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RESUMEN

La Osteogénesis Imperfecta, considerada una enfermedad rara, es un trastorno genético que
afecta la masa dsea, provocando fragilidad y deformidades. También suele acompafiarse de
hipoacusia neurosensorial, esclerdticas azules, dentinogénesis imperfecta e hipermovilidad
articular. Para su diagnédstico se utiliza la clasificacién segun Sillence, en base a la clinica,
hallazgos radioldgicos y tipo de herencia. La radiologia es fundamental, tanto en el diagnéstico
como seguimiento de esta enfermedad. Sus principales caracteristicas radiograficas son la
osteopenia, las fracturas y las deformidades. Otras caracteristicas pueden ser secundarias al
tratamiento farmacoldgico o quirdrgico, como las bandas metafisarias por tratamiento con
bifosfonatos o la presencia de clavos intramedulares. Cada examen imagenoldgico permite
recopilar distintos signos que ayudan a diagnosticar la enfermedad y clasificarla, para obtener
un diagndstico y tratamiento diferencial. Por este motivo es objetivo de este articulo de revision:
describir los métodos imagenoldgicos de diagndstico para la Osteogénesis Imperfecta segln sus
clasificaciones y principales hallazgos.

Palabras clave: Exdmenes Imagenoldgicos, Fragilidad Osea, Osteogénesis Imperfecta,
Radiologia

ABSTRACT

Osteogenesis Imperfecta, considered a rare disease, is a genetic disorder that mainly affects
bone mass, causing fragility and deformities. It is also often accompanied by neurosensory
hearing loss, blue sclerae, dentinogenesis imperfecta and joint hypermobility. For its diagnosis,
the classification according to Sillence is used, based on the clinical picture, radiological findings
and type of inheritance. Radiology is essential, both in the diagnosis and follow-up of this
disease. Its main radiographic characteristics are osteopenia, fractures and bone deformities.
Other characteristics may be secondary to pharmacological or surgical treatment, such as
metaphyseal bands due to bisphosphonate treatment or the presence of intramedullary nails.
Each imaging examination allows the collection of different signs that help diagnose the disease
and classify it, in order to obtain a differential diagnosis and treatment. For this reason, the
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objective of this review article is to describe the imaging methods for diagnosis of Osteogenesis
Imperfecta according to its classifications main findings.

Keywords: Imaging Tests, Bone Fragility, Imperfect Osteogenesis, Radiology

INTRODUCCION

Se reconoce como “enfermedad rara” a las patologias que afectan a un pequefio nimero absoluto
de personas o a una poblacién reducida. Algunas definiciones, como la de la Unién Europea,
tienen en cuenta otras variables como la gravedad de la enfermedad, o la existencia o no de
tratamientos especificos para estas patologias.! La mayoria de estas enfermedades aparecen en
edad pediatrica, son generalmente multisistémicas, crdonicas, a menudo degenerativas y con alto
riesgo de discapacidad y muerte.?

Una de las enfermedades pertenecientes al grupo de las raras es la Osteogénesis Imperfecta,
trastorno de caracter genético, con dificil diagndstico para la que no se ha desarrollado un
tratamiento efectivo o cura. También se conoce como “enfermedad de los huesos de cristal” o

IZ8A\Y

“huesos fragiles”, “fragilitas osio”, “enfermedad de Lobstein” y “enfermedad de Vrolik”.

La osteogénesis imperfecta (OI) es una enfermedad que afecta a la masa 6sea, que provoca
fragilidad y deformidades o0seas.® En ocasiones se acompafia de hipoacusia neurosensorial,
esclerodticas azules, dentinogénesis imperfecta e hipermovilidad articular.*

Ademas de fracturas, se presentan otras anomalias, como cifoescoliosis, alteraciones en los ejes
de las extremidades inferiores (genu, valgo y varo), esguinces recurrentes, luxaciones
recidivantes de rétula, pie plano-valgo, pronacién del pie y luxacién de cabeza radial. De manera
menos frecuente, aparecen anormalidades neuroldgicas como impresion basilar y platibasia.®

A pesar de ser una enfermedad rara, la OI es el trastorno 6seo hereditario mas comun en el
mundo. La incidencia es en 1 de cada 10 000 a 25 000 nacimientos.® La poblacién cubana no
esta libre de esta patologia, aunque el pais no mantiene un registro estadistico exacto. Estudios
previos en la consulta de genética del Hospital Pediatrico William Soler de La Habana, se
reportado alrededor de 50 y 60 casos de OI, por citar un ejemplo.!

