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Presentamos en esta nota clinica el caso de un paciente afecto de osteogénesis
imperfecta tipo I1I, en el que se aprecian las caracteristicas manifestaciones de
esta forma clinica, con una evolucién prolongada en el tiempo y con las tipicas
fracturas multiples y recurrentes, destacando las llamativas complicaciones que

fueron apareciendo; todo ello acompafiado de una amplia documentacién gré-

fica.
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nicas.

We present in this dinical note the case of a male patient who suffered from type 111 os-
teogenesis imperfecta, where the clinical characteristics of this disease ain be seen, with a
long-term evolution and multiple and recurrent fractures as the most outstanding com-
plications. We also present a wide graphic documentation.
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INTRODUCCION

La osteogénesis imperfecta (Ol) es una en-
fermedad congénita del tejido conectivo
cuyo defecto bioquimico primario, deter-
minado genéticamente, se manifiesta como
una alteracion cuantitativa y /o cualitativa
del coldgeno tipo I'2. Por tanto, se van a
ver afectados diversos tejidos®: piel, liga-
mentos, tendones, dientes, escleras, vasos
sanguineos, vélvulas cardiacas, huesos tim-
pénicos; pero el principal tejido afectado es
el 6seo, dando lugar a las manifestaciones
clinicas primordiales que caracterizan a la
enfermedad: osteopenia asociada a fractu-
ras recurrentes y deformidades Gseas’.
Estén descritos varios tipos clinicos*:

La O tipo I, 1a forma méds leve de todas y
la mas frecuente, en la que las deformida-
des 6seas son ligeras o nulas y la estatura
es normal. Los individuos presentan las ti-
picas escleras azules, siendo este signo jun-
to con las fracturas mdltiples los que apun-
tan a la sospecha diagnodstica de la
enfermedad. En aproximadamente el 50%
de los casos existe hipoacusia.

La OI tipo 11, letal en el periodo perinatal,
es por tanto la de mayor gravedad, con una
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escasa mineralizacién que conduce a frac-

turas durante el embarazo y el parto y de-

formidades en craneo, costilla y huesos lar-

go0s.

La tipo 111, en la que aparecen deformida-

des 6seas ya en el nacimiento que van au-

mentando progresivamente con la edad.

Son frecuentes la dentinogénesis imper-

fecta y la hipoacusia, presentando ademés
una estatura muy baja. Las escleras son
azules en la infancia y la adolescencia, acla-

randose en los adultos.

Por dltimo, la Ol tipo IV, con deformida-

des 6seas moderadas, y un crecimiento va-

riable. Las escleras son normales, pero las
alteraciones dentales y auditivas son ha-

llazgos muy comunes.

La OI es la enfermedad 6sea congénita mas
frecuente. Su incidencia se estima en 1

cas0/15.000-20.000 nacimientos y su pre-

valencia es de aproximadamente 1 caso/
500.000 individuos®, aunque no existen
estudios epidemiolégicos realizados en
nuestro pafs.

Hemos tenido ocasién de estudiar en nues-

tras unidades de investigacion clinica apro-

ximadamente un centenar de casos de OI,

pero hemos seleccionado el presente tanto
por su larga evolucién en el tiempo, como
por la curiosidad de las complicaciones
que fueron apareciendo. Aunque publica-

mos el caso en el apartado de «Notas cli-

nicas» de esta revista, la amplia iconogra-

fia presentada podria justificar su inclusion
en el de «Iméagenes en Osteologia», ya que
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aportamos una documentacién grafica que
consideramos podria ser de interés para el
facultativo que maneja esta enfermedad.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un varén de 43 afios que es re-
mitido a nuestra Unidad por lumbalgia
de reciente instauracién.

El paciente habia sido diagnosticado de
Ol en la infancia. Su primera fractura, con-
cretamente de htimero, la tuvo en la in-
fancia con pocos meses de edad, al ser abra-
zado por su madre. A partir de los 18 meses,
momento en el que comienza a deambular,
empieza a tener fracturas continuas, lle-
gando su madre a contabilizar més de 40
solo en las extremidades inferiores. No vol-
vié a caminar hasta los 9 afios. Durante
este tiempo las fracturas le obligaban a es-
tar encamado por el retraso en la consoli-
dacién, lo que a su vez le provocaba nue-
vas fracturas. Tuvo que ser intervenido
quirdrgicamente en varias ocasiones. En
una de ellas, tras la imposibilidad de for-
macién de callo de fractura en el fémur
derecho, hubo que practicarle resecciéon
del foco de fractura que le produjo un acor-
tamiento de 8 cm (fig. 1).

A los 16 afios su familia se traslada a un
pueblo costero levantino, donde acude dia-
riamente a la playa, camina y toma el sol.
Desde entonces nota que disminuye la fre-
cuencia de fracturas.
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Fig. 1. Deformidad en la tibia derecha. Obsérvese la asimétrian a la altura delas rodillaspor  Fig. 2. Radiografia de térax posteroanterior.
acortamiento del fémmur derecho, consecuencia de la intervencion quiriirgica resefiada en el texto.

En la actualidad no presenta escleréticas
azules, aunque el paciente refiere haberlas
tenido, pero que con los afios se ha ido mo-
dificando el color de las mismas.

