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INTROOUCCI 011, 

El término de Osteogénesls Imperfecta (01) fué utilizado por Vrotlck_ 
(1) en 1840 para referirse a un padecimiento hereditario con suscept! 
bllldad a fracturas y deformidades esqueléticas. 

En realidad representa un grupo heterogéneo de trastornos heredlta--­
rlos del tejido conectivo. 

Sus antecedentes históricos son complicados debido a que ha recibido_ 
numerosos epónimos, sin embargo, de acuerdo a Seedorf (2), el primer_ 
caso sugestivo de la enfermedad fué descrito en el Prlnclpe danés •·· 
tvar Bentos y la primera familia con herencia para fragilidad Osea·· 
fué estudiada en 1788 por Ekman(3). En 1831 Axmann (4) suglrlO que en 
la 01 también se afectaban otros órganos, al notar en estos pacientes 
articulaciones hlpermOvlles y •scleras azules. Adalr·Olghton (5) en_ 
1912 descrlblO hlpoacusla asaetada a huesos fr!gltes y escleras azu-· 
les. 
Axmann (4), Eddowes (6) y Peters (7) sugirieron que un defecto del t! 
Jldo fibroso podla ser la causa de las principales caracterlstlcas de 
ta 01; pero tas Investigaciones realizadas en 1924 por Bauer (8), corr 
slderaron que los cambios Oseas eran causados por una func!On osteo·· 
bl!stlca alterada dando por resultado una estructura Irregular e lnm! 
dura, combinada con una m!trlz Osea deficiente sobre la base de una_ 
col!gena anormal. Posteriormente en 1g40 él mismo propuso un desorden 
mesenqulmatoso general Izado como causa de 01. 

Oesde hace aproximadamente 200 a~os se ha sospechado heterogeneidad • 
genética en 01. En 1949, Looser (9) ctaslflcO este padecimiento en 2 
grupos: 1) 01 tarda, forma leve, autosómlca dominante 

ti) 01 congénita, forma grave y generalmente letal 

M!s recientemente en 1979, Slltence y col s. (10) propusieron una cla· 
slflcaclOn basada en hallazgos cllnlcos y radlo10glcos que comprende_ 
al menos 4 tipos: 
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OSTEOGEllESIS IMPERFECTA TIPO l. 

Se dice que es el prototipo de todas los 01, y¡ que es la mis frecueD_ 
te con una Incidencia al nacimiento de 1:30,000 aproximadamente. 
Su patrón de herencia es autos6mtco do•inonte y cllntcamente se caras. 
terza por osteoporosls generalizada que lleva a huesos anormalmente_ 
fr!glles; escleras azules durante toda la vida, hlpoacusla conductiva 
asociada generalmente a otoesclerosts. El peso y la talla al naclmleD_ 
to son normales, la talla baja es postnatal. 
Las fracturas pueden estar presentes al nacimiento en aproximadamente 
101 de los casos o comenzar en cualquier tiempo durante la lnf ancla ó 
ntnez. 
Se subclaslflca en 1 A por la presencia de dientes normales y en l a_ 
por presentar dentlno1énesls lmperiecta. 
Como hallazgos radiológicos detacan la osteoporosls generalizada, cor 
tlcales delgadas, evidencia de fracturas previas y formación de callo 
óseo normal ó exuberante; sin embargo estos datos no son especlflcos_ 
ya que tomblén se describen en otros tipos de 01 (1,11). 
Por estudios moleculares se h< descrito un aumento en la col!gena ti­
po lll (12). 

OSTEOGENES l S IMPERFECTA TIPO 11. 
Tiene un patrón de herencia autosómtco receslvo y cllnlcomente se ca­
racteriza por extrema fr!gllldad ósea que lleva a la muerte Intraute­
rina o en la Infancia temprana. Tiene talla baja al nacimiento, poca_ 
oslflcac!On de cr!neo con huesos blandos a la palpac!On, la aparten-­
eta facial es tlplca, la cara es triangular con hlpertelorlsmo, las -
escleras son azules duran~• toda la vida y la nariz es pequena. Las _ 
extremidades superiores son cortos y en aducción y las Inferiores son 
cortas, curveadas y deformes. 
RadlolOglcamente los huesos del cr!neo y cara est!n pobremente osifi­
cados y se subclaslflcan en 3 tipos de acuerdo a los hallazgos radio-
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16glcos en costillas y huesos largos: 
A: Costillas arrosarladas y huesos largos anchos, cortos Y.defonnes 
B: Costillas con rosario Incompleto y huesos largos anchos, cortos y 

