medigraphic Avlemigs

Med Int Mex 2007;23(6):542-5

C
Bl

Caso clinico
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RESUMEN

La osteopetrosis (enfermedad de Albers Schonberg o marmérea de los huesos) es una displasia hereditaria 6sea, donde la insuficiente
resorcion de cartilago calcificado interfiere con la sustitucion normal de hueso maduro. La principal caracteristica radiolégica es la imagen
de hueso en el interior del hueso. La osteopetrosis es una alteracion de tipo recesivo que causa reestructuracion 6sea y densidad marmo-
rea. Los cambios en la densidad 6sea producen huesos muy fragiles, cuyo resultado implica fracturas multiples o lesiones irreversibles
(algunos casos requeriran la colocacion de material de osteosintesis). Este padecimiento puede originar incapacidad permanente, incluso
la muerte.
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ABSTRACT

Of all hereditary bone dysplasias, osteopetrosis may be the most impressive kind because of the pronounced bone density changes. The
“bone within bone” image is the hallmark of this disease. Osteopetrosis is a bone-broadening disease inherited as dominant or recessive,
yielding to marble density, skeletal fragility and multiple fractures despite increased bone mass, causing permanent physical disability and

even death.
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a osteopetrosis (enfermedad de Albers
Schonberg o marmodrea de los huesos) es
una displasia hereditaria 6sea, donde la in-
suficiente resorcidn de cartilago calcificado
interfiere con la sustitucién normal de hueso maduro.
Lagravedad de la osteopetrosis varia segun la etapa de
las manifestaciones clinicas: desde la forma fetal (afecta
todo el esqueleto, aparece al nacimiento o durante la ges-
tacion) hasta la forma esencialmente asintomatica que se
diagnostica con el examen radioldgico de rutina.

La osteopetrosis se clasifica en cuatro tipos:

1) Osteopetrosis precoz (variedad autosémica recesi-
va), forma mortal: produce retraso en el crecimiento,
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hepatoesplenomegalia y disfuncién de los nervios
craneales (especificamente sordera y ceguera). En
algunas ocasiones causa hidrocefalia, obliteracion
de la cavidad medular (produce anemia y trombo-
citopenia) u osteoesclerosis generalizada, donde
los huesos tubulares fracasan en la diferenciacién
cortical y medular. También se originan estriaciones
longitudinales o transversales, periostitis y fracturas
frecuentes. Los dientes pueden estar malformados,
y la region mastoidea y los senos paranasales tienen
poco desarrollo.

2) Osteopetrosis retrasada (variedad autosémica dominan-
te): los pacientes no manifiestan sintomas. Los hallazgos
radiograficos son menos graves que los observados en la
formaautosdmica recesiva. Los huesos son difusamente
osteoesclerosos, con trabeculacion defectuosa y cortical
gruesa (imagen de hueso dentro de hueso).

3) Osteopetrosis intermedia (variedad recesiva): es una
forma de osteopetrosis leve. Los pacientes suelen tener
estructura corporal corta, fracturas patolégicas, anemia
y hepatomegalia. Se observa esclerosis 6sea difusa,
interferencia con el modelado 6seo normal y signo de
hueso sobre hueso.
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4) Osteopetrosis con acidosis tubular: también denomina-
da enfermedad del cerebro de marmol o enfermedad
de Sly. Los hallazgos clinicos incluyen retraso en el
crecimiento, acidosis tubulorrenal, calcificaciones
cerebrales, debilidad muscular e hipotonia. El andlisis
radiografico muestra osteoesclerosis, obliteraciéon de
la cavidad medular y fracturas patologicas.

Una forma grave de osteopetrosis autosémica re-
cesiva se relaciona con el sindrome de Dandy-Walker
y la agenesia del cuerpo calloso, la cual se reporté en
un nifio nacido a término, cuyos padres eran consan-
guineos. Las caracteristicas clinicas fueron dismorfia
craneofacial, macrocefalia, hepatoesplenomegalia,
anemiagrave y trombocitopenia. Las pruebas radiol6-
gicas del esqueleto mostraron aumento en la densidad
Osea y reestructuracion metafisiaria anormal. Esta
asociacion es muy rara, por lo que no se reporta en
la bibliografia.*

La osteopetrosis infantil maligna es una enferme-
dad del hueso esclerosante causada por ausencia o
deficiencia en la funcion de los osteoclastos. Ya que los
osteoclastos son de origen hematopoyético, la enfer-
medad se cura con el trasplante alogénico de células
pluripotenciales. Después de dicha intervencion, el
andlisis radiologico demuestra inicialmente fracturas,
formacion de hueso nuevo subperiéstico y aspecto
raquitico; sin embargo, las lesiones mejoran dos meses
después del transplante y se resuelven completamente
al afo de iniciar el tratamiento.®

En la bibliografia solo se ha reportado un caso de
osteopetrosis asociada con bazo ectépico pelviano.>®

La osteopetrosis es un trastorno genético muy raro,
donde la funcion de los osteoclastos es deficiente y re-
sulta en resorcion Osea deteriorada. Esta enfermedad
es concomitante con supresion de la médula (debido
al espacio disminuido) u osteomielitis, principalmente
en el hueso del submandibular.®