La OI es una patologia con sintomas y signos clinicos muy diversos que posee un espectro de
gravedad muy variable en cada individuo enfermo. Es importante reconocer que una vez pasada
la adolescencia se ha presenciado en muchos casos un descenso importante del nimero de
fracturas padecidas, aunque el trastorno persiste durante toda la vida de la persona.?

El diagndstico esta basado en la historia familiar, caracteristicas fisicas y hallazgos radiolégicos.
Se puede realizar el diagnostico prenatal por ecografia y, si se conoce la mutacién, con el estudio
por biologia molecular de vellosidades coriales o liquido amniédtico.>

La radiologia posee un papel fundamental, tanto en el diagndstico como en el seguimiento de
esta enfermedad.* Las principales caracteristicas radiograficas de OI son la osteopenia, las
fracturas y las deformidades 6seas. Otras caracteristicas pueden ser secundarias al tratamiento
farmacoldgico o quirlrgico, como las bandas metafisarias por tratamiento con bifosfonatos o la
presencia de clavos intramedulares.”

Dado este panorama resulta necesario profundizar en aspectos de interés que puedan ser
relevantes para las investigaciones sobre la OI. Se propone como objetivo del presente articulo
de revision: describir los métodos imagenologicos de diagndstico para la Osteogénesis
Imperfecta segun las clasificaciones y principales hallazgos.

METODO

Esta revisidn bibliografica se realizdé después de consultar 25 articulos en idioma inglés y espafiol,
disponibles en las bases de datos Medline, SERAM, NIH y Radiopedia; asi como articulos de

Revista Cubana de Tecnologia de la Salud -
Julio-Septiembre 2024; 15(3):e4415 CCBY-NC4.0



Osteogénesis Imperfecta: una descripcion

. Pifiera-Gonzalez KC
imagenologica de la enfermedad

revistas localizados de manera manual, de origen nacional e internacional; con preferencia en
los publicados en el continente americano y Espafa. Todos los articulos utilizados, fueron
valorados de acuerdo a criterios de evaluacion de la calidad cientifica, pertinencia y actualidad,
en correspondencia con el objetivo propuesto.

ANALISIS E INTEGRACION DE LA INFORMACION

Etiologia y clasificacion de la Osteogénesis Imperfecta:

El 90 % de los pacientes con OI tienen una mutaciéon con herencia autosémica dominante en
uno de los genes que codifica para el coldageno: COL1A1 o COL1A2, estos dos genes tienen la
informacidon necesaria para codificar en las proteinas que se utilizan para crear a una gran
molécula llamada colageno tipo I. Esta molécula es una proteina que mas comuUnmente se
encuentra en los huesos, la piel y el tejido conectivo, entre otros, encargada de otorgar fuerza
y estructura al cuerpo humano.2

Muchas de las otras formas raras de OI se deben a defectos en las proteinas involucradas en
reticulacién, hidroxilacién y mineralizacién del colageno tipo I. Otros estudios de biologia
molecular han encontrado que las dos cadenas han repetido estructuras de triplete dextro-girado
de glicina-prolina-hidroxiprolina.®

La estructura del triplete tiene una importancia mayuscula para el plegado correcto de la cadena
peptidica. La anormalidad en este triplete causada por genes, conduce a una alineacion
incorrecta del péptido y, finalmente, a la anomalia en el coldgeno tipo 1. Ademads, se considera
gue la proteina asociada al cartilago (CRTAP), proly 13hidroxilasa 1 (P3H1 / LEPRE1) y ciclofilina
B (CyPB/PPIB) también influyen en esta estructura de triplete, y pueden participar en la
patogenia de la OI.°

El hallazgo de nuevos genes implicados y la heterogenicidad fenotipica en las mutaciones del
gen del coldgeno I han generado la aparicién de hasta 17 subtipos. Aunque no existe una
clasificacién aceptada de manera global debido a la alta complejidad genética y a su extrema
variabilidad fenotipica, el grupo de nosologia de la Sociedad Internacional de Displasias
Esqueléticas recomienda mantener la clasificacion de Sillence para estratificar el grado de
severidad de la OI.10

Se han propuesto multiples clasificaciones basadas en signos radioldgicos, 6rganos afectados,
momento de manifestacion y tipo de transmicion genética. En términos generales muchos de los
expertos en el tema estan de acuerdo en que existen dos formas principales: congénita y tardia.
Se hablaba de una OI congénita en aquellos individuos que nacian ya con fracturas y una OI
tardia cuando las fracturas se producian después del nacimiento. La OI tardia se subdividia a su
vez en graves si las fracturas ocurrian en el primer ano de vida o leves si ocurrian a partir del
segundo ano.!!

