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INTROBUCCION

OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Han existido a lo largo de la historia una gran cantidad de
epénimos a esta enfermedad, en la literatura anglosajona la
encontrameos como:

1.Sindrome de Adair-Dighton

2.Aplasia Periostalis.

3.Sindrome de Blegvd- Haxthausen.

4.Sindrome de escleras azules.

5.8indrome de escleras azules y huesos quebradizos.
6.Sindrome de escleras azules y fragilidad ésea.
7.Escleras obscuras v fragilidad ésea.

8 Raquitismo Congénito (1822).

9.Distrofia Periostal,

10.Enfermedad de Eddowes.

11.5indrome de Ekman.

12.0steopsatirosis Fetalis (1829).

13.Raquitismo fetal.

14 Fragilitas Vitrea Ossium.

15.0steodisplasia fibrosa hereditaria.
16.Hipoplasia def Mesénquima Hereditaria.
17.Enfermedad de Lobstein.

18.Molities Ossium.

19.Sindrome de Ekman-Lobstein (1833).
20.0steomiopatia.

21.0steoporosis Fetalis.

22.0steogenesis Imperfecta Congénita ( Vrolik) (1849).
23.0steitis Parenquimatosa Crénica.

24.Displasia Periostal (1905).

25.5indrome de Spurway-Eddowes.

26.Sindrome de Van Der Hoeve-De Kleyn. (1918).



Mientras que en la literatura europea (Espafia) ha tenido otras
epOonimos:

1.Raquitismo Congénito (1822).
2.Pseudoraquitismo (1891).

3. Triada de Van Der Hoeve (1918).

4. Displasia Periostal de Durante (1925).
5.Enfermedad de Hommes de Verre (1528).

INCIDENCIA:

La Osteogénesis Imperfecta es una enfermedad rara. Su
incidencia se estima entre 1:10.000 vy 1:15.000 (2 Esta
estimacion es un limite inferior ya que las formas leves de la
enfermedad frecuentemente no se diagnostican. La Osteogénesis
Imperfecta ocurre en todas ias razas y es independiente del
género.

Solamente un 0.008% de la poblaciéon mundial esta afectada por
la enfermedad.

8. ANTECEDENTES HISTORICOS

El primero en describiria fue en 1674 por Malebranch en parise2).
Ekman (1788),Lobstein(1833) y Vrolik (1849) respectivamente
publicaron la presencia de fragilidad dsea con afeccion de varios
integrantes de la misma familia (433 . Siendo éste Gitimo quien
relaciono la fragilidad dsea con hiperlaxitud ligamentaria v
escleras azules.



DEFINECION

Es un Sindrome caracterizado por trastornos del tejido conectivo
cuyas manifestaciones clinicas més frecuentes son la fragilidad
osea, escleras azules, dentinogénesis imperfecta, hiperlaxitud
ligamentaria, y algunas veces hipoacusia ¢0). En la cual Sillence
identifica cuatro tipos, de acuerdo a2 su herencia  (Dos
autosdmicos dominantes y dos autosdmicos recesivos) (2s,26.27,28).

HERENCIA:

La 0.1 es una enfermedad de tipe genético. Los tipos 1 vy IV a
veces aparecen en las familias a lo largo de varias generaciones
(4. Bl tipo de herencia mas frecuente es dominante: un padre o
madre afectado/a tiene un 50% de probabilidades de transmitir su
gen alterado a cada hijo/a y otre 50% de probabilidades de
transmitir el gen no-aiterado {tenemos dos copias de cada gen, a
excepcion de los genes ligados a los cromosomas X'y ¥ que
portan la herencia sexual}. ‘

A pesar de que existe un cierto grado de variacién entre familiares
afectados(por ejemplo: numero de familias), la tipologia clinica
de Ia enfermedad en cada familia afectada es generalmente la
misma a lo largo de las generaciones, ya que es el mismo defecto
genético el que se transmite de padre a hijos a4).

Por otra parte la O.1. es muy heterogénea entre casos sin relacién
familiar. Cada ceso individua! puede deberse a un defecto
genético distinto en los genes que portan la informacion del
colagenoc.