En el relato del proceso de su enfermedad co-
menta algunos detalles acerca de la flexibi-
lidad de su esqueleto. Dependiendo de la
postura que adoptase al dormir, sus piernas
al amanecer estaban deformadas y adopta-
ban una forma caprichosa. Esto dej6 de pro-
ducirse cuando acab6 la etapa de crecimiento.
No obstante, comenta que, en la infancia
su térax fue tipificado por su pediatra como
«térax en quilla» y que, a fuerza de dormir
boca abajo, ha conseguido modificar su as-
pecto, aplandndolo (fig. 2).

La masticacién ha estado dificultada por
una mala alineacién de la mordida. Des-
pués del tratamiento ortodéncico (fig. 3)

pudo obtenerse una correccién parcial para
que pudiese masticar, aunque los incisi-
vos y caninos no quedaron perfectamente
alineados (fig. 4). Las dltimas fracturas las
sufrié hace 8 afios en un accidente de tra-
fico (fig. 5).

El paciente desempefia en la actualidad un
trabajo administrativo, siendo el dolor de
espalda su principal clinica y el motivo
por el cual acude a la consulta, al reagu-
dizérsele durante las dltimas semanas en
la regién lumbar.

En estos afios ha recibido diferentes trata-
mientos (varios tipos de preparados con
calcio, con y sin vitamina D, y calcitoni-
na, tanto parenteral como nasal), que ha
ido abandonando. No ha recibido trata-
miento con bifosfonatos en ningtin mo-
mento y en la actualidad no realiza trata-

miento alguno y rechaza cualquier trata-
miento farmacoldgico. Su talla es de 145
cm y su peso es de 50 kg.

COMENTARIO

La OI es una enfermedad bastante fre-
cuente, por lo que creemos que la presen-
tacion de un caso més en una revista cien-
tifica no estaria justificada. Sin embargo,
en nuestro paciente puede observarse la ti-
pica evolucién invalidante de esta enfer-
medad, ademés de tratarse de un caso en el
que resultan llamativos el elevado nime-
ro de fracturas y la intensidad de las de-
formidades que en él se producen, asf como
las complicaciones generadas por ellas a lo
largo de los afios.

Fig. 3. Correccion de las fracturas maxilares.

Fig. 4. Aspecto de la facies del paciente. Qbsérvese la mala alineacion de la mandibula.
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Fig. 5. Radiografia de columna lateral dorso-lumbar, en la
qute se observan varias deformidades vertebrales.

Clinicamente el paciente sufre una OI tipo
111, con las manifestaciones caracteristicas
de la misma: a) aparicién de fracturas ya
desde la infancia; b) existencia de una baja
estatura, y c) presencia de escleréticas azu-
les en la infancia y adolescencia, aclarandose
posteriormente en la etapa adulta, tal y
como relata el paciente.

Es de destacar, en primer lugar, las nu-
merosas fracturas sufridas, siendo una com-
plicacién habitual a lo largo de su vida.
De hecho, la madre del paciente renuncié
a contabilizar las mismas al llegar a las 40
en los primeros 9 afios de su vida. El pa-
ciente tiene una estatura corta, condicio-
nada tanto por la existencia de mdltiples
deformidades vertebrales, que pueden ob-
servarse en la figura 5, como por esta for-
ma clinica de OI que cursa con baja esta-
tura.

Algunos aspectos clinicos relatados indican
hasta qué punto se ve alterado el hueso de
los pacientes afectos de OI, tanto cualita-
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tiva como cuantitativamente. Consideramos
que es muy llamativo el hecho de haber
podido moldear la existencia de un pectum
arrinatum con el propio peso, asi como los
detalles sobre las deformaciones «agudas»
de sus extremidades inferiores durante el
crecimiento, si bien éstas deben ser con-
sideradas con precaucion, ya que no han
podido ser constatadas objetivamente.

Es probable que el paciente haya sufrido
en la infancia un déficit asociado de vita-
mina D, condicionado por una menor ex-
posicién solar debido a las reiteradas frac-
turas que le obligaban a permanecer largos
periodos de tiempo encamado. Al trasladarse
alos 16 afios a un lugar costero con mayor
exposicién solar y acudir diariamente a la
playa, el paciente manifiesta una dismi-
nucién en el ntmero de nuevas fracturas.
Creemos que, ademds de la mayor sinte-
sis cutdnea de vitamina D, el hecho de ca-
minar con regularidad por la playa haya
tenido un efecto beneficioso afadido.
Hemos planteado al paciente el tratamiento
con calcio, vitamina D y un bifosfonato,
siendo rechazado, al menos de momento.
Aceptamos sus razones porque en la ac-
tualidad no tenemos una evidencia ine-
quivoca de que los bifosfonatos reduzcan el
riesgo de nuevas fracturas en los adultos
afectos de OI. Aunque hemos encontrado
algunos estudios sobre este efecto benefi-
cioso en adultos, la mayor parte de los tra-
bajos con bifosfonatos en general y pami-
dronato en particular se han realizado en
nifios> . Por ello, respetando la voluntad
del paciente, decidimos continuar tinica-
mente con el tratamiento sintomético.
En resumen, presentamos el caso clinico
de un paciente de 43 afios con una Ol tipo
III, quien ha sufrido incontables fracturas
y deformaciones que han dejado impor-
tantes secuelas: acortamiento de un miem-
bro, deformidad facial, cifoescoliosis, etc.,
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con una serie de documentos graficos que
pensamos podrén ser de utilidad para el
mejor conocimiento de esta enfermedad.
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