Como se ha mencionado existen varios tipos y clasificaciones de OI, y si bien se han identificado
nuevos subtipos de la enfermedad, esta estudio se centrara en la clasificacion mas clasica: la de
Sillence. Fue David Owen Sillence quien en 1979, describié cuatro tipos de OI, que tienen en
cuenta la base genética y las caracteristicas clinicas.!? Los tipos de acuerdo a la clasificacion
Sillence son:

e Tipo I (Leves, esclerotidas azules): herencia autosémica dominante y compatible con
la vida. Corresponde al tipo mas frecuente (dos tercios) y la edad de presentacién es
entre los 2 y 6 afios. Se caracteriza por osteoporosis generalizada, escleras azules por
toda la vida y sordera de conduccién. Es de intensidad leve, por lo que las fracturas son
ocasionales y las deformidades escasas. De acuerdo a la existencia o no de
dentinogénesis imperfecta se subdivide en A y B.412/13
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e Tipo II (Neonatal letal, esclerétidas azules): OI congénita letal, cuenta con la mayor

letalidad. En épocas anteriores se creia que tenia herencia autosdémica recesiva debido a
que la enfermedad se presentaba en hijos de padres sanos. Sin embargo, se demostré
que la causa de esto era por mosaicismo genético de uno de los padres. Presenta una
elevadisima mortalidad perinatal debido a la extrema fragilidad dsea. Presentan fracturas
a nivel de craneo y térax in Utero y durante el parto, que acarrean diversas
complicaciones letales. Ademas, presenta esclerétidas azules y laxitud ligamentosa con
piel laxa. 41213

e Tipo III (Progresivo, color variable de esclerétidas): herencia autosdémica

dominante, OI severa progresivamente deformante compatible con la vida. Presenta
severa fragilidad ésea, con multiples fracturas y numerosas deformidades. Las escleras
son azulosas al nacer y se van haciendo mas blancas hacia la adolescencia. Una imagen
caracteristica de este tipo es la epifisis en “pop corn”.412.13

e Tipo IV (Variables y deformante, Esclerétidas de color normal): herencia

autosomica dominante, forma moderada con mejor prondstico. La severidad es algo
mayor que la tipo I y con escleras blancas. La osteoporosis y fragilidad ésea es variable,

pequefa tendencia a desarrollar sordera. De acuerdo a la denticidon se clasifican en Ay
B.412,13

Factores de diagnostico de Osteogénesis Imperfecta:

El diagnostico de la OI se fundamenta en la clasificacion segun Sillence, en base a la clinica,
hallazgos radioldgicos y tipo de herencia. Los hallazgos y la gravedad del cuadro son variables
segun el tipo de OI. No existe una prueba de diagndstico Unica para identificar a la Osteogénesis
Imperfecta. Para el diagndstico el profesional médico tiene en cuenta los resultados obtenidos
de los siguientes factores: 4

Clinica: historia de fracturas, deformidades dseas, cifoescoliosis, retraso del crecimiento,
escleras azules, dentinogénesis imperfecta, hipoacusia, antecedentes familiares.

Hallazgos radiolégicos: lo mds frecuente es la presencia de fracturas, osteopenia
(disminucién de densidad y contenido mineral 6seo) variable en funcion de la gravedad
clinica, rarefaccién ésea progresiva, callos multiples de distinta antigliedad, etc.

Biopsia de piel y cultivo de fibroblastos: confirma el diagndstico. Se demuestra un
patrén electroforético del colageno tipo I diferente del colageno normal. El problema es que
en un 10 % de los casos la mutacién se presenta sélo a nivel de hueso y no de piel y la
biopsia puede ser normal.

Marcadores bioquimicos del metabolismo 6seo: existe disminucién de los marcadores
de formacion y resorcion ésea, pero en las formas graves predomina la resorcion.

Densitometria 6sea: Se realiza con densitometriara diolégica de doble energia (DEXA),
valorando el contenido mineral éseo a nivel L1-L4, donde el contenido trabecular del hueso
es mayor. En las formas graves la densidad mineral 6sea (BDM) es baja o muy baja, pero
algunas formas muy leves de OI pueden tener BMD normal.

Biopsia Osea: las alteraciones morfologicas y ultraestructurales de la biopsia guardan
estrecha correlacién con la gravedad clinica. La biopsia puede dar informaciéon que no puede
obtenerse de otra manera y ayudaria a clasificar de una forma mas exacta los distintos
grupos de OI.