La O.I, como otras enfermedades genéticas dominantes pueden
aparecer espontaneamente. Esto es particularmente cierto en los
tipos I y II, que son normalmente las formas mas severas de Q.1
Cuando nace un nifio/a de padres no afectados suele ser debido a
que ha aparecido una mutacién en un gen de coligena. Lo més
probable es que ia mutacién haya ocurrido en alguno de los dos



gametes (dvulo o espermatozoide), cuya unién da lugar al nific/a
afectado/a.

En aquellas familias en las que aparece un casc espontaneo de G.1
los hermanos/as afectados/as no son portadores de la mufacién,
por lo tanto los hijos de estos no tiemen un riesge genético
especial de padecer la enfermedad. Por el contaric, el nifio/a
afectado/a tiene una probabilidad del 50% de transmitir el gen
mutante, y por lo tanto la enfermedad, a sus propios hijos/as
comenzando una nueva cadena de heréncia genética,con
probabilidad 50% a lo largo de las nuevas generaciones.

MOSAICISMO:

Por lo que respecta a los padres,estudios en gran nfimerc de
familias con nifios nacidos con Osteogénesis Imperfecta I (letal),
de padres no afectados,se ha demostrado una cierta repeticién de
ia enfermedad (esto es,nuevos nifios/as con G.L) en un 5-7% de
los casos 2.

Esta extrafia situacion explicada erréneamente hace tiempo como
un tipo distinto de herencia genética (autosdmica recesiva), y (aln
hoy puede llevar a confusion y por tanto, a un consejo genético
erréneo) a médicos que no estin totalmente al dia en lo que
respecta a las nuevas investigaciones sobre la Osteogénesis
Imperfecta.

Es por eso que Peter Byers v sus colaboradores en la universidad
de Seattle, EXU. y posteriormente otras investigadores han
demostrado la repeticién de casos de Osteogenesis Imperfecta en
familias sin casos anteriores de esta enfermedad,los cuales son
debidos a mutaciones dominanies en uno de los genes del
colageno (CollAl o CollA2) ) .

Es muy dificil de diagnosticar los casos de mosaicismo,buscar la
mutacidn en sus células puede ser peor que buscar “la aguja en el
pajar”. Solamente despues de que la mutacién ha sido identificada
en el hijo/a , que la porta en todas sus células, es posible disefiar
andlisis moleculares para intentar buscar el mosaicisme en los
padres(generalmente en 6vuio y/o esperma y ademds en los
glébulos blancos de la sangre) , v apartir de ah{ intentar estimar la
probabilidad tedrica de repeticion de hijos con Osteogénesis
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Imperfecta. El mosaicismo puede ocurrir en cualquier tipo de G.L,
pero hasta shora solo ha sido documentade para los tipos més
severos de la enfermedad (Tipo 1) y su frecuencia ha side
estimada experimentalmente entre 5% y 7% ).

CLASIFICACION

Se ha hecha varias clasificaciones tomado en cuenta el modo de
herencia y las manifestaciones clinicas, la clasificacidén que més
se ha utilizado por englobar a la mayoria de estas, es la del Dr.
Sillence s,

Esta clasificacién toma en cuenta el modo de herencis, ia
presencia de dentinogénesis imperfecta, la fragilidad dsea, el
retardo del crecimientc y la hipoacusia presenil, la presencia de
escleras azules y alteraciones en la columna vy crdneo.

TIPCS DE OSTECGENESIS IMPERFECTA

TIPO I A:

Es la méas frecuente y esta caracterizada por ser autosdmica
dominante, los pacientes con esta enfermedad presenta fragilidad
Gsea de intensidad veriable v en ella scn raras las fracturas
durante el nacimiento 2s). Presenta escleras azules durante toda su
vida. En ellos la dentinogénesis es normal. La mayorfa de ellos
presenta estatura baja de un 2% por debajo de la media. Las
fracturas son raras en el periodo neonatal, generalmente se
presenta despues del primer afio de vida, hasta la pubertad y
despues de este periodo disminuye y nuevamente se incrementa
cerca de la menopausia en las mujeres. En los hembres se
presenta después de ia sexta década. Las fracturas en estos
pacientes curan normalmente sin complicaciones con la
formacién de un adecuade calic dseo, generalments sin
deformidades.