La osteopetrosis es un grupo heterogéneo de
padecimientos que se caracteriza por aumento en
la densidad del hueso debido a su baja resorcion. Se
conocen mas de dos variantes autosémicas recesivas
y dominantes, en la que ambos grupos se diferencian
por las caracteristicas clinicas y radioldgicas. La va-
riante autosémica dominante tipo Il (enfermedad de
Albers-Schonberg) se distingue por esclerosis en la

columna (engrosamiento de placa terminal vertebral o
espina de Rugger-Jersey), la pelvis (estructuras “hueso
dentro del hueso”) y la base del craneo. La incidencia
de fracturas es elevada en estos pacientes. Hasta hoy
las investigaciones indican que el gen causal de dicha
variante se sitéia en el cromosoma 16p13.3.%

La osteopetrosis autosémica recesiva se asocia
con muerte infantil prematura. En los recién nacidos
se detecta tempranamente (después de 10 dias de su
nacimiento). Sélo se ha reportado un caso de tras-
plante de medula 6sea realizado durante el periodo
citado.”®

La variante mayor o principal de la osteopetrosis
(autosGmica recesiva infantil) se caracteriza por frac-
turas patoldgicas, alteraciones en la médula ésea y
trastornos neuroldgicos producidos por alteraciones
en la reestructuracion del hueso y estrechamiento de
los canales 6seos para el aporte sanguineo. Se tiene
solamente un reporte de obstruccion de la arteria ce-
rebral media ocasionada por este padecimiento.®

Aunque el conocimiento de las bases genéticas, en
el campo de las displasias 6seas esclerosantes, sigue en
progreso, el radidlogo juega un papel importante para
ayudar en el diagnéstico de dichas alteraciones, segun
el sitio afectado, ya que cada una tiene diferentes ca-
racteristicas clinicas y patrén de herencia, como:

a) Displasias con formacion de hueso endocondrial:
osteopetrosis (enfermedad de Albers-Schonberg), pic-
nodisostosis, enostosis, osteopoiquilosis, osteopatia
striad (enfermedad de Voorhoeve).

b) Displasias con formacién de hueso intramembra-
noso: displasia diafisiaria progresiva (enfermedad
de Camurati-Engelmann enferman) y sus variantes,
e hiperostosis cortical generalizada (enfermedad de
Van Buchem), también con sus variantes.

c) Displasias esclerosantes mixtas: melorreostosis
(enfermedad de Leri).

d) Traslapes entre estas enfermedades.

e) Algunas variantes de la osteopetrosis pueden
confundirse con trastornos metabdlicos de diferente
causa; por ejemplo, aunque la osteopetrosis infantil
maligna se ha reportado con anterioridad, ain no re-
conoce como causa neonatal de hipocalcemia, lo que
origina frecuentemente confusién para establecer su
diagnostico y retrasar el tratamiento.®1°
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Hace poco se report6é engrosamiento y estenosis
de la b6éveda craneana, mediante resonancia magné-
tica, en 47 pacientes con osteopetrosis. En la mayoria
de los pacientes con la variante recesiva (maligna)
y autosOmica tipo | se detectd ventriculomegalia,
herniacion tonsilar, estenosis del seno venoso dural
y proptosis. En los pacientes con la variante recesiva
y en todos con el tipo | dominante se observo dilata-
cion de la envoltura del nervio dptico; ambos grupos
tuvieron cefalocele adquirido. La atrofia del nervio
Optico y la estenosis del canal éptico se detect6 en la
mayoria de los pacientes con las variantes recesiva,
dominante tipo Il e intermedia. En los que tuvieron
la variante recesiva también observo estenosis de la
cardtida internay las arterias vertebrales, y hemato-
poyesis extramedular.™

El diagnéstico diferencial de la osteopetrosis se
realiza con el raquitismo neonatal; por lo tanto,
no deben excluirse las concentraciones bajas de
vitamina D. Entre otros diagnéstico se encuentran:
hipocalcemia persistente, pancitopenia, hemolisis y
esplenomegalia.*?

PRESENTACION DEL CASO

Figura 1. Radiografia lateral del craneo. Se observa aumento
de la densidad ésea, tipo osteopetrosis con obstruccion de la silla
turca y las celdillas mastoideas. Columna cervical con densidad
marmorea en las vértebras.

Figura 2. Radiografia de térax. Aumento en la densidad de los
arcos costales, cuerpos vertebrales dorsales y lumbares.

Figura 3. Radiografia de ambos fémures. En el derecho se observa
fijacion con placa metalica por fractura en el tercio proximal (este
tipo de densidad produce fracturas frecuentes); los tercios distales
aun no muestran datos francos de osteopetrosis.
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Figura 4. Radiografia de la pelvis. Densidad marmérea y esclerosis
6sea; ambas caderas con fusién ésea y artrosis. La articulacién
sacroiliaca se fusiona con sacroileitis. Vértebras lumbares 4 y 5
con osteopetrosis.

CONCLUSION

El diagnéstico de osteopetrosis no representé mayor
dificultad ni se requirieron estudios especiales de ima-
gen (tomografia computada o resonancia magnética),
pues bast6 con el anélisis radiogréafico (placas simples).
Mientras mas rapido se realice dicho examen, seran
mejores las expectativas de tratamiento y correccién
quirargica del paciente. Los cambios en la densidad

Osea producen huesos muy fragiles y originan fractu-
ras multiples o lesiones irreversibles, cuyo resultado
serd la colocacion de material de osteosintesis.
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