deformes. 
C: Costillas adelgazadas y huesos largos con dl!flsls delgadas 

Por estudios moleculares se ha descrito una dlsmtnuct6n de la col!ge­
na tipo 1 en relac!On al tipo 111 (13) y se detecto una delec!On de! 
proxlmadamente SOO pares de bases en el gen pro alfa (1)1 (14). 

OSTEOGEHESIS IMPERFECTA TIPO 111 6 DEFORMANTE PROGRESIVA. 
Su patrón de herencia es autos6mtco recestva, se caracteriza por fr! 
gllldad Osea de grave que lleva a múltiples fracturas y a deformidad_ 
progresiva y grave de cr!neo, columna vertebral y huesos largos. Las_ 
escleras aunque discretamente azules al nacimiento se aprecian norma­
les con la edad. El retraso en el crecimiento es postnatal y es muy -
marcado.La denttnogénests Imperfecta se presenta usualmente. 
Radlo!Ogtcamente el cr!neo est! bien osificado, las suturas y fontan! 
las son amplias y con múltiples huesos wonnlanos. Las costillas mue1i­
tran numerosas fracturas pero no estan arrosariadas; osteopenia pro-­
greslva de columna vertebral, con presencia de vertebras en forma de_ 
reloj de arena; los huesos largos pueden verse en forma de acordeón_ 
pero generalmente existe deformidad en angulac!On por las múltiples _ 
fracturas (1,10,11). 

Por estudios a nivel molecular se ha demostrado que la col!gena tipo_ 
l est! formada por tres cadenas alfa (1)1 (1S). 

OSTEOGEHES!S IMPERFECTA TIPO IV. 
Su patrón de herencia es autos6mlco dominante, se caracteriza por fr! 
gllldad Osea de gravedad variable, escleras que pueden ser nonnales o 
discretamente azulosas al nacimiento que progresivamente con la edad_ 
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son normales. Es frecuente la talla baja postnatal debido usualmente_ 
a xlfoescol!osls progresiva. En algunos casos graves el fenotipo se_ 
superpone al tipo !!! de 01 y es dificil distinguirlos cl!nlca y ra-­
dlológ!camente. 
Se subclaslf!ca en IV A por presentar dientes normales y en IV B por_ 
presentar dentlnogénes!s Imperfecta. 
Radlológlcamente al Igual que el tipo J de 01 se describe osteoporo-­
s!s generalizada. corticales delgadas y deformidad variable de huesos 
largos ( 1, 10, 11 ). 

Por estudios moleculares se ha descrito un defecto a nivel de la cad.!_ 
na pro-alfa (2)! (16). 

En general, las fracturas consolidan ncrmalmente1 con buena formaclOn 
del callo óseo. Las deformidades parecen ser debidas a la presencia_ 
de osteoporosis, al antecedente de fracturas frecuentes y a luxac!o-­
nes no tratadas. Las anormalidades del esqueleto llevan a escoliosis 
y deformidad pélvlca. 

< 

Pueden desarrollarse compllcoc!ones m!s serlas cerno la platlbasla en_ 
la que la base del cráneo puede ser desplazada hacia arriba y los co~ 
dilos occipitales y los huesos vecinos pueden Invaginarse a la cavl-­
dad de la fosa craneal posterior dando.lugar a manifestaciones neuro­
lógicas. 
En la 01 tipo JI y 111 debido a las múltiples fracturas costales pue­
den presentar complicaciones c•rdloresplratcrlas graves que los lle-­
van a la muerte temprana (1,10,11). 

