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OSTEOPETROSIS: 
PRESENTACIÓN DE CASO 
CLÍNICO

RESUMEN

La osteopetrosis, en particular la variante autosómica recesiva, es una patología con 

alta mortalidad de muy baja incidencia, lo cual conlleva al retraso de su diagnósti-

co perdiendo la posibilidad de un tratamiento oportuno para mejorar su pronóstico. 

Esta enfermedad se produce por una falla en la función o diferenciación osteoclásti-

ca con reabsorción ósea defectuosa.

Presentamos un caso clínico motivados por la necesidad de agudizar su sos-

pecha ante la presencia de los siguientes signos clínicos (hipocalcemia, al-

teraciones hematológicas, disfunción de pares craneales) y radiológicos ca-

racterísticos (engrosamiento cortical con colapso medular, esclerosis difusa 

afectando cráneo, huesos largos y columna, esclerosis focal, líneas escleróti-

cas y radiolucidas que se alternan). 

Es necesario estar alertas a esta entidad para dar la posibilidad de un pronto 

estudio genético para arribar más rápido al transplante de medula ósea mejo-

rando la sobrevida de estos pacientes.

PALABRA CLAVE: osteopetrosis-niños.

ABSTRACT

The osteopetrosis, including autosomal recessive variant is a disease with high 

mortality of very low incidence which leads to delay in diagnosis losing the pos-

sibility of early treatment to improve their prognosis. This disease is caused by 

a failure to function or osteoclastic differentiation with defective bone resorption

We report a case motivated by the need to sharpen their suspicion in the pre-

sence of the following clinical signs (hypocalcemia, blood disorders, cranial 

nerve dysfunction) and radiological characteristic (core collapse cortical thic-

kening, diffuse sclerosis affecting skull, long bones and spine, focal sclerosis, 

sclerotic and radiolucent lines alternating). 

You need to be alert to this organization to give the possibility of a genetic study soon 

to arrive faster by improving bone marrow transplant survival in these patients.
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INTRODUCCIÓN 

Presentamos un caso clínico de una niña con osteopetrosis forma autosomica recesiva, 

la cual se caracteriza por manifestaciones en los primeros meses de edad. La signosinto-

matología que la caracteriza es la predisposición a fracturas, talla baja, macrocefalia con 

prominencia frontal y exoftalmos resultando en apariencia facial típica, estenosis coanal 

e hidrocefalia. El crecimiento óseo puede estrechar agujeros craneales y causar ceguera, 

sordera y parálisis facial. La deficiente reabsorción ósea puede causar riesgo de hipocal-

cemia, convulsiones e hiperparatiroidismo secundario. La complicación más severa es la 

supresión de la medula ósea.

CASO CLÍNICO:

Niña de 4 meses de vida, que ingresó para estudio por presentar bicitopenia (anemia 

y plaquetopenia) y leucocitosis con eritroblastos en sangre periférica. Al examen físico, 

como datos positivos presentó alteraciones en el crecimiento (peso -2DE y talla -2DE 

para edad), fascie peculiar (moderado exoftalmos bilateral, frente prominente y fontanela 

anterior amplia), obstrucción nasal y esplenomegalia. 

Como antecedentes se trató de un recién nacido a término, con dos internaciones previas 

en neonatología, a los 3 y 17 días de vida por convulsiones e hipocalcemia.

Se realizaron estudios complementarios:

• Estudio Hematológico: GR 2.300.000/µl, HTO 20,9%, HB 6,6gr/dl, Reticulocitos 11%, 

VCM 92fl, HCM 28pg, CHCM 31gl/dl, GB 17.000 /µl (N 20%-E 4%-L 56%-M 6% Eritroblas-

tos 25%, mielocitos 4%), plaquetas 34.000/µl, PCD negativo. 

• Función renal y hepática dentro de valores normales

• LDH 3.344 UI/L, Ca 9,9 mg %, P 3,72 mg/dl, PTH 164 pg/ml, FAL 2206 UI/L. 

• Ecografía abdominal: leve esplenomegalia homogénea.

• Radiografías de cráneo, huesos largos y tórax. 

Ante la asociación de bicitopenia, exoftalmos, antecedentes de hipocalcemia, convulsio-

nes y signos radiológicos característicos, se realiza diagnóstico de Osteopetrosis.

FIGURA 1: Rx de cráneo: aumento de 

la densidad ósea a nivel de la base de 

cráneo y con reborde orbitario.

FIGURA 2: Rx tórax con aumento de 

densidad ósea a nivel de costillas, 

clavículas, y cuerpos vertebrales.

FIGURA3: Rx de huesos largos con 

aumento de densidad ósea.
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CASO CLÍNICO

OBSERVACIÓN CLÍNICA

La osteopetrosis es una entidad poco común, debido a una falla en la función o en la 

diferenciación osteoclástica, con reabsorción ósea defectuosa. Se han identificado mu-

taciones en por lo menos 10 genes como causa de esta patología(1, 2, 13, 15).

