cstatura corta. -

El .fenotipo st: supe1.•po11e con la OI tipo III, siendo casi imposible .di­

.f'el'!mcinrlos; en alguMs ca,;011 tambil!n se puede parecer a la 01 Tipo l 

pei•o s~ prin~i !'ªl dife1,enci"' es la trasmisi6n dominante y marcada de -

es<:lcr6ticau ¡¡zulcs, que pcr·sisten asi toda la vida del paciente (3), 

Ex.i.stt.:n c1t:ras 1:lasi.fic1l·:iones 1 que son parcialmente equivalentes 

de la antes duucrit.n, por 1-. c:ual unicamcnte mencionaremos aquella -

qui~,· toritandc> c:umo b;,uu la e·:lad en qu.c se.presentan las fracturas pat,g 

l611icas 1 cl1u.J.i.'ica La OI en, C:ong!mita (grave, temprana, fetal o de -

Vr•)ll..l;) y Ostl!C>$ati.t'osls, ('l'ai•d!a o de Lobstein) (28). 

E1i'"r1üa1:ibu a la p!:rclid;; au:li ti va, en la 01 se ha observado que !:sta-

5 



ue 1.runomit.t:: ci~ .t'orP1a uuto&6mi•:a ll~ninuntc (6). Al9u.nos cstutJio!l rcpo.t 

tan q1Je co11 mayor frecuencia es do tipo sc:u,!¡urincural, aproximadamente 

se {ll'Osr.nt.1 en e:. 45% ~e los Ol•'1l<wcs de 3U años y en el 94% de los ma-

yorcs <ln JI) aiio!; 1:ou llf., pc•r lo 1:uJl .cu le con~idcl'a si !}no caracturi !;-

tico •lo es•:a cnl'm•me<la~. El a.nbli.sis d<:l reflejo acústico,· y la timpa­

nomctJ:-!n d•!l oido mo.:I::..;1 lle al~.mos paciente con OI, ha encontrado au-­

senci.1 del rcflc,,1<> ild..stico e i.nc:rcmcnto de ln comploscencia del oido-

1nedio, nug•!stivc du w~:1 ranura :no:;tr•ad~ en el tirnpano grama debida a -

anormalida<les de J.11 art.i:•llacH>n osicular (15). Las causas de la pl!rd,!. 

da de:L oidll en 111 •)! •·!• han d.i ·,oldido er.: 

A- Funclbn oulc:11l.ill' dlr.co.otin1,,;i nccund2.ria, ya sea por rccmplazamient.o 

J:'ibro:10 o i:racLur·¡~ de! estribo. 

n- Exi.stem:in de nd.gaj.in dcns.J.JI, t'ijadas su.avcmcnte en la l:i.mina del -

pie dnl estribo, ·¡o~rdicla •fol 1~ lM1e11to <le las c~lulas cocleares, es- -

triás v;1sC\1lares a~rl>f:\~as y c:.:olcificaci6n, distorci6n de la mcmbrana­

tecto1·ez1l l' hemorragia:i p·~il!m;>icas (G). 

i:n con1paraci !in ::on l.i ot<l•::sclcrosis, la pl:rdida del oido en O! o­

curre tempz•anamer~t 1:; ad~ni1s eu lti O.[, hay una di stinci6n en la impeda!l 

cia oc~•.tic:a :1 MQl'maU•Jadcs 1•r..dioll.>gicas. Otro h'1lluzgo otol6gico in­

cluye ru.pt~1ra de la :?Ulrta, <1u1::;1:a del hHix, enrojecir.iiento de la pa-­

red m11dial o de l·• mitncl del otdo y ano11al1a¡¡ vestibulares, Bstudios -

rccier..ten han mosti•ado 1¡110 la ¡11!rdida <lel oi<lo .sensorineural puede a-­

lectar de 25 a 60;( de p11cie."ltcn con OI ( 6), 

La asccinci·!ln de trncle:r6ti<:as azules y sordera !\.le descrita por -

primen vez por . .\dair f'!.9hto0n 1!11 1912, i;n 1917, Van Der lloeve y J:leyn -

<loscribiercn don J1un:.ll.11!1 C•Jn J.11 triada característica de la OI (2) • 

. ~o<los lon pai:l.entw1 <:cm 01 tipo I tienen la csclcr6tica azul o -­

gris c.urante tecla J.a vl.tln •. Huchos padres de niños afectados aseguran -

que el caler de lil e:1i::l·'l'.~tlci1 1ra~ia de tiempo en tieinpo sien<lo rob -­

obscuro c.-uantlu lus Ern.~:1:iu•as c1t:lU'ren. 1::11 contraste, los pacientes ado­

lecentes y adult·JS con lll-1'/ tienen la esclcr6tic" normal (30). Las .--

G 
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anc1rmalidadcs obi:;erv.artas en 1!l estroma cJc la córnea y la escler6tica 1 -

se deber• n que· ll'nbau estructuras contienen principalmente col/lgena¡ 

con microscc•pio de l.uz se 1111 cbs.,,.vado menor ne.mero de l!ste tipo de. f.! 

br11s. Rue<lemarm (30), utilio.indo microscopia electrónico encontró que­

la11 l'ibr·as de c0Ug1ma estab•n dispuestas cn una capa delgada con de.f'!. 

cici.ncia en !>U c~informaci6n y generalmente no trabajan igual que las -­

normale!l. Jlacbri1 y c:olabor¡tdc>res ( 30), estudiaron un caso con microsc~ 

p!t1 electrónlc.!, haUando l;rn fibras de coHgena en córnea y e.sclerótJ. 

ca compuestas de fihl'U!i del nadas y uniformes, con una perioricidad de­

ustr!as cr.1zad1111 de :100. a '!CICJ A '! un di i.metro de 400 A¡ en relación a­

' la peri6dicid~d de w1tr·i as cruzadas ·:le 640 a 700 A y un difunetro de 

10CO A, en la c:c1lflgc:11a normc1J .• B!urnl:e y colaboradores (30), encontra­

ron con microu:op1o t~lC!Ct.r6r..i.co, que las .fibras de coHigcna de pacien­

tes con 01 tenf.M u1 ... dl:U"nct:r·c• JOX menor que las de individuos sanos, -

ademhs altel"ai:i oni!3 <~• el mo: t abolí S1111J de la colflgena, tales como, de-­

sorden en la sl.nti!si" de trc·pocoHgena y/o agrcgaci6n cxtracl>lular de­

col:tgena, Eu c: 1:1nc:.u:1i6n .tos paciente::> con OI presentan re<lucci6n de --

cerca del 25% r:n el "speuor :.e las .f:.bras de la córnea y m~s del 50% -

en las diferentes preoporc:ion:s de la esclerótica, en comparación con -

i.ndivlduos c·~ntrol, Las i'ib1•as de colligena no muestran el t!pico cntr~ 

cruzamiento, ¡¡oje¡nás tic:ncn l,¡s características de la coagena inmadura 

que e11 1nas trasltí.cida que la normal¡ as! en la capa uveal, tanto el -­

pig;nento co •. o :1a Sol!l!Jl'e 11on •:Hnicamconte visibles dando como resultado 

la ap.!\l'i encia ¡¡.z.il de la csc.'Lerótica. Tambil!n las fibras de coUgena -

son 111:!\s 1111i.for·1.1es y tienen 1u1 pequeñ" rango de diferencias en sus dU­

met;rosi y pe1~iodic.idad, compui~ados con la epi sclc:oa y porciones media e 

intorna •je los caso!l control. ~:sta urdformidad de distribución, puede­

contribu:lr a J.¡¡ .nejor tr<.smlsión de la luz, de tal modo que ayuda· en -

parcq a dar· el .:olor azul. cnracter!stico. Se demostró tambHn que en -

la matr!:t de la col11gana faJ.ta mucopoli.sac~ido (31). 