En el 50% de las familias se presenta una pérdida de la audicién
la cual comienza al final de la adolescencia y progresa
gradualmente hasta la sordera profunda llegdndose a preseniar
vértigo v tinitus al final de la cuarta y quinta década, en ellas se
ven afectadas las mujeres 2:1, con respecto a los hombres. Otras
anormalidades que se encuentran frecuentemente son fragilidad
de la piel, hiperlaxitud ligamentaria. La cifoescoliosis se
presentan en un 20% de los individuos, los cuerpos vertebrales en
los adultos generalmente son de morfologia normal, pero
frecuentemente adquieren la forma de Cola de pescado.

Los pacientes con Osteogénesis Imperfecta tipo I, presenta en un
18% prolapso mitral v rara vez progresan a la regurgitacién
mitral. En craneo se pueden observa la presencia de huesos
Wormianos (mas de 10), que en las radiografias se observa como
Craneo en mosaico.

TIPO IB:

Presenta las mismas caracteristicas que la clasificacion anterior, a
lo que se agrega la presencia de Dentinogénesis Imperfecta, esta
es la diferencia fundamental entre {a tipo IA y IB o).

Osteogénesis Tipo E:

Es llamada la forma letal de O.I. Es de tipo autosémico recesivo
se presenta en 1 /62 000 neonatos vivos con O.1., es l2 mas rara
a6). Se caracteriza por Ja fragilidad dsea extraordinaria de los
huesos, generalmente los nifios mueren en el periodo perinatal o
comienzos de la lactancia,por problemas respiratorios. Siflence y
coautores la subclasificaron ia en tres categorias.

A.-Huesos cortos, deformidad de los huesos largos, angulacion de
las tibias, y deformidades de las costillas.

B.-Huesos cortos, deformidad de los fémures, angulacion de las
tibias, pero con costillas normales.

C.-Huesos largos con forma inadecuada y con multiples fracturas,
con costillas delgadas.



TIPC I

Es de tipo autosémico recesivo, los pacientes afectados por esta
enfermedad presenta fragilidad dsea severa v moltiples fracturas,
debido a esto presenta deformidades progresivas de los huesos
largos y cifoescoliosis 27). En estos pacientes a menudo presentan
una cabeza relativamente grande, con una forma caracteristica
(triangular con una frente ancha y barbilla fina).El térax en forma
de barril y pueden presentar problemas respiratorios.

Todo esto hace que sean los pacientes con talla més baja dentro
de la osteogénesis imperfecta. En ellos es baja la incidencia de
hipoacusia. Presentan escleras azules los neonatos y durante su
desarrolio adquieren el color normal blanco.

TIPO IV A:

Es de tipo autosémico dominante, en este tipo la fragilidad ésea
es variable presentan deformidad variable de los huesos largos v
en ellos la estatura es corta. Cuando presenta escleras azules
estas suelen tomar un color norma] blanco al llegar a la
adolescencia. Lo caracteristico de este tipo es que la
dentinogénesis es normal. En estos pacientes también presentan
cifoescoliosis ¥ en ocasiones presentan huesos hipopiasicos en ef
craneo.Y la aparicidén de hipoacusia es baja(s).

TIPO IV B:

Tiene las mismas caracteristicas qus Ia anterior, psro es rasgo mds
importante es que en estos pacientes presentan dentinogénesis
imperfecta.

PATOLOGIA

En esta enfermedad se encuentra alterada la coldgena tipo
I{CollAl, CollA2) 3, v que desde el puntc de vista genético es
heterogéneo.El principal defecto en esta enfermedad es la fallaen
la maduracién de la coldgena, que se detiene en fibras de
reticulina (14,23).



