
REEMO. 2008;17(3):51 51

IMAGEN EN OSTEOLOGÍA

ACROOSTEÓLISIS EN PACIENTE CON PICNODISOSTOSIS

CASO CLÍNICO

Se trata de una mujer de 27 años que in-
gresa en nuestro Servicio por fractura dia-
fisaria del fémur derecho, que se produce
de forma espontánea sin antecedente trau-
mático. La paciente había sido diagnosti-
cada de picnodisostosis y había presenta-
do con anterioridad otras fracturas al nivel
de la tibia izquierda a los 8 años, en el fé-
mur izquierdo a los 10 y en el cuarto me-
tatarsiano del pie derecho a los 25, todas
ellas solucionadas satisfactoriamente con
tratamiento conservador. En esta ocasión se
procede a tratamiento quirúrgico de la
fractura mediante enclavado endomedu-
lar con buena consolidación de la misma en
el tiempo. En el estudio de la paciente se
aprecia aplasia e hipoplasia en las falanges
media y distales del pie derecho, circuns-
tancia particularmente descrita en pacientes
con el diagnóstico de esta enfermedad.

DIAGNÓSTICO

Acroosteólisis en paciente con picnodi-
sostosis.

DISCUSIÓN

La picnodisostosis es una displasia ósea es-
clerosante infrecuente que se transmite con
carácter autosómico recesivo, y que es de-
bida a un defecto genético que condiciona
una disminución de la actividad de la ca-
tepsina K, cisteinoprotesa predominante
en el osteoclasto e implicada directamen-
te en el proceso de resorción ósea1.
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Clínicamente se caracteriza por talla re-
ducida, con cráneo relativamente grande
y asociación de rasgos fenotípicos como
prominencia fronto-occipital, ángulo man-
dibular obtuso, facies pequeña y nariz pro-
minente, que le dan un aspecto de «cara
de pájaro»2. Desde el punto de vista orto-
pédico presenta anomalías claviculares en
forma de diplasia o pseudoartrosis, cifoes-
coliosis e incremento de la lordosis lumbar,
dedos cortos e hipocráticos y tórax estrecho
con posibilidad de pectus excavatum, aun-
que quizás la característica clínica más im-
portante es la fragilidad ósea, con tenden-
cia a fracturas recurrentes, que suelen ser
en huesos largos y con trazo transversal3.
Como característica radiológica funda-
mental presenta un aumento de la densi-
dad ósea4, pero preservando el canal me-
dular, lo que la distingue de la osteopetrosis,
enfermedad con la que comparte aspectos
clínicos y radiológicos. Además, presenta
persistencia o retraso en el cierre de las
fontanelas, sobre todo la anterior, huesos
wormianos, hipoplasia o aplasia de las cos-
tillas y, característicamente, aplasia de las
falanges terminales de manos o pies, o acro-
osteólisis (fig. 1).
El hecho fisiopatológico fundamental de
esta enfermedad radica en la incapacidad
para degradar las proteínas de la matriz
ósea, sobre todo colágenos tipo I y II, cu-
yas fibras no digeridas se disponen en los
lisosomas de los osteoclastos, pese a que
éstos tengan una función normal1,5. 
El diagnóstico es fundamentalmente clí-
nico y el tratamiento se basa en el mane-
jo de las complicaciones, habitualmente
fracturas de huesos largos. La cirugía de
este tipo de fracturas suele ser dificultosa,
por la extremada dureza del hueso, que
contrasta con la fragilidad y tendencia a
fracturarse del mismo6. Los bifosfonatos o
la hormona del crecimiento han sido uti-
lizados como tratamiento ocasionalmen-
te7,8, aunque no existen aún estrategias te-
rapéuticas contrastadas.
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Fig. 1. Imagen radiológica del pie en la que se evi-
dencian signos de acroosteólisis.


