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INTRODUCEION,

EL término de Osteogénesls Inperfecta (01) fué utilizado por Vrodick_
(4) en 1820 para referirse a un padecintento hereditario con susceptl
bi1idad a fracturas y defornidades esquelétices.

En realidsd representa un grupo heterogéneo de trastornos heredite---
rlos del tefido conectivo,

Sus antecedentes historicos son conplicados debido a que ha recibido_
numerosos eponinos, sin enbargo, de acuerdo a Seedorf (2), el priner.
€250 sugestiva de 12 enfernedad fué descrito en el Peincipe danés
Ivar Benlos y la primera fanilia con herencia para fragllfdad Gses -
fug estudiada en 1788 por Eknan(3). En 1831 Awmann {4) suglrid que en
1a 01 tembién se afectaban otros 6rganos, al noter en estos paclentes
articulaciones hipernoviles y escleras azules. Adair-Dighton (5) en _
1912 describis hpovcusta esecads » esos friples y esclaras az
les.

Ammn (8), €ddowes (6) y Peters (7} suglrieron que un defecto del te.
110 fibroso podia ser la ceusa de las principales coracteristicas de
18 013 pero las Investigaciones real(zadas en 1324 por Baver (8), con.
sideraron que los canbios 6seos eren causados por una funcldn Ostéoe-
blastica alterads danda por resuitado una estructura frregular e Iy
dura, conbinada con una métriz Gsea deficlente sobre la base de una _
<olégens anomal. Postertomente en 1940 &1 misno propuso un desorden
mesenquinetosa generalizada como causa de Ol

Oesde hace aproxinadanente 200 sfos se ha sospechado heterogenefded
genética en O1. En 1949, Looser (9) clasifict este padecintento en 2
grupos: 1) 01 tarda, forma leve, autosmica dominante

11) 01 congénite, forma grave y generalmente letal
R8s recientenente en 1973, Sillence y cols. (10) propusiercn una cla-
siflcacttn basada en hallazgos clinicos y radiotogleas que conprends
21 menos 4 t1pos:



OSTEOGENESLS HPERFECTA TIPO 1.

Se dico que es el prototipo de todas 185 01, y3 que es 1a més frecuen
te con una incldencia al nacimiento de 1:30,000 sproximadasente,

Su patron de herencta es autostnico dominante y clinicomente se cerag
terza por osteoporosis generslizada que Tleva a huesos anormslnente _
frégiles; escleras azules durante toda la vida, hipoacusia conductiva
asociada generalmente a otoesclerasis. E1 peso y 13 talla a) nacimen
%0 son normales, 1a talla baja es postnatel.

Las fracturas pueden estar presentes a) neciniento en aproxinadanente
10% e 105 casos o conenzer en cuslquler tiempo durante la infancia 6
niiez.

Se subclasifica en 1A por 1 presencls de Clentes normales y en I 8_
por presentar dentingjénests imperiecta.

Cono hallazgos radiolgicos detzcan La osteaporosts generalizsde, cor
ticeles delgadas, evidencla de fracturas previss y formactén de callo
6560 normal 6 exuberante; sin enbargo estos datos 1o son espectficos_
¥8 que tembién se describen en otros tipos de 01 (1,11).

Par estudlos maleculares se he descrito un aunento en 1a coligena ti-
po 111 (12).

OSTEQGENESIS IMPERFECTA TIPO 11

Tiene un patrén de herencls autosénlco recesivo y clinicamente se ca-
racteriza por extrena friglifdad 6ses que lleva o 1a muerte Intreute-
rina 0 en 1a Infancia teaprans, Tiene tella baja al naciafento, poca
osIficacion de créned con huzsos blandos & 1s palpacion, la aparien--
cia facial es tipica, 12 cara es tefangular con hipertelorisno, las -
esclerss son szules durense tods 12 ¥ida y la narfz es pequeta. Las _
extrenidades superiores son cortes ¥ en aduccidn y las Inferiores son
cortas, curveadas y defornes,

Rediologicanente los huesos del crineo y cars estin pobreneate osifi-
cados y se subclasifican en 3 tipos de scuerds a los hellazgos rasio-



16gicos en costillas y huesos largos:

At Costillas arrosarfadas y huesos largos anchos, cortos.y deformes

B: Costillas con rosarlo lnconpleto y huesos 1argos enchos, cortos ¥
defornes. .