Debe hacerse diagnóstico diferencial con otros padecimientos ya que -
la osteoporos!s no es especifica de 01, existen otras entidades tales 
como el Slndrome del nlno maltratado., la plcnodlsostos!s, Ja hlpofo.§_ 
fatas la congénita y la osteoporosls Juvenil !Cto·~atlca entre otras en 
las que se presenta de primera Instancia osteoiorosls e historia de -
fracturas ( 1, 10, 11). 
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El propOsito del presente estudio fué caracterizar desde el punto de_ 
de vista cllnlco y radlolOglco a los pacientes con dlagnOstlco de 01_ 
para clasificarlos en base a las diferencias establecidas entre Jos 4 
tipos de dicha entidad. 

MATERIALES ·y METOOO, 

Se revisaron los expedientes cllnlcos y radlolOglcos de 30 pacientes_ 
con diagnostico de 01 provenientes de la Consulta Externa del Servl-­
clo de Genética del Instituto Nacional de Pedlatrla (INP), durante el 
periodo de 1983 a 1987. 

El estudio cllnlco Incluyo historia cllnlca, !rbo!.genealOglco y ex-­
plorac!On flslca Intencionada del paciente y familiares de primer gr2_ 
do. Dentro de los estudios de laboratorio se revisaron las cifras de_ 
fosfatasa alcalina, calcio, fOsforo y magnesio. 

RadlolOglcamente se valoraron placas de cr!neo, columna vertebral CO!!! 

pleta, pelvis y huesos largos. 

En algunos pacientes se realizo audlomctrla. 
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RESUL TAOOS. 

Durante 1983-1987 se registraron 3D casos de Dl los cuales fueron a-­
grupados de acuerdo a ta claslflcaclOn de Slllence y cols. (10) y co­
rres pod 1 e ron: 

TIPO DE 01 
l A 
l 8 

ll B 

l1l 

!V A 
IV B 

HD CLASIFICADOS 

TOTAL 

NUMERO DE CASOS 

13 
6 

3 

_s_ 
30 

OSTEOGEHESIS IMPERFECTA TIPO ! , 

los 19 pacientes registrados con este tipo de 01, presentaron tal la 
entre percetllas 3-10: escleras azules y deformidad sobre todo en --­
miembros pélvlcos debido al mayor antecedente de fracturas en dichas_ 
reglones (flg.1), 

Del tipo l A, B correspondieron a mutaciones de novo (f lg.2) con un _ 
promedio de edad paterna al nacimiento de 30.2 anos y en 5 casos ext1 
t!a el antecedente de 01 en alguno de Jos padres (flg.3): para el ti­
po 1 8, 4 correspondieron a mutaciones de novo (flg.4) con un prome-­
dlo de edad paterna de 29.7 anos y en 2 habla el .antecedente de 01 en 
alguno de los padres (flg.5). 

Dentro de los estudios de labora~orlo las cifras de fosfatasa alcali­
na se observaron dlscretac,ente elevadas, mlentr;s que el fOsforo, cal 
ele y magnesio fueron normales. Estos estudios se real izaron s6lo en_ 
B de los 13 pacientes dlagnOstlcados como tipo l A y en 3 de los 6 -­
ctastflcados como 1 a (tabla 1). 
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El estudio audlométrlco reportó hlpoacusla conductiva bilateral en 3_ 
pacientes de 9 estudiados con 01 tipo I y de los 7 padres con dlagno1 
tlco de 01 solo uno presentó hlpoacusla conductiva bilateral. 

El estudio radiológico se realizó a todos los pacientes y los result.!. 
dos !e resumen (tabla .2) y se ! lustran en las flgs. 6 y 7. 

OSlEOGEnESJS ll<PERFEtlA 11PO JI. 

El paciente con diagnóstico de 01 tipo JI B, fué un nlno, primer pro­
ducto de padres jovenes, sanos y no consangulneos. 
El paciente falleció a los 3 meses de edad por complicaciones resplr,!!. 
torlas. 
Cllnlcomente presentó peso y talla. bajos al nacimiento; cr~neo blando, 
facies triangular, hlpertelorlsmo, escleras azules, cuello y torax -­
cortos, acortamiento y deformidad de extremidades superiores e lnfe-­
rlores y con el antecedente de 15 fracturas al nacimiento (flg.B). 

El estudio radiológico se resume (tabla 2) y se Ilustra en las flgs.-
9 y 10. 

OSTEOGENESJS IMPERFECTA TIPO 111 ó DEFORV,ANTE PROGRESIVA. 

