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CASO CLINICO

Osteogénesis imperfecta tipo 1II. Diagnéstico intraiitero

L. RODRIGUEZ, J. BABE,* C. RODRIGUEZ, S. LAPENA y H. GONZALEZ

RESUMEN: Se presenta un caso de osteogénesis imperfecta tipo III, con diagnbstico
intraiiteto v evolucidn mortal, Este diagn@stico precoz puede. ser il para prevenir
traumatismos perinatales, causa principal de la morealidad neonatal. PALABRAS CLAVE:
OSTEQGENESIS IMPERFECTA. DIAGNGSTICO INTRAUTERO.

OSTEOGENESIS IMPERFECTA TYPE III. PRENATAL DIAGNOSIES (SUMMARY): The
authors present a case of osteogenesis imperfecta type III, with prenatal diagnosis and
fatal evolution. This early diagnosis is often usefull because it will help to prevent
trauma during delivery which is a principal cause of neonatal death. Ky wORDS: Os.
TEOGENESIS IMPERFECTA. PRENATAL DIAGNOSIS.

La osteogénesis imperfecta (OI) es una
de las displasias 6seas mds comunes, con
una frecuencia de 1/40.000 (1). Los
sintomas cardinales de la misma son; fra-
gilidad &sea, esclerfticas azules v sordera
en edad adulta (2, 3). El diagndstico suele
ser postnatal, Gracias a la ecografia y a la
radiologiz 4 veces es posible el diagnéstico
antenatal, en base a la hipertransparencia
dsea (en ocasiones dificil de valorar) y a la
presencia de fracturas y callos dseos (4).

Presentamos un caso de oI diagnostica-
do intrafitero, recién abierta nuestra ma-
ternidad.

CASO CLINICO
Se trata de un vardn nacido de padres

jovenes y sanos, no consanguineos. 2.° hi-
jo de la serie. No se refieren antecedentes

de abortos, muertes neonatales, deformi-
dades éseas o sorderas en ottos miembros
de la familia.

Embarazo controlado, normal. A la 2§
semana de gestacidn se aprecia en ecogra-
fia imagenes de huesos latgos, incurvados
y deformes (fig. 1). Se realizd radiologia
previa al parto, mostrando gran nimero
de fracturas y callos Gseos, principalmente
a nivel de extremidades y parrilla costal.
Parto a las 37 semanas, presentacidon cefi-
lica, espontineo, via vaginal; amniorrexis
inteaparto, liquido claro; ApGAR de 8/9,
Peso: 2.700 gr., talla: 46,5 cm., P.C.:
32,5 cm.

En la exploracién se aprecian deformi-
dades en las extremidades y aspecto de
enanismo rizomélico (fig. 2). Cabeza: im-
presiona de macrocéfalo; crineo blando y
papiticeo, con ctepitacibn a la minima
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presion sobre la calota, suturas dehiscen-  ticas normales. Torax: crepitacién al tacto
tes, fontanela anterior que llega hasta raiz  de las deformidades sugerentes de fraciu-
nasal y fontanela postetior amplia; escler6-  ras, costillas arrosariadas por la presencia

BG. 1. Ecografia fetal que muestra hueso largo, in-
curvado.

FiG. 2. Aspecto general del recién nacido.

FiG. 3. Estudio radiolsgico con osteoporosis genera-
lizada, fracturas miltiples, callos de fracturas y sig-  FG. 4. Rx de crineo que muestra crineo apenas
nos de pseudoartrosis. ostficado.
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de callos de fractura a lo largo de la
patrilla costal: ausculracibn cardiopulmo-
nar normal, con test de Silverman: 2 a la
hota de vida. Abdomen: blando, no visce-
romegalias. Extremidades: miembros cor-
tos, acodados por las fracturas.

Presenta desde las primeras horas de
vida distress tespiratorio, de intensidad
creciente, falleciendo a los 16 dfas de vida
pot una insuficiencia respiratoria restrictiva
progtesiva, producida por las numerosas
fracturas de las costillas y la deformidad
toricica consecuente.

Anafitica: Sangre: Hemograma, Urea,
Glucosa, GOT, GPT, Proteinas totales, Cal-
cio, Jones: normales. Orina: sistematico v
sedimento notmales.