!.a i:olágc1m es la princ.ipal estructura macromolecular del cuerpo, 



esta expresada cu t'orma t'111niliar o genl!tica. en moleculas protl:ica!l di_! 

tintas. Dos f11milias principales harl sobresalido; la ir1terstici al, Ei­

brlllas de colllgcna tipo I, II, III y las cl:lulas asociadas a la mem-­

brana b,~sal de la col:.gena, tipo IV y.Y. Todos los tipos son sintetiz~ 

dos por prccu1•sores moHculares de procoUgena, el cual estt. adherido­

por proteasas es>edficas J:'Ormando i•ubunidades de fibrillas estracelu­

lares. J,a var>edad bioquimi•:a de la!I lesiones en Ol son anticipadas, -

en parte por la heterogeneidad clinica del desorden¡ por ej. en una V_! 

riedad de defectos que comienzan evidentemente en la estructura prima­

ria de la procolt.gena tipo l encontramos hnhibici6n en el rango de se­

creción de lau cl!lulas, por otro lado, hay evidencia de falla completa 

de la ~cpreuil1n de la cadc.li.JI al.fa 2 de colf1gena 1 que qu.i za sea anhlogo 

al sin~·ome d<: hemo9lobina patol6gica (10). 

Ex1uninand:I por medio. do' microscopia electr6nica biopsias de cres­

ta il!ac:a de· pacientes con f.ll tipo I, se observaron fibras de coll.igena 

de <lit.metro mis pequeño en 1··~lacl6n a sujetos normales. Las .fibras de­

col.t.gena en los pacientes ccn OI midier6n 0.04-0.06 m y en los suje­

tos controles de 0,06 •• 0.011 m. Bstos defectos podrian ser secunda-­

rios a una anormal hio!linteni s de colligena tipo III encontrada en adu.!_ 

tos con huesos J.amir1ales, pl'l.ncipalmente con falla en la maduraci6n de 

las .fibras tipo I c~n di:.met1•os normales, posiblemente por incremento­

de los niveles de hidroxilisina l'epoz-tados previamente en la coUgena­

en la OI, un factor conocidc• como inverso con el di :.metro de las .f'i- -

bras (32), Es' evidente que 111 01 esta ca~sada primariamente por alter.! 

cienes de J.a s!r.tcsi n de lor. componentes orgánicos del tejido conecti-

vo (7). 

En CUill>t•> a los hallazgos en piel; se han estudiado fibroblastos­

d~micos er• cultivo~' y se ha encontrado que sintetizan dos especies de 

cadenas proalf11 2 do:-J. tipo I de procolligena. Durante la electroforesis 

en gele de pollacl'i1mnid<1 de. s"1t'ato de sodio una cadena es anormal -­

siendo mh li!¡cra y 1·6pidame.r.te movible en ·comparaci6n a la normal. El 



anlllisis de lon pbptldos de l>r<>muro cianogéno de la cadena alfa, en la 

coUgena de lou mami feros, Los productos de proalfa y cadenas alfa, i.!! 

die.in qu•: la "'•<>nnaHdad est~ confin¡1da al fragmento alfa 2 (l) CB4, y 

consiste en pfrcllda de ur. segmento ht:licoidal triple. La producci6n de 

·colágena Tipo l. dismlnuye, q.lizll por las moHculas que contiene la ca­

. dena anot•mal inestable, con resultados alterados en el radio de la co-

1:.gena en los hucson y en la piel, tienen una periodicidad normal, pe­

ro sus dilunctrns .f\ler6n menores al 50% del control¡ la matriz de los -

huesos estaba dcurn.i.ncralizada. La estructura anormalmente en la cadena 

alf.~ :! (:i) de O!stos paciente< podrla afectar la estabilidad molecul.ar­

o intera1:cioncn mol<:::ulares :1 la rel<ici 6n entre el mineral y la coUg~ . 

na. 1:ausando di nntinuc16n de Lil c:olllger.a contenida en los tejidos afec-­

tan•lo .la minerulizacl6n de l:>s hueso¡¡ (33). 

Se ha cm:.cmtrad:> raC.Í.ogl'~J?icamer1te severa osteopenia con o sin 

mul·ciplei de.f'wr.\ldodcs e hisco~6gicamente significativa disminuci6n de 

la matri:t o :ieu sin ·:liE:.ininucL6n del r~Cunero de cblulas oseas; lo cual -

sugiel'e una dei!icieri~ia cuant:icativa de la producci6n de colbgena. T":'.!! 

bl~l ue c1bservnrlm ~1ormalidudus en los centros secundarios de osif'ic! 

ci6t>,' jwito cc011 la evider.cia du fracturas y .fragmentaci6n de la placa­

de 1:rcci1~iento "Pifi ui ario, •:lande alteraciones radiol6gicas caract eris 

tLcas 1 descritas en aaco o rosutas. Estas anormalidades epifisiarias .­

poch'icin c:ontribuir ti.'L acortamlcnto de las piernas en algunos casos 

(5). 

Rad:.?lbgic:amcnte se prt!:!llmta corr.o diflfisis estrecha, con cortical: 

adelgazada '! fC>rosi s. ac:cr.tu~·fa¡ pudiendo presentarse aplastamientos -­

ver;ebrales (r.J.ati~S?o11dilia) J.o cual trae como consecuencia una .tall.a 

baja, tanbiél1 ¡1u-:lemo11 r..nco:i.t,•;u• deformidades principalmente de huesos­

largon e11 di~f'J.11is (cu1•vacio;ie11 6seas). 'iambibl se han descrito huesos 

Wor11ú.11no.; en. l<rn hucnos ~cc:l ¡1ital, piu•ietal y temporal, que son espa-­

cios nembrar.o!l.05 VE1c:lo5 que ,:>f'~·ecen crepi.taci6n al ejercer presi6n ex­

teri1a (2.3,2'1,<11;1. 
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Es frecuente oh:~CJ·var <~!icaliosis en estas pacimtes, y se ha vis-