©t Costillas adelgazadas ¥ huesos bargos con disfisis delgadas

Por estudios moleculares se ha descrito una disminucién de 1a coldge-
nt tipo | en relacion al tipo T11 {13) y se detectd una delecién de &
proximadanente S00 pares de bases en el gen pro alfa (1)1 {14),

OSTEQGENESIS TWPERFECTA TIPO T1T 6 DEFONANTE PROGRESIVA.

Su patrén de herencla es autosémico recesiva, se caracteriza gor frg
gt1idad sea de grave que Meva & miltiples fracturss y o deforridsd_
rogresiva y grave de crneo, columna vertebral y huesos largos. Las_
escleras eunque discretemente azules al necimiento se sprecisn norma-
Tes con 1a edad. El retraso en el crecinlento es postnatel y es muy -
aarcado. La dentinogénests inperfects se presents ususlrente.
Radiolégicanente el créneo estd blen osificado, las suturas y fontang
las son anplias y con AGltiples huesos wornianos. Las costillas mues
tran numerosas frecturas pero no estén arrosariades; osteopenta pro--
gresiva de columa vertebral, con presencia da vertebras en forns de_
reloj de arena; 1os huesos 1orgos pueden verse en forma de acordeén _
vero generalnente existe deformidad en angulacion por las néitiples _
fracturss (1,10,11).

Por estudios a nivel molecular se ha denostrado que la coldgena tipo_
1 ests fornada por tres cadenas alfa (1)1 {15).

OSTEOGENESIS INPERFECTA T1PO 1V,
Su patrén e herencla es autostmico dominente, s caracteriza por frs
gllidad 6sea de gravedad veriable, escleras que pueden ser normsles o
discretemente ezulosss al naciniento que progrestvanente con la edad_
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son normales. Es frecuente 1a talla baja postnztal debido usualnente
# xifoescol osls progresiva, En alguads cesos raves el fenotipo se _
superpone al tipo 111 d2 01 y es ciffcil 6lstinguirlos clinlca y ra
dloldgicanente.

Se subclasifica en 1V A por presentar dlentes normales y en 1¥ B por._
presentar dentlnogénesis fnperfects.

Raglolégicomente a1 fguel que el t1po I de OI se Cescribe asteopora=
sis generalizada, corticeles delgadas y cefornidad variable de huesos
largos (1,10,11).

Por estudios moleculares se h descrito un defecto a nivel de la cedg
na pro-alfa (2}1 (16).

En genersl, las fracturas consolldan normelente, con buena formacién
del callo Gseo. Las deformicedes parecen ser cebidas a la presencia _
de osteoporosts, al antecedente de fracturas frecuentes y a uxcto:
nes no tratadas, Las enormal dades del esqueleto Heven a escalicsis
y defornidad pelvica.

Puaden desarrollarse conplicaclones més series comd la platibesia en_
15 que 18 base del créneo peede ser desplazade hacia arriba y los con
dilos occlpitales y los huesos vecinos pueden invaginarse 2 1a eavi--
dad ¢e 1a fosa craneal posterior dando Jugar s enifestaclones neuro-
1ogleas.

En 1a 0T tipo 11 y 111 debldo a las miltiples fracturas costales pue-
den presentar conpl icaciones cardlarespiratorizs graves que los lle--
van a ta muerte tesprana (1,10,11).

Debe hacerse diagnéstico diferencial con otros sadecimientos ya que -
1a osteoporosis no es espacifica de 01, existen otras entidades tales
cono el Sindrone del nifo meltratado,, la picnadisostosis, la hipofos
fatasa congénita y 12 ostaoporosts Juvenil Iciopatica entre otras en
185 que se presenta de prinera Instenca ostecjorosts e historfa de =
fracturas {1, 10,11).



El propdsito del presente estudio fué caracterizar desde el punto de_ .
de vista clinico y radiolégico a los pactentes con disgnsstico de 01
para clastficerlos en base a las Giferencias establecidas entre los 4
t1pos de dicha entidad.

MATERIALES ¥ METODO,

Se revisaron los expedientes clinicos y radiolégicos de 30 pactentes
<on diagnestico de OI provententes de la Consulta Externa del Servi--
clo de Genétics del Instituto Macional de Pediatria (INP), durante el
perfodo de 1983 & 1987,

£ estudto clinico Incluyd nistorla clfnfca, drbol. genealégico y ex--
ploracin fisica intencionada del paciente y fanilares de priner gra
do. Dentro de los estudios de laboratoro se revisaron tas clfras de_
fosfatasa alcalina, celelo, f0sforo y magnesio.

