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La osteomesopicnosis, junto a la picnodisostosis, osteodistrofia renal, hiperos-
tosis con osteoesclerosis con aumento de la fosfatasa alcalina y osteopetrosis,
forman parte de un grupo de enfermedades poco frecuentes, que se caracteri-
zan por la osteoesclerosis, especialmente del esqueleto axial, con lesiones tipi-
camente en forma de parches, comprometiendo ademds la pelvis, a nivel de los
acetdbulos, los bordes superiores e inferiores de los cuerpos vertebrales de la re-
gi6én lumbar y la regién proximal de fémur y del hdmero. Es de cardcter be-
nigno y heredada en forma autosémica dominante. La primera descripcion de esta
entidad la realizaron Simon, Cazalis, Dryll, et al en 1979. El nombre de la en-
fermedad fue propuesto por Maroteaux en 1980.

En este articulo presentamos una breve descripcion de las enfermedades 6seas con
osteoesclerosis, presentamos nuestra casuistica de enfermedades con alteracio-
nes motforradioldgicas, describimos un caso de osteomesopicnosis asociado a
litiasis renal y proponemos una clasificacién para enfermedades osteoesclero-
santes del esqueleto axial junto a un enfoque prictico para el diagnéstico dife-
rencial de estas enfermedades.

PALABRAS CLAVE: osteomesopicnosis, osteoesclerosis axial, diagnéstico di-
ferencial.

Osteomesopyknosis joined to the pycnodysostosis, renal osteodystrophia, hy-
perostosis with osteosclerosis with increase of the alkaline phosphatase and os-
teopetrosis, makes part of a group of not very frequent illnesses that are characterized
by the osteosclerosis, especially of the axial skeleton, with lesions typically in
form of patches, also committing the pelvis, at level of the acetabulums, the
superior and inferior borders of the vertebral bodies of the lumbar region,
the region femur proximal and of the humerus. It is of benign character and
inherited in dominant autonomous form. The first description of this entity
carried out it Simon, Cazalis, Dryll, et al in 1979. The name of the illness was
proposed by Maroteaux in 1980.

In this article we present a brief description of the bony illnesses with osteos-
clerosis, we present our casuistry of illnesses with morfo-radiological altera-
tions, we describe a case of osteomesopyknosis associated to renal lithiasis and
we propose a classification for illnesses osteosclerosants of the axial skeleton
join to a practical focus for the differential diagnosis of these illnesses.

KEY WORDS: osteomesopyknosis, axial osteosclerosis, differential diagnosis.

INTRODUCCION

Una de las dificultades en el estudio de las
enfermedades metabdlicas Gseas, displdsi-
cas o no displdsicas, con osteoesclerosis, es
precisamente su clasificacién debido a que
en la mayorfa de clasificaciones, como las
de Rubin', Spranger?, Greenspan’, Why-
te! y las dltimas revisiones oficiales de no-
menclatura como las de Paris en 1972 y
la de 1992, los criterios de orientacién
diagnésticos que se utilizaron fueron de
cardcter morfoldgico y radiolégico, por lo
que se agruparon en familias de acuerdo a
similitudes morfogénicas. En la Gltima
clasificacién internacional sobre nomen-
clatura de las osteocondrodisplasias reali-
zada en 1997 y dirigida por Ralph S. Lach-
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man’, donde participaron los expertos mas
importantes del mundo en este tipo de pa-
tologfa, se intent6 agruparlas de acuerdo a
la etiopatogenia relacionada con algtin de-
fecto de un gene o de una proteina o de
acuerdo al compromiso de la didfisis, me-
téfisis o epffisis.

En muchas de estas patologias displdsicas
con trastornos metabdlicos asociados a una
disminucién de la densidad ésea o0 a un in-
cremento de la densidad 6sea (osteoescle-
rosis) se logré establecer su alteracién en el
cromosoma, el gene y la proteina. Las os-
teoesclerosis se agruparon de acuerdo a la
morfologfa del hueso: en aquéllas en las
que existe un incremento de la densidad
6sea sin modificacién de la forma; incre-
mento de la densidad ésea con compro-
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miso de la di4fisis; incremento de la den-
sidad ésea con compromiso de la metdfisis
y las displasias osteoescleréticas graves
neonatales.

El grupo de las osteoesclerosis sin modi-
ficacién de la forma Gsea se agrupa en el
orden n.° 25, que es la Gltima clasifica-
cién de enfermedades displdsicas y me-
tabolicas de los huesos de acuerdo con
Lachman et al’ (tabla 1).