La paciente fué del sexo femenino de 59 anos de edad, abuela patern.!. 
del caso Indice que acudió al Servicio de Genética del INP por la pr!_ 
sencla de escleras azules y el antecedente familiar de O\ (flg,11). 
Cllnlcamente la paciente presentaba talla baja (1.42 cm), escleras de 
coloración normal, prctesls dentarias en ambas arcadas; deformidad e.!_ 
quelétlca lrnpotante y el antecedente de múltiples fracturas. 

·Los hallazgos radiológicos se resumen y se Ilustran (tabla 2 y flgs._ 
12 y 13). 

OSTEOGENESIS JMPERFEClA TIPO IV, 

Los 4 pacientes clasificados en este tipo de 01, tenlan tallas entre_ 
percentllas 3-10; escleras de coloración normal en 1 caso y discreta-, 
mente azules en 3. 
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Para los poclentes clasificados IV A, 2 correspondieron a mutaciones 
de novo (flg. 14) y en un caso existió el antecedente materno de 01_ 
(flg.15), en el caso de O! tipo IV B habla el antecedente paterno de 
01 (Flg.16). 

Los estudios de laboratorio solo se realizaron a los 3 pacientes con 
01 tipo IV A y se reportó discreto aumento en las cifras de fosfata­
sa alcalina; el calcio, fósforo y magnesio fueron normales (tabia3 ). 

El estudio audlométrlco solo se realizó en el caso de 01 IV A en el_ 
que existla el antecedente materno y se reportó normal para ambos. 

El estudio radiológico se resume (tabla 2) y se Ilustra en la flg.17. 

CASOS OE 01 NO CLASIFICADOS. 

CASO l. Paciente del sexo femenino, producto de GJ, de podres sonos, 
jovenes, no consangulneos y con el antecedente de 2 hijos sanos. 
Cllnlcamente a su nacimiento presentó peso y talla bajos; cr!neo --­
blando con fontanelas muy amplias, facies triangular con hlpertelo-­
rlsmo, escleras azules; cuello corto; pecho en quilla; deformidad y 
acortamiento de extremidades superiores e Inferiores y el anteceden­
te de múltlples fracturas a su nacimiento (flg 18). 
Esta paciente actualmente tiene 17 anos de edad, su talla es baja, _ 
ml~e g] cm, persisten las escleras azules, tiene dentinogénesls Im­
perfecta y presenta def ormldad y acortamiento de extremldodes supe­
rl ores e Inferiores (flg.19). 
Las cifras de fosfotasa alcalina se encuentran en limites altos y -
el calcio, fósforo y magnesio son normales. 
El estudio audlométrlco demostró hlpoacusla conductiva bilateral. 
Los resultados del estudio radiológico se resumen y se Ilustran en_ 
la tabla 4 y en las figuras 20 y 21. 

CASO 2. Paciente del sexo masculino de 4 meses de edad al Inicio de 
su estudio~ padres sanos, jovenes, no consangulneos. 
Cllnlcamente con peso y talla normales a su nacimiento; cr!neo blan-
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do con fontanelas amplias, facies triangular con hipertelorismo, es­
cleras azules: cuello y torax cortos: hernia umbilical; defcrm!dad y 
acortamiento de extremidades superiores e Inferiores y el anteceden­
te de fractura en ambos antebrazos a su nacimiento. 

Los hallazgos radlolOglcos se resumen en la tabla 4, 

CASO 3. Paciente del sexo femenino de 3 meses de edad al Inicio de 
su estudio; pro~ucto de GV, de padres sanos, jovenes, no consanguf-­
neos y con el antecedente de 3 abortos espontaneas y 2 hijos sanos, 
Cllnlcamente presento peso y talla normales a su nacimiento; normoc~ 
falo, fontanelas amplias, escleras discretamente azules: deformidad_ 
de extremidades superiores e Inferiores y el antece~onte de 2 fractJ!. 
ras desde su nacimiento a Jos 3 meses de edad. 
Los hallazgos radlolOglcos se resumen en la tabla 4. 