to que lsta se l'elac:1ona con la edad de los rnismos. Entre uno y cinco­

años de edad h inci1lem:ia hle dol 26", i>l.canzondo su pico mliximo en -

pacientes maycrtos dn 1?. oñou aproximadamente el BOX. Moorefield y - -

!Uller 1980 encontrnron csco:~iosi s en el 50% de 31 adultos con 01 ¡ las 

an~rmalidatles do la funci6n pulmonar se pueden correlacionar con la 

presencia de escoli<isi!l sevr.ra. La escoliosis podria tamblen llevar a­

oblicuidad pbl•,ica )' 1u1 pob1•e equilibrio al sentarse, ambas cosas in-­

tcriirirndo con la J~mci6n dll los brazos en pacientes confinados a si-

lla de ruedas. La et::.olog1 íl de las deformidades espinales en 01 se co,n 

si<!era rrultifactorinl. llistopatológicamentc Miligram, y Flick 1973 en­

c~ntrllrón 1•Csltiplcs ;)•acturon microoc6picas a diferentes edades, laxi­

tud de ligamcntc•s e$pinale$ )' dai1o del crecimiento de las lfuninas de -

los ~erpo11 vet•tebr3.J.cs (34), .Las vertebras se describen como de Dc:ica­

lao (con mucho11 116dulo• >.le 3dt1\ol'l), El defecto principal es la esco-­

liosis, xiL'oscoliosiu y cort¡¡ estatura que llevar! a la compresión de-. 

la .;ellula espinal,. pudiendo causar ruptura• v¡¡sculares (37), · 

En cuanto a la t:scoliods el tipo cong6nito progresa rápidamcntc­

desp14~s de lo" 5 ¡olo<> <!e cda:l, z.lcan:iando si.\ m:.Ximo en torno a los 12-

. años. En los l"lcicntes con 'Sipo Tarda su progresión es lenta pero se -

vuelve rápida •::uando excede ~ lou 50 goados. Sus coinplicaciones i~clu­

ycn la inca¡1a'<:i.dad p¡¡ra la d~mnbulacl.6n, inactibidad y disfunci6~ res­

piratoria ( 36). 

1 .. a parhli. 111.n motora com.pleta y escasa afectaci6n sensorial secun­

daria a la cor.1;>resi6r. antericr de la mMula por espondiloptosis verte­

bral cervical ¡1unqu1: no '<:s usual ha sido descrita. La tomogra.fia es --

0.til para dcmor.trar i:-stc tip•l de. anormalidades. Se han reportado deEo.!:. 

midades espi11111.-!!S p1•c•9renivas ;f espondilolistesis (Xing y Bobeni:hko -

1971), No se h1~1 r·e¡•c·rtado al tera~iones neurol6gicas secundarias a es-

. pondiloptosis •:ervkal (35). 

J,a OI csl:.h rc:liH:ion11cla •:on el d<:sarrollo de impresiones basilares 
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y platibasila:-es dmnost1•adas radiol6gicamente. ~stas deformidades de -

la base del crAm:o >uedcn c:.•usar anormalidades neurológicas secunda- -

rias en el cerebro e hidroc1!fJ.lia. Se han dcmostra<lo alteraciones de -

los ner·1ios. cJ• .. mcalr!s y del tracto ¡iiramidal. 

Los dier.tes deniduos y p1?rmanentes en ólyunos pacientes con OI -­

tirmcn 1:olor .izu.l c;1 café y 5011 opaluscentcs. Uadiol69icamente muestran 

la c:Unru:oa t!e :.n vul¡ia y ca."li~les de la raíz completa ~ parcialmente - -

oblit:crtidos fOJ' dentina an1:>.1·.nal, la wli6n entre corona y raíz son m!t.s­

estruchas que lo no~":nal; lO!i tüentes deciduales pierden su esmalte en­

fo1•ma mhs fácil y r.!pida de lo normal; Esto no ocurre tan frecuenteme,n 

te en los dienti:s p1!.rm.ment1:::». Uo se ha demostrado relaci6n entre el -

nCuuero de fracturas o) !ll'ilUO 1Je deformidades y la afección dental (16), 

El din911b.3tico di.fercnc:i'11 de dientes op~le!lccntes por dcntinoge­

nesis Imperfecta no "" cUfic:i.l, ya que se basa en detalles cl!nicos y­

radiológicos •. l.os p•c:i <mtes con OI y dentinigcnesi s, dcber!an ser vig,!, 

lados desde la erupción ole lees dientes; ya que en este tiempo puede -­

ser hecha la prevención de l<t p~dida de la estructura dental. Sin em­

bargo, los m~todos di: cuidados dentales en OI no se encuentran bien °d.! 
limitados y faltan s<:r más estudiados. (16). 

'tanto la Ql t.ipc• l c:omo la Tipo IV son similares l' causan una en­

Ecr.nedad modeNda puro con "" amplio rango de severidad y en ambos ti­

pos 111 p.roporc:".6n du .fracturas di sll\ir~uye en la adolescencia, En la ti­

po lV la prim•J',~ E1•11otu.ra o:=,1r1•e al nacimiento, y la dentinogblesis i.!!! 

per.Fec:ta es "''"' frecJente qu., l!n la tipo I. En la tipo l las radiogra­

tia s par1:cer• t1:r noxmales ( JtJ). El defecto oseo· consiste en una falla-

de :La os:•Eicncl.fm intramembr¡mosa perióst~ca y endóstica, y probable-­

men1:e 'tai~bib1 a •ma e•c·esiv<i osteocl2.sis. Como rc'sultado del desequ.il,! 

brio cnt1•e dcp(111.lto :r resorci·~n oseas, el hu.eso cortical y las trabéC,!! 

las del hueso t•uponjc>so son ••:<tremadamente finas, constituyendo osteo­

porosis de tipc• r.:onglbho (:1:1, 2&, 27), La actividad osteobl~stica es­

det:l.c:icnte y el hu.ese> osteoic~ y 1nad1.1r~ tiene calidad fetal, Los hue--
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sos largos pu~Jer. 11e·r tambi>!n espigados con di:..fisis angostas, cavidad 

de m~clula osM. reducida y ensanchamiento en forma de campana de la ap.f. 

lisis (28). Su1 estar comprc>bado la 01 se ha relacionado con la acon-­

droplasia (38).' 

Ademlt.s dn que se presentan fracturas patológicas vi si bles hay pr_!l 

di.sposici6n a sufrir deforinm..:ione9, probablemente como consecuencia de 

repetid;1s frac:turas microsc6picas. Algunos autores prefieren que ~sta­

fr11giliclad ósea di!.ininuye aJ. llegar a la pubertad; y otros, que ésto -

sucede clespu~9 de l•lO 30 años de edad, y unos mtls niegan ésta disminu­

cilin de la fra~ilid;1d ósea .n:'gumentando que la disminución en la fre-­

cuuncia de las f.'.r¡,,c:tu.rils patol6glcas se debe a que estos pacientes han 

ad~uirioo experienci.~ 1!11 evitar al m:.Ximo los trawnatisinos (27). 