Radinlégicanente se valoraron placas de créneo, columna vertebral con
pleta, pelvis y huesos largos.

En 2lqunos pacientes se realfzd audionetria.



RESULTADOS,

Durante 1983-1987 se registraron 30 casos de OI los cuales fueron a--
grupados de acuerdo a la clasificacitn de Sillence y cols. (10} y co-
rrespodieron:

IO 0E 01 UMERD DE CASOS
1A 3
e 6
us 1
m 1
wa 3
W 1
HO CLASIFICADOS 5
TOTAL ]

OSTEQGENESLS IWPERFECTA TIPO 1.

tos 19 pacientes registrados con este t19o de Of, presentaron talla _
attre percetiles 3-10; escleras azules y defornidad sobre todo en -
mlembros pélvicos debido al mayor entecedente de fractures en dichas_
reglones {fig.1).

Del tipo 1 A, B correspondieron & mutaciones de novo (fig.2) con un _
pramedio de edad paterna al nacimlento de 30.2 shos y en 5 casos exis
ta el entecedente de 01 en alguno de los padres (f1g.3); para el ti-
9018, 4 correspondieron & mutaciones de novo (£1g.4) con un prome-
6lo de edsd paterns de 29.7 ahas y en 2 habfa el .entecedente de O1 e
alguno de los padres (fig.5).

Dentro de 1os estudios de labaretorto las cifras de fosfatass slcali-
na se abservaron discreterente elevadas, nientrss que el fésfaro, col,
clo y mignesio fueron nommales. Estos estudios se reelizaron sblo en_
8 de los 13 pacientes dlagnbsticados como tipo 1 Ay en 3 de los 6 -
clasiflcados coro 1B (tabls 1),



EL estudto auctonétrico reporto hipoacusia conductiva bilateral en 3_
pacientes de 9 estudlados con 01 t4po 1 y de Jos 7 padres con diagnos
tico de 01 solo uno presentd hipoacusia conductiva bilateral.

EL estudio radiologico se realizo a todos |os pacientes y los resulta
dos 2 Tesumen (tebla 2} y s ilustren en los figs. 6y 7.

OSTEOGENESIS IKPERFECTA T1PO 11,
€1 pactente con dfsgabstico de 01 tipo 11 B, fu un nifo, priner pro
ducto de padres Jovenes, sanos y no consanguineds.

EL paciente fallectt a os 3 neses de edad por conplicactanes respirg
tarlss.

Clnicenente presentd peso y taila bajos al neclniento: craneo blando,
factes triangular, hipertelorisno, esclerss azules, cuello y torex -
cortos, acortamlento y deformidad de extrenidades superiares e Infe-
rlores y con el antecedente de 15 fracturas al nactntento (£ig.8).

E} estudio radiolégico se resune {tabla 2} ¥ se Hlustra en les figs.-
9y 10,

OSTEQGENESIS IMPERFECTA TIPO 111 6 DEFORVANTE PROGRESIVA.
ta paciente fu del sexo fementno de 59 2os de edad, abuela paterny
del caso ndice que acugld al Servicio de Genética del WP por 18 pre
sencla de escleras azules y el ansecedente faniliar de 01 (fig.11).
Clintcanente 1a pactente presentaba talls baga (1.42 cal, esclaras de
caloracion nomal, pratesis dentartas en ambas arcadas; deformidad o
quelética {spotante y el antecedente de naltiples fractures.

105 hallazgos radlolsgicos se resunen y se lustren (tebla 2 Figs._
2y ).

OSTEQGENESIS IWPERFECTA TIPO 1Y,

105 4 pactentes clasificados en este t1po de OF, tenfen talles entre_
percentilas 3-10; esclerss de colorecitn normal en 1 esso y discreta-
mente azules ‘en 3.



Para los pacientes clasificados 1V A, 2 correspondieron a mutaciones
de novo (ig. 14) y en un cas0 existi el antecedente materno de OI_
(£19.15), en el caso de OI 1p0 IV B habls el antecedente paterno de
01 (Fig.16). .

