DISPLASIAS OSEAS
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DISPLASIAS OSEAS

Grupo heterogéneo de trastornos genéticos
gue afectan al hueso y/o al cartilago de
crecimiento

Producen alteraciones del desarrollo 6seo que
habitualmente condicionan talla baja, con
deformidades 6seas acomparfantes

Incidencia: 1/5000 reciéen nacidos vivos (5%
de ninos con patologia al nacimiento)



HISTORIA

Velazquez, Las Meninas, 1656 Veladzquez, El Principe Baltasar
Carlos con un enano, 1631



CLASIFICACION

1 Segun el segmento o El“International

6seo afecto: Nomenclature of
Constitutional Diseases of

Epifisarias Bone” publicé la 1°
Metafisarias clasificacion en 1970;
Diafisarias ultima revision en 2010:

456 patologias
Columna: P 9
espondilares

Epifisis

Placa epifisaria
Metafisis

Diafisis




EVALUACION CLINICA

Inicio de la clinica
(talla baja/alteracion
mineralizacion 6sea):

DISPLASIA
TANATOFORICA.
Rx a feto de 22
SG. Acortamiento

prenatal/postnatal de huesos largos,
incurvacion del
Letal/no letal fémur y costillas
cortas
Antecedentes

familiares de talla
baja (3 ultimas
generaciones) y de
consanguinidad




EXPLORACION FISICA

o Somatometria: altura/longitud,
peso, braza, talla sentado,
perimetro cefélico

o Torax estrecho y costillas
cortas en algunas displasias
Oseas (sindromes de Jeune y de
Ellis-van Creveld, displasia
tanatoforica)

o1 Extremidades:

Pies zambos: displasia
diastrofica, Kniest

Incurvacion de huesos largos:

a. PIES ZAMBOS en
nifio con displasia

osteogénesis imperfecta diastréfica.
Asimetria de la longitud de b. DISPLASIA
TORACICA

miembros: condrodisplasia

punctata dominante ligada al X ASFIXIANTE. Gran

acortamiento de
costillas y torax
estrecho




EXPLORACION FISICA

o Fracturas patoldgicas:
osteogénesis imperfecta,
osteopetrosis

o Articulaciones: limitacion al
movimiento, artrogriposis,
deformidades, contracturas

o Manosy pies:

Braquidactilia, mano en
tridente: acondroplasia

Polidactilia: Jeune y de Ellis-
van Creveld

Alteraciones del pulgar:
“pulgar del autoestopista” en
la displasia diastrofica

a. Pulgar “del
autoestopista”:
displasia diastrofica
b. Mano “en
tridente”:
acondroplasia
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EXPLORACION FISICA

Hydrops fetalis

Exploracion neuroldgica anormal en
metabolopatias

Hepatoesplenomegalia, rasgos toscos:
enfermedades de deposito

Ojos: cataratas, miopia, desprendimiento de
retina, opacidad corneal (depdsito)

Cavidad bucal: paladar hendido en displasia
diastrofica, espondiloepifisaria congénita,
sindrome de Stickler; dientes natales en sindrome
de Ellis-van Creveld




EXPLORACION FISICA

- Pabellones o Genitales: en el
auriculares: sindrome de
deformidades Aarskog-Scott,

tipico el “escroto en
DISPLASIA I,,
DIASTROFICA. cha

Caracteristica
deformidad 22 a
hematoma
espontaneo




RADIOLOGIA

Fundamental, SERIE OSEA DISPLASICA:
AP y lateral de craneo
Lateral de columna cervical
APy lateral de la columna toracolumbar
AP torax
AP pelvis
PA de ambas manos y muinecas

AP del resto de extremidades superiores e
Inferiores, incluyendo el pie




CRANEO

Suturas (craneosinostosis),

huesos wormianos
(displasia cleidocraneal)

Mineralizacion ,
espesor de la boveda
craneal, proporciones

craneofamales

(prominencia frontal, hipoplasia
mediofacial, hipoplasia
mandibular, retrognatia)