Las. .f'•actuJ•a3 c:urc.u1 en 1.Ul tiempo normal 1 pero en muChas ocaciones 

.forman callos cxubef'1mtcs; 1<1 formncilm hiperpltlsica del callo puede -

ocurrir con o Hin f:·nct.ura 111¡.mi.t:'iesta, cuando esto ó.ltimo ocurre lu lS 

siOn puede simLllar u11 sarccu.a osteogénico. En el caso de la colwnna 

verteb<"al, la.1 al teriociones "e:undarias al callo hiperplásico pueden -

producir escol.losi s o xitosi s (27), 

J,,as caractcristicas cl!nicas de la 01 son similares a las produc! 

das por bipofocfatasia in.fanti.l; exht!endo en ésta <iltima desmineral.!, 

zacUm anormal del esqueleto asociada con bajos nivelc!l de fosfactano­

lamlna s~rica y uri11aria, eu w1a patoloé'ia severa y letal temprana, -­

trasmi.ti.&ndose eri forma autos6mica r(:cesiva y dominante, pero su cara..s 

teristic.i princ:ipal uon niveles bajos de fosfatasa alcalina en todos ... 

los tejidos, mJ.entras que en la OI dichos niveles son normales (39), -

al igual que el calclo y el fósforo (38). 

La .. frecuencia de la OI jJS de 1:20,000 a 1: 60,000, Se ha mejorado 

el cliagnllstico ¡1rein~al con la escala gris ultrasonogrA.fica y sonogra­

.Eia prenatal, f'c1r medio de la, ultrasonograE!a el diagnóstico de displ_!! 

sia esqunl~tic« ha si.do bien establecido, En el tipo Il letal la cond.!, 

ci611 patc1lósic:a. Lntr111m:l'in.1 es mi.Is severa¡ de all1 que el diagn6stico 
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prenatal deb1! ser hecho m~s f!&cilmente. ,En la tipo I las .fracturas .no­

son comunes y el rct2.1rdo d1!l crecimiento no son características, esto­

hace la. dctec:ci6n prenatal m:1s difícil. Mtls tarde en la gestación, hay 

dinMinu.cilm dt? la ,::laridad ac:ústic¡:1 en los huesos. En conclusión el --

diagn6.•tico p1•enatnl de OI tipo l puede ser hecho por ultrazonido, 

c1Ja11do la mu~jcr tiene riesgo de ter1cr un .feto con DI, los cuidados de­

ben bu:;car evitar las frai::t:uras intrauterinas, cncurvamiento de huesos 

brgos y evidencia de desinincraliza.ci6n (42). 

51? ht1 vj nto que los ni~~natos con marcada curvatura de los miem- -

bJ•on in!'eriorcs e .lnvolucr.:i·:i6n moderada del res e o del csqu~leto, con­

eucler(>ticas blanc.1c, tienden a tener buenos pron6stico, con pocas - -

fl•actw•as adi~ionales y, Jl",c·ial o total resoluci6n expondnea de la -

cconformidad o.el inirnnuro (-!::.}. 

Ceonsejo genlotl.1:0. /lay •los problemas en el diagn6stico y consejo -

de pacientes con 01: La O! ••S espor~dica en un tercio de ¡os indivi- -

d1.1os ccn J.nformacilin ue.iHi.c:a positiva, adem~s a(m no existen pruebas­

de labc-ratorio defl.nitivas para distinguir los diferentes tipos de 01, 

La. coinbinaci6n del pcdigre1: y los datos clinicos permiten su clasi.fic_! 

ci6n para tr11tar de cstilblccer el riesgo en .forma temprana en todas . -

las .familias con ir.l'ormacifo gern~tica de 01 (4), 

Cerca del 66% de los c1.sos caen dentro de la tipo l heredada dom,!. 

nantC111ente (cl!slca CI ) , Slllance y cols. reportan 12 de 127 casos -­

que fUer6n 011.eorMicos. De btos el pedigree clhico fue con traS111i- -

si6n autos61ni1:a domin~nte en la mayor.ta de los casos, la rccurrencia -

del riesgo 1\1·~ del 50% ( 4} • 

En los c:.uos csporhdicos el rif:sgo se calcula, considerando que -

la .f'rec11enci<1 en la poblaci6n de nuevas mutaciones de OI es extremada­

rnc."lte b•ja p•~·o la!I pcrsona!I afectadas tendrlm un 50% de riesgo P.n su­

desce11d·onci a. J:g iniport'1lltc obtener radiografias de ambos padres para­

ve::- ni •:ier1er. !/l'•dO!l modera:lo11 de OI (disminución de la densidad osea, 

tr.1ct;\lr,1s), irivestignr E.Ordui-n, Estimar la carga genética es a veces.-
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'dificil, desde casos s·~vcros hasta mortales han sido descritos en fa­

milias en las que la mayoda de los indivisuo• estan afectados solo -

moderadamente. 

l'ipo II auto$binica reseciva letal perinatal con deformidad femo- · 

ral y rosario costal (4). 

Las car11cter!sticas clínicas y hereditarias son claras en este -

grupo (Tipo ll) de alU que tambi~n el consejo lo sea. Cerca del 10%­

de los paciente• ~ 20% de las fa'llilias presentan este tipo. Los hiños 

son severa.1Tu: . .ute al'uctados )' mueren antes o poco despu(!s del nacimien­

to y a los JI>: se describen hallazgos de este tipo. Swnado al diagn6s­

tico prenatal, la principal altenativa seria la adopci6n o la insemi­

nación artiE.lcial. Aproximadamente una persona en 125 rnillones es Pº.!: 

tacJora de un gen ¡1utos6mico receslvo, Utilizam.lo esperma del donador­

nín hi9tori'1 familiar ele or' puede disminuir el riesgo a 1 en soo. -
Tambil:n ayulla a rehacer familias e informar que pueden tener hijos no.!: 

males; ya c:¡U1! los niñot af1!ctados tienen un riesgo muy bajo, incluso­

cua.udo oe canan co.'1 primos, J>orque la frecuencia es de 1 en 125. La -

oportunidad el~ tener herma::1on normales cuando uno de ellos tiene la -

en.ferin1:dad en de 1/750. 

