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Contribucidn al estudio de la picnodisostosis

R. DE MENA SARRIO #* y M. REUS PINTADO **

RESUMEN

Siendo la picnodisostosis una de las formas generalizadas y congénitas de
las osteopatias condensantes que con menor frecuencia se presentan en la pato-
logia esteoarticular, contribuimos con un nuevo caso estudiado a lo largo de
varios aiios de evolucién, en el que se aprecian cambios morfolégicos intere-
santes de esta disostosis embriogénica.

SUMMARY

The pycnodysostosis is one of the generalized and congenital forms, which
have to do with the condenser osteopathies. These forms are not very common
in osteoarticular pathology. Because of that we contribute now with a new
case within this field which has been studied for several years, following its
evolution, we have realized that interestingmorfological changes have been

taring place withen the embryogenetical osteopathies.

Dentro de las osteopatias sistémicas
congénitas y transmitidas por un gen auto-
sémico recesivo, nos encontramos con la
picnodisostosis que fue diferenciada como
entidad nosoldgica independiente en 1962
por MARATEAUX y Lamy (6). Esta es verda-
deramente rara en su prezentacién, aunque
hoy en dia es de suponer el aumento de
frecuencia al haber sido puntualizado el
cuadro clinico y radiolégico caracteristico.

En 1971 el profesor GoMaRr (1), habia
contabilizado 55 casos en la literatura
mundial, aunque haciendo mencién de la
facilidad con que esta enfermedad habia
sido diagnosticada de osteopetrosis o de
otras osteopatias condensantes.

Esta afeccién se caracteriza con un
cuadro clinico de fragilidad désea, conden-
sacién osteoesclerstica generalizada unida
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a un enanismo moderado y con alteracio-
nes a nivel del esqueleto distal de los
miembros, asi como por morfologia cra-
neal, clavicular y mandibular caracteris-
ticas. Estos fenémenos se pueden deducir
atendiendo a las distintas clasificaciones
que han sido realizadas sobre este tipo de
osteopatias: LAaMYy y MARATEAUX (4),
Gomar (2), RuBin (7), Louvor (5), en
que en general, se incluyen dentro de las
enfermedades 6seas constitucionales sin pa-
togenia conocida.

En el caso que a continuacién vamos a
exponer nos encontramos con una paciente de
33 afios que nos sefiala una particular tenden-
cia a la produccién de fracturas por tranma-
tismos minimos y que siendo algunas de ellas
de diagnéstico casual, le preocupa su estado
actual con molestias en cadera derecha.

Evidentemente se aprecia un cierto enanis-
mo valorando la relacién talla-edad, siendo
especialmente curioso a la inspeccién la cor-
tedad de los dedos de las manos (fig. 1), que
aparecen como si en el desarrollo el armazén
6seo no hubiera alcanzado toda su longitud
y, por €l contrario, las partes blandas lo rea-
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lizaron en su totalidad, dando la sensacién de
rugosidad y blandura a que ciertos autores
refieren con la denominacién de «dedos de
goman» (1).

Al dirigir nuestra exploracién a la cabeza
del paciente, se aprecia un crdneo redondea-
do, y que a la palpacién todavia aparecen de-
presibles las fontanelas craneales. La imagen

Fic. 1

de la cara vista de perfil nos proporciona un
dato que posteriormente valoraremos como
especifico de esta afeccién y que se trata de
una hipoplasia de la mandibula.
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Fic. 2
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Realizado un estudio radiogréfico completo

de su estructura 4sea a lo largo de varios afios
de evolucién nos encontramos con los siguien-
tes rasgos morfoldgicos :

Fic. 3

Fic. 4
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Crdneo y cara:

a) Visién frontal : Se aprecia una escle-
rosis generalizada, con hipoplasia de senos
paranasales, falta de soldadura de la fonta-
nela posterior y predominio del eje trans-
versal.

b) Visién lateral (fig. 2) : Aumento de la
densidad 6sea de la base del craneo, resal-
tando las clinoides posteriores aumentadas de
tamafio. (Esta condensacién no provoca alte-
racién por compresién de los pares craneales
a este nivel). Asi mismo persiste la sutura
frontoparietal y atin m4s evidente la occipito-
parietal en que hay gran separacién entre
imigenes de radioopacidad 6sea. En el maxi-
lar inferior se aprecia una hipoplasia del
mismo, resaltando la apertura del 4ngulo man-
dibular que alcanza un valor aproximado de
180°. Las piezas dentarias estdn disminuidas
en su niamero a nivel de los molares sin apa-
ricién de vestigio del alvéolo correspondiente.

Estas alteraciones no han sufrido cambios
evidentes a lo largo de los afios.

Colummna y caja tovdcica:

Se aprecia un aumento de la condensacién
6sea generalizada, pudiendo observar miltiples
focos fracturarios en distintos periodos de re-
construccién a nivel de las costillas. Las cla-
viculas no aparecen hipopldsicas como en
miltiples ocasiones se han descrito (3).

Huesos largos:

En todos ellos se puede reconocer una
esclerosis 6sea con disminucién del canal me-

101

Fic. 5

dular sin desaparicion del mismo (fig. 3).
Hste fenémeno se ha mantenido a lo largo
de los afios aunque, ciertamente, la opacidad
6sea ha ido en aumento.

A nivel del tercio superior del fémur de-
recho y debajo del trocAnter menor (fig. 4),
se aprecia una fisura que interesa la pared
externa y nos sugiere las fracturas por sobre-
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Fiec. 7

carga a este nivel. Esta imagen ha persistido
durante dos afios sin progresar y asintoma-
tica. En la actualidad provoca molestias y nos
condiciona a una terapia activa.

El fenémeno fracturario, periédico, cons-
tante y miltiple se representa claramente a
nivel de ambas tibias (fig. 5), en donde tras
un largo periodo de consolidacién, han poten-
ciado la anteversién de las mismas.

Pies :

Cortos en longitud correspondiéndose ra-
diograficamente con unos huesos breves (figu-
ra 6). A nivel de las falanges distales encon-
tramos las tipicas formas hipoplasicas.

Manos:

Al estudiar la radiologia 4sea de estas ex-
tremidades (fig. 7), (con dedos en «punta de
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goma» que referfamos al principio) vemos un
acortamiento de la longitud ésea de los meta-
carpianos y falanges, pudiendo apreciar en
estos tiltimos la aparicién de lineas de frac-
tura, asi como de achatamiento del vértice
distal. Fenoémeno curioso es la observacién
realizada sobre la tercera falange del cuarto
dedo de la mano derecha (fig. 8), en que toma-
das radiografias con un espacio de seis meses,
presentan un fenémeno de reconstruccién de
la tuberosidad ungueal al mismo tiempo que
una osteolisis de la zona proximal que pode-
mos explicar como un mecanismo de consoli-
dacién fracturaria.

Biopsia dsea:

Realizado el estudio microscépico de tomas
directas, se comprueba la condensacién ésea,
que observabamos radiograficamente, con per-
sistencia del tejido hematopoyético.

Estudio analitico :

No hay alteraciones en el ntimero de hema-
ties, en contra de lo que ocurre en otras osteo-
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patias condensantes congénitas. El resto de
los valores explorados no presentan igual-
mente alteraciones patolégicas significativas.
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