En ella los osteblastos no Ia produce ni la organizan. Se ha visto
que los enlaces entre las moléculas de colagena son los que
confieren estabilidad.

La fibrillas de coldgena no se integran en haces de espesor
normal, se agrupan en filamentos finos peco compactos. El hueso
compacto estd formado por tipo fibrilar grueso de hueso
inmaduro, sin sistema de Havers . E! periostio y el pericondtio
son normales. La fisis suele ser ancha y regular, y las zonas
proliferativa;e hipertréfica estdn desorganizadas y no existe la
disposicién en columnas.

Cuando existe una fractura, ¢l callo endéstico es cartilaginoso y la
reaccién periostica es abundante a base de tejido eniretejido. Et
cartilago en la osteogénesis imperfecta esta generalmente
constituida de agua y proteoglicanos y no de coligena.

Se ha establecido que en los tipos I el defecto es debido a una
produccién pobre de coldgena normal, que a veces lleva a una
densidad minerai ésea baja, mientras que en los otros tipos se
produce colégeno que es incorrecto en su estructura {a veces
también en menor cantidad), resultandc un huesc de menor
calidad, normalmente también con densidad mineral 6sea baja.
Hasta ahora no se ha encontrado una correspondencia clara entre
los tipos clinicos, definidos més arriba, y los defectos genéticos
que causan la Osteogénesis Imperfecta.

DIAGNOSTICO PRENATAL:

Existen varias pruebas para poder determinar si el producto tiene
Osteogénesis Imperfecta .

1. Determinando la calidad y la cantidad de coldgena tipo I
mediante pruebas inmunchistoquimicas.

2, Mediante el analisis directo de DNA,obtenido de una muestra
de sangre de los padres y determinar si existe alguna mutacion en
los genes que dirigen la sintesis de colagena (o).

3 Utilizando medios no invasivos como son ¢l ultrasonido. En el
se podra determinar alguna alteracién en el productc como son
deformidades angulares de los huesc largos de Ia pierna qq).



La tipo II en ocasiones se puede identificar desde ias 14 semanas.
Y la tipo IMT apartir de ias 16 semanas de gestacidn.

4. La amniocentesis también se puede utilizar para examinar las
células deniro del liguido amniotico , debide 2 que estas células
poseen todos los genes que el producto ha heredado, en ellas se
puede buscar algiin tipo de mutacién genética z4).

5. El estudio de las vellosidades corionicas de la placenta, Puede
ser utilizado en algunas ocasiones para deiectar alguna mutacién
genética que indique Osteogénesis Imperfecta en el feto. Este
estudic se puede realizar entre las 10 y 14 semanas de gestacién .

SIGNOS RADIOGRAFICOS:

Los signos radicgraficos van a depender del tipo de csteogénesis.
En la forma grave se puede observar que los huesos largos de las
extremidades son cortos y anchos con una cortical muy deigada.
La anchura de Iz diafisis es igual al de la metifisis. También se
puede observar la presencia de caleificaciones en las édreas
metafisarias y epifisarias de los huesos largos cercanos a la
lamina de crecimientc y aparecen como cimulos de zonas
radioldcidas redondeadas ¢ festoneadas con un borde esclerctico
y en algunos casos con radioopacidades centrales 2.

En el crénec se puede observar la presencia de huesos Wormianos
y constituyen porciones extendidas de los centros de osificacién
primarios de los huesos membranosos vecinos@2. Para que tengan
importancia clinica deben ser mas de 10 y estar dispuestos en
mosaico.En la columna se puede observar disminucion
generalizada de la densidad dsea y presencia de vértebras
bicéncavas y multiples fractura por compresidn.

En la forma menos graves se observa disminucién de la densidad
6sez de los huesos con presencia de corticales finas y ias
trabéculas dentro del canal medular son muy deigadas. Se pueden
ver consolidacién de las fracturas con una remcdelacién normal
de las mismas. Se puede observar Juxacién de la articulacién
patelofemoral y de la cabeza radial.