Formade lasillaturca  ,conpropLASIA. Rx lateral de

(aplastamiento: puede ser N )
variante de la normalidad, craneo: frente prominente e

lesiones ocupantes de espacio o hipoplasia mediofacial
mucopolisacaridosis)




OSTEOGENESIS
IMPERFECTA. Rx lateral

de craneo: escasa
mineralizacion

PICNODISOSTOSIS. Rx lateral de

craneo: pérdida del angulo mandibular
y aumento del espesor de la boveda
craneal



TORAX

o Costillas: n° y forma

(acortadas, aplanadas,
graciles, fusionadas)

- Hipoplasia escapula

o Hipoplasia o

ausencia clavicula
(displasia cleidocraneal)

1 Silueta cardiacay
pulmones

b.

OSTEOGENESIS

IMPERFECTA.

Acortamiento de

costillas

k
a. DISPLASIA CLEIDOCRANEAL.
Hipoplasia de la porcion distal de la
clavicula



COLUMNA VERTEBRAL

= Alineacién, forma,
fusion

ACONDROPLASIA.
Rx lateral lumbar:
pediculos cortos,
cuerpos vertebrales
posteriores
festoneados,
margenes anteriores
vertebrales con
forma de bala, ligera
giba toracolumbar

1 AP: escoliosis
o Lateral: cifosis, giba

o Columna cervical:
displasia odontoidea e
Inestabilidad cervical




COLUMNA VERTEBRAL

a. DISPLASIA DE
STICKLER. Rx lateral
de columna lumbar:
hendiduras en L2-L4

b. OSTEOPETROSIS.
Rx lateral de columna:
vértebras “en sandwich”




COLUMNA VERTEBRAL

Anomalias
Acondroplasia epifisarias o
metafigarias
a b Z
Normal vertebra Anterior wedging Normal vertebra Platyspondyly
Acondroplasia ~— _ _ _
Displasia Short pedicles Posterior wedging | Posterior scalloping Anterior beaking
diastréfica Q C% 1 X
Kniest, —> Coronal clefting Tall vertebral body Endplate Irregularity or
metatropica,
Debuquois,
Stickler




PELVIS

o Huesos pubicos: osificados al

nacimiento (RNT)

o Huesos iliacos: cortos y anchos

con estrechas muescas
sacroiliacas (displasia
tanatoforica, acondroplasia)

- Cabeza acetabular: irregular en

sindrome de Jeune

o Epifisis femoral proximal:

osificacidon retrasada, asimeétrica
o irregular

1 Sacro: anormal fusién o

segmentacion

ACONDROPLASIA. Rx
columna lumbar y pelvis:
cabeza acetabular plana,
crestas iliacas cortas y
muescas sacrociaticas




EXTREMIDADES

Acortamiento desproporcionado:
EE proximales (hamero, fémur): rizomelia

EE medias (radio, ctbito, tibia, peroné): mesomelig ¢

EE distales: acromelia
Acortamiento generalizado: micromelia

Normal

Epiphsis-Epiphyseal

Hypoplastic Irregular

Alteraciones en:

Epifisis: irregular, aplastamientos, retraso
osificacion

Metafisis: irregular, amplia

Diafisis: estrechamiento o engrosamiento

Osificacion normal en el RNT: astragalo,

B

Normal

Metaphysis-Metaphyseal

Ndened

Irregular

calcaneo, epifisis de tibia proximal y distal del fémur. AUSENCIA

DE CARPO

Huesos accesorios: polidactilia, duplicacion del calcaneo



EXTREMIDADES

a. OSTEOPETROSIS.
Rx AP MMII:
osteosclerosis
generalizada

b. DISPLASIA DE
JEUNE. Rx AP de
pelvis y MMII: rizomelia
y cabeza acetabular “en
tridente”

c. ACONDROPLASIA.
Rizomelia

d. Polidactilia




ACONDROPLASIA

Displasia 6sea mas frecuente no letal
Prevalencia al nacimiento: 1/27.000

Mutaciones en el gen del receptor de crecimiento
fibroblastico (FGFR3)

Herencia AD: 80% mutaciones “de novo”
Displasia 0sea rizomélica
Prenatalmente:

Longitud de miembros 2p5 hasta la 24 SG, no
presentando acortamiento hasta el 3°T o nacimiento

Perimetro cefalico =p95
Mano en tridente y prominencia frontal




ACONDROPLASIA

Ee
ﬁ
5

Macrocefalia relativa con LB ¥
habitual dilatacion de los
ventriculos cerebrales

Pueden presentar hidrocefalia

Braquidactilia, dedos en
tridente

Genu varo

Cifosis lumbar

Compresion cervicomedular
Apneas del suefno
Hipoacusia

clark
ictions




ENFERMEDADES OSTEOCONDENSANTES:
OSTEOPETROSIS

Grupo de enfermedades hereditarias
caracterizadas por aumento de densidad 6sea
debido a la alteracion en la resorcion
Incidencia:

AR: 1/250.000 nacimientos (1 Costa Rica)

AD: 1/20.000 nacimientos

Fallo del diferenciacion o funcion de los
osteoclastos

Gran heterogeneidad clinica: desde asintomatica
a formas fatales en la infancia

Por el 1 de densidad 6sea: macrocefalia,
afectacion neuroldgica y en médula 6sea



FORMAS CLINICAS

Osteopetrosis AR (“maligna”) (ARO):
Muy severa, clinica en primeros meses de vida
Debilidad del hueso, predisponiendo a fracturas y osteomielitis
Talla baja por alteracion del crecimiento longitudinal
Macrocefalia con prominencia frontal
Ceguera, sordera, paralisis facial....
Defectos en la erupcion dentaria y caries severa
Riesgo de hipocalcemia
Hematopoyesis extramedular

ARO neuropatica:

Convulsiones, retraso mental, hipotonia, atrofia retiniana con ausencia de
poteniales evocados visuales y sordera neurosensorial

RNM: retraso de la mielinizacion, atrofia cortico-subcortical
ARO con acidosis tubular renal:
ARO mas leve con ATR: TIPICAS CALCIFICACIONES CEREBRALES!!



FORMAS CLINICAS

Osteopetrosis AD (ADO) (enfermedad de Albers-Schdnberg):
Clinica en infancia tardia o en adolescencia
Clasicas: VERTEBRAS EN SANDWICH
FX, escoliosis, giba, artritis, osteomielitis (mandibula)

Disostosclerosis; Osteopoikilosis; Osteopatia estriada-esclerosis
craneal

Picnodisostosis (Toulouse-Lautrec):

Alteracion en la degradacion de la matriz 6sea organica por mutacion en el gen
de la catepsina K, reduciéndose la reabsorcion 0sea: 1> aumento masa osea

Talla baja, acrosteolisis de las falanges distales, torax estrecho con pectum
excavatum, cifoescoliosis, hiperlordosis lumbar, genu valgo

Prominencia frontal, micrognatia, anomalias dentales (doble fila dental),
persistencia de la fontanela anterior abierta, craneo alargado, paladar ojival

Hiperlaxitud articular, obliteracion de senos (frontal), hipoplasia hipofisaria,
desmielinizacion cerebral, hepatoesplenomegalia



PICNODISOSTOSIS




PICNODISOSTOSIS




PICNODISOSTOSIS

SERIE OSEA
DISPLASICA:
Esclerosis 0sea
generalizada,
hallazgos
compatibles con
displasia 6sea
esclerotica,
probablemente
osteopetrosis pero
sin poder descartar
completamente
otras displasias
esclerosas como
picnodisostosis,
disosteoeclerosis...



DIAGNOSTICO

o Hallazgos radiologicos

Esclerosis difusaen
craneo, columna, pelvis

Deformidades Oseas en

metafisis de huesos largos
(“apariencia de embudo”),
y bandas de radiolucencia

“Hueso dentro de hueso”,
en vértebras y falanges

Esclerosis focal de la base
del craneo, pelvis y
cuerpos vertebrales
(vértebras “en sandwich” y
“en jersey de rugby”)

T Confirmacion genétca OSTEOPETROSIS. Rx
J columna lumbar: imagen de

‘hueso dentro de hueso”




TRATAMIENTO

Sintomatico; multidisciplinar

Ortopedico (fracturas, artritis)

