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OSTEOSATIROSIS

SINONIKIA

Enfermedad de Lobstein, Osteogénesis imper-
fecta, (Enfermedad de Vrolik), Osteogénesis imperfec-
ta tardfa de Looser, Osteogénesis imperfecta congéni-
ta de lLooser, Distrofia periostal de Forak y Durante,
Aplasia periostal (Klebs), Aplasia Osea mielopléstice
(Kardematis), Fragilidad ésea congénita (Bemberg),
Fragilidad universal de los huesos (Kienbock), Osteo-
satirosis fetal, Sindrome de Lobstein-Van Der Hoewe,
Sindrome de las esclerdticas azules (Eddowes), 3in-
drome de Eddowes (Bierring), Enfermedad de los hombres
de vidrio (Apert), Enfermedad de Apert, Osteoporosis
congénita (Paltauf), Osteitis parenquimatosa cronica,
Osteomalacia congénita, Malacia mielopldstica (Rec-
klinghausen).

Solo la ndémina de la sinonimia de esta afec-
cidén y los nombres de los famosos investigadores que
la estudiaron, son suficientes para demostrar el e-
norme interés que despertd en el mundo médico la indi-

vidualizacién de esta enfermedad y su desglosamiento

del conjunto de estados mérbidos, que de una u otra
manera pueden condicionar fracturas ante traumas mf-

nimos o acciones fisioldgicas como una contractura

muscular,

Es que el espiritu médico siempre se ha nu-
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trido de todo 1o que las ciencias pueden dar, exi-

giendo exactitud y rigorismo en el o los métodos que
llegan a una conclusidn antes de aceptarla como vale-
dera, pero, por ser espiritu, tiene en estos sus mé-
todos, sus pies en la tierra pero la cabeza en el
cielo. No podfa pues dejar de atraer a quienes prac-
ticaban o vivian el arte de la clfnica y la investi-
gacidén , una afeccidén cue como ésta, con todo su mis-
terio, pod{a con su estudio, llenar el alma de los
oue buscaban la luz para su intellgencia y el alivio
para los males de sus semejantes.

Con el nombre de osteosatirosis se entiende
todavia todos los estados de elevada fragilidad dsea
ain dependiendo esta fragilidad de diversas causas.
Asi pues la osteoporosis senil, inflamatoria, por in-
movilizacidn, raguitismo, osteftis de Recklinghszusen,
enfermedad de Paget, enfermedades neurdgenas, de las
rf{stulas biliares, etc. Existe pues una osteoporosis
secundaria, en contraposicidn a la osteoporosis esen-
cial o primitiva. No obstante, en el léxico médico,
al decir osteosatirosis entendemos por tal esta uiti-
ma .

Esta enfermedad recibe generalmente el nom-
bre de enfermedad de Leo Lobstein, en mérito a haber
sido este autor quien en su tratado de anatom{a pato-
16gica efectud 1la separacién de esta afesecion, de la

entidad mérbida con la cual estaba englobada en una
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misma, la osteomalacia. Sin embargo no estableci$
el cardcter esenclal de la enfermedad, ni la familia-
ridad, ni la cldsica sintomatologia.

Refirid haber observado el caso de tres ni-
fios de una misma familie que sufrieron fracturas ante
treumas minimos, y en diversas ocasiones. Hac{a luego
une serie de consideraciones sobre la afeccidn, sus
observaciones clinicas y anatomopatoldgicas, y termi-
naba dejando el interrogante de su etiolog{a.

Posteriormente numerosos autores estudieron
la afeccidén y pusieron de manifiesto los caracteres de
la misma.

Vrolik en 1845 describe con el nombre de os-
teogénesis imperfecta un sindrome caracterizado por
presentar esa misma fragilidad 6sea pero teniendo ésta
lugar muy prematuramente; las fracturas ocurren durante
la vida intrauterina o en el momento del parto, o du-
rante los primeros perfodos de la vida extrauterina.Ca-
racterizase por la ausencia del caracter heredofamiliar,
la aplasia de los huesos del craneo, que en €l nacimien-
to son cesi membranosos y en oportunidades permiten
palpar las circunvoluciones, las escleréticas azules,
el nanismo con micromielia y el peecarlo estado gene-

rel, debido al cual sobreviene la muerte en los pri-

meros dias.

posteriormente Porak y Durante en 1894 dis-

tinguen con ei nombre de displasia periostal una afec-
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cion, oue teniendo caracteres comunes con la osteo-
satirosis no puede distingulrse sustancialmente de 1la

enfermedad de Vrolik.

Luego Van der Hoewe estudia el cardcter here-
dofamiliar.La coloraciln azul de las esclerbticas por
Von Ammon, Ekddowes, Spurway, Drighthon, Apert.Los dis-
turbios auditivos por Van der Hoewe y Kleyn,

Numerosos autores han puesto de manifiesto el

hecho gue apartandose de la clfnica los caracteres
anatomopatoldgicos e histollgicos de los huesos en la
enfermedad de Vrolik y en la de Lobstein son muy seme-
jantes, como lo son igualmente los radiograficos.