Radiologia (Fig. 3): Fracturas multiples
(se llegaton a contar hasta 20), con callos
de fractura y signos de pseudoartrosis; os-
teoporosis generalizada; cortical de huesos
largos muy delgada; costillas deformadas
por las fracturas que condicionan tdrax en
campana; cranco sin apenas osificacion
(Fig. 4). Ecografia cerebral normal, no se
aprecian hemorragias cerebrales.

Estudio anatomoparologico: Cartilago
organizado y calcificado, de forma nor-
mal, pero con alteracidn en la formacion
de las trabéculas de osteoide que son esca-
sas v desorganizadas; las que se calcifican

tienen aspecto de hueso mmadure con
grandes lagunas osteociticas. No se observa
actividad osteobldstica ni osteocldstica. La
cortical de los huesos largos y la calota cra-
neal estin constituidas por tejido conjunti-
vo denso con zonas itregulares de hueso
inmaduro. Callos de fractura con tejido
fibroso y cartilago con deficiente calcifica-
cidn.

COMENTARIOS

ILa o1 es una enfermedad conocida,
desde hace tiempo, por su aparatosidad
clinica. La primera descripcidn se realizd
hace mas de 200 afios (5). Se han emplea-
do muchos nombres para designatla, sien-
do el término O el Gnico que ha prevale-

cido {6).

El defecto bidsico es una alteracidn de
las fibras coligenas esqueléticas y extraes-
queléticas, de etiologia no aclarada (2); es-
to hace que no sea posible su clasificacidn
etiopatogénica; en los dltimos afios se ha
establecido una clasificacién en base a la
herencia, clinica, alteraciones radiologicas
y evolucién, propuesta por Sillence y Ri-
moin en 1978 (7), dividiéndose en 4 t-
pos; mds tarde, Sillence, en 1981 lo am-
pli6 a 6, al encontrar subvariantes en el ti-
po Iy IV (tabla I) (1); ésta es la clasifica-
cién que se usa en la actualidad.

Tasia 1. CLASIFICACION DE LA OSTEOGENESES IMPERFECTA

TIPOS 1A 1B i 11 IV A IV B
Fragilidad &sea ......... + -+ + o+ R S T + o+ + o+
Esclerdticas . ...ovovven s Azules Azules Azules  Normales Normales Notmales
Sordera .....ooiiii s Presenil  Presenil — — — —
Dentinogénesis imperfecta. — + 4 — + — +
Herencia . ..........vv.. AD AD AR AR-AD AD AD
Evolucién: Incapacidad,

Muerte ............ I.lenta 1. lenta M. precoz 1. grave [ lenta I lenta

Abreviaruras: + = Leve. + + = Grave. + + + = Severa. + + + + = Extrerna. AD = Autosémico Do-

minante. AR = Autosémico Recesivo. I. = Incapacidad. M. = Muerte.
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Nuestro caso se trata de un tipo III,
siendo el patrdén radioldgico espectacular
por el gran niimero de fracturas, no pre-
sentando el tipo de «cafia de bambils,
tipico del II; también el aspecto morfols-
gico v la ausencia de esclerdricas azules le
distinguen de la or tipo II.

El diagnéstico prenatal es, a2 menudo,
fortuito y puede ser realizado por ultraso-
nidos a partir de las 16 semanas y por
radiologia alrededor de las 20 semanas (8).
Estas dos técnicas nos dan una informa-
cidn - decisiva - para realizar un adecuado
manejo de la madre y del feto (9), para
asegurar un parto no traumatico y asi evi

tat la produccidn de hemorragias cerebra-
les (10) y fracturas en otros lugares de la
economia, condicionantes de un aumento
de la morbi-mortalidad fetal.

En nuestro caso, debido al gran niime-
ro de fracturas que presentaba va intratte-
ro, se optd por parto por via vaginal, afia-
diéndose una fractura en ciibito derecho;
se descartd, por ecografia, la existencia de
hemorragia cerebral. El gran niimero de
fracturas costales y la deformidad torécica
consecuente, condicionaron una 1insufi-
clencia respiratoria festrictiva  progresiva,
causante de su muerte a los 16 dias de vi-

da.
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