Neuropediatria, ORL, oftalmologia, odontologia
Calcio y vitamina D en hipocalcemia
Transfusiones si alteracion en médula 0sea

En formas severas (ARO):
TPH con donante HLA idéntico
Interferon gamma 1b

Picnodisostosis: bifosfonatos, GH



OSTEOGENESIS IMPERFECTA

(O1)

Grupo heterogéneo de
enfermedades hereditarias,
en las que existe un trastorno
en la formacion del colageno
tipo |

Disminucion de la matriz
Osea extracelular, con
alteracion de la estructura
Osea y deficiente
mineralizacion — osteopenia-
osteoporosis

Clinica: fracturas multiples,
deformidades 0seas, talla
baja, hiperlaxitud, escleras
azules, dentinogénesis
Imperfecta e hipoacusia

OSTEOGENESIS
IMPERFECTA.
Fracturas y callos
de fractura



CLASIFICACIC)N Ol

Media COL1A1/2
No deformante
Il Letal perinatal COL1A1/2 AD
— lIA: s6lo COL1A1/2 CTRAP
— 1IB: larga supervivencia ~ PPIB
I LEPRE
— IIC: rara (dudosa
existencia)
11 Deformante severa COL1A1/2 AD
CTRAP
PPIB
LEPRE
1\ Moderada COL1A1/2 AD
Deformante CTRAP
PPIB
\Y Moderada-severa Desconocido AD
(Lamelas “en malla” ) Deformante
VI Moderada-severa Desconocido AR
(Lamelas “en escama”) Deformante
VII Moderada CRTAP AR
Deformante
VIII Severa deformante LEPRE1 AR

Letal perinatal



TRATAMIENTO

= No curativo,
multidisciplinar

o Rehabilitacion, ortopédico

o Quirdrgico

o Farmacoldgico:
Bifosfonatos

GH

Calcitonina

Suplementos vitaminicos OSTEOGENESIS

TPH IMPERFECTA. Rx lateral de

brazo izquierdo:; marcadas
deformidades sobre anteriores
fracturas




DISPLASIA EPIFISARIA
MULTIPLE (DEM)

Alteracion de los cenos de
AD abilidad clini EPIFISARIA
g gran variapiiidad clinica MULTIPLE.

Tipos: a. Dedos
Forma severa (Fairbank): afectacion de “tubulares” con
mano y muieca ufias cortas.
Forma moderada (Ribbing) ok 2 ele el

e irregularidad,
Clinica: fragmentacion y

4-6 afnos: molestias en articulaciones  disminucion
de caderas y rodillas, o alteraciones en en la altura de la

la marcha, genu valgo o varo, talla epifisis femoral
baja, dedos tubulares con uias cortas gistal y tibial
Talla baja: evidente con el tiempo proximal.

Mayor afectacion de MMII que MMSS




DISPLASIA EPIFISARIA
MULTIPLE (DEM)

o Diagnastico:
Alteracion epifisaria en 22 articulaciones

Cadera:
m DD cn enfermedad de Perthes!

Cuadro 1. Diagndstico diferencial de nifios con osteocondrodisplasia de la cadera.

Displasia epifisiaria mltiple Legg-Calvé-Perthes
Estatura Corta Normal
Antecedentes Positivos/Negativos Negativos
Presentacion Rx
Acetabulo Simeétrico, primario, temprano Asimétrico, secundario, tardio
Cabeza femoral Simétrica, pequefia, coalescencia progresiva Asimétrica
de las areas irregulares de osificacion
Otras epifisis involucradas Otras epifisis normales|

= Retraso en la aparicion de los centros
secundarios de osificacion de la cabeza
femoral (max 2.5 anos) 7

= Irregularidades radiogréaficas de la cabeza
femoral aparecen a los 12 meses de edad

= Fragmentacion epifisiaria de la cabeza DIEIPLASIA EPIFI.SARIA
femoral a 10s10 afios MULTIPLE. Se evidencia

Rodilla: 2° articulacion afectada talla baja y genu valgo
o Tratamiento: rhb, ortopédico
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