Los estudios de laboratorio solo se realizaron a tos 3 pactentes con
OF t1po 1V A y se reparts discreto autento en las cifras de fosfates
sa elcalina; et calclo, fosforo y magnesto fueron narmeles {teblad }.
€1 estudlo audicnetrico solo se resliz6 en el caso de OF 1V A en el_
que existia el antecedente materno y se reports normal para anbos.

€L estudio radiolégico se resume (tabla 2) y se {lustra en la fig.7.

CASDS DE 01 MO CLASIFICADOS.

CASO 1. Paciente del sexo femenino, producto de GI, de padres sanos,
Jovenes, no consangulneos y con el antecedente de 2 h1Jos san0s.
Clinicamente a su nacimiento presentd peso y talla bajos; créneo «-=
blando con fontanelas muy amplias, facies triangular con hipertelo--
rismo, escleras azulesi cuello cortos pecho en quilla; defornidad y
acortamiento de extremidades superiores e Inferfores y el anteceden-
te de nltiples fracturas a su nacimiento (fig 18).

Esta pacfente actuslmente tiene 17 afos de edad, su talla es bajs, _
nmice 93 em, persisten las escleras azules, tiene dentinogénesis fm.
perfecta y presenta defornidad y acortamiento de extremidades supe~
riores e inferiores (flg.i%).

Los cifras de fosfatasa alcaling se encuentran en lfnites altos y -
el calelo, fosforo y magnesio son normales.

El estvdlo audiométrico demostrs hipoacusia conductiva bilsteral.
Los resultados del estudio radioldgico se resunen y se 1lustran an_
1a tabla 4y en las flguras 20 y 2.

CASO 2. Paciente del sexo masculino de 4 meses de edad 8l Iniclo de
su estudlo, padres sanos, jovenes, no consanguineos,

Clfnicamente con peso y tella normales a su nacimlento; créneo blan-



o con fontaneles amplizs, factes trianguler con hipertelorisno, es-
cleras azules; cuello y torax cortos; hernia unbilicsl; defernided y
atortanfento de extrenidades superiores e Inferfores y el anteceden-
te de Fractura en aabos entebrezos a su nacimtento,

Los hallazgos redlolsgicos se resumen en 1a tebla 4.,

CASO 3. Paclente del sexo femenino de 3 meses de edsd al Inicio de _
su estudio; producto de GV, de padres sanos, Jovenes, no consanguf--
neos y con el entecedente de 3 abOrtos espenteneos y 2 hijos sanos.
Cltnlcanente presentd peso y tella normales 3 su necinfento; normoce,
falo, fontanelas ampllas, escleras discretamente azules; defornidad_
de extrenidades supertores e inferfores y el antecatente de 2 fracty
vas desde su nacintento a 1os 3 meses de edad.

Los hellazgos radiolégicos se resuren en la tabla 4.

CASD &, Pactente da] sexo mascullno de 14 afos ce edad, producto de_
G V111 de padres sanos, no consangufneos con 7 hijas eparentenente _
sanos.

Desconocenos peso y talls & su nacinlento; se refiere cierre tardfo_
de fontenelas y cefornidad progresiva de extrentdades nis importante
de les inferfores y columa vertebral.

A 1a exploracién fisica present escleras discretanente azules, den-
tinogenesls Inperfecta; cuello corto con peso en quilla; xifosts dor
sal, escoliosts dorsolumbar, hiperlordosis lurbar y defornided de _
extrenidades superiores e inferlores. Ho existe antecedente de frac~
wres.

Los hellazgos radtoldgicos se resunen en 1 tabla 4.

CASO 5. Paciente del sexo masculino de 1 aho 7 meses de edad al fni-
c10 de su estudlos producto de GV, enbarszo de téraino y peso de 1 -
kilogreno; padres sanos con antecedente de consanguinided, 3 Herma--
nos senos y 1 que fallectd 3 1os 40 dfas da edad con matformsciones_
congénites o espaciflcades.

Se reflere créneo blando con fontanelas amplias, esclerss szules,
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dentinogénests inperfecta, pecho en quilla'y el antecederte de molti.

ples fracturas con gran defornidad de extrenidades superiores e infe
rlores.

Los hallazgos radiolégicos se resunen en la tabla 4.



ST
DISCUSTON ¥ CONCLUSIONES.