La autora considera necesario sefialar que el especialista encargado del diagndstico, debe tener
una capacitacion adecuada sobre las displacias 6seas y las enfermedades relacionadas con el
Colageno tipo 1. Ademas, durante el estudio al paciente, para un diagnostico y tratamiento
o6ptimo, asi como por la ausencia de un test exacto para diagnosticar OI.
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Para ello, se necesitan descartar las patologias que presentan sintomas y signos afines la
osteogénesis entre las que se sefalan: la osteopenia del prematuro, la osteomalacia, la
Osteoporosis juvenil, la hipofosfatasia, el raquitismo, el Sindrome de Menkes (o sindrome del
cabello encrespado), los defectos hereditarios en el metabolismo de la Vitamina D, entre otros.
Debido a las frecuentes fracturas que padecen los pacientes también se asocia y se confunde la
OI con casos de maltrato infantil y abuso fisico.

Métodos de diagnodstico prenatal de la Osteogénesis Imperfecta:

Las formas graves de OI (con mayor frecuencia el tipo II) se pueden diagnosticar mediante
ecografia durante el segundo trimestre del embarazo. La ecografia, por ser una prueba prenatal
estandar, de bajo costo y de facil acceso, que de manera habitual pueden realizar las mujeres
embarazadas durante el transcurso del embarazo, es una de las primeras pruebas utilizadas en
el diagnostico de la OIL.15

En la ecografia se evaluaran de forma inicial la circunferencia craneal, abdominal y toracica, asi
como la longitud de los huesos largos y la forma de la cara. Ademas, la forma y la mineralizacién
de los huesos del craneo, el térax, las vértebras y los huesos largos también deben ser objeto
de investigacion.

Esto se realiza, dado que por la gravedad de algunos casos, el feto puede presentar deformidades
y fracturas aun en el Gtero. También es posible utilizar la resonancia magnética como prueba
complementaria para el diagndstico fetal, ya que es una técnica en la que no se utilizan
radiaciones ionizantes.!>

La tomografia computarizada es otro examen que puede ser utilizado en la investigacion de
displasias esqueléticas, que permiten evaluar el esqueleto fetal con un alto nivel de detalle, ya
gue permite eliminar del plano algunas areas. Sin embargo, a diferencia de la resonancia
magnética, la tomografia computarizada hace uso de radiaciones ionizantes, por lo tanto, al
utilizar este método, el solicitante debe tener una justificacion adecuada para realizarlo, ademas,
el procedimiento debe realizarse con dosis bajas.!>

Métodos de diagndstico posnatal de la Osteogénesis Imperfecta:

En relacidon con el diagndstico posnatal, se deben considerar otras variables. Esto incluye el
analisis de los aspectos clinicos, los antecedentes familiares de la paciente, y el uso de la
radiografia, dado que ha demostrado ser una de las principales herramientas en la deteccién y
seguimiento de condiciones del sistema esquelético.*>

Este es un examen de bajo costo y esta presente en la mayoria de los centros de salud. A pesar
de esto, es un examen que también emite radiacidén ionizante, pero, por otro lado, la dosis
entregada al paciente en esta modalidad es mucho menor si se compara con la tomografia
computarizada.t®

Es importante tener en cuenta las dosis y/o niveles de radiacién ionizante que reciben los
pacientes con displacias 6seas y en especifico con OI. Como se menciond las radiografias emiten
una pequefia dosis de radiacion ionizante, sobre todo si se compara con las que recibe un
paciente al que se le realiza una Tomografia Computarizada.

Sin embargo, con la frecuencia de fracturas que ocurren debido a esta enfermedad, el paciente
se encuentra expuesto a radiaciones con una frecuencia bastante alta. Estas radiaciones
consecutivas acumuladas a lo largo de los afios podrian traer complicaciones no relacionadas
con la OI. Es una necesidad entonces, recordar a cualquier profesional del campo uno de las
principales medidas de proteccion radioldgica, el principio ALARA (As Low As Reasonably
Achievable), que tiene como objetivo reducir las dosis de radiacion tanto como sea posible.

Manifestaciones extraesqueléticas y esqueléticas de la Osteogénesis Imperfecta:
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El rango de gravedad de la OI es muy variable: des de formas leves con escasas fracturas en
las que el diagndstico puede pasar desapercibido, pasando por formas moderadas con multiples
fracturas, deformidades éseas progresivas y talla baja, hasta formas muy graves con fracturas
intraltero y muerte en el periodo perinatal.'®

Diversas manifestaciones extraesqueléticas_pueden presentarse en los casos de Osteogénesis
Imperfecta. Estas manifestaciones son inconstantes, pero su reconocimiento facilita diagnosticar
con mayor rapidez la OI. Las manifestaciones extraesqueléticas son diversas y ocurren en varias
partes del cuerpo, entre ellas se puede destacar:

e Oculares: una de las manifestaciones mas caracteristicas, aunque no patognomonica, es la
colo racién azulada o grisacea de las escleréticas que puede observarse en algunos
pacientes. También pueden aparecer otras alteraciones corneales, defectos de refraccion y
glaucoma.

e Orales: la dentinogénesis imperfecta se presenta como una decoloracion amarillenta de los
dientes y responde a una mala formacion de la den tina, rica en colageno. También pueden
aparecer alteraciones en la erupcion dental, malposicién y maloclusiones (especialmente,
maloclusién de tipo III).