CASO 4, Paciente del sexo masculino de 14 anos de edad, producto de 
G VIII de padres sanos, no consangulneos con 7 hijos aparentemente_ 
sanos. 
Desconocemos peso y talla a su nacimiento: se refiere cierre tard!o_ 
de fontanelas y deformidad progresiva de extremidades m!s Importante 
de las Inferiores y columna vertebral. 
A la exploraclOn f!slca presento escleras discretamente azules, den­
t!nogénesls Imperfecta; cuello corto con peso en quilla: x!fos!s do!, 
sal, escoliosis dorsolumbar, hlperlordosls lumbar y deformidad de_ 
extremidades superiores e Inferiores. No existe antecedente de frac­
turas. 
Los hallazgos rad!olOglcos se resumen en la tabla 4. 

CASO S. Paciente del sexo masculino de 1 ano 7 meses de edad al ini­
cio de su estudio; producto de GV, embarazo de término y peso de 1 -
kilogramo: padres sanos con antecedente de consanguinidad. 3 Herma-­
nos senos y 1 que folleclO a Jos 40 dlas de edad con malformaciones_ 
congénitas no especiflcodas. 
Se refiere crlneo blando con fontanelas amplias, escleras azules, --
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dentlnogénesls Imperfecta, pecho en quilla y el antecedente de m~ltl 
ples fracturas con gran def ormldad de extremidades superiores e lnf!_ 
rlores. 
Los hallazgos radlol6glcos se resumen en la tabla 4. 
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DISCUSIDH Y CONCLUSIONES. 

La DI estl contemplada por la Clasificación Internacional de los -­
trastornos constitucionales del hueso, dentro de las Osteocondrodi1 
plaslas. En la revisión de las displasias Oseas realizada por el -­
servicio de Genética se encontr~ que la Oi ocupa el segundo lugao _ 
en frecuencia (17) lo que motivó el •studlo cllnico, radiológico y_ 
genético en los pacientes con dicho diagnóstico para clasificarlos_ 
en base a los hallazgos descritos por Slllence y cols. (10,11). 

En cuanto al Tipo 1 de 01, de acuerdo a lo descrito en la literatu­
ra (1,11), fué el rnls frecuente y ocupó el 76\ de nuestros paclen-­
tes sin incluir el grupo de los no clasificados. La edad de los pa­
dres en los casos considerados mutaciones de novo fué de 29.9 anos 
y de acuerdo a lo descrito por otros autores (18) no existió in--­
fluencia de la edad paterna. 

Estos pacientes clinicamente presentaban deformidad sobretodo en -­
miembros pélvlcos debido al mayor antecedente de fracturas en di-­
chas regiones. 

Debido a que el INP no es una unidad ~•terno-infantil es muy proba­
ble que encontremos pocos casos de 01 tipo 11 ya que esta es letal_ 
provocando la muerte intrauterinamente o en la infancia temprana. 
El único caso de 01 11 B, acudió referido de Servicios Médicos de 
Guadalajara, Jal, por complicaciones respiratorias secundarlas a_ 
fracturas costales múltiples desde su nacimiento. 
Su cuadro cllnlco y radiológico correspondió a lo descrito por Si-­
llence y cols. (\D,11). 

El caso de 01 tipo 111, fué la abuela paterna de nuestro caso Indi­
ce quién acujió al Servicio de Genética del lHP, por la presencia_ 
de escleras azules y el antecedente familiar de.O!. 
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El caso Indice fué estudiado cllnlca y radlol6glcamente y no encon­
tramos datos que apoyaran dicho diagnóstico y como se observa en la 
figura 11 solo la abuela y tia abuela paterna estaban afectadas lo_ 
que <poya aunado a los hallazgos descritos para la abuela paterna_ 
de nuestro caso Indice un tipo 111 de 01 con un patrón de herencia_ 
autos6mlco receslvo lo cual explica su descendencia no afectada. 

Esta paciente refiere antecedente de problemas dentales motivo por_ 
lo que usa protesls dentarias en ambas arcadas, esto suglre dentlnJ1. 
génesis Imperfecta que se presenta frecuentemente en este tipo de_ 
O!. 

En el tipo IV de Ol, al Igual que en el tipo I, los pacientes pre·· 
sentaron deformidad m!s Importante en miembros pélvtcos debido tam­
bién al mayor antecedente de fracturas en dichas reglones. 
En su forma cl!slca el tipo l y IV son muy similares tanto cllnlca_ 
como radlol6glcamente. La diferencia principal radica en la colora­
ción de las escleras. 

