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Presentación de 24 casos
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RESUMEN

En los últimos siete años se han recogido 24 pacientes afectos de osteogé­
nesis imperfecta. Se ha confirmado el peor pronóstico con el tipo congénito y
los resultados obtenidos para las deformidades diafisarias con la técnica de
Sofield.

Descriptores: O~teogénesis imperfecta. Tratamiento.

SUMMA~Y

24 cases of imperfect Osteogenesis were collected along the tast 7 years,
The poor prognosis on the congenital type and the results with the Sofield's
technique are beiug analysed.

Key worlls: ImperfelCt Osteogenesis. Sofield's operation.

1ntroduc,c:ión

Parece que el primero en describirla
fue BOCKMAN (14) en 1788. A pesar de
haber transcurrido dos siglos la termino­
logía, clasificación y etiología están por
resolver.

De acuerdo con las norm,as establecidas
en la R.eunión de París en noviembre de
1969 que hace la clasij~cación de las en­
fermedades óseas constitucionales de pato­
genia desconocida, la osteogénesis imper­
fecta sería una osteo-condro-displasia con
anomalías de. la densidad ósea (se encuen­
tra disnlinuida) KAUFFN[ANN. Caracterizán­
dose por múltiples fracturas consecuentes.

de traumatismos banales y deformidades
inherentes. El trastorno básico parece estar
en una alteración de la colágena (1, 15,
18, 27) con trastornos importantes en. la
función del osteoblasto.

Muchos han escrito sobre su patología
(6, 9, 10, 17) sobre la herencia (2, 19, 20,
26) en la enfermedad; sobre el tratamien­
to tanto médico como quirúrgico (31, 32,
36) al igual que sobre el callo hipertrófico
(3, 4, 5) o hiperplásico en las fracturas.

De todas. las clasificaciones encontradas
hemos preferido la dada por SEEDORF (30)
y que relaciona la edad de aparición de la
enfermedad yel pronóstico de la misma.
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Clasificación tos en la Ciudad Sanitaria de la Seguridad
Social La Fe de Valencia, en los últimos

Tipo J: Osteogénesis imperfecta congé- siete años.
nita o enfermedad de Vrolick. (Aparecida
antes del nacimiento).

Osteogénesis imperfecta tarda, enferme­
dad de Eckmann-Lobstein u osteopsatiro­
sis idiopática.

Tipo /J: Tarda grave (desde el naCI­
miento hasta el año).

Tipo /JI: Tarda leve (mayores de un
año).

Nuestra revisión ha sido de 24 pacien­
tes afectos de osteogénesis imperfecta vis-

FIG. 1 a.

Material y métodos

Congénitas

Existen 9 casos de osteogénesis impero
fecta de tipo congénito, 6 son varones y 3
hembras (cuadro 1). En todos ellos encon­
trarnos fracturas múltiples de ambos miem­
bros, parrilla costa, etc., que fueron diag­
nosticados clínicamente por el hematoma
fracturario, deformidades y llanto por do­
lor a la movilidad y que tras estudio ra­
diográfico se comprobó la existencia de
fracturas recientes (post-parto) y de callos
de consolidación hipertrófico, resultado de
fracturas intraútero que habían consolida­
do sin inmovilización alguna, siendo las
costillas, fémur y húmero las que en mayor
frecuencia aparecían (fig. 1 A).

En 4 pacientes presentaban fracturas
costales múltiples. En 5 ocasiones se apre­
ció una microcefalia, dos con macrocefalia
y en los dos restantes de perímetro normal,
siendo en todos de consistencia membra­
nosa y que radiográficamente presentaban

CUADRO 1

Sexo N.o fracturas
Núm de casos Edad Varón Hembra Herencia Laboratorio medias

Congénita ... 9 6'8 m. 6 3 No i Fosfatasas alcalinas Múltiples

ti V.S.G. (> 15)

Tarda grave..... 5 13 2 3 2 i Fosfatasas alcalinas 9

i V.S.G.
Ca y P =

Tarda leve... ... 10 12'8 5 5 7 i Fosfatasas alcalinas 5'4

i V.S.G.
Oa y P:;
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una osificación e s c a s a con implantación
baja de las orejas en 3 niños.

Tan sólo 3 casos superan el año de vida
tras haber sufrido fracturas múltiples, ob­
servando una escoliosis dorsal alta con
cifosis dorso-lumbar. A nivel de las arti­
culaciones se encontró una laxitud .articu·
lar en todos ellos con arqueamiento femo­
ral acentuado (6 casos) no consiguiendo
la bipedestación en ningún caso.

Tan sólo en dos ocasiones no presenta·
ron escleróticas azules siendo positiva esta
observación en los 7 re3tantes.