La 01 estd contemplada por 13 Clasificecién Internacional de los -~
trastornas constitucionales del husso, dentro de las Dsteocondrodis
plasiss. En 1a revision ce las displasias dsess reslizads por el -
Servicio de Gendtica se encontrs que la Of ocupa el segundo lugen
en frecuencia (17} lo que motivé el estudio clinico, rzdiolsgico y_
genético en los pactentes con dicho lagndstico pora clasificerlos_
en base 2 los hallazgos descritos por Stllence y cols. {10,11).

£n cusnto al Tipo I ce O1, de acuerds a lo descrito en 1 literatu-
Ta {1,11), fué el nds frecuente y ocupd el 763 de nuestras pacien--
tes sin Inclutr el grupo de los no clasificados. Ls edad de los pa-
dres en 1o casos consIderados nutaclones e novo fué de 29.9 ahos
¥ de acuerdo 4 1o descrito por otres eutores (18) mo existid fne--
fluencts de Ja edad paternz.

Estos paclentes clinjcanente presenteban deformidad sobretodo en
mienbros pelvicos debido sl mayor antecedente de fracturss en di--
chas reglones.

Debido a que €] INP o &5 una unldad materno-infantil es muy prods-
ble que encantrems pocos czsas de OF tipo 11 ya que esta es letal_
provocando la muerte Intrauterinemente o en la infancis temprana.
€L Gniico caso de OF 11 8, ecudid referido de Serviclos pedicos de _
Gusdalajara, Jal. por conplicaciones respiratoriss secundarias a _
fractures costales moltiples desde su nacimiento.

Su cuadro clinico y radiolégico correspondid a 1o Gescrito por Si--
MNence y cols. (10,11},

El caso de 01 tipo 131, fué 1a abuels paterna de nuestro caso fndi-
ce quién acudf6 8l Servicio de Ganetica del INP, por 1a presencla_
de escleras azules y el antecedente fanilar de OI.



-2 -

£1 caso Indice fué estudiado clinica y radioldgicanente y no encon-
‘tramos datos que apoyaran dicho diagndstico y como se observa en la
Tlgura 11 solo la 2buela y L[a abuela paterna estabsn afectadas fo_
que tpoya aunado 3 los hallazges descritos para 13 sbuela paterna _
de muestro caso Sndice un tipo 111 de OF con un patron de herencia_
autostnico recesiyo lo cusl explica su descendencla no afectads,
Esta pactente refiere antecedente de problends dentales motivo por_
10 que usa protests dentarias en arbas arcadss, esto sugire denting
genesls fnperfecta que se presenta frecuenterente en este tipo de _
o

€n el tipo ¥ de 01, al igual que en el tipo 1, los pactentes pre--
sentaron deformidad més |nportante en miendros pélvicos debido tan-
bién al mayor antecedente de fracturas en dichas regiones.

En su forap clésica el tipo 1 y I¥ son muy siaflares tanto clinica_
cono raglolégicenente. La diferencia principal radica en la colora-
clén de las escleras.

£ 25 de 30 casos en que fué posidle ba clasificacion de nuestro
rupo de pacientes ests de acuerdo con los hal lezgos descritos por
Sillence y cols.(10,11). y por lo tanto estudios clfnicos, raslold-
gicos y genéticos spoyan la presencla de heterogeneldad genetica _
en esta entidad y nos pernite un asesoraniento genético adecusdo «-
tanto en relacién a prondstico cono a tipo de herencla, Sin enbargo
existen algunos casos en los que es diffcil aquparlos de scuerdo 8_
dichas bases.

Este estudio muestra § Casos e los que no'fu posible su clasifica
citn.

£n el caso 4, Infctainente debido a la gravedad del cuadro clinico
¥ radiolégico fué considerada cono un tipo 11 de O1, sin embargo _
actualnente cursa el finel de 1a segunda década con 1o cusl descer-
tanos su clasificacidn fnictal.y a peser de que su estudlo se ha sg
quido de forma longitudinal no hemos concluldo su clasificacién de-
finftiva, Podrfa tratarse quizés de un tipo 11 que sobrevivie yde
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bido # que desconocenos 1a evolucién no podenos comperarlo. Tenbién
podris traterse de un tipo 18 “grave" spoy2ndonos en que persisten
Ias esclerss ezules, a la presencia de dentinogénesis imperfects y_
a hizoscusia conductiva bllatersl, esta Gltina descrita nis frecuea
temente pera ¢icho tipo de 0F (10,11).

