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Resumen

La osteogénesis imperfecta o enfermedad de Lobstein, es una alteraciéon deformante 6sea en la cual se afectan los genes

que forman el coldgeno. Se caracteriza clinicamente por la presencia de huesos deformes con multiples fracturas patolo-
gicas, escleras azules e hipoacusia. Se divide en dos grupos principales, la forma letal o congénita y la tardia. Se presenta
un caso interesante de este ultimo que fue diagnosticado por ecografia intrauterina.

Introduccion

La osteogénesis imperfecta es un grupo heterogé-
neo de enfermedades del coldgeno caracterizado por
mutaciones en los genes del coldgeno que da lugar a
huesos con multiples fracturas. Esta afeccién en la
mayoria de los casos es letal antes o en el momento del
nacimiento. Se presenta el caso de un paciente de 6
afios con un tipo muy poco frecuente no letal dentro
del espectro de osteogénesis imperfecta.'>

informe de caso

Paciente de sexo femenino de 6 afos, que consulta
por primera vez a esta institucion para control ra-
diografico de osteosintesis del fémur derecho, realiza-
da 30 dias antes, secundaria a fractura patoldgica.

Como antecedente de importancia, se encuentra
el diagndstico de osteogénesis imperfecta realizada
in-ttero a la semana 14 del embarazo. Los hallaz-
gos relevantes son disminucioén importante de la ta-
lla con deformidad y acortamiento (hipoplasia) de
miembros superiores e inferiores, hipoacusia mode-
rada y escleras azules.

Iimagenes diagnésticas
La osteogénesis imperfecta es clinica y gené-
ticamente un grupo de desordenes del coldgeno que
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compromete los huesos, la piel, el oido interno, los
ligamentos y los tendones. Se caracteriza por hue-
sos fragiles y deformidad de los contornos en arco,
escleras azules e hipoacusia.

Muiltiples clasificaciones se han propuesto para
ésta patologia, basadas en hallazgos radiolégicos ,
organos afectados, momento de manifestacion y for-
ma de transmision genética; en términos generales
todas coinciden en que hay dos formas principales:
congénita y tardfa.'*>*

La primera es la mds grave de las dos, se puede
diagnosticar in-ttero y casi siempre es letal; puede
ocasionar la muerte intrauterina o neonatal , y la cau-
sa mas frecuente de ésta es la hemorragia intra-
craneana.'*

La forma tardia es menos severa, puede no ob-
servarse en el recién nacido y manifestarse al inicio
de la de ambulacién con fracturas secundarias a trau-
mas leves. Es muy importante diferenciarla del mal-
trato infantil. En casos raros se puede llegar hasta la
edad adulta presentando osteopenia, incluso puede
haber mejoria de la fragilidad 6sea con el aumento
de la edad y es menos severa en las mujeres.'*

Signos radiologicos

Hay tres tipos de presentaciones radiolégicas:
hueso delgado y fragil; hueso grueso y hueso
quistico. La primera de ellas se reconoce en el utero
o en el recién nacido. Las diéfisis éseas son de dia-
metro delgado y con disminucién del grosor cortical,
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Osteogénesis imperfecta

hay trabéculas 6seas mal definidas con extremos
gruesos y zonas de deformidad por multiples fractu-
ras; se pueden evidenciar lineas éseas densas en la

Figura 1. Proyeccién de radiologia convencional del miembro
superior izquierdo del paciente.

Figura 2. Proyeccién de radiologia convencional de los miembros
inferiores del paciente. En el fémur derecho se aprecia material de
osteosintesis. Nétese la disminucién de la densidad 6sea en forma
generalizada, con huesos largos deformados en forma de arco.

union de la metéfisis con la epifisis por microfrac-
turas a este nivel. Los huesos de la calota son ldbiles
por su subosificacién con fisuras exageradamente
amplias y fragmentacién o presencia de multiples
huesos wornianos.

La variedad con hueso grueso presenta aumento
del diametro de la diafisis de los huesos largos con
deformidades en arco. La cortical se adelgaza con
extremos distales anchos. Corresponde a mas del 80
% de los casos descritos.

La tercera forma de presentacion es la menos
frecuente se inicia en el nacimiento y es progresiva,
observando multiples dreas de tipo quistico en los hue-
sos largos, que con el tiempo se deforman en arco. La
cortical y la densidad 6sea se encuentran disminui-
das. Hay callos 0seos con pseudoartrosis (principal
manifestacion clinica) y el diagndstico de este tipo se
confirma por la presencia de escleras azules.'*

Discusioén

Se presenta un caso interesante de osteogénesis
imperfecta tipica que fue diagnosticada in-iitero, con
caracteristicas 6seas de hueso delgado; la mayoria
de estos pacientes fallecen durante la gestacién o en
el periodo neonatal. Dentro del espectro de esta en-
fermedad el caso estudiado es una presentacion bas-
tante rara, al considerar que la paciente tiene 6 afios.
Contrasta con la forma no letal que tiene manifesta-
ciones radioldgicas de hueso grueso o quistico y que
pueden llegar a la edad adulta (Figuras 1y 2).
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