¢ Auditivas: algunas familias presentan una hipoacusia progresiva, generalmente a partir de
la segunda o la tercera década de la vida, que suele ser de conduccidn, pero también puede
ser neurosensorial o mixta.

e Aunque menos frecuentemente, algunos pacientes también desarrollan manifestaciones
cardiacas o pulmonares.!®

Las manifestaciones clinicas de la OI dependen de la gravedad de la enfermedad. En la tabla 1
se muestra la clasificacién de la osteogénesis imperfecta (formas I-IV) segun el patrén de
herencia y el aspecto clinico, ademas de los principales hallazgos radiograficos de la misma.

Tabla 1. Manifestaciones clinicas de la Osteogénesis imperfecta segun tipos

Descripcion No deformante con Letal desde el Deformacion Variable con
esclerotica azul punto de vista progresiva escleroticas
perinatal normales
Gravedad Leve Letal en el periodo Severa De leve a
perinatal moderada
Fracturas < 100 > 100 > 100 > 100
Deformacién 6sea  Inusual Severa Moderada De leve a
severa moderada
Estatura Normal a Muy reducida Reducida Variable
ligeramente
reducida
Dentogénesis Variable Comun Comun Variable
imperfecta
Color de las Azul Azul oscuro Azul Normal a gris
esclerdticas
Pérdida de la Presente en el 50 — Frecuente Variable
audicion %
Hallazgos Huesos Submineralizacion; Huesos Huesos
radiograficos del intrasuturales zonas calcificadas intrasuturales intrasuturales (a
craneo veces)
Hallazgos Vértebras Cuerpos Vértebras Vértebras
radiograficos de la  bicéncavas vertebrales bicdncavas; bicéncavas
columna vertebral  (adultos) ensanchados cifoescoliosis
(platispondilia)
Hallazgos Corticales Finas Fémures Metéfisis Corticales finas
radiograficos de severamente acampanadas,
las extremidades deformados arqueadas,
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corticales
delgadas
Otros hallazgos Osteopenia Costillas pequefias Costillas delgadas, Protrusion del
radiograficos y en cuentas osteoporosis acetabulo en un
(patognomonico) severa subgrupo

Fuente: Oiseth S, Jones L, Maza E. Sitio Web Oficial de Lecturio, Domina Conceptos Médicos.
Osteogénesis Imperfecta. Consultado: 2024, Agosto, 28. Disponible en: https://www.lecturio.com/

Se reconocen como manifestaciones esqueléticas multiples a las deformaciones (por lo general
en el arqueo del fémur) y fracturas, estas Ultimas en ocasiones inexplicables debido a la falta de
traumatismo o causadas por un traumatismo menor. Otros hallazgos esqueléticos importantes
son la dentinogénesis imperfecta (dientes transldcidos con coloracién ambar, azul o gris) y la
escoliosis con una frecuencia de entre el 39 y el 80% de los casos.617

También es caracteristica la hiperlaxitud articular, que puede favorecer la apariciéon de esguinces
y luxaciones articulares. De igual manera, el pie suele ser plano y valgo, asociado
frecuentemente a un antepié laxo y ancho. Aquellos que padecen OI, suelen tener una talla baja,
especialmente en casos graves. Suele ser comun tener hipotonia muscular, mayor fatiga y mas
dolor crénico musculoesquelético.®

La resistencia de un hueso a padecer fracturas depende de la composicion del hueso, por
ejemplo: las caracteristicas del colageno y el grado de mineracion, etc.; y de la estructura del
hueso en cuanto a medida, tamafo, masa, cantidad del hueso cortical y tabecular, entre otros.

En la OI se encuentran alteraciones en todos estos niveles: coladgeno anémalo o de poca
cantidad, bajo grado de mineralizacién, huesos finos y curvados, baja masa ésea con corticales
estrechas y hueso trabecular poco esponjoso. Ademas, son frecuentes las deformidades en los
huesos largos, secundarias a fracturas o a la propia debilidad ésea. Aquellos que padecen OI,
suelen tener una talla baja, especialmente en casos graves. Del mismo modo, suele ser comun
tener hipotonia muscular, mayor fatiga y mas dolor crénico musculoesquelético.'®

Es necesario comprender que la fragilidad 6sea es el problema fundamental de la osteogénesis.
Debido a las alteraciones presentes en los huesos causadas por la OI, los pacientes tienen un
mavyor riesgo de padecer fracturas. Las fracturas pueden ser escasas en los casos mas leves, o
incontables en pacientes con fenotipos mas, graves (se incluye aplastamientos vertebrales
multiples).

