OSTEOPETROSIS, A PROPOSITO DE UN CASO
Autores: Leidy Natalia Mejia Suarez, Alvaro Toro Posada



OSTEOPETROSIS, A PROPOSITO DE UN CASO

INTRODUCCION
La osteopetrosis, también conocida como
enfermedad de los huesos de «cristal o

enfermedad de Albers-Schonberg, es una rara
enfermedad genética del metabolismo 6&seo
caracterizada por una disminucion en la actividad
de los osteoclastos. Esto conduce a un exceso de
formacion osea, lo que provoca un aumento en la
densidad 6sea y una mavyor fragilidad del hueso.

Existen varios tipos de osteopetrosis, que se
clasifican segun el modo de herencia, la edad de
inicio y la gravedad de los sintomas. La forma mas
comun de osteopetrosis es |la autosomica
recesiva, que se hereda de ambos padres y suele
manifestarse en la infancia con deformidades
Ooseas, retraso en el desarrollo, anemia vy
disminucion de la funcidn inmunolégica.

&

Fig. 1. Radiografia de fémur Izquierdo: fractura
metafisiaria de fémur proximal, pérdida de diferenciacién
corticomedular, metafisis en “Matraz de Erlenmeyer”.

CASO CLINICO

Presentamos un caso de osteopetrosis en una paciente
femenina que asistio a nuestro servicio de urgencias, en la
gue como hallazgo incidental se realizd el diagnostico.

Se trata de una paciente femenina de 21 meses de edad, sin
antecedentes perinatales de importancia, sostén cefalico a los
3 meses, sedestacidon a los 7 meses, bipedestacion a los 11
meses y marcha al ano de edad. Sin antecedentes patologicos,
alérgicos ni quirdrgicos. Ingreso a nuestra institucidon en
octubre 2022, por trauma de baja energia al caer desde una
cama (50 centimetros), con pseudoparalisis del miembro
inferior izquierdo y dolor; ademas con dolicocefalia. En la
radiografia de ingreso con fractura oblicua completa en tercio
proximal del fémur, no desplazada, como hallazgo mas
llamativo tenia poca diferenciacion cortico medular (Figura 1).
Se sospecho alteraciéon del metabolismo o0seo por lo que se
solicitd quimica sanguinea y radiografias de huesos largos
(Figura 2 vy 3).
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Fig. 2. Radiografias de huesos largos: osteosclerosis en todos los segmentos corporales, en columna “signo
de sandwich”, cierre de cisuras craneales, sigho de “hueso dentro de hueso” en falanges

Se encontro anemia microcitica, hipocalcemia, hipofosfatemia,

hormona paratiroidea elevada y deficiencia leve de vitamina
D.

Se consideraron las imagenes radiograficas como sugestivas de
osteopetrosis. Y se solicitd valoracion multidisciplinaria para
evaluar compromiso de otros organos. Se inicid suplencia de
calcio y vitamina D por endocrinologia vy se solicitaron estudios
de extensidon por atrofia bilateral del nervio éptico y riesgo de
aplasia medular.

La paciente ademas se remitio a valoracion por geneética se
llevo a secuenciacion gendmica, se identificaron dos variantes
en el gen TNFRSF11A, una probablemente patogénica y de
significado clinico incierto , que podria dar soporte a la
sospecha clinica de osteopetrosis.

La fractura de fémur fue manejada con yeso pelvipédico, con
evolucion satisfactoria, con signos de consolidaciéon a los 3
meses de seguimiento y paciente con deambulacion
independiente (Figura 4).
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DISCUSION

La osteopetrosis comprende un conjunto de
alteraciones hereditarias, descrita por primera vez
en 1904, por el radiologo aleman Albers.Schonberg.
La herencia puede ser autosomica recesiva,
autosomica dominante vy ligada al cromosoma X;
estas se expresan como una disfuncidon de los
osteoclastos, lo que lleva a un aumento en la
densidad mineral 6sea y confiere una fragilidad
aumentada al hueso.