DENSITOMRETRIA:
Su usoc es de apoyo en el seguimientc de la enfermedad. Para
conocer el porcentaie de mineralizacion 6sea v determinar el
riesgc de fractura (iz).

TRATAMIENTO
Los tratamientos apuntan a reducir el impacto de las
consecuencias y a la prevencion de complicaciones. Un adecuado
tratamiento puede aliviar los sintomas.

1. Mejorar la audicién @) .

2. Intervencion dental 7).

3. Mediante fisioterapia, para conservar la masa y teno muscular
para evitar contracturas.

. Asistencia psicolégica.

. Consejo genético 6.8

. Consuita dietética.

. Cirugia ortopédica para corregir la deformidades angulares de
las extremidades v poder proporcionar al paciente una funcién
adecuadz (10,14,1632,34).

. Uso de 6rtesis para dar soporte y evitar 1as deformidades ).

9. Uso de Bifosfonatos con =l fin de aumentar la cantidad y

calidad dsea ¢s.12) .

~1 O\ W e

GO

TRATAMIENTO QUIRURGICO:

En 1946,2]1 Dr. Harold Sofield desarrollc un método de correccion
de las deformidades con fijacion interna mediante una clavo de
acero, posteriofmente esta técnica fue refinada por el Dr, Millar y
Williams p1,32.32,34).

Esta técnica esta restringida usualmente a nifios con tipo I, I y
IV. Se recomienda cuando un mnific esia teniendo fracturas
repetitivas y unc o mas de los huesos largos estan deformados por
las mismas fracturas. Un hueso deforme no es por si mismo una
indicacidén de realizar una cirugia. Bajo estas circunstancias el
alineamiento del hueso y 1a fijacién interna con un clave corrige
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las deformidades y reduce el indice de fracturas y proporciona
bicnestar al nifioe).

Los nifios con osteogénesis imperfecta tipo I, HI y IV tienen
rumerosas fracturas al nacimiento y mas fracturas en los meses
siguientes .Las fracturas usualmente son tratadas con yesos antes
que con cirugia . La cirugfa es necesaria sf en los afios siguientes
contindan las fracturas.en unc o méas huesos largos como son la
tibia y el fémur @8,9299. Cuando los pacientes empiezan a pararse
y caminar, es cuando se pueden presentar fracturas del fémur en
varias ocasiones. En este momento es adecuada la cirugfa. La cual
se realiza una vez que la fractura ha consolidado (2233,34,33).

TECNICA: (Sofield H.) Se realiza una incion larga de la piel de
manera que se exponga toda la diafisis del hueso y en forma
subperiostica, se realiza una osteotomia en las metifisis proximal
y distal, posteriormente se remueva con cuidado la didfisis de la
herida(Tec.A). Se estudia la diafisis para determinar cuantas
osteotomias deben realizar para que los fragmentos se puedan
enhebrar en una clave recto. Se realiza la  rotacién de los
fragmentos y se alinean en forma termino terminal hasta quedar
alineados en un clavo recto. Si el clavo ha sido insertade en la
tibia, su extremo distal debe guedar en el conductc medular, cerca
de la placa epifisaria distal y ¢l proximal en el conductc medular,
cerca de la placa proximal. 81 el ciavo se coloca en el fémur este
debe legar hasta la parte proximal de la placa epifisaria . En
algunos casos es necesario colocar el clavo a traves de las zonas
de crecimiento ya que estds zonas dan mejor soporte. La parte
mas delgada del clavo no interfiere con el crecimiento del
hueso(Tec B)La mayor desventaja con esta técnica es que no da
soporte al huesc que crece mas allé de el.

11



MANEJO POSTOPERATORIO:

Después de la cirugia la extremidad es inmovilizada por una fibra
de vidrio por cuatro a seis semanas. Se utiliza una fibra tipo
Callot para evitar la fractura del fémur.

Despues de una osteotomia de fémur se utiliza tambien una fibra
la cual va de las costillas hasta los pies incluyendo la extremidad
afectada .1 cual igual se mantiene por seis semanas. Despues dei
retiro de la fibra de vidrio se utiliza unas muletas para proveer de
apoyo adicional para pararse y caminares).