E1 cas0 2 2l gual que el anterfor, par 1a graveded clinica y radip
Tegics  su maciriento se agrups en el tipo [1 de 01, sin embargo -
desconocenos su evolucién ya que el paciente def6 de acudir a nues-
tro servicio dehido a que es foréneo y de escasos recursos: pero
sabenos qua el paciente actuslmente tiene 5 ahos.

E1 250 3 corresponde 2 una nifia de 2 afos de edad que Iniclalmente
fu clasificada como tipo 111, perc, siguiento su evolucin de los,
3 meses de edad & 1a actualided no ha presentado fracturas y no e
xiste progresién de las defornidades menclonedas enteriornente, no-
tivo por 10 que podria traterse de un tipo 1Y B que cuando es grave
puece presentar superposicion fenotipica con el tigo 111, Para con-
Cluir su agrupacién definitiva es neceserlo su seguiniento Jongltu-
dinl,

EL a0 4 &5 un nifio de 14 afios de edad con escleras discretamente_
azules, dentinogénesis Inperfects y defommicad fmportante de colun-
na vertebrel y de huesos largos motivo por 1o que se considers co--
w0 probable t1po 111, sin enbargs no existe antecedente e fracty
ras por 1o que es de importancia en este ceso considerar dlagndsti-
cos diferencisles cono les displasias sees sunque de 1as estucia--
das en este caso ninguna cursa can dentinogénesis Inperfecta nt con
esclerss discretanente azules. Continuars en estudio para deterni--
nar un diagnéstico definitivo.

En cumto &l cas0 §; 1a deformided progresiva de huesos largos ¥ cg
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Tunna vertebral sugirferon un tipo 111 de 01, pero Yo presencia de_
escleras azules hacen dudar su clasificecion,

€L pactente dejo de acudir a nuestro servicio por o que 1o pudinos
segulr su evolucion,

En forma general, dentro de 1os estudios de leboratorio, las cifrag
de fosfetasa alcalina se registraron dlscretamente elevadss probs:
blemete secundaries a'fracturas rectentes, mientras que el calcio,_
fosforo y magnesto se reportaron nornales invarisblenente. Con estos
resultados consideratos que dichos estudlos no son orfentadores del
padeciniento ni mucho menos de Jos diferentes tipos de Of.

En relacion al estudio audionétrico, aunqus debe ser un estudio o-
bligado, los resultados cbtenidos de los pacientes estudiados mues-
tran que no es un deto constante ya que se ha descrito que se pre-
senta en aproximadanente en el 66% de los pacientes adultos con O1_
£1po 1, por lo que en este caso en donde vemos pacientes pediatri--
cos serfa de mayor vthlidad su estudio en forma longitudinel,

Estos grupos clinicos de O parecen representar diferentes defectos
noleculares a nivel de genes de la coldgena tipo 1, localizados en
los cronosomas 7, 12 ¥ 17 {12, 13,14, 15 y 16). por lo que sertn_
1os nétados bloguiaicos y 10s estuslos de colsgens los que esteblez
<an el defecto moleculer en cada 190 de O1. y de esta maners cle--
stficar nés adecuadzsente los casos, permitir un asesoramlento geng
tico adecuado, dlagnéstico prenatal y quizés un tratantento especi-
fico,
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11, TAGLAS.
LA 1

JIALLAZCOS OE LANORATORIO,O.1 TIPO 1

FOSFATASA ALCALTHA{U, 1) WGHES10(BE/1t),
T kil 45 a9 100
1”2 4.5 %] 1.60
n 1.3 5.2 1.90
mn 4.9 5.7 1.60
00 a5 5.9 1.60
08 1.5 .9 -~
26 a7 5.6 o
m . .7 2.4 1.9
1 £ LX) 6.5 175
2 1K 5.3 280
2 1.8 5.5 17



TABLA 2

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

T1P0 BE 01 CRAYEQ

S 16 -

COLUMNA VERTEBRAL

HUESOS LARGOS

o5t |

Huesos vormianos.
En 4 casos:
platistasia

i HGltiples defec-
tos de osifica--
citn menbrenosa.

ut Osteoporosis
Boveda adeldazada

w Ostesporosts

£ 6 casos: platis
pondi1ia con esco-
Mosts dorsoluabar
discreta,

Poco calclficada
Platispondilfa
Fracturas costa-
les mGltiples.

Klfosis dorsel, es.
colfosts nltiple,
platispondilia in-
portante.

Colapso de caja to
ricica.