La incidencia varia, es de 1 en 20.000 para los que
se presentan por herencia autosomica dominante, 1
en 250.000 en herencia autosdmica recesiva.

Clinicamente es heterogénea; la presentacion mas
severa es la autosomica recesiva, desde la infancia
estos pacientes tienen deformidades O&seas,
fracturas multiples, retraso en el desarrollo, anemia
(que puede ser severa), inmunodeficiencia vy
trastornos en la funcién renal.

El diagnostico es clinico y radiologico. En las
radiografias el signo clasico es la osteoesclerosis;
en paciente con herencia autosomica dominante
se puede ver esclerosis difusa con compromiso del
craneo (en la base), la columna, la pelvis y los
huesos apendiculares; pueden tener ademas
alteraciones metafisarias conocidas como “matraz
Erlenmeyer”, lineas de Park-Harris; en las
vértebras y falanges pueden tener una apariencia
de “hueso dentro de hueso”; pueden presentar
en la columna el “signho de sandwich” o “signo de
Jersey de rugby” por aumento en la densidad osea
de las placas terminales de los cuerpos vertebrales
v radiolucidez central.

Se recomienda el uso de resonancia magnética
como ayuda para determinar el compromiso
nervioso por compresion de los nervios craneales
o la presencia de otras alteraciones, como las
vasculares. La densitometria 06sea no se
recomienda como parte del diagnostico.

Fig.3. Radiografia de huesos largos: fractura metafisiaria de fémur proximal

izquierdo, pérdida de diferenciacion corticomedular, metafisis proximales y

distales de fémures y tibias en “Matraz de Erlenmeyer”, con lineas de Park-

Harris metafisiarias; en alerones iliacos osteoesclerosis y sighos de “hueso
dentro de hueso”.
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DISCUSION

La valoracion por genética y los estudios
gendomicos que se puedan derivar de esta
evaluacion, se usan en la confirmacion
diagnostica y ayudan a discernir entre los
diferentes defectos genéticos, que llevan al mal
funcionamiento de los osteoclastos; ademas de
gue estos pueden tener diferentes
presentaciones clinicas, complicaciones
asociadas y diferentes opciones de manejo.

Para l|la osteopetrosis el tratamiento puede
incluir el trasplante de meédula 6sea, la terapia
con bifosfonatos y el tratamiento quirurgico
para corregir las deformidades dseas.

Fig.4. Radiografia comparativa de caderas y fémur Izquierdo,
seguimiento a 3 meses, abundante callo 6seo en sitio de fractura.

Existe un consenso internacional de 2017, sobre el
manejo de estos pacientes, en este se recomienda
el manejo multidisciplinario (endocrinologia,
oftalmologia, hematologia, ortopedia,
odontologia, otorrinolaringologia, neurocirugia vy
nefrologia); el seguimiento paraclinico con perfiles
calcio-fosforo, funcion renal, recuentos
hematoldgicos, vitamina D y otros dependiendo
de la alteracion genética de base.

En este mismo documento se describe Ia
necesidad de suplementacion con calcio si la
ingesta diaria no es suficiente para cumplir los
requerimientos diarios, ademas vitamina D
(25(OH)D) , teniendo un objetivo de niveles en
suero > 30 ng/mL.
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DISCUSION

Bibliografia

El trasplante de meédula oOsea se recomienda en
paciente con falla medular menor de 1 ano de edad. El
uso de corticosteroides no esta bien establecido, pero
se podria considerar su uso en patologia severa con
contraindicacion para realizar trasplante de médula
osea. Ademas hablan de otras posibles intervenciones
como el calcitriol o el interferon gamma, con poca
evidencia.

La osteopetrosis es todavia una enfermedad con
poca investigacidon, en la que se requieren mas
avances para su comprension y adecuado
tratamiento y para mejorar las expectativas vy
calidad de vida en paciente con manifestaciones
graves.
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