Entre las complicaciones que presentan esta técnica es la
migracién proximal o distal de los clavos. La no-unién de estos es
rara.

12



JUSTIFICACIGN:

La osteogeénesis imperfecta es una enfermedad genética que entre
sus principales secuelas son las deformidades angulares de los
huesos sometidos a carga .Esto produce un aumentc en la.
frecuencia de las fracturas, creando asi un circulo viciosc. Este
trae como consecuencia una mayor discapacidad para el paciente.
Es por eso que la osteotomia tipo Scfield —Miilar mejora la
alineacion de los huesos involucrados y disminuye la frecuencia
de fracturas.

OBJETIVOS:
1. Analizar {a eficacia la técnica Sofield-Millar para la correccién
angular de las deformidades en pacientes con osteogénesis

imperfecta.

2. Determinar el tipc més frecuente de Usteogénesis Imperfecta
en ¢l Centro Nacional de Rehabilitacién.

13



Material v Métodos:

Se incluyeron © pacientes con el diagndstico de Csteogénesis
Imperfecta, todos del servicic de Ortopedia Pediatrica.Siendo 6
pacientes del sexo femenino y 3 pacientes del sexo masculino. A
los cuales se le habia realizado una osteotomia tipo Sofield-Miliar
a nivel de tibia o fémur.

Definicién de la poblacién:

-Pacientes pedidfricos menores de 15 afios con diagnostico de
Osteogénesis Imperfecta.

-Pacientes de ambos sexos.

-Pacientes a los cuales se les realizé una osteotomiz de alineacién
tipo Sofield-Millar,

-Pacientes que cuenten con estudios radiolégiccs.

Criterios de Exclusion:

-Pacientes en que €l diagnostico clinico y radioidgico corresponda
a oira entidad patologica.

-Pacientes & los cuales no se le haya realizado una osteotornia tipo
Sofield-Millar.

Se realizd un estudic:

Transversal descriptivo.

Antes y despues.

TECNICAS DE ANALISIS ESTADISTICO.

Se realiz6 mediante el Test de rangos asignados de Wilcoxon



RESULTADOS

Se realizaron ia recoleccién de los pacientes con el dizgnostico de
csteogénesis imperfecta en el servicio de ortopedia pediatrica que
habian sido sometidos a una osteotomia de correccién tipo
Sofield-Millar de enero de 1995 a enero 2000. Se obtuvieron 9
pacientes con diagnéstico de osteogénesis imperfecta.

L2 mayoria correspondia al sexo femenine con un 66.6% (6 Ptes.)
v un 33.3% eran del sexo masculino (Gréfica 1) . Unicamente el
33% de los pacientes presentaban escleras azules. Y el 55% de
estos presentaban dentinogénesis imperfecta. Ningin paciente
presenté hipoacusia a pesar de que Ia literatura refiere la presencia
de esta hasta en un 40% (24) ;debido a que la hipoacusia se
presenta en los adolescentes y adultos jévenes. Y todos nuestros
pacientes eran nifios.

Se presentd en el 44% de los casos el antecedente de algin
familiar afectado.

El hueso que con mds frecuencia se fracturaron fueron el fémur
con un 48.77%, seguide de Iz tibia con un 34.58%
respectivamente. También se presentaron fracturas a otros niveles
como son el hiimero, radio en un 4.37% respectivamente, en estos
no se presentaron deformidades angulares. Se observé que el
grupo que presentd méas fracturas fue el que corresponde al tipo
IB y IV B, seguido de los tipos IA y IV A respectivamente (Grifica 2)
Tanto el fémur como la tibia fueron los huesos que presentaron
deformidades angulares v que requirieron de osteotomias de
alineacioncrasicat)

Se realizaron 13 osteotomfas de alineacién con clavo rigido. De
estas el 53.84% se realizaron el fémur {7 ostectomfas) y el
46.14% en tibia (6 osteotomias).