En 25 de 30 casos en que fué posible la claslf lcacl6n de nuestro ·· 
grupo de pacientes est! de acuerdo con los hallazgos descritos por 
Slllence y cols.(10,11). y por lo tanto estudios cllnlcos, radlol6· 
gtcos y genéticos apoyan la presencia de heterogeneidad genética_ 
en esta entidad y nos permite un asesoramiento genético adecuado •• 
tanto en relación a pronostico como a tipo de herencia. Sin embargo 
existen algunos casos en los que es dificil aguparlos de ¡cuerdo•­
dichas bases. 
Este estudio muestra 5 casos en los que no·fué posible su claslflc! 
cl6n. 

En el caso 1, Inicialmente debido a la gravedad del cuadro cllntco 
y radlol6glco fué considerada como un tipo ll de 01, sin embargo_ 
actualmente cursa el final de la segunda década con lo cual descar­
tamos su claslftcacl6n Inicial.y a pesar de que su estudio se ha S! 
guido de forma longitudinal no hemos concluido su claslflcacl6n de­
finitiva. Podrla tratarse qulz!s de un tipo ll que sobrevlvl6 yd! 
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b!do a que desconocemos la evolución no podemos compararlo. Tamb!é!!. 
podrla tratarse de un tipo 1 B "grave" apoyandonos en que persisten 
las esc!eras azules, a la presencia de dentlnogénesls Imperfecta y_ 
a hlpoacusla conductiva bilateral, esta ültlma descrita m!s frecue!!. 
temente para dicho tipo de O! (10,11). 

E! caso 2 al Igual que el anterior, por la gravedad c!lnlca y radl.Q. 
lógica a su nacimiento se agrupó en el tipo 11 de O!, sin embargo -
desconocemos su evolución ya que el pa:lente dejó de acudir a nues­
tro servicio dehldo a que es for!neo y de escasos recursos; pero -­
sabemos que el paciente actualmente tiene S anos. 

El caso 3 corresponde a una nlna de 2 anos de edad que Inicialmente 
fué clas!flc•da como tipo 111, pero, siguiendo su evolución de lo.!_ 
3 meses de ed•d a la actualidad no ha presentado' fracturas y no e-­
xlste progresión de las deforrr.ldades mencionadas anteriormente, mo­
tivo por lo que podrla tratarse de un tipo IV B que cuando es grave 
puede presentar superposición fenotlplca con el tipo 111. Para con­
cluir su agrupación definitiva es necesario su seguimiento longitu­
dinal. 

El caso 4 es un nlno de 14 anos de edad con escleras discretamente_ 
azules, dentlnogénesls Imperfecta y deformidad Importante de colum­
na vertebral y de huesos largos motivo por lo que se consideró co-­
mo probable tipo 111, sin .embargo no existe antecedente de fractu-­
ras por lo que es de lmport•ncla en este caso considerar diagnósti­
cos diferenciales como las dlsplaslas óseas aunque de las estudia-­
das en este caso ninguna cursa con dentlnog!nesls Imperfecta ni con 
escleras dlscret•mente azules. Contlnu•r! en estudio para determl-­
nar un diagnóstico definitivo. 

En cuanto al c•so S; la deformidad progresil'a de huesos lwgos y C.Q. 
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lumna vertebral sugirieron un tipo 111 de 01, pero la presencia de_ 
escleras azules hacen dudar su clasificación. 
El paciente dejó de acudir a nuestro servicio por lo que no pudimos 
seguir su evolución. 

En forma general, dentro de los estudios de laboratorio, las cifra.!. 
de fosfatasa alcalina se registraron discretamente elevadas proba-­
blemete secundarlas a fracturas recientes, mientras que el calcio,_ 
fósforo y magnesio se reportaron normales Invariablemente. Con estos 
resultados conslderarr.os que dichos estudios no son orientadores del 
padecimiento ni mucho menos de los diferentes tipos de 01. 

En relación al estudio aud!ométrlco, aunque debe ser un estudio o-­
bllgado, los resultados obtenidos de los pacientes estudiados mues­
tran que no ~s un dato constante ya que se ha descrito que se pre· 
senta en aproximadamente en el 66i de los pacientes adultos con 01_ 
tipo 1, por lo que en este caso en donde vemos pacientes pedlotrl-­
cos serlo de mayor utilidad su estudio en forma longitudinal. 