Los datos más relevéintes del laborato­
rio son un aumento de las fosfatasas alca­
linas con relación a su edad con un Ca
y P dentro de los límite3 de la normalidad
y una VSG siempre superior a 30 en la
primera hora.

Los antecedentes familiares fueron neo
gativos en todos los casos siendo de apari­
ción espontánea tanto desde el primer em·
barazo de la madre como tras el nacimien­
to de hijos no afectos, observando que tras
la aparición de la mutación en un caso
apareció otro niño afecto.

La muerte sobrevino en siete niños en­
tre el 16 Y 880 día, siendo el tiempo medio
de vida de 200 días; la causa fue en tres
ocasiones por «distres respiratorio»; dos,
secundaria a un proceso neumónico y el
otro a una atelectalasia; dos por insufi­
ciencia cardíaca congestiva y dos por he·
matoma intracraneal. En la actualidad vi·
ven dos con edades de ~22 y 27 meses.

Tarda grave

Se han dado 5 casos de osteogénesis
imperfecta del tipo tarda grave siendo 3
hembras y 2 varones con una edad media
de 13 años viviendo todos ellos en la ac·
tualidad. Los antecedentes familiares se
dieron en dos pacientes.

El tiempo medio de presentación de la
primera fractura (cuadro 1) fue de 88 días

todas ellas comprendidas entre el nacimien­
to y el primer año de vida, siendo de loca­
lización predominantemente en mi em b r o
inferior (fémur).

El número medio de fracturas encon­
trado fue de 9 en nuestros pacientes.

Las deformidades más impo:rtantes que
nos encontramos se dio en miembro infe­
rior a nivel de fémur con arqueamiento
lateral predominantemente (fig. 2 A) Y en
tibia en la forma «en sable» (fig. 2 C).
En los pies encontramos un plano valgo
acentuado en tres ocasiones. El resto de
deformidades encontradas fueron de loca­
lización más diversa (cuadro 2).

Nos encontramos con un 100 por 100
de escleróticas azules y con una laxitud
ligamentosa que afectó a tres de los mis­
mos, no encontrando afectación en la den­
tición de una forma manifiesta. La sordera

FIG. 2 a.
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se pudo comprobar en un solo caso que
fue intervenido quiTúrgicamente por el Ser­
vicio de Otorrinolaringología de esta Ciu­
dad Sanitaria de la Seguridad Social La
Fe.

Los datos de laboratorio fue un aumen­
to en la VSG en la primera y segunda hora
y fosfatasas alcalinas elevadas con un Ca
y P aumentados dentro de la normalidad.

Tarda leve

Dentro de este tipo se hallan 10 casos
con edad media de 12'6 años, siendo 5
hembras y 5 varones (cuadro 1).

Los antecedentes hereditarios fueron en
7 ocasiones positivos, no existiendo en los
restantes.

El tiempo en que se inició el cuadro de
fracturas múltiples fue siempre superior al
año de vida, siendo el número medio de

fracturas halladas de 5'4 fracturas por pa­
ciente con una distribución del 50 por 100
para miembro inferior, 30 por 100 para
miembro superior, 20 por 100 para el resto
de las localizaciones del esqueleto.

La deformidad que predominó en esta
serie fue la de pies planos en ocho ocasio·
nes seguido por tibia en «sable» y torsión
de fémur, en cuatro pacientes. Las otras
deformidades fueron la coxavara y genu

valgo, etc. (cuadro 2).
El índice de presentación de las escle­

róticas fue en el 100 por 100 de todos ellos
con una laxitud ligamentosa articular en
6 pacientes encontrando una afectación de
la audición en 2 y miopía con afectación
de la dentición en 1 caso.

Los datos de laboratorio fueron equi­
parables a los de la osteogénesis imperfecta
grave.

CUADRO 2

Tarda Tarda
Congénita grave leve

10
6
1
2

1

5
3
O
1
O

7
9
3
1

5 1 2
2 O O

3 O O
O 1 O
O 2 1

5 1 2
6 4 4
O 2 2
5 4 4
2 3 8
3 O O
2 O O
O 1 2 FIG.2 b.

Deformidades

1. Cráneo:
Microcefalia...
Macrocefalia.. ...

3. Miembro inferior:
Coxa vara .
Torsión fémur .
Genu valgo .
Tibia en "sable"
Pies planos valgos..
Escoliosis... ...
Cifosis .
Cifoescoliosis. ...

2. Miembro superior:
Arqueamiento húmero.
Lux. cabeza radio...
Cúbito varo.. ... ...

Escleróticas azules... ...
Laxitud ligamentosa...
Dentinogénesis...
Sordera .
Miopía .
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Tratamiento

En la osteogénesis imperfecta congénita
el tratamiento, en su mayor parte, ha sido
efectuado por el Servicio de Pediatría que
han tratado de evitar la muerte de est03
pacientes, por las complicaciones funda·
mentalmente respiratorias que aparecen
consecuentes a la enfermedad. Los resul­
tados han sido desalentadores puesto que
han abocado al exitus en siete de los nueve
casos.