Se clasifica con base en aspectos clínicos en 3 tipos primarios(14): 

• Infantil o maligna de transmisión autosómica recesiva (incidencia 1/300.000 nacidos)(12,16)

• Benigna de transmisión autosómica dominante (enfermedad Albers-Sconberg)(7) [inci-

dencia 1/20.000(8, 10)]

• Intermedia, con afectación menos grave de transmisión autosómica recesiva(8, 10)

Las características clínicas y radiológicas establecen el diagnóstico (10,18). El estudio ge-

nético aporta información adicional sobre el pronóstico, la respuesta al tratamiento y la 

recurrencia de la enfermedad(3, 8). 

Los rasgos clínicos típicos de la enfermedad, que dependen de la penetrancia(8), son retraso 

del crecimiento, problemas dentales, fracturas patológicas (lo que predomina en las formas 

benignas (18)), hipocalcemia debido a la disminución de la reabsorción ósea; alteraciones 

hematológicas (leucoeritroblastosis, plaquetopenia, anemia) por invasión de espacios me-

dulares con hepatoesplenomegalia por hematopoyesis extramedular; aumento en la fre-

cuencia de infecciones por alteración de la función de monocitos y neutrófilos, y disfunción 

de pares craneales, más que nada del nervio óptico(8) (ceguera, sordera, parálisis facial) por 

compresión de los orificios de los nervios craneales(3, 6, 7), además de dificultad para respirar 

por deformidad ósea en macizo facial (estenosis coanal, anquilosis temporomandibular(7)). 

La trombocitopenia, la anemia y las infecciones son las más comunes complicaciones 

causantes de óbito en la primera década de la vida(4, 7) siendo las formas malignas las que 

tienen elevada mortalidad en los primeros dos años de vida.

Los hallazgos radiológicos característicos son:

• Esclerosis difusa afectando cráneo, columna, pelvis y huesos largos.

• Engrosamiento cortical con colapso del espacio medular. Apariencia de “hueso dentro 

del hueso”.

• Esclerosis focal en base de cráneo, pelvis y vertebras (vertebras en sándwich).

• Líneas escleróticas y radiolúcidas que se alternan como indicadores del curso fluctuan-

te de la enfermedad (en huesos iliacos y falanges)(1, 2, 8, 10, 14).

Los exámenes complementarios sugeridos en todo paciente con reciente diagnóstico de 

esta patología son:

• Laboratorio en sangre: hemograma, urea, electrolitos, calcio, fósforo, nomograma, PTH, Vit D. 

• Evaluación radiográfica esquelética.

• Estudio oftalmológico incluido potenciales visuales evocados.

• Evaluación cardiaca.

• Evaluación endocrinológica.

• Evaluación odontológica.

• Evaluación neurológica.

• Evaluación neuroquirúrgica.

• Evaluación ortopédica.

• Evaluación otorrinolaringológica. 

• Considerar RNM y TAC (5, 8, 10).
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• Biopsia ósea (debido a la terapia génica está en desuso)(8).

El tratamiento es de soporte: suplementos de calcio y vitamina D para mejorar la calce-

mia, eritropoyetina, transfusiones de plaquetas y glóbulos rojos para tratar los síntomas 

debido a las citopenias, gamma interferón para mejorar inmunidad(2, 8, 14, 17). 

El trasplante de progenitores hematopoyéticos es el único tratamiento que puede ser 

definitivo con un porcentaje de supervivencia del 43% al 74%(3, 9). Los corticoides son con-

siderados terapia de segunda línea, después del trasplante(8). La terapia génica es consi-

derada una promesa para el tratamiento, pero aún está en revisión (11, 12, 18).

En el caso presentado, se realiza biopsia de medula ósea compatible con osteopetrosis 

osificación encondral con numerosas trabéculas óseas próximas entre sí, engrosadas, 

con alteraciones en la remodelación ósea y numerosos osteoclastos. Recibió tratamien-

tos de sostén como transfusión de glóbulos rojos y plaquetas. Fallece al poco tiempo en 

su lugar de origen por insuficiencia respiratoria.

CONCLUSIÓN

Se presenta este caso, de baja frecuencia, pero elevada mortalidad, ya que es menester 

que los pediatras tengan presente su signosintomatología para poder llegar al diagnós-

tico. Es importante su sospecha temprana, ya que el diagnóstico precoz con trasplante 

de células madre hematopoyéticas antes de los 3 meses de vida mejora el pronóstico 

de los pacientes. Sin tratamiento estos pacientes fallecen en la primera década de vida 

por complicaciones vinculadas a la supresión medular. En el futuro quizá existan otras 

opciones terapéuticas.
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