Estos grupos cllnlcos de 01 parecen representar diferentes defectos 
moleculares a nivel de genes de la col~gena tipo l, localizados en 
los cromosomas 7, 12 y 17 (12, 13, 14, 15 y 16). por lo que serin_ 
los métodos bloqulmlcos y los estudios de col!gena los que estoble.!, 
can el defecto molecular en coda tipo de 01, y de esto manero cla-­
slflcar m~s adecuadamente los casos, permitir un asesoramiento gen! 
tlco adecuado, diagnóstico prenatal y qulz~s un tratamiento especi­
fico. 



1 l. TAOLAS. 

TADLA 1 

HALLAZGOS OE LADORATORJO,O. 1 TIPO 1 

f0$FATASA ALCAL!HA!U.!) CALCIO(mE/!t) FOSFORO(mg/i¡ MJ\GllESIO(mE/I t) 

1 A m '4.5 3.9 1.00 

m.2 4.5 5.1 1.60 
272 4.3 5.2 1.90 
270 4.9 !i.7 1.60 
400 4.5 5,9 1.60 
400 4.5 4.9 
206 4.7 5.6 
391 4,7 4.4 1.90 

Ul 

! D 307 4.9 6.5 1.75 
302 4.6 5.3 2,00 

292 4.0 5.5 1.7 
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TA3LA 2 

HALLAZGOS RADIDLOG!COS 

TIPO DE Ol CRANEO COLUMNA VERTEBRAL HUESOS LARGOS 

Osteoporosls osteoporosls Osteoporosls 
Huesos wormlanos En 6 casos: platl,! Corticales delgadas 
En 4 casos: pondllla con esco- lncurvamlento sobrJ! 
plotlsbasta llosls dorsolumbor todo en miembros --

discreta. pélvlcos. 

11 MGltlples defec- Poco calcificada Poco calcificados 
tos de osifica-- Platl spondl l la Ccrttcales delgadas 
clOn membranosa. Fracturas costa- DIAflsls anchas, cor. 

les mGltlples. tos y deformes. 

111 Osteoporosls Xlfosls dorsal, e_! Osteoporosls 
Boveda adeldazada collosls mGltlple, Corticales delgadas 

plotlspondlll• lm- lncurvamlento lmpor. 
portante. te de radio, cGblto, 
Colapso de caja t.Q. femures y tibias. 
raclca. 

IV Osteoporosls Osteoporosls Osteoporosls 
Corticales delgadas 

· lncurvamlento prln-
clpalmente en mlem-
bros pélvlcos. 



TADLA 3 

llALLAZGOS DE LAOORATORIO. O.I TIPO IV A 

FOSFATASA ALCALINA (U,I) CALCIO (mE/lt) FOSfORO !mc1/i) MllGNESIO !mE/lt) 

302 4.5 4.3 1.00 

•• 421 4.8 '5.2 1.60 

360 4.7 4.5 1.66 
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TABLA 4 · 

HALLAZGOS RADIOLOGICOS 

CASOS NO CLASIFICADOS CRANEO COLUMNA VERTESREAL HUESOS LARGOS 

1 Defectos de o- Poco calcificada Osteoporosl s 
siflcac!On me!!'. Fracturas costales Corticales delgadas 
branosa cortos, anchos y d!l. 

formes. 
EVOLUCION: Osteoporosls Platlspondllla Dlaflsls adelgaza--

MQltiples hu!l. das con ensanchamle.'l 
sos wormianos. to metaflslarlo. 

2 Osteoporosls Osteoporosls Osteoporosls 
Costillas delga- Corticales delgadas 
das y escoliosis Cortos, anchos y d!l. 
mQltlple. formes. 

3 Osteoporosis X!fos!S dorso-- Osteoporos Is 
MQ!tiples hu!l. lumbar moderada. Corticales delgadas 
sos wormianos. Fémures anchos. 