No creemos que las diferentes formas de
osteopetrosis, la picnodisostosis y la os-
teoesclerosis tipo Stanescu tengan una
morfologia ésea normal, ya que muchos
de estos huesos son displdsicos y en el
grupo de las osteoesclerosis axiales se agru-
pan una serie de enfermedades muy di-
versas.
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Tabla 1
Nomenclatura Internacional y clasificacion de las

osteocondrodisplasias (1997)

Osteopetrosis
Tipo precoz o recesiva
Tipo tardio-dominante
Intermedio
Con acidosis tubular renal
Osteoesclerosis axial
Osteomesopicnosis (osteomesopyknosis)
Con cabello en forma de bambd
Picnodisostosis
Osteoesclerosis tipo Stanescu
Osteopatia estriada
Aislada
Con esclerosis craneal
Displasia Sponastrime (spondylar and nasal
alterations which occur in addition to the
striations of the metaphyses)
Melorreostosis
Osteopoiquilosis
Displasia 6sea esclerosante mixta

Tabla 2
Casuistica de pacientes con compromiso
morforradioldgico en el Hospital San Juan
de Dios en Bogotd (Colombia)

Hallazgo Nimero
de casos
Hiperostosis/osteoesclerosis
autosomica dominante con
fosfatasa alcalina aumentada 10
Picnodisostosis 2
Osteopetrosis 2
Enfermedad de Paget
poliostética 8
Fluorosis iatrogénica 1
Hiperparatiroidismo 2
Osteomalacia axial 1
Linfoma 6seo 1
Hiperfosfatasia 1

Al analizar nuestra casuistica de osteoes-
clerosis con displasias y sin displasias que
comprometen el esqueleto axial encontra-
mos una serie de caracteristicas morforra-
diolégicas diferentes, por lo que queremos
llamar la atencién sobre estas caracteristi-
cas, para que sirvan de orientacién al mé-
dico y al radiélogo a la hora de llevar a cabo
un diagnéstico adecuado (tabla 2). Este
caso de osteomesopicnosis que presenta-
mos como una guia tiene caracteristicas
parecidas a los informados en la literatura,
pero se asoci6 a una litiasis renal por hi-
petcalciuria, como una forma de presenta-
ci6n diferente a los casos ya informados.
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DESCRIPCION DEL PACIENTE

Se presenta la historia de una paciente de
33 aflos, natural y procedente de Barran-
quilla (Colombia), quien consulta por cua-
dro clinico de tres afios de evolucién
caracterizado por dolor lumbar con la se-
destacion, posteriormente el dolor se irra-
dia hacia el miembro inferior derecho aso-
ciado a parestesias en los dedos del pie del
mismo lado. Antecedentes: consult6 a un
reumatdlogo, quien le solicité una radio-
graffa (Rx) de pelvis, que mostré dreas de
condensacién a nivel de fémur como pat-
ches y a nivel del acetdbulo, por lo que se
solicitan Rx de crdaneo, columna, manos y
fémur.

La gammagrafia 6sea demostr6 hipercap-
tacién de las cabezas humerales, borde in-
ferior de escdpula, articulaciones sacroi-
liacas, cabezas femorales y extremidad dis-
tal de fémures. La electromiografia y la
neuroconduccién de nervios peroneo y ti-
bial posterior de miembros inferiores se
encontraron dentro de rangos normales.
La densitometria 6sea mostré densidad de
masa 6sea por encima del 20% (T-score:
pelvis 2,1, columna 1,64 y total 2,22;
Z-score: pelvis 1,37, columna 1,13 y total
1,74. La ecograffa abdominal mostré li-
tiasis renal izquierda de = 9,0 mm que se
desplaza entre cdliz inferior y pelvis renal.
Laboratorios: tirotropina (TSH) 2,22
uUl/ml (0,4-4,5), T4 7 ug/dl (5-12), T3 96
ng/dl (95-190). Proteinas totales 6,6 g/dl.
Parathormona (PTH) intacta 19,3 pg/ml
(13-54), PTH 44,8 pg/ml (12-72), calcio
i6nico 4,1 mg/dl (4,2-5,2), calcio 8,1 mg/dl
(8,5-10,5), fésforo 2,5 mg/dl (2,5-4,8),
calciuria/24 h 237,6 (60-200) con volu-
men 2.200, fosfatasa alcalina 178 U/l (38-
126), electroforesis de proteinas: albtimi-
na 3,2 g% (3,3-5), beta 1,1 g% (0,6-1,2),
alfa 1 0,3 g% (0,2-0,4), alfa 2 0,7 g% (0,3~
1,0), gamma 1,3 g% (0,7-1,6).

