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Resumen

Introduccién: La osteogénesis imperfecta (OI) es
una enfermedad genética, que se caracteriza por la
alteracion de la formacion de colageno tipo 1 (COL1AL1
Y COL1A2), que causa fragilidad, 6sea y dentaria.
Segun el grado de afectacion el Dr. Sillence en 1979 la
clasific6 en cuatro tipos; el Dr. Glorieux afiadi6 un tipo
(OI-V), y el Dr. Horacio Plotkin subdividi6 el grupo
OI-IV, el mas heterogéneo, en cinco subitpos.
Materiales y Métodos: Se presenta el caso de una
paciente de sexo femenino de 23 afios de corta estatura
(115cm) que consulta por presentar deformidad en
varo de miembros inferiores, que dificulta la marcha.
Se le practicé varias osteotomias en fémures y tibias
fijandoles con clavos rigidos de kuntscher, en 2 tiempos,
se da tratamiento coadyuvante con bifosfonatos.
Discusion: Se puede realizar la correccion quirargica
del genuvaro mediante multiples osteotomias en el
mismo hueso con posterior realineacion.
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Abstract

Introduction: Osteogenesis imperfecta (OI) is a genetic
disease characterized by impaired formation of type 1
collagen (COL1A1 and COL1A2), causing bone and
teeth fragility, According to the degree of impact, Dr.
Sillence in 1979 published his classification consisting
of four types; Dr. Glorieux added a new group (OI-V),
and Dr. Horacio Plotkin divided the OI-IV, the most
heterogeneous group, in five subtypes.

Case report: This is the case of a 23 year-old female
patient with short stature (115cm) that came to
our hospital complaining of limb deformation and
wlaking problems. Osteotomy was performed along
both femurs and tibias, fixing them later, in a second
time, with Kuntscher nails. Adjuvant treatment with
biphosphonates was also prescribed.
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Introduccion

La osteogénesis imperfecta (OI) es una enfermedad
genética con una incidencia de 1 en 15000 nacimientos,
en Estados Unidos se cree que hay entre 20.000 y
50.000 personas afectadas, en México se reporta una
incidencia de 1 en 20.000 y 1 en 60.000 infantes con
osteogénesis tipo II1 .

Patogénesis

La Osteogénesis Imperfecta (OI) es una entidad
con diferentes variables genéticas que se caracterizan
por alteracion de la formacion de colageno tipo 1
(COL1A1 Y COL1A2), ubicadas en los cromosomas
17 (17q21.31-q22 ) y 7 (7922.1) respectivamente.
Ademas, hay reportes de casos de mutacion en otros
genes como el BMP1, ubicado en el cromosoma §;
la alteracion de estos genes dio como resultado una
amplia clasificacion descrita por el Dr. Sillence en1979,
en la cual toma en cuenta: edad del paciente, edad de
los padres al nacer, longitud y peso en el nacimiento, la
edad de aparicion de fracturas, el nimero de fracturas
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en diferentes edades periodos, fracturas totales, la
deformidad en el nacimiento y en la actualidad en las
extremidades, el craneo y la columna vertebral, el grado
de discapacidad, el pasado y el presente, la presencia y
el grado de escleras azules, la sordera, la laxitud de las
articulaciones, la frecuencia de esguinces y luxaciones,
dentinogénesis  imperfecta.  Las  caracteristicas
radiologicas en craneo, costillas y huesos largos
en variaos edades clasificandolos en 4 tipos. A esta
clasificacion, el Dr. Glorieux afiadio un tipo mas (O V),
y el Dr. Horacio Plotkin subdividi6 tipo IV (OI IV) en
por lo menos en 5 subtipos, al ser la mas Heretogénea.

Clasificacion De Sillence De Osteogénesis Imperfecta
+ Modificaciones De Glorieux Y Plotkin

Tipo I. (Enfermedad de Lobstein). Incidencia de 1
en 15 mil a 1 en 20 mil nacidos vivos. Es el tipo de
OI mas comun y mas leve, la mayoria de las fracturas
se producen en la pubertad, la estructura del hueso
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es normal o casi normal, presentan hiperelasticidad
articular y debilidad muscular, las escleras presentan
un tinte azul, purpura, o gris, tienen cara triangular,
con tendencia a la escoliosis, la deformidad Osea esta
ausente o es minima, con alteracion en dentinogénesis,
posible pérdida de la audicién , a menudo a partir de
principios veinte o treinta afios, estructura normal de
colageno, pero menos de lo normal cantidad .

Tipo II (Enfermedad de Vrolik). Incidencia de 1 a
20 mil y 1 en 60 mil infantes. Es la forma de OI mas
grave, causa frecuente de muerte en el nacimiento o
poco después a causa de problemas respiratorios,
presentando numerosas fracturas y deformidades 6seas
graves, son neonatos de talla corta con pulmones poco
desarrollados, las escleras son azules, purpura, o gris,
presentan formacion deficiente de colageno.