4 Osteoporosls Escollosis mQltl Osteoporosls 
tiple y plat!s-- Corticales delgadas 
pondll la. lncurvamlento. 

5 Osteoporos is Escoliosis mQltl Osteoporosls 
MQltlples hu!l. ple leve y platl.!. Corticales delgadas 
sos wormlanos pondll !a. Dl&f lsls adelgaza·-

das de fémures y tl 
bias. 
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111. F 1 GURAS 

Flg.1: 0.1 tipo 1 
Se observa deformidad sobr~ 
todo en miembros pélvlcos. 
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O.! TIPO 1 A 

I 

TI 

m 

• OI TIPO IA 

J1 PROPOSITUS 

F!g. 2: Arbol geneaJOglco 
MutaclOn de NOVO. 

I 

lI 

m 
@) OI TIPO IA 

/' PROPOSITUS 

• 

1 

Flg. 3: Arbol geneaJOglco , 
Antecedente materno de O.!. 
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0.1 TIPO 1 B 

I 

II' 

m 

• 01 TIPO IB 

/' PROPOS ITUS 

I 

II 

m 

Ftg. 4: Arbol genealOglco 
Mutación de NOVO. 

2 
1-4 5·6 

3 
1-17 17-ZO 

• OI TIPO IB 

/' PROPOSITUS 

Ftg. 5: Arbol genealOglco 
Antecedente paterno de O. 1 



O.l TIPO l 

Flg 6: Radlgrafla lateral de columna ver­
tebral en la que se observa osteoporosts. 
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Flg.7: Radlografla de huesos largos. 
Se observa osteoporosis1 corticales delge 
das y deformidad. 

t 
1 



0.1 TIPO JI 
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Flg. 8: Fotografla clln!ca postmortem. 
Se observa Jas caracterlstlcas faciales 
cuello y torax cortos, deformidad y a-­
cortamlento de extremidades. 



0.1 TIPO 11 
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Ftg. 9: Radiograf1a lateral de cr~neo en la que se observa 
múltiples defectos de osificación membranosa. 

F!g. 10: Radlograf la de cuerpo entero en 

la que se observa columna poco calcificada 
fracturas costales mOltlples y huesos lar­
gos en acordeón. 



O.l TIPO lll 

r 

II 

m 

eor TIPOm 
/' PROPOSITUS 

- 25 -

·~ 
2 ) 

F!g.11: Arbo! genealógico en el que se observa la presencia 
de 2 hermanas afectadas. 

Flg.12:Radlograf!a A·P de columna 
Presencia de esco!!osls.p!at!spon­
dll!a y colapso de caja torac!ca. 

F!g.13: Radlograf!a de miembros superiores 
Se observa osteoporosis,cortlcales delgadas 
y deformidad Importante. 
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O.J TIPO IV A 

I 

lI 

m 

l;I OI TIPO Ill:A 

,;t PROPOSITUS 

FJg.14: Arbol geneaJOglco 
MutaclOn de NOVO. 

I 

II 
H 6 7 

m 
...-"1 

me OI TIPO Ill: A 

/' PROPOSITUS 

FJg.15: Arbol genealOgJco 
M~dre e hijo afectados. 

8 ' 10 11 

2 
2 3-7 8-1 
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0,( TIPO IV B 

r 
1 
1 

1 

I 

II 

m 

• OI TIPO IlrB 
,,.,, PROPOSITUS 

Flg.16: Arbol genealógico 
Padre e hija afectados. 

·-¡-

Flg.17: Radlograf(a de huesos largos. 
Se observa osteoporosls,corticales -­
delgadas e lncurvamlento. 

,• 
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01 NO CLASIFICADA 

Fig. 18 Recién nacida en la que se observa la 
deformidad y acortamiento de extremidades. 

Fig.19:Paciente de 17 anos de 
edad. Se observa gran acorta­
miento y deformidad de extre­
midades. 
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Flg.20:Radlografla de cuerpo entero. 
Se observa osteoporosis, fracturas · 
mQltlples y deformidad y acortamien­
to de huesos largos. 

Flg.21: Radlograffa de huesos largos. 
Se observa osteoporosts, corticales · 
delgadas Y. adelgazamiento dl!flarlo. 

ESTA 
SAUR 

ffSIS 
111· 
~( l1\ 

NO DEBE 
,• 

: lí clLW TE Gf1 
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