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Caso clinico
Se trata de neonato masculino, primer producto de madre de 22 afos, G2P0AT, con nueve

controles prenatales. Nace via vaginal a las 38 semanas de gestacion, con pobre esfuerzo
respiratorio, bradicardico, por lo que se administra ventilacion a presion positiva recuperandose.
Cursa con dificultad respiratoria y se admite a sala de Neonatologia. Peso al nacer 2565 gramos,
talla: 44 cm, PC: 34 cm, Apgar 6/9.

Examen fisico patolégico: fontanela anterior y posterior amplias, extremidades cortas y
miembros inferiores en abduccion.

Su radiografia de ingreso es la siguiente:
;Cual serfa su diagnostico?
a. Displasia tanatoférica
b. Hiperparatiroidismo neonatal
c. Osteogénesis imperfecta
d. Sindrome de Marfan
e. Hiperostosis cortical infantil (Enfermedad de Caffey)
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El término osteogénesis imperfecta (Ol) fue propuesto por Vrolik en
1840 para explicar el origen de una condicion esquelética
hereditaria que produce susceptibilidad a las fracturas, vy a la
deformidad esquelética severa'. El espectro de la Ol es muy amplio
y varfa desde una forma mortal en el periodo neonatal hasta una
forma leve en el adulto en la que el diagnés—tico puede ser
equivoco. Todos los tipos de Ol (tipos | a IV) tienen su origen en
defectos cuan-—titativos o estructurales en el coldgeno tipo I. El
coldgeno tipo | es el componente principal de la matriz extracelular
del hueso y de la piel”. La Ol clasica fue descrita con la triada de
huesos fragiles, esclerdticas azules y sordera temprana aunque la
mayoria de los casos no tienen todas estas caracteristicas.

Aunque no hay cura para el defecto genético causante de Ol, la
terapia con bifosfonatos intravenosos es ampliamente utilizada. El
tratamiento de estos pacientes no se limita a los enfoques
farmacoldgicos, sino que a menudo requiere un enfoque
multidisciplinario (rehabilitacién, cirugfa)’. La morbilidad y
mortalidad de la Ol tienen una causa cardiopulmonar. En la infancia
se producen neumonias de repeticion y un deterioro de la funcion
pulmonar y cor pulmonar en la edad adulta. Las complicaciones
neuroldgicas comprenden invaginacion basilar, compresion del
tronco cerebral, hidrocefalia y siringomielia. La mayoria de los nifos
con Ol tipos lIly IV tiene invaginacion basilar, pero la compresion del
tronco cerebral es infrecuente. La displasia tanatoférica se
diferencia de la osteogénesis imperfecta en sus caracteristicas que
incluyen, severo acortamiento de los miembros, térax estrecho,
macrocefalia y una longitud normal del tronco®. El
hiperparatiroidismo primario neonatal se manifiesta en los primeros
dfas de vida con hipercalcemia severa con hipofosfatemia. La
desmineralizacion  puede causar fracturas patoldgicas y
deformidades dseas’.

c) Osteogénesis Imperfecta

El sindrome de Marfan se caracteriza por presentar talla alta,
fascies tipica con dolicocefalia, hipoplasia malar, enoftalmos,
retrognatia y fisuras palpebrales con inclinacion inferior. Los dedos
y las manos son largas y finos (aracnodactilia), hay deformidades
toracicas, como pectum excavatum, carinatum o asimetria, siendo
las alteraciones esqueléticas las més frecuentes y precoces de
detectar, por lo que establecen la sospecha de la enfermedadé. La
hiperostosis  cortical infantil (HCl), conocida también como
enfermedad de Caffey, es una enfermedad 6sea poco comun, se
caracterizada por hiperostosis de la corteza del hueso afectado,
usualmente la mandibula, la clavicula o el cubito, irritabilidad y
aumento de volumen del rea afectada.’
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