RESULTADOS

Llam¢ la atencién la osteoesclerosis en
parches a nivel de la regién lumbar, hay au-
mento de densidad de la unién discover-
tebral, mal definidos de L1 a L3 y de me-
jor definicién de L4 a LS, se anota, ademds,
imagen cdlcica proyectada a nivel de la si-
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lueta renal del lado derecho (figs. 1
y 2); igualmente hay osteoesclerosis en
acetdbulo y regién proximal de los fému-
res (fig. 3) y hdmeros y ausencia de estas
lesiones en crdneo, manos, pies, huesos
largos distales y costillas. En la gamma-
graffa de tecnecio se observé una hiper-
captacién en las dreas con depésitos en
parches a nivel de los huesos ya mencio-
nados (fig. 4). Se hizo diagnéstico dife-
rencial con osteomalacia axial, enferme-
dad de Paget, la imagen de Rugger Jersey
del hiperparatiroidismo y con la osteodis-
trofia renal. Tiene litiasis renal por hiper-

calciuria.

Fig. 1. Proyeccidn anteroposterior de columna toracolumbar.

Fig. 2. Proyeccion lateral de columna.
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Fig. 3. En la figura se oberva hipercaptacion en forma de
parches en la columna lumbar, especialmente de L1 a LS en
acetdculo y region proximal de los fémures, hiimeros y ausen-
cia de estas lesiones en crdaneo, manos, pies, huesos largos dis-
tales y costillas.

Fig. 4. Se observa aumento de captacion en las alas iliacas
en los aspectos externos, en los cuellos femorales, en la sinfisis
piibica y en tercio distal de fémur.

DISCUSION

La osteomesopicnosis es una rara enfer-
medad, descrita por primera vez por Si-
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mon, Cazalis, Dryll, et al en 1979°, y cuyo
nombre fue propuesto por Maroteaux en
19807, que forma parte de las alteraciones
Gseas con osteoesclerosis y se diferencia de
las demds por la forma caracteristica de su
compromiso axial, con lesiones tipicamente
en parches, localizadas en la columna ver-
tebral (cuerpo vertebral y segmento pos-
terior), pelvis y regién proximal de huesos
largos®!!"13. Se hereda de manera autosé-

8-12

mica dominante®'?, pudiendo afectar a va-

rias generaciones®!'?

y su penetrancia no
se ha determinado claramente'. En el caso
que informamos, no contamos con segui-
miento al grupo familiar. El desarrollo
mental y fisico de los pacientes es normal
y no se conoce de cambios en la expecta-
tiva de vida ni en el estudio cromosémi-
co'®!2, Su distribucién a nivel mundial es
incierta, pero si es de muy poca prevalen-
cia, ya que sélo se han descrito 17 casos
en la literatura. El cuadro clinico sélo se
presenta en el 50% de los pacientes y, cuan-
do lo hace, tipicamente se refieren dolo-
res 6seos leves y crénicos alrededor de la
columna lumbar y tordcica que se inician

durante la adolescencia®!?

, compatible con
el cuadro de nuestra paciente; los demds
casos s6lo se han descubierto por hallaz-
gos incidentales en estudios de rutina. Nor-
malmente no se demuestra ninguna alte-
racién de las pruebas de laboratorio en
cuanto a quimica, estudio hormonal ni in-
munolégico”'"!2, pero en el caso infor-
mado por Hardouin et al'! se describié un
aumento de la densidad ésea de manera
importante, al igual que en el presente
caso, en donde encontramos un aumento del
20% respecto al normal. La biopsia ésea
no estd justificada y de ah{ la importancia
de informar estos casos para que se pue-
dan reconocer adecuadamente y as{ evitar
angustias y procedimientos innecesarios.
El Gnico caso en el que se realizé la biop-
sia mostrd, bajo luz polarizada, una es-
tructura 6sea lamelar, los espacios medu-
lares estaban estrechos, sin anormalidad
de la medula ésea, en varios sitios se ob-
servaron lineas hipercalcificadas, aumen-
to de trabéculas engrosadas y una tasa baja
de recambio 6seo'!, hallazgos que se en-
cuentran en la mayorfa de informes de pa-
tologia Gsea, es decir, que en este sentido
no aporta nada al diagndstico. Es im-
portante el diagnéstico diferencial con al-
gunas displasias esqueléticas como la
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osteopetrosis, la picnodisostosis, la escle-
ro-osteosis, la osteoesclerosis axial con ca-
bello de bambd, la osteoesclerosis con dis-
plasia ectodérmica, la hiperostosis cortical
generalizada, la osteosclerosis con fosfata-
sa alcalina elevada, la osteopoiquilia de la
columna y las metdstasis osteobldsticas.
En muy pocos casos se ha descrito com-
promiso paralelo con otros 6rganos, sélo
en el caso de Stoll et al, donde se docu-
menté esclerosis ovdrica con infertilidad
secundaria que fue el motivo de consulta
inicial de esa paciente'?; en nuestro caso
se demostré una litiasis renal secundaria
a hipercalciuria.