Existe una estrecha relacién entre la fragilidad 6sea y la letalidad del tipo de OI. Las fracturas
son la causa mas frecuente de muerte por esta causa. Para evitar la pérdida de vidas causadas
por OI, se necesitan técnicas y tratamientos que ayuden a combatir la fragilidad 6sea, como es
el caso de los bifosfonatos que producen un aumento en el grosor cortical.

Desde una perspectiva, el efecto de los bifosfonatos en el esqueleto en crecimiento puede
evidenciarse mediante el signo radioldgico de las lineas de cebra. Este signo radioldgico se refiere
a la aparicién de bandas lineales de alta densidad ubicadas en la zona metafisaria de los huesos,
paralelas al cartilago de crecimiento, que pueden evidenciarse en el estudio radiolégico de los
miembros.

La figura 1 muestra una radiografia de mufeca de un paciente masculino de 14 afios. Este ha
recibido tratamiento con bifosfonatos por antecedente de osteogénesis imperfecta. Nétense las
bandas radiodensas paralelas al cartilago de crecimiento desplazadas hacia la diafisis,
constituyendo el signo de las lineas de cebra.!®
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Figura 1. Presencia de lineas de cebra en mufieca de un paciente
masculino de 14 anos
Fuente: Telenchana Chimbo P.F, Rivera Toala 0.], Coronel
Andrade E.F, Jiménez Pinto F.F e Osteogénesis imperfecta:
revision de la literatura actual e Revista Ecuatoriana de
Pediatria e Pichincha, Ecuador ¢ 2019; Vol. 20, No. 1: pp.
4-9,

Las radiografias simples de mufiecas, rodillas o tobillos en pacientes con OI, permiten visualizar
el tratamiento con bifosfonatos. En importante conocer que estas lineas son de naturaleza
benigna, y es importantes tranquilizar a los pacientes y sus familiares al respecto. Las lineas
migran y desaparecen con el crecimiento éseo.

Este signo radioldgico es de gran importancia ya que permite un seguimiento constante tanto
del tratamiento con bifosfonatos como de la osteogénesis imperfecta. Ademas, este signo
permite apoyar estudios sobre la efectividad de los diferentes tipos de bifosfonatos como
tratamiento para la OI.

Principales caracteristicas radiograficas de OI: Osteopenia, Fracturas y Deformidades
Oseas:

Es cada vez mas evidente la gran variabilidad patoldgica de la OI. Las principales caracteristicas
radiograficas son la osteopenia, las fracturas dseas y las deformidades o6seas (tabla 1). Las
fracturas mas comunes son de tipo transversales, de manera particular en los miembros
superiores e inferiores. Ademas, sobresale la formacién excesiva de de callos con huesos, estos
son multiples areas radiollcidas festoneadas con bordes radiodensos. 17:1°

La OI es una enfermedad de caracteristicas llamativas, pero también es importante recordar que
no son uUnicas de esta displasia, de ahi la importancia del diagnéstico diferencial. Estas
caracteristicas radiograficas asociadas junto con una historia clinica sugestiva (propension a las
fracturas, antecedentes familiares de pérdida auditiva presenil, etc.) puede ser suficiente para
confirmar el diagnédstico de la enfermedad de los huesos de cristal.t>

Examenes imageneoldgicos para diagnosticar OI y principales resultados:

La OI puede ser diagnosticada y estudiada por diferentes métodos imagenoldgicos. No se puede
seleccionar una Unica forma de diagndstico para esta enfermedad ya que todas las pruebas por
imagen son necesarias para determinados momentos de estudio de la enfermedad. Aunque esta
generalizado el valor de la radiografia como examen imagenoldgico inicial por excelencia para
diagnosticar la OI.