A todos los pacientes se les realizé una medicién preoperatoria y
una fransoperatoria y una mas al momento del retiro del yeso.
Tanto el yeso como la fibra de vidrio tipo Callot se mantuvo por
seis semanas, hasta la consclidacion de 13 ostectomia.
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Correccidén de Tibia

Crados
Preoperatoria | 25° | 13° 25° 35° 30° 25°
Postoperatoria! 5° . 1{° 6° g 18° 7°
Correccién de Fémur
Grados
Preoperatoria | 115°: 110° | 25° | 45° 3G° 45° 30
Postoperatoria| 15° | 5° | 10° | 25° 10° 5° 3¢
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DISCUSION

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad genética, en la
mayoria de los casos autosomica dominante, que deja secuelas
importantes, debido a la deficiente 0 madecuada sintesis de
colagena. Dicha enfermedad produce trastornos a difersntes
niveles, pero que afecta primordialmente al sistema
musculoesquelético. Produciendo deformidades angulares de los
huesos largos, lo cual condiciona aun mas la posibilidad de
fracturas debido a Ia desviacién del ¢je mecénico.

Estas desviaciones que en muchos casos son producto de fracturas
previas y microfracturas que afectan las zonas de crecimiento,
deben en un principio ser tratadas conservadoramente como
cualquier fractura, pero cuando se presentan en forma miultiple,
esta extremidad debe ser valorada para mejorar su alineacién y
disminuir el riesgo de otros eventos similares. Es por eso que para
mejorar la calidad de vida de estos pacientes, se realiza la
osteotomia de Sofield-Millar. Con esta ostectomia se corrigieron
ias desviaciones del ¢je mecanico de los huesos que con mayor
frecuencia se afectan como son el fémur y la tibia.

En todos los casos de fémur v tibia se corrigieron adecuadamente,
esto mejoré la alineacion normal de la extremidad. Es un
procedimiento seguro va que no s¢ presentaron complicaciones
transquirtirgicas ni posquirirgicas.

En nuestro estudio se realizd la técnica quirGrgica con todo €xito,
aplicando una prueba estadistica no paraméirica, para dos
muestras relacionadas, siendo la prucba de rangos asignados
Wilcoxon, observando una p=0.001. (tabla 1) .
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CONCLUSIONES

La osteotomia tipo Soficld-Millar es un procedimiento valioso
para la correccion de las deformidades angulares de las
exremidades inferiores en pacientes afectados por osteogénesis
imperfecta.

Es un procedimientc que se puede realizar tanto en tibiz como en
fémur. Es un procedimiento seguro ya que en ningin paciente se
presentaron complicaciones transquirurgicas.

Después de dos afios de la cirugia no se presentaron nuevas
fracturas en hueso largos sometidos a este tipo de osteotomia.

Es importante también poder realizar la deteccién temprana en
estos pacientes, ya sea mediante pruebas histoquimicas, como
pruebas genéticas utilizando el DNA . Esto con el fin de poder
determinar el tipo de ostecgénesis y poder dar un iratamientc
inicial adecuado. Y en los casos de personas adultas poder dar un
adecuado consejo genético.Es por eso que actualmente se debe
poner mayor enfasis en la deteccidn temprana de estos pacientes
mediante pruebas genéticas,moleculares y poder otorgar un
tratamiento multidisciplinario.



Paired Differences

Std. Std. Error 95% Confidence
Mean Desviation Mean Interval of Difference t
Lower  Upper
32,7692 320134 3.8789 13,4237 52.1147 3.691

Test Staiistics

Post-Pre
Z -3.184°
Asymp. Sig.(2-tailed} .001
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GRAFICAS
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DEFINICIONES

Mutacién: Son cambios esporddicos e impredecibles en la
informacién que porta el DNA.

Riosateiemo: Mutacidn sspontines, en vez de afectar a un fnico
cigoto (évulo o espermatozoide) , ha afectado a una determinada
porcidén de ellos en el padre o la madre, quien, por tanto, tiene
cierta probabilidad de engendrar mas de un hijo afectado por la
enfermedad.
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