Ti.pe IIl, deformidad progresiva con esclerbticas normales, (for­

m;1 de l:ransmi ni6n mixta). Gerca del 20% ·de los pacientes y aproxhad_!! 

rnr.nte "•5% de las f'.~nilias tlcnen este tipo de OI ¡ casi todos los ca-­

t.os son espoz·Mico3, Rcpre;:entan gran confUsibn clínica y genl!tica. -

S:.lJ.cmc:c )' CCll.s, holO :-epOl'';::ldO una familia con tres h.ermanOS a.fecta-­

dc)S y dos quu .•e Colsaron entre primos. Este tipo representa una mez-­

c:.a de autos(•·nico rccesivo y las mutaciones dominantes sin recurrcn-­

ci.a de r.lesgc1, ?ancle los c"sos pueden ser claramente idru1tificados C,2 

mu autos61nicc1s rec1!si•1os pr.1J."" virtud de consangu!neidad o hermano$ ... -

aJ'.cctados, Lc·s dato; t'ep011tados por Sillcnce indican que tres de las-

3:1 f¡unilias d~' 01 füei•on l11:redadas rccesivamente. Entonces si el 10X­

d'1·las .fanili.&!J tim1011 el :!5% de riesgo, un rninimo riesgo del 2.5 PU.!; 



de ser 1:spcrz.do. Es dificil estimar el nCuncro de estos al parc.cer ca­

sO:J usp1>r~dicus act1.1.alincnte heredados en forma recesiva autos6mica 1 . -

pe.ro po11 anal<1g:la con otras enfermedades puede 9er un minimo del 20%, 

poi• encl.1oa del' Hmi•:e de un 5% de riesgo (20% frecuencia -25% de - -

rlcsgo), 

Rn rango del 2 al 5% pa.rtce ser razonable como riesgo de recu- -

rr(:ncia en estas fa.riüll.as¡ c:bviamcntc autos6micas rccesivas. La inse­

minaci6rl arti.ficÍ.al pUt!dC no tomarse en cuenta, ya que solo una mino­

ría de: casos es hcr,:clacla en J:'orm¡¡ rc:esiva¡ sin esnbargo, es una deci­

nif·n de la pa:'eJa a pcm;tr dc!l. bajo riesgo. 

•ripo IV dominar~t:c c•:m m;clez•6ti•::as normales. Es un tipo poco fr~ 

cuente y rcpre11cnl.a uo;o el ;% de la,, f¡voilias y el 6% de los casos ·­

seg!m Sillence 1 hay 1r,fl.~ c:as1l!i severo!:; que en la Tipo I ¡ por lo tanto­

el diagn~stico prtnntal es ci.h irr1partante. Los casos de mutaciones dB, 

tnin¡intes prob~t;.le1r.entc .!.JCan 11e 1 :9. ~:n lon casos csporb.dic:os no es 

sig»U'ic.itiva .\a rec.1rrcncia 1 y el dlagn6stico clinico es certeramen­

te ~scab:Lecido. ,;;i rlesgo del 50% es para las familias con herencia -

111.1t1>sbini1:a domi.11ante o en fa=•m¡¡ prosfectiva para un pariente que es -

un <:aso 1:sporMir.o, J,a variabilidad de las familias es significativa, 

y en muy importMte, ,partiC\.ll.u-mente si los casos son relativamente -

modc:rado!1 que la f¡vol.lia entiomda que puedan ocurrir ca.sos severos o­

mod1:rado11 con hl:c glln. /\qu1 t.ambil:n se considera como opci6ii.la ins.= 

lllina.ci(m artificial. En casen espor/idicos con padres en edad avanzada 

aumenta la ¡1oslblli.dad de tener hl.jos afectados con una mutaci6n dom! 

nante (4), 

Aunque. ir.u;¡ rara l.a par ti ci paci6n ·de alteraciones a nivel del si,! 

tema nervioso cunt1•al es imp~.rtante Sii diagn6stico prec6z para preve­

nir el dHici t 11ew•olt•gico ir:e'lersible¡ ya que unas de las señales -

son alterucionc.1 dt: los nm•vio>s craneales y del tracto piramidal, asi 

CCll\O el ro>cntgcnogroo1a que P•llldll mostrar severas impresiones basila-­

res •= hidJ,ocefa:;in ( 37). 

15 
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Sotl.el y ~.i llar nan reF•:•1·tado que la ostcotomla correctiva es efe_s 

ti va <:n ).as del'ormld.>~e l de :Lo)!; h\1esos largos, En cuato a la,5 deformid_! 

des de lt1 colurr.r.i.1 vePtebral 0!1dquieren gran importancia por la incapaci­

dad prin<:ipaln1e:~.te cmnp:l~cac::.m:.es respiratorias, de ah! que se trate de 

prevenir o de e .. wi.tari :.u pro9r1!si6n en fase temprana, para lo cual se -­

han utilizaclo Evport<! i :1 trat:an:iento quiró.rgico ( 36), 

Se t.an des.:1•ico 'l\U! lon J~ero:-zamientos no son efectivos para evi-­

tar la pr·ogresic!·11 •Je ;?c(¡ucñll!i cur·1as de la colwnna vertebral. Sin emba:!: 

go, para curvatw•as di~ 74 9t•c1dos •J mfis 1 con· un promedie' de edad para ~ 

silm espinal de 15 aii•>s 7 '"'"''" un resultado de correccibn de aproxima­

dammte ;6;(. La pr:in:~.pal coniplicacibn es la magnitud de la curvatura -

antc:s de la fUs:.(111 C!l)>i1ml, J.¡1 inc.tru:nentacibn de Harrington y la pre--

. sencia de xl!osi11 i1s·:•<:J.,1da (J4). 

En casus du 1:umpl'<:.:ii1~n mcdl.llar, 1.1.tilizar la descompresi6n anterior 

y posterior me,jt>t"a el. ck:f•,Ct•:• de la calwnna vertebral cuando se comple­

menta con injeL·l:c• de hues" (;.~.). 

En cuar.to n hue.;~1s lnrg1J s 1 se ha descrito que los clavos intramed~ 

lares durante ul c1•ed11iE21to •fo leos ni.ños limitan la deforinidad solo --

por un tiempo d !1ternti.rado. E:L c::-ecimiunt o proch..tcc 1 curvatura m!i~ all.tt -

de los claven, :;•::-otr~u:icmt!s s1ibt:ut:uiens y en ocasiones transcutltness dE_ 

lorosa:3. ::;1 t•ec!lr1pl2.z anicnto dr! los clnvos deber~ ser hecho cada dos - -

años do,sdo el c::.'-.l'rc 1!plfi ninl"i<l •. La f!Valllacibn pre-operatoria de la S,!! 

veri:la11 do la eJLfernuidad us .m1y importante para llalorarel potencial pa­

ra cam.i.na:', qu.: .flle, dUere:nto d1:pendif!ndo del tipo de OI. Hay pblWca­

en 0Aai1to al uw; de "stos en ••l grllpo congl\nito (38). 

5,, han e1rn;1~ado dietas 1 1.•adioter11pia y 1n~s de 25 di.ferentes medie_! 

me."lt•)S 1 y nada ha fN•tado tod;w!a ser efectivo, sin embargo, al revisar 

la l:Lt1:ra·cura dli. la i.nprei;ibn que muchos ml:todos de tratamiento pueden-

ser apJ•ov·:ctu.\bl.•!:;. S'J h21n r~¡mr1:ado bt:n~.ficios con la vitamina D, Estr.2, 

geno, t:al•:iteoniu,1 o J.ucne d" ::abra ov<ll'ectomizada (9). 

Ln toirapit1 c:~n t:i1lcltonl::1a dismfouye los niveles plasmliticos, de -
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1,25 Dihidroxivitamina D (1 ,25-D) y, 24.25 Dihidroxivitamina D. La con~ 

centraci6n en plasma de 25 l!idroxivitamina D (25-011-D), dentro de los -

ni velei1 antes <lel tratanicnl:o con calci tonina fueron normales o ligera-

1nente bajos durantt! s11 adml.11istraci6n. En conclusibn probablemente la -

c<>lcitonina influencie el metabolismo de la vitamina ll en pacientes con 

01. La calcit:ou'.ina poi•cina ha sido inyectada en forma su.bcut!lnea en do­

sis de 2 uroida.des 111>1• ~9 dt~ peso tres veces por semana durante los pri­

meros f, meses 'y deupu~s la dosis se cambi6 a tres unidades por Ig de P.! 

'so dos veces por s1"1\ana. Con este trata1niento se reporta un mejoramien­

to en la talla, c!cnsidad rndiol6gica de los huesos y· en el peso, 

J,os niveles en pJ.asma de 1 125 (OH)2-D disminuycr6n 91.8 Pg¡íH, de~ 

pubs del tre1tamicntn l;, Pnrcltormona sl:rica, Calcitonima y electr6litos­

contin6an en liini t<~n normahrn. La. actividad de la fosfatasa alcalina se 

incrementa durante los primeros dos a tres mcsscs de trata.mi cnto, post_g 

riormente rcgi•e:sa a. \•alore&. normales. La excresi6n urinaria de Hidroxi­

prolentotal se eucuur.tra ch!vada mientras la excresi6n urinaria de Cal­

cio y !6sforo han disminuid:• -:lui·ante los primeros dos o tres meses del­

tratamiento, posterioi•mcnte regresaudo a lo normal ( 44), 

1'anbil:n !le ha consi.dcrado C.til en este tratamiento la cortisona, -

¡mdr6genos 1 h•:1.rmC1J'li) del creo:iiniento, estracto de adenohip6fisis parati-

1•oides1 tiroi•:tes y ümo. Tambilm se han citado las vitaminas A y C, mi­

uerales cc100 •:alcio, magnecio y fbsforo (24, 26). 

El prob:..,na de los ostooporosis, por defecto de la colllgena en la­

OI, se na tr1l'tado de supera~ con 6rtesis plllsticas de miembros inferio­

res y aparatuu m6viles de acuerdo al desarrollo, ayudando tempranamente 

a la ¡1osicit•1 y a la. dear·1b11laci6n. 1:1 prop6sito de forzar tempranamente 

.un mc;lor ¡1cst1 qae por lo mismo minimiza la osteopososis de miembros in­

ferio1•es pre:1•i1lle.n·:IO lan rc.frncturas, deformidades y curvaturas. El 01>­

J!ltivo del U'lltam~·~nto se b;19a en las necesidades. de independencia del­

adulto¡ las ª':tuvidades y movilidad de la vida diaria. Estos objetivos- · 
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~1¡sn sido alcilru.ados en. muc,1os pacientes usando 6rtcsis pltlsticas, el -

control tftnpr¡uio y c:orrectc de peso y silla de ruedas eHctrica, La OJ! 

·toclasia manual de la tibia fue 9cguida por la utilización de ortesis-

plhsticas, con presión o s<>:?orte de huesos .fracturados o fr:tgiles. En­

algunos caso9 i1an ~ido ncc1?Sarios los clavos intr.amcdulares del fémur, 

Las órtesis pUsticas suplementaria han disminuido las refracturas de­

tibia y fémur, Se ha tratado de con!leguir la integraci6n social de es­

tos nii!os, que han estado en institi1ciones comunes de educaci6n, 

En algunos casos de 01 tnrda, !ie ha logrado independencia en su -

movUidad y ambula.d6n de ln vida diaria con las medidas antes descri­

tas (12), 

La cspcrtlnza di! vida p .. vece hater aumentado, mientras que la hab,!_ 

lidad 1\mcioncil ha siclo solo limitada, El trat¡yniento de la OI varia -

con la udad y la. sev-er1dad c!I! la enfermedad, Los pacientes con modera­

da enfermedad rnra-ncmtc: tic111:n deformidades importantes y requieren -­

principe.lmente ~-uid111lor. limi.t:ados a las fracturas periódicas o a pro-­

plemas tales como ei·uni6n di! los dientes o pérdida del o!do, Los pa- -

cientes con enfermedad sever11 requieren mayor atenci6n y de tipo inme­

diata, tratando d~ pr•evenir las deformidades y/o corregir la deformidad 

de los huesos largo~ y poi• !';mentar al mfiximo la intelectualidad y el­

dcsarrollo acad~mico. Mll!J ta'rde requieren el contacto con niños norma­

les en escuelns comunes y corrientes, La primaria basic.:a y el programa 

de tratamiento para :nantcner una aceptable alineación esqueUtica y -­

propiillt\e11te 'con operaciones c1c clavos intramedulares e~tcnsiblca junto 

con sopo1•te, entablillados.Y apoyo. é:n los casos en que se ha logrado~ .. 

mantener un alineamiento 'esq.,ielHico, la mejor1a progresiva en la .f\\C;!: 

za de loJ huesos durante. la niíiez permite una funci6n mejor. Muchos P.!! 

cientes podriar1 ser mieinbros p1•oductivos de la sociedad, •,!lograran 

, por lo tanto 111 'cm.binación de un de$arrollo óptimo, E!sico y acadW­

co, y tendr1an Ol.~s ~J~Ortunid<1des' para obtener trabajo (8), 

Las altr.r1<c:ione.s a11diti'.'.is de la OI difieren de la otoesclerosis-
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'1¡m sido alc.mz.•ulos en rnuc~1os pacientes usando 6rtesis pl:S.sticas, el -

control t(lnprilllO y corrcctc de peso y silla de ruedas eUctrica. La º.!! 

·toclasia manual de la tibia fue seguida por la utilización de ortesis­

pl:.Sticas 1 con prusi6n o s<>;iorte de huesos .fracturados o fr/lgiles. En­

algunos casos han sido neccnarios los clavos intramedulares del fl!mur. 

Las 6rtesis pl.'.lsticas suplementaria han disminuido las refracturas de­

tibia y f~mur, Se ha tratad<> de conneguir la integración social de es-

tos niftos, que! han estado en instit\.lciones comunes de educaci6n. 

En algunos casos de 01 tarda, "e ha logrado independencia en su -

mov~lidad y il/llbulac.t6n de la vida diaria con las medidas antes descri­

tas (12). 