Dicho esto, cada examen permite recopilar distintos signos imagenolégicos que ayudan a
diagnosticar y clasificar la enfermedad, asi como crear el cuadro clinico del paciente para obtener
un diagnéstico y tratamiento diferencial:
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Radiografia Simple (Rx): esta es la tecnologia de obtencién de imagenes con la que la mayoria
de las personas esta familiarizada. Los rayos X que pasan a través del paciente son absorbidos
de manera diferente segun la densidad y composicién de esa parte del cuerpo. Los huesos y los
musculos no absorben los rayos X con la misma eficiencia. Algunos rayos llegan al detector y
contribuyen a crear una imagen.?° Los diferentes hallazgos radioldgicos detectados son:?!

e En cabeza, cuello y columna: invaginacién basilar, huesos de gusano, cifoescoliosis,
fracturas por compresion vertebral, vértebras de bacalao y platispondilia.

e Pecho: pectus excavatum o carinatum y costillas de acordeén.
e Pelvis: protrusion acetabular y coxa vara.

e General: osteoporosis severa, huesos deformados, graciles (sobretubulados),
adelgazamiento cortical, formacién de callo hiperplasico y formacién de pseudoartrosis
en sitios de fracturas en curacion.

e Calcificacion en palomitas de maiz: las metafisis y epifisis muestran numerosas areas
radiollcidas festoneadas con margenes esclerdticos.

e Signo de la raya de cebra: el tratamiento con bifosfonatos ciclicos produce lineas de
recuperacion del crecimiento esclerético en los huesos largos.

Ecografia prenatal: Es un examen imagenoldgico que utiliza ondas sonoras para crear una
imagen de como se esta desarrollando el bebé en el Utero. También se emplea para inspeccionar
los 6rganos pélvicos de la mujer durante el embarazo.?? Las caracteristicas ecograficas
prenatales suelen ser Utiles en las formas tipo II (perinatal) y tipo III.2!

* Puede mostrar hipomineralizacion del craneo fetal.

» Disminucién de la atenuacion de las ondas sonoras y aumento anormal de la visualizacion de
los detalles del cerebro fetal.

* El craneo puede deformarse/comprimirse con la presion del transductor.
¢ Puede mostrar evidencia de fracturas

e Los huesos largos pueden parecer acortados y/o angulados como resultado. Puede haber un
espacio ecografico a lo largo de un hueso largo.

e Las costillas pueden tener una apariencia rebordeada. Puede haber presencia de
polihidramnios.

Tomografia Computarizada (TC): la TC es un procedimiento computarizado de toma de
imagenes con rayos X en el que se proyecta un haz angosto de rayos X a un paciente y se gira
rapidamente alrededor del cuerpo, produciendo sefiales que son procesadas por la computadora
de la maquina para generar imagenes transversales o “cortes”.?3 Si bien muestra la mayoria de
las caracteristicas de la pelicula simple, la TC también puede demostrar mejor: Huesos de
gusano, Invaginacion basilar y Otosclerosis. 2!

Resonancia magnética (IRM): la IRM es una tecnologia de imagenes no invasiva que produce
imagenes anatémicas tridimensionales detalladas, sin el uso de la radiacién dafiina. Es una
tecnologia sofisticada que estimula y detecta el cambio en la direccién del eje de rotacién de
protones que se encuentran en el agua que compone los tejidos vivos.?* En el caso de la
Osteogénesis se puede utilizar para evaluar el grado de invaginacion basilar.?!

La autora de este articulo, coincide con la opinién de la comunidad cientifica en cuanto a la
preferencia de la radiografia convencional para el diagnodstico inicial de la OI. No se descarta los
otros examenes mencionados, dado que estos son igual de importantes en el diagndstico,
seguimiento y monitoreo de la patologia.

Es un hecho que para diagnosticar las OI tipo II y III, la ecografia prenatal es invaluable y que
la resonancia magnética es una de las mejores formas no invasivas de evaluar la invaginacién
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basilar gracias a la falta de radiaciones. Sin embargo, se considera la radiografia como el examen
mas completo, y uno de los que mas ayuda a la clasificacion de la enfermedad. Al tener en
cuenta las dificultades (técnicas, econdmicas, etc.) que puedan enfrentar los distintos centros
hospitalarios y la prevalencia de afecciones del sistema esquelético la radiografia es el examen
mas funcional.

Principales hallazgos radiograficos encontrados en la columna vertebral y patologia
craneocervical en pacientes con OI:>

La prevalencia de deformidades de la columna vertebral entre pacientes con OI grave es
alta, oscilando entre el 39 - 100 %, y aumentan con la edad. Resulta comun la rapida
progresién, por lo que debe hacerse seguimiento de la deformidad de las curvaturas.

Los pacientes presentan cifoescoliosis severa, marcadas lordosis y escoliosis, y también
otras alteraciones en la columna vertebral como osteopenia difusa, fracturas vertebrales y
espondilolisis-listesis.

La localizacion de las curvas es dorsolumbar y lumbar, sobre todo en OI tipo I y IV. Parecen
ser secundarias a microfracturas vertebrales, compromiso de placas de crecimiento,
basculacién pélvica, laxitud de los ligamentos espinales, debilidad muscular y alteracion de
los discos intervertebrales.