Osteoporosis

Corticales delgades
Incurvaniento sobre.
todo en mienbros -
pélvicos.

Poco calcificados
Certicales delgades
Di#fists anchas, cor
tas y defornes.

Ostesporosts
Corticales deigadas
incurvaniento inpor
te de radio, cibito,
fenures y tibles,

Osteoporosis
Corticales delgzdss
Incurvantento prin-
cipsimente en mien-
bros pélvicos.



LA 3

UALLAZGES OF LABORATORIO. 0.1 TIPD IV A

FOSFATASA ALCALINA (0.1} CALCIO (nE/1E) FOSFORO_(na/g) HGESID (E/1L)
2 45 .3 1.00
a2 5.2 160
E L%} 45 1.6
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THBLA 4

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TASOS HD CLASIFICADOS. *_CRANEO COLUNIA VERTEBREAL HUESDS LARGOS
1 Defectos de o- Poco caléificads - Osteoporasis
. siffcactén e Fracturss costales - Cortlcales delgades
branosa cortos, anchos y de
formes.
EYOLUCION: Osteoporosis  Platispondilta DI8fIsts adelgaza--
Haltiples hue das con ensenchanien
, 505 vormianos. to netaflstarlo,

2 Osteoporosts  Ostesporosts Osteoporosis
Costilas delga- Corticales delgades
das y escoliosis Cortos, anchos ¥ dg
nitiple, formes,

3 Osteoporosis  Xifosts dorso osteoporosls

Moltiples hue  lumbar soderada. Cortlcales delgades
505 vormianos, Fénures anchos.

I Osteoporosls”  Escoliosis moiti Ostecporosls
tiple y platise- Corticales delgadss
pondi1ia. Incurvaniento,

5 Osteoporosts  Escoliosts molty osteoporosls

Holtiples hug  ple levey platly  Cortlcales delgadas
sos vormianos  pondila. DI8Flsts adelgaze--

das de femures y ti
blas,
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111 FIGURAS

Fig.t: 0.1 tigo 1
Se observa defornldad sobre.
1090 en mlenbros pélvicos.
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Flg. 2: Arbol genealégica
Fakichin o tofo.
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Fig. 3: Arbol genealégico
Antecedente materno de 0.1
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Flg. 4: Arbol genealégico
Mutzcion de NOVO.
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Fig. 5: Arbol genealbgica
Aatecedente paterno de 0.1
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Fig 6: Radigrafia lateral de columns ver- Flg.7: Radiogrdfis de huesos largos.
tebral en la que se observa osteoporosis. Se observa osteoporosis, corticates delge
das y defornidad.
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Fig. 8: Fotograffa clinica postnorten,

Se observa las caractertstices factales
- cuello y torsx cortos, defornldad y as-

cortanlento de extrenidades.
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Fig. 9: Radiograffa lateral de créneo en la que se observa
ntltiples defectos de osificacion membrarosa,

Fig. 10: Radiograffa de cuerpo entero en

1a que se observa columa poco calcificada
fracturas costales nltiples y huesos lar-
05 en acordetn.
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Fig.11: Arbol genealgico en el que se observa la presencta
e 2 hermanas afectadas.

Fig.13: Radiograf1a e mierbros superfores
Se observa csteoporosis,corticales delgada:
y defornidad inport ante.

Fig.12:Rediograffa A-P de columna
Presencia de escolfosis,platispon-
diila y colapso de caja toracica.
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0.1TIP0 WV A

0I TIPOIXA
X PROPOSITUS

Fig.14: Arbol genealtgico
Mutacién de KOVO,

B® onroma

~ PROPOSITUS

F19.15: Arbol genealégico
Hadre e hifo afectados.
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Flg.16: Arbol genealégico
Padre e hifa afectados,
U

Flg.17: Radlografia de huesos largos.
Se observa osteoporosis,corticales -
delgadas ¢ incurvaniento.
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Fig. 18 Reclén nacida en la que se observa la
defornidad y acortaniento de extremidades.

Fig.19:Paclente de 17 afos de
edad. Se observa gran acorta-
miento y deformidad de extre-
nidades.



Fig.20:Radiografia de cuerpo entero.
Se observa osteoporosis, fracturas -
mGltiples y defornidad y acortsnien-
o de huesos largos.

Fig.21: Radlograffa de huesos largos.
Se observa osteoporosis, corticales -
delgadas y, adelgazanlento diifiario.
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