Tipo III. En este tipo de OI se observa huesos
fracturados con facilidad al nacimiento, radiografia
pueden demostrar fractura en diferentes estadios de
consolidacion presentadas en la etapa gestacional,
corta estatura al nacimiento, escleras azules, purpuras
o grises, articulaciones hiperlaxas y poco desarrollo
muscular en los brazos y piernas, caja toracica en
forma de barril, cara triangular, escoliosis, dientes
quebradizos, presentan poca formacion de colageno,
pueden presentar pérdida de la audicion.

Tipo IV. Se la considera entre el tipo I y III, con
fragilidad dsea la mayoria de las fracturas se las
presenta en etapa preescolar y escolar, son de talla baja,
las escleras son blancas, la deformidad 6sea esta entre
leve a moderada, presentan escoliosis, torax en barril,
cara triangular, dientes fragiles, perdida de la audicion,
formacion deficiente de colageno.

Tratamiento

El tratamiento es predominantemente conservador,
basado en mejorar el stock dseo, limitar actividad
deportiva, y eventuales correcciones, mucho de esto
depende de: el tipo, edad de paciente, y si tiene alguna
deformidad.

Se ha descrito el uso de suplementos, de calcio,
magnesio, fosforo, vitaminas C y D sin obtener buenos
resultados, lo que ha mejorado considerablemente
la calidad de vida del paciente es la utilizacion de
bifosfonatos, los mismos que previamente han sido
usados en adultos con poca masa 6sea, dado que actual
inhibiendo la resorcidon Osea, se desconoce la manera
de actuar de este tipo de drogas, pero se ha visto que
actlian sobre los osteoclastos (resortivas), estimulando
la apoptosis de los mismos, e inhibiendo la apoptosis a
nivel de los osteoblastos (formadoras de nuevo hueso),
se ha utilizado pamidrato en nifios y alendronato en
adultos con buenos resultados’.

El tratamiento quirargico se basa especificamente
en reducir las deformidades en miembros inferiores
con el uso de clavos telescOpicos en nifios o uso de
clavos macizos en adultos.

Presentacion del caso

Figura 1. Paciente en bipedestacion previa osteotomias. Genuvaro derecho
de 66° e izquierdo de 60°
Fuente: Los Autores

Se presenta el caso de una paciente femenina
de 23 anos de edad, sin antecedentes familiares
importantes, ni de osteogénesis imperfecta. A los 6
afios presento fractura de humero derecho, tratado
conservadoramente, presentando deformidad en varo
que no ha afectado la funcidn, presenta estatura corta
la cual no fue investigada, perdio varias piezas dentales
desde el inicio de la adolescencia, varios molares
y premolares superiores e inferiores, asi como los
incisivos y caninos superiores por lo que usa protesis
dental parcial superior. Acude a consulta por presentar
deformidad en varo de miembros inferiores que causan
dolor a la marcha. En la valoracién inicial se presenta
con una estatura de 115 cm, con deformidad en brazo
derecho en varo sin alteracion de funcidén, miembros
inferiores muy arqueados en varo, miembro inferior
derecho de 66° y miembro inferior izquierdo con
varo de 60°(Figura 1). En la radiografia de columna
dorsolumbar presentd escoliosis leve. Se decide la
realizacion de ostetoomias multiples en fémur y en
tibia con abordaje externo y anteroexterno de muslos
y piernas respectivamente, mas el enclavado con
clavos rigidos de kuntscher por la estreches del canal,
se realiza en 2 tiempos (miembros por separado), con
intervalo de 6 meses, obteniendo la correccion de la
deformidad en 18°y aumentando la estatura en 6 cm
(Figuras 2 y 3).
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Figura 2. Fotos transquirdrgicas.
Fuente: Los Autores

Posterior a osteotomias aproximadamente 6 en el
caso de fémur. 2.medicion y Colocacion de clavo rigido
de kuntscher. 3. posterior al enclavado endomedular.
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Figura 3. Control posquirdrgico a los 4 afios de la osteotomia. 1. Fémur
derecho, 2. Fémur izquierdo, 3. Tibia derecha, 4. Tibia izquierda
Fuente: Los Autores

La principal complicacion que presento la paciente
fue la pérdida importante de sangre, requiriendo varias
transfusiones, ademas se realizo retiro de clavo de
kuntscher de fémur derecho luego de observar signos
de consolidacion de fracturas, pero debido a refractura
se lo recolocd y decidid no volver a retirarlo. Como
manejo complementario se le prescribio bifosfonatos
con controles periodicos y seguimiento durante 4 afos.
Se ha mantenido con buen stock 6seo, no ha reporteado
incidentes de fracturas.

La paciente por las caracteristicas clinicas que
presenta se la puede catalogar como portadora de
osteogénesis tipo IV, tomando en cuenta que solo en el
20% de los casos se presentan todas las caracteristicas
clinicas antes detalladas.
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