Las ortesis son de utilidad limitada y una curva de progresién rapida puede requerir
artrodesis vertebral.

Las alteraciones de la unién craneocervical son adquiridas, se detectan a partir de los dos
afos, justo cuando coincide en las formas graves de OI el retraso de la bipedestacion.

La etiopatogenia es desconocida, se ha sugerido con baja evidencia que podria estar
asociada a pacientes con cifosis y en menor grado con escoliosis no tratados con
bifosfonatos. Al parecer los nifios tratados con bifosfonatos tienen un efecto protector
controvertido para evitar la patologia craneo-vertebral.

El estudio por imagen de la union craneocervical, se puede realizar con radiografias como
técnica inicial. Sin embargo, el método de eleccidon es la resonancia magnética porque
permite evaluar tejidos blandos, ligamentos y realizar las lineas y angulos necesarios para
el diagndstico, sin radiacion ionizante.

Entre las complicaciones graves esta la impresion basilar o invaginacion basilar. La impresién
basilar es progresiva y tiene complicaciones graves en pacientes con OI. La enfermedad
puede ser asintomatica o dar lugar a compresion del tronco del encéfalo y/u otros sintomas
neurovasculares.

Principales hallazgos radiolégicos relacionados con las deformidades en las
extremidades e hipermovilidad articular en OI:>

Las fracturas de los huesos largos son la afectacidon caracteristica: los pacientes con OI
presentan un cuerpo desproporcionado en relacién a la longitud de los brazos y/o piernas,
pueden asociar laxitud ligamentosa condicionando inestabilidad articular. Ademas, la
mavyoria de los nifios con OI tienen menos masa muscular y debilidad muscular asociada.

Las deformidades angulares de los miembros inferiores en esta enfermedad, son debidas a
un problema de fragilidad del tejido 6seo. Se producen mas en las diafisis y adoptan una
morfologia arqueada mas que angular, y en algunos casos las deformidades son
consecuencia de la hiperextension de las rodillas que puede asociar o no, genu varu o valgo.

Los pacientes que utilizan sillas de ruedas manuales en relacion con el esfuerzo, pueden
presentar deformidades en varo en hdimero y antebrazo.

El objetivo del tratamiento ortopédico en las extremidades inferiores es prevenir las
fracturas y deformidades, en otros casos corregir las deformidades existentes, y mejorar en
el paciente la deambulacion y la funcién global.
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El uso de barras intramedulares con multiples osteotomias ha ganado una amplia aceptacién
en el tratamiento de nifios con OI. Sin embargo, surgiran preguntas sobre cuando iniciar la
cirugia y que técnica utilizar.

La hipermovilidad articular es el rango maximo de movimiento, secundario en estos casos a
la laxitud capsular y ligamentosa, que puede condicionar luxaciones de codo y hombro, pie
plano valgo inestable y multiples esguinces.

Pie plano valgo: aplanamiento de la bdveda plantar (o disminuciéon del arco longitudinal
plantar) mas valgo del talén (calcaneo desviado hacia afuera).

Prondéstico de la Osteogénesis Imperfecta y expectativas de vida:

Expectativas (pronostico): La recuperacion de una persona depende del tipo de OI que tenga:

Tipo I u OI leve, es el mas comuln. Las personas pueden tener una expectativa de vida
normal.

Tipo II, es una forma grave que a menudo lleva a la muerte en el primer afio de vida.

Tipo III, también se la conoce como OI grave. Las personas presentan muchas fracturas en
el comienzo de su vida y pueden sufrir graves deformidades d6seas. Muchas personas
necesitan utilizar una silla de ruedas y a menudo tienen una expectativa de vida un tanto
mas corta.

Tipo IV u OI moderadamente grave, es similar al tipo I, aunque las personas con el tipo IV
a menudo necesitan dispositivos ortopédicos o muletas para caminar. La expectativa de vida
es normal o cerca de lo normal.

Existen otros tipos de OI, pero ocurren con poca frecuencia y la mayoria se consideran subtipos
de la forma moderadamente grave (tipo IV).2°> Se debe conocer que quienes sufren OI presentan
una limitacién funcional severa y una disminucién de su calidad de vida.

CONCLUSIONES

Se describieron los métodos imagenoldgicos de diagndstico para la Osteogénesis Imperfecta
segun sus clasificaciones y principales hallazgos. La radiografia, como método imagenoldgico de
diagnostico efectivo mas asequible y de bajo costo, tiene un papel clave en la deteccién vy el
seguimiento de la enfermedad. Es el examen inicial de preferencia para los casos de OI.
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