La cspcrnnz.a d·~ vida parece hater awnentado, rnientras que la hab.!, 

lidad t\mcioncil ha ~ido solo limitada. El tratmiento de la OI varia -

con la udad y la s~''·el"ldad e~·~ la enfermedad, Los pacientes con modera­

da enfermedad rarM11mt1? tic111m deformidades importantes y requieren -­

princip2.lmcnte ~'Uid;ulo!l limi.tados a las Eracturas peri6dicas o a pro-­

plomas tales como er·osi6n du los dientes o p~dida del o!do. Los pa- -

cientes con en.fermedad severo requieren mayor atenc:l.6n y de tipo inme­

diata, trafando d~ p:•cvenir las de!'ormidades y/o corregir la deformidad 

de los h~esos largos y pot• f:mentar al m:.Ximo la intelectualidad y el­

dcsarrollo acnd~mico, M~s ta•de requieren el contacto con niños norma­

les en escuelas canunes y coL"rientes. La primaria basica y el programa 

de tratamiento para l1Mtencr una aceptable alineación esqueUtica y -­

propiame11te 'con operaciones de clavos intramedulares e~tensibles junto 

con soporte, entablillados.)' apoyo. En los casos en que se ha logrado~.·· 

mantener un alineami cnto esq;1elético 1 la mejoría progre si va en la .fl.l"l: 

za •le lo.s h~esos durante. la niHez permite una función mejor, Huchos P.2 

cientes podrían ser miembros productivos de la sociedad, •.!:,lograran 

, por lo tilllto lil 
0

c0<r.b:inaci6n de un desarrollo Optimo, Eisico y académi­

co, y teudr!an m~s c~ortunid.11.:les' para obtener trabajo (B). 

Las alter<•c:ione.> auditio,·as de la OI difieren de la otoesclerosis-
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en lc>-s.Lguiente: el inicio es en la segunda o tercera década. de la vi-

da, el o1do moidic est!i mas severamente involucrado y hay uroa alta insi 
-¡ 

dencia •:le p~'<lida 11udi ti va :1e11scrinL'\1ral. El tratamiento quirúrgico en 

ap::-oximadaonente 75¡; •le los i:a:ios lo¡¡ran el cierre completo de la endi­

du.ra de los h111:sos u~reos (14). 

Por lo gm1eral ul desa1•rollo tc'.íl\prano de curvaturas, progresa ra-

pidamen•:e. l:l apoyo ortop~<li.cn podr1a comprimir la parriilla costal a_! 

go oste•>porbti.ca, !i.lll ~c1ntr:>l,\r la curvatura espinal. El compromiso 

pulmonai~ dnclo por ln cscoli:>sis estt. causado por la deformidad tor!lci­

ca st:cw1daria a el apoyo. 1!:11 el paciente con enfermedad severa, con o­

sin pos·:erior corrc!':ci6n y .i'uni6n, la instrwncntaci6n de llarrington es 

prc?.fcl'ible. Ento dc:>crta S~!.I' hecho tcmpran'1!ncntc ya qac los huesos os­

teopor61;icos nc1 tolci•an gatJ1::~ws y le, corrccci6n se encontrarla limita-

da. El uso de n1etac,·ilato en torno z.l cemento de los huesos y de los -

ganchos mejor" la redistriL>ución de .f.\lerzas y una fij¡ición más estable 

nn los ¡;aci vnt cu con en.fer1r.i;!•:h1d moderada (mayor densidad osea y pocas­

Erncturus) El t1•ata1•iento d"'.our1a ser similar a el de los pacientes --

con escolios~!. :\diophtil:a (:::tJ). 

La esta'Ji J.i zac:. ~n r¡uir!.t,gica es técnicamente di E!cil debido a la 

debil.id11d du lo:~ louu ••>J. El .?rocedimiento de instrumentación hecho por 

Br:i.ttle tambib, se ,1$ocia t:c:·n co1nplicaciones. Cambiando la instrumcnt! 

citm de la col\.Ul\fla i~1t1!1.~io1• ;1 po!itcriormente con el u.so de mctacrilato 

aumcr.taiodo la l':ijaci .. ~n. 

La 01 cau 1111 ost: eop!lnii1 :r predispone a fracturas durante la instrl! 

meutc1cUin. E:l 111t~ti l··mt:til.criJ.¡1to /la sido usado en ~orma conjunta en in_! 

.. tr1U11entació11 de la o:olwnna o::specialmente en las qu.e estan predispuestas 

a J?ro1ct11r.10 p11t•llógi.cas, La :Lr..strumentacilm de llai·rington ha mostrado -

un incr1:mei•t:o m el li.re~ do 11plicaci6n de las fuerzas y por lo tanto, -

diuminu¡•e la ~r~senl: ación de las fracturas en los elementos posteriores 

Anterio1mente s•l ush el cemento del hueso aumentando su fuerza con bro­

ch!ls o tornillo• uniolou el '::oo;o: después de la instrumentación Dwyer me-
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jo1•ru1do el huc:so ostcopor6tL:::o. Los autores tratan de combinar la .f\l­

si6n espinal llllteri·::n• y postei•ior con instrumentos y cemento de hueso, 

met:il m1~tacriic1t
0

0 p.:i.ra aprovechar el tratamiento en la escoliosis se­

vera en 01 dauc.J.o w·w mejor ·::orrecci6n que potlr! a Ser obtenida que por 

la. !\lsi6n pos1:1,rior de la e•pina con la instrwnentaci6n de llarrington 

sola (4'.l), 

Aunque 1.:L ~C% de los. proccdimi<:ntos quirC.rgicos hechos en pacie.!! 

tes con OI son de· miembros ~nferior1:s, la fijación intramcdular de hf! 

rnero po·:!r!a citar indicada t ar1biel!n para la corrccci6n de las deform,!. 

da·:les y mejor.u' la Lunci6n. La. defo1·midad de los miembros superiores­

generalinente i:stc\. presente :Jalo en 11acientes con enfermedad s~vera -­

(OC c:on~~ni ta u OI tarda I), lic repnrtan fijaciones con varilla intr_!! 

medular de mi1:mbrou superiores. Estas son extremadamente difíciles de 

insertar en los huei:os de l•)S antcbJ•azos y algunos autores consideran 

quo la :>perac:i6n C!Jt:t r,urar.i.ente indicada, En estos pacientes la de.fo!_ 

midad scvc.~a •le ].a clavicul• cauna dolor y limitcci6n del movi.micnto­

y algun:>s tit!l'len w1 qui!itc •Jseo en r:l hCuncro en su tercio superior --

(19). 

Us·.1alrncn-:c J;t r.urvatu1•.:i .fcmoraJ. ocurre en d.irccci6n anterolatc--

ral, debido CJ> porte al mayo1· poder aductor y flexor de los grupo• --

musculares du:I muslc·, Pnra muchos pacientco la opera.ci6n de tragmcnt!· 

ci6n y davon :lntrurie<lul.arn• "frece mejor oportunidad de cambio en el 

curso natural. •fo ornt a eriJ!crinedad imralidante. Laoperaci6n de fragmen­

tacirhentacióri :V J'ijaci óri irr:ramedular con clavos en el E~ur con un -

aparato exte11i:.lble J-.a ml!jo1•1.do los i•esultados en niños con OI permi-­

ti~ndoles dc;•nbular•, E:l usll de un clavo extensible en lugar de un só­

lido ha dhnJ.:,.uiclo la necesidad de i•eoperaci6n (17). 

T1p~c:11m1:.ntc 1.;, tibia se desarrolla en forma de 11C11 con un arco -

antedor, <CDll lr<!Cllente an9'•laci.ón anteromedial proximal y una angul_!! 

ci6n di$tal 11uterolatcral, l~ant<!rliendo la estabilización por fijaci6n 

interna.no en •Jsualmcnt•? .. P""ible en estos huesos debido a su eictrcma 
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fragilidad; sin cmbai•go, la osteoclasia manual podría ser utilüada -

para outener un alineoniento razonable. 

La curvatura anterior tibial tillnbil!ll ocurre en paciente con en-­

Eermcdad modernda. i::nta deformidad podría aumentar con el peso'/ dcs­

pu~s de fract1u•as y r.u alinc<1ci6n puede ser dificil. La deformidad -­

progresiva pLlr.<le ncr CJ.U~ada por un fuerte tirón posterior de la mus-

culatura de l,1 pa11to1•rilla o por gravedad la cual frecuentemente eje.!:, 

ce 1\lerza dcformante al sentarse. Las fracturas pueüen r.,astrarse ir1-­

complct¿¡s con uan linea de fractura en la corteza anterior mientras -

que ia.·posterior queda intac:ta. l:n nlños pequeños con historia de una 

o mb fracturao; tibinles, pi<!rna" cortas, podrian mejorar con un so--

porte durante la tlll\C:•ulaci6n para prm'cnir las fracturas. La segmenta­

ción y la t'ij.ici6n con clave•!! intramedulares de la tibia se ha encon­

trado ser un proi::edlmitnto Ul!guro y ~fectivo en 01. Un clavo extensi­

ble es m~s dif!cil di! insertar que w1 clavo sólido debido al vroblcma 

de obtener una adeCl..·.ada L'ijz,c:i6n distill, asi pues, la ventaja en la -

pr~ctica de un tipo nobre otl'O no exLsic cano sucede en el fémur. 

Ya que citos pti<.:i ente frccuentemcnt e rcqui eren de proccdimi entos 

quirurgicos ortopcdicos, la nuestcsia local o regional es muy 6til en 

paciente~ ·con ()1, sin embargo, la anestesia general es en ocaciones .­

nesesaria; el llidJ•ocloro de l:etamina es l'rccuentcmentt: buCJ1a elección 

Sin embargo, ·~l morfi 1:ore1> estrecho durante la cirugía es esencial. La 

tetamina no c.111sa di,presi6n t•espiratoria cuando se administra J,enta-­

mente, manticnll los 1•cJ'lejos. de 'laringe y faringe tambi~n como el to-

no de la musculatm•¡, intraoral, con lo cual se elimina la necesidad -

de intut•acHu. 1.1 p111·ece1• t1impoco tiene efectos· tóxicos sobre órganos 

vitales y p·Jcde s·~r 1Jada repetidamente con intervalos de semanas o m~ 

se11. sir. enbar911, pudr!a est:ar contraindicada en pacimtes con hidro­

cel'alia y aumento du l¡¡ p1•c•1i6n intracraneána. Para procedimientos -­

qu.l.rOrgicos lar11os u cunnd~ la Ietamina est~ contraindicada la inhal_! 

ci(on de anestc~cos potentes. (Alotano y Enfluorano) o neuroleptoanal-
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gesia (Oxido nitrom> +liarct1ticos+ 'tranquilizante) podrian ser utiliz_! 

dos. La adm.iniutraci6n de c:orhidrato de suecinil colina es tarnbi~ -

!atilpara disminuir lau fasiculaciones que cuando son severas pueden -

producir fracturas y daño muscular. Las fasiculaciones inducidas por­

succinll-colina podrian ser atenuadas primero por la administración -

de un c!espolarizador muscul.rU' relajante tal como la D-tubocurarina o­

Br01nohldrato de parn:w·oaio, Algunas veces podria ser posible el uso -

de anestesia locdl '' 1·egiorlill (bloqueo de la extremidad o peiespinal) 

(13). 

Cc·n ire::uenciu en necci;ürio recurrir a largas abrazaderas protc.E, 

tcoras C.e la pierna 'J muleta,¡, El tipo infantil moderadamente grave, -

se indica osteotoml as segmentaria mUtiples de los huesos largo y la-

. fljacif·n de c;u·ras nct:t.llicn!; intramedularcn con el prop6si to de corro!: 

gir las. g1•aves deforinidados oseas y proporcionar un soporte interno -

pc:!l'a prevenir las nuevas fl'ncturas y la recidiva de la enfermedad, El 

tratain!cnto de la X:..focscoliosis tiene que ser retrazado hasta el fin 

de: la z.doles·:encia, cuando :as estructuras esqucll:ticas sean mAs ro-­

bustas (20, 28), 

En el post-opm•atorio inmediato y mediato, se tratar~ de evitar­

la. inmovilizaci6n prolongada puesto que añade un problema de atrofia­

por inactividad {osteoporosis por inactividad) a la debilidad osea ya 

existente (27, 28). 

Finalmente, li. radioterapia en pequeñas dosis ha ·aliviado la fo_¡: 

maci6n hiperplt.sic:z, del callo oseo (27), 
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CONCLUSIO!l 

La Osteog~esis Imper.fccta es un padecimiento sistl:mico de trasmi­

cil.n gcnHica. cuyas mani.festaciones canicas pueden variar desde le-­

ve" que no afectan •!11 gran medida la vida de las personas que la pade· 

cen; o por el •:ontrario ser complcta:nente incapacitan te o incluso Ea-­

tal .• Su diagn6stico es enincntcinente cllnico, y no re qui ere de proce-­

dimicntos so.f'i sticados, poi• lo cual debe ser identi.ficada desde el pr.!_ 

me:• nivel de atención m~dica. Su tratamiento corresponde a rehabilita­

ción y ortopedia, pero no podemos olvidar que conyeva una repcrcusi6n­

familiar, que como ne observa en la familia motivo del presente estu -

dio es causa de disL'Unsi6n moderada de la misma y puede llegar incluso 

a modificar las funciones de la i'amilia, las cuales se orientan al cu,!_ 

dado y a.Pecto, de lo cual se dcriba una sobreprotecci6n a los hijos y 

una ·comunica.ci6n deficiente entre los conyuges. 

Aunque se encontl'6 un coeficiente intelectual inferior al tcrmin,2 

medio en uno de io~ clunentos, no podemos considerar que sea P.arte 

del padecimiento, sino m~.s bien como un hallazgo sin descartar que en 

realidad sea el r-.Elcjo de la dis.EUnci6n familiar que presentiln. 
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