Finalmente, como uno de los objetivos de
este articulo, queremos establecer una gufa
para orientacién de médicos en general y
radidlogos en particular para el diagnds-
tico de las patologias que producen os-
teoesclerosis axial, debido a que en la ma-
yoria de los articulos o textos sobre este
tema existe mucha dispersion.

Al analizar los estudios radiolégicos de los
28 detectados encontramos en todos, ade-
mds de la columna, compromiso de la pel-
vis y en algunos casos compromiso de los
acetdbulos. Logramos establecer que la os-
teoesclerosis puede comprometer un seg-
mento de la columna vertebral, toda la co-
lumna, uno o dos cuerpos vertebrales, pero
en la mayoria de los casos compromete,
ademds, la pelvis y los acetdbulos. Plan-
teamos que la osteoesclerosis se puede cla-
sificar en dos grandes grupos, las asocia-
das a una displasia esquelética y las que no
son displasias, y un tercer grupo que com-
parte caracteristicas de ambas (tabla 3).

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Para realizar el diagnéstico diferencial es
importante evaluar algunas caracteristicas
del compromiso axial: si compromete sélo
el segmento lumbar, se debe pensar en una
osteomesopicnosis; si compromete toda la
columna vertebral, revisar si es displdsi-
co, y si tiene la imagen de un hueso den-
tro de otro hueso, entonces se debe pen-
sar en una osteopetrosis; si la imagen es
osteoesclerética y ocupa todo el cuerpo ver-
tebral se debe pensar en las enfermedades
de Van Buchem, Worth-Wollin, escleros-
tosis y picnodisostosis. Si tiene gigantismo
se confirma la esclerostosis y si se asocia a
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Tabla 3
Propuesta de clasificacion de las osteoesclerosis
axiales

Osteoesclerosis axial sin displasia 6sea
Sin incremento de la fosfatasa alcalina
Osteomesopicnosis
Con aumento de la fosfatasa alcalina
Hiperostosis/osteoesclerosis autosémica
dominante con aumento de
la fosfatasa alcalina
Osteomalacia axial
Osteoesclerosis axial secundaria a displasia
Osea
Enfermedad de Van Buchen
Enfermedad de Worth-Wollin
Enfermedad Nakamura
Enfermedad de Truswell-Hansen
Diferentes tipos de osteopetrosis
Picnodisostosis
Osteoesclerosis tipo Stanescu
Tricotiodistrofia
Sindrome de Pollit
Variante PIBIDS
Esclerostosis
Hiperfosfatemia
Misceldnea
Enfermedad de Paget
Hiperparatiroidismo
Osteodistrofia renal
Sarcoidosis
Fluorosis 6sea
Linfoma 6eso

acro-ostedlisis de las falanges distales se con-
firma el diagndstico de picnodisostosis. Si
se comprometen los bordes superiores e in-
feriores de todos los segmentos de la co-
lumna se debe plantear la osteopetrosis, y
si se comprometen algunos cuerpos verte-
brales distribuidos en diferentes segmentos
vertebrales craneocervicales, lumbar y dor-
sal se debe pensar en una enfermedad de Pa-
get, que ademds se asocia a un incremento
en los cuerpos vertebrales; si no tiene tal
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crecimiento se debe pensar en un hiperpa-
ratiroidismo, o en una osteodistrofia renal
u osteomalacia con imagen de Rugger-Jer-
sey. Si los bordes superiores e inferiores son
regulares y comprometen el segmento lum-
bar, sin incremento de la fosfatasa alcalina
(FA), se debe pensar en una osteomesopicnosis,
pero si existe tal elevacion (FA) y compromete
s6lo la columna se debe pensar en una oste-
omalacia axial, y si existen incrementos de
la FA asociada a compromiso de los huesos
largos, crdneo, reja costal en una hi-
perostosis con osteoesclerosis, de tipo auto-
sémica dominante.

CONCLUSION

Se describe el primer caso de osteomeso-
picnosis en Colombia y Latinoamérica,
también es el primer caso de la literatura
que se describe con la asociacion de litia-
sis renal secundaria a hipercalciuria. A todo
paciente con dolor lumbar y osteoesclero-
sis axial se le debe practicar estudio de
huesos largos, crineo, manos y pies y los es-
tudios metabdlicos con calcio, fésforo, vi-
tamina D y PTH para establecer el diag-
néstico adecuado.

Se deben tener en cuenta los hallazgos ra-
diolégicos y de laboratorio y los diagnds-
ticos diferenciales que han sido bien ca-
racterizados en este informe para hacer su
correcta interpretacién, logrando asi, con
buen grado de certeza, establecer la enfer-
medad subyacente e iniciar un tratamien-
to consecuente y seguimiento a largo pla-
z0. También estd indicado el seguimiento
al grupo familiar, pues muchas de estas
enfermedades tienen un cardcter heredita-
rio familiar.
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