El tratamiento ortopédico se ha limita­
do al tratamiento de las fracturas mediante
inmovilización enyesada.

En aquellos casos con una superviven­
cia mayor -3 casos- el tratamiento ha
sido siempre el de sus fracturas, extreman­
do el cuidado del manejo de los niños.

En la forma tarda tipo leve y grave se
trataron con medios ortopédicos aquellas
fracturas que se diagnosticaron, tratando

FIG. 2 c.

FIG. 2 d.

de evitar las deformidades. En los pacien·
tes con cifoescoliosis se intentó la no pro·
gresión de sus curvas mediante el corsé
de Milwaukee.

El tratamiento quirúrgico se realizó en
cinco ocasiones; en uno de ellos se le prac­
ticó la operación de eRICE más la de Mü·
LLER bilateral de pies. En otro se practicó
una osteotomía supracondílea de fémur por
flexo de rodilla. En tres pacientes se realizó
la técnica de SOFIELD (figs. 2 B, 2 D, 2 E)
de los cuales en dos pacientes en ambos
fémur y tibias, el restante sólo en tibias
siendo necesaria la reintervención en una
tibia con un número de intervenciones de
SOFIELD modificado de once.

La técnica que hemos realizado ha va·
riada con la de SOFIELD en que no se ex­
trajo el hueso afecto, sino que se introduce
el clavo que ha de ser el más grueso y
largo que se pueda emplear debido a que
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al estar el niño en crecimiento a veces se
requiere nuevo enclavado por quedar COT­
to, realizando pequeñas incisiones locali·
zando el lugar de osteoclasia determinado
mediante radiografías.

Los propósitos del tratamiento son:

l.0 Lograr que deambule un paciente
que antes no lo podía hacer.

2.° Si el paciente andaba se hace el
tratamiento paTa evitar defectos de alinea­
ción y producción de nuevas fracturas que
se dan en el apex de la angulación.

A veces se puede plantear el enclavija­
do preventivo en niños con varias fracturas
y no demasiado deformado para prevenir
éstas.

Aún sin experiencia se ha planteado el
introducir clavos autodeslizables para in­
tentar evitar nuevas intervencíones con el
crecimiento.

Tras este tratamiento tan sólo un pa­
ciente requirió el empleo de muletas para
la marcha por un período prolongado y
que después abandonó.

Discusión y conclusiones

Los antecedentes familiares se han pTe·
sentado en el 37 por 100.
- La fragilidad ósea (1, 18, 33) constitu­
ye el hecho clínico más llamativo siendo
menos frecuente las fracturas con el aumen·
to de la edad y en las formas leves. Las
escleróticas azules (22, 23) se han encon­
trado en el 91 por 100 de los pacientes
siendo de resaltar los cambios de tonalidad.
- La dentinogénesis (6) y la hipoacusia
ha sido de poca frecuencia de presentación
hasta los 20 años por lo que no es muy
valoTable -en 16 por 100 en cada uno­
en contra con la laxitud ligamentosa aro
ticular (9, 10) con el 95 por 100.
- Ninguno de los pacientes afectos de os·
teogénesis imperfecta con g én i ta llegó a
deambular.

- Las deformidades clínicas EDn más fre­
cuentes en los huesos largos y en miembros
inferiores. Las deformidades del raquis re·
presentan el 33 por 100 estando de acorde
con otros autores (23, 38) que citan un 40
por 100.
- Desde el punto de vista radiológico cabe
destacar huesos del g a d o s con corticales
muy finas. Se han encontrado deformida­
des óseas y la presencia de callos hipertró­
ficos coincidiendo con las del tipo congé­
nito por las fracturas y consolidación in­
traútero y en aquellas fracturas subperiós­
ticas en las de tipo tarda, y que no llegaron
a inmovilización o fue insuficiente.
- El tratamiento ortopédico ha sido siem·
pre empleado para las fracturas tratando
de mantener los ejes. La inmovilización
debe ser lo más corta posible, por la atro·
fia muscular y osteoporosis marcada, pero
suficiente, ya que retirarlo prontamente va

FIG. 2 e.
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a llevar a una acentuación de las deformi­
dades y esto es debido ,al callo de fractura
que es de las mismas características (3,
4, 5, 16) que el hueso normal.

En tres pacientes ~e recurrió a la ciru­
gía para tratar las deformidades de los
miembros inferiores, siguiendo la técnica
de SOFIELD, con resultados buenos en cuan­
to a la alineación del rniembro y reinte­
gración social aunque su vida debe ser
sedentaria, siendo este método (31, 32, 36)
el de elección para la corrección de las
deformidades.
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