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Resumen La picnodisostosis es una enfermedad poco comin que pertenece a las displa-
sias esqueléticas que presentan fragilidad 6sea y fracturas frecuentes. Radiologicamente se
caracteriza por incremento de la densidad y fragilidad dseas.
Objetivo: Presentar el caso de un escolar con displasia esquelética con fracturas en hueso
patoldgico y manejo quirrgico.
Caso clinico: Escolar de sexo femenino, con antecedente de picnodisostosis detectado en etapa
preescolar. Consulta posterior a caida de bicicleta con fractura de ambos fémures que se
manejan quirtrgicamente con placa de compresion bloqueada.

Nivel de evidencia: IV.
© 2016 Sociedad Chilena de Ortopedia y Traumatologia. Publicado por Elsevier Espana, S.L.U.
Este es un articulo Open Access bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/
licenses/by-nc-nd/4.0/).

Management of fractures in pathological bone in childhood: Pycnodysostosis

Abstract Pycnodysostosis is a rare condition within skeletal dysplasias presenting with brittle
bones and frequent fractures. Radiologically, it is characterised by increased bone density and
fragility.
Objective: To present the case of a primary schoolchild with skeletal dysplasia with pathological
bone fractures and their surgical management.
Case report: A female primary schoolchild with a history of pycnodysostosis detected during
the pre-school period. She was seen after bicycle fall that resulted in the fracture of both
femurs, that were surgically managed with a locking compression plate.

Level of evidence: IV
© 2016 Sociedad Chilena de Ortopedia y Traumatologia. Published by Elsevier Espana, S.L.U.
This is an open access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/
licenses/by-nc-nd/4.0/).
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Introduccion

La picnodisostosis (PDO) es una enfermedad poco comdn que
pertenece a las displasias esqueléticas que presentan fragi-
lidad 6sea y fracturas frecuentes'. El término deriva de 3
vocablos griegos pycnos: denso; dis: defectuoso y osteos:
hueso?. Radiolégicamente se caracteriza por incremento
de la densidad con fragilidad 6sea. Se expone un caso de
escolar con fracturas de fémures que se manejaron quirur-
gicamente, respetando la fisis de la paciente.

Caso clinico

Escolar sin antecedentes familiares de importancia, sexo
femenino. A los 2 aios fue evaluada por neurdloga y gene-
tista por retraso de crecimiento a partir del 8.° mes de vida,
con examen fisico que se completoé con estudio con image-
nes radiologicas que confirmo el diagndstico de PDO. A los 5
anos presento caida a nivel que evoluciono con fractura de
pierna derecha, que se manejé de manera ortopédica.

A los 9 anos consulta por primera vez en este cen-
tro asistencial tras caida en bicicleta. Presentaba dolor e
impotencia funcional de extremidad inferior derecha con
aumento de volumen a nivel del muslo.

Se realizo6 estudio radiologico en el que se observo rasgo
de fractura a nivel de fémur diafisiario derecho transverso
AO PCCF 32-D/4.13, densidad 6sea aumentada con engrosa-
miento de la cortical (fig. 1). Se obtuvieron radiografias de
otros huesos largos y se encontré asociado rasgo de fractura
por estrés diafisiario de fémur izquierdo AO PCCF 32-D/2.13,
oblicuo incompleto, no desplazado (fig. 2). Debido al engro-
samiento de la cortical y a la escasa luz de los huesos largos,
se determino realizar la estabilizacion quirtrgica con placa
bloqueada de compresion con técnica minimamente inva-
siva, preservando el periostio y con minima agresion de
partes blandas (figs. 3 y 4) al realizar abordajes pequefos
de 3cm para la placa y de 1cm para cada tornillo. Con
relacion al manejo postoperatorio se indicd un mes en des-
carga, luego 2 semanas con carga progresiva para completar
a los 2 meses carga con un baston. Se observé adecuada
consolidacion en todos los segmentos operados en controles
posteriores (fig. 5).

Discusion

La PDO es una enfermedad poco comin que se transmite
en forma autosomica recesiva, existe consanguinidad de
los padres en el 30% de los casos. El primer caso fue des-
crito en 1923 por Montanari, pero se conoce como tal desde
1962, cuando fue descrito por Maroteaux y Lamy, quienes
lo describieron como un sindrome genético caracterizado
por talla baja, aumento generalizado de la densidad osea,
acroosteolisis de las falanges distales de las manos y pies,
y alteraciones en la forma del craneo y cara®. Posterior-
mente, en 1965, a partir de la biografia y del analisis de los
retratos del pintor impresionista francés Henri de Toulose-
Lautrec (1864-1901) concluyeron que habria presentado esta
enfermedad®.

La prevalencia se ha calculado en un 1-1,7 por millon de
habitantes, con distribucién 1:1 con relacion al sexo®.

La enfermedad se desencadena por una mutacion en el
gen 121 identificado en 1995 que codifica la catepsina K
(CTSK), una cisteina proteinasa lisosomal que se expresa
en los osteoclastos, gen que es critico para la remodela-
cion dsea y la resorcion de proteinas de matriz o6sea, lo
que resulta en la alteracion de la arquitectura trabecu-
lar y disposicion laminar, y determina la fragilidad 6sea en
esta enfermedad®8. Esta alteracion de la arquitectura 6sea
supondria una inapropiada adaptacion a las cargas mecani-
cas que contribuye a la fragilidad 6sea observada.

Radiolégicamente se caracteriza por incremento de la
densidad con fragilidad 6sea, espondilolistesis, acroliste-
sis de falanges distales, displasia clavicular, retraso en el
cierre de las suturas craneales y erupcion anormal de los
dientes® 0,

En una revision de 97 casos publicada en 2011, el feno-
tipo mas comdn fue baja estatura en el 95,9% casos; luego,
aumento de la densidad 6sea reportado en el 88,7%, seguido
de fontanelas y suturas abiertas, con abombamiento frontal
y parietal, fracturas frecuentes, hipoplasia maxilar y angulo
mandibular obtuso, manos y pies con acroosteolisis de falan-
ges distales en 50%; por Ultimo, un tercio de los pacientes
presentd escleras azules y ojos prominentes®.

El prondstico vital de la PDO es generalmente bueno.

El diagnostico puede ser establecido mediante una
prueba genética de mutacion en el gen CTSK o basandose
en las caracteristicas clinicas y radioldgicas anteriormente
mencionadas''. Debe diferenciarse de otras enfermedades
Oseas genéticas, especialmente de la disostosis cleidocra-
neal y de la osteopetrosis” "2, La hipoplasia clavicular, las
caracteristicas craneofaciales, especialmente las fontane-
las y suturas abiertas, pueden conducir a un mal diagnostico
de disostosis cleidocraneal. Pero el aumento de la densidad
6sea con fracturas frecuentes orienta al correcto diagnos-
tico. La baja estatura y la osteosclerosis generalizada con
multiples fracturas pueden ser mal asociadas con osteo-
petrosis, pero la acroosteolisis de falanges distales y la
ausencia de cierre de fontanelas ayuda a cambiar el diag-
nostico a PDO (tabla 1).

La capacidad reparativa del hueso en la PDO esta en
controversia. Elmore'? y Shuler'® defienden su normalidad,
mientras que Meredith et al.' refieren una disminucion en
ella, con retardo de consolidacion, basandose en la mayor
frecuencia de retardos de consolidacion, en la persistencia
de lineas radiollcidas en las fracturas de estrés y en la no
captacion en la gammagrafia con tecnecio 99 esperada en
las fracturas recientes'®. Otros problemas observados con
mayor frecuencia son las fracturas por estrés, refracturas e
infecciones dseas posquirurgicas.

Varios métodos de osteosintesis se han utilizado en
pacientes con PDO, incluyendo tutores externos, clavos
endomedulares y placas. En un reporte de seguimiento de
pacientes con multiples fracturas, se recomienda como gold
standard el uso de clavos endomedulares, como por ejemplo
el Fassier Duval en el caso de pacientes en edad infan-
til, debido a las caracteristicas de estos de repartir cargas
axiales y de respetar la fisis permitiendo el crecimiento
longitudinal, dado su mecanismo telescopico, aunque se
describen multiples dificultades para su instalacion debido
a la esclerosis y constriccion del canal medular. Otros refie-
ren problemas de consolidacion 6sea en relacion de uso
de placas dado la riguidez de este tipo de osteosintesis;
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Figura 1  A) Radiografia anteroposterior del fémur derecho. Se observa rasgo de fractura transverso. B) Radiografia lateral del
fémur derecho: se observa rasgo de fractura diafisiario transverso.

Figura 2 A) Radiografia anteroposterior del fémur izquierdo con rasgo diafisiario de fractura por estrés. B) Radiografia lateral del
fémur izquierdo con rasgo de fractura diafisiaria por estrés.
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Figura 3  A) Radiografia anteroposterior del fémur derecho postoperado con placa bloqueada. B) Radiografia lateral del fémur
derecho postoperado con placa bloqueada.

Figura 4 A) Radiografia anteroposterior del fémur izquierdo postoperada con placa bloqueada. B) Radiografia lateral del fémur
izquierdo postoperado con placa bloqueada.
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$

Figura5 A) Radiografia anteroposterior del fémur derecho consolidado. B) Radiografia lateral del fémur derecho consolidado. C)
Radiografia anteroposterior del fémur izquierdo consolidado. D) Radiografia lateral del fémur izquierdo consolidado.
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Tabla 1  Caracteristicas de la picnodisostosis

Ambito Caracteristica

Aumento densidad
Abiertas
Velados o cerrados

Base de Craneo
Suturas craneales
Senos Paranasales

Mandibula Angulo obtuso

Clavicula Presente o displasica

Manos y pies Uhas predominantes, falanges cortas,
aplasicas

Pelvis Coxa plana

Fracturas Frecuentes

Aumento densidad con canales
medulares estrechos

Recesivo

Baja

Aspecto 6seo

Genética
Estatura

Fuente: Basada en Bartsocas'?.

presentando también posibilidad de refractura en zonas
de estrés presentes, asi como en los extremos de la
misma'>¢,

Considerando los antecedentes sefhalados, el equipo
determino utilizar técnica minimamente invasiva con placa
bloqueada que tiene como ventaja no interferir directa-
mente en el sitio de fractura, preservar la biologia del
hematoma fracturario, evitar la desperiostizacion y reducir
el dafo de las partes blandas al minimo. Ademas, promueve
la consolidacion de la fractura al aportar estabilidad, res-
peta la actividad fisiaria al no tocarla con la osteosintesis
y, asi, el crecimiento del segmento dseo. Se observa poste-
riomente una consolidacion satisfactoria a los 2 meses con
callo 6seo de buen aspecto.

Conclusion

No se conoce ningun tratamiento médico eficaz contra la
PDO": las fracturas pueden tratarse con las técnicas habi-
tuales, si bien la técnica quirtrgica puede ser mas ardua
dadas las caracteristicas anomalas del hueso, con un dia-
metro medular en general mas estrecho y corticales mas
esclerosadas. En este caso, se realiz6 osteosintesis con téc-
nica MIPPO con placa blogueada de compresion debido a la
dificultad técnica que planteaba el uso de clavo endomedu-
lar a causa de la escasa luz de los huesos largos y la esclerosis
de las corticales; se intent6 una minima agresion al periostio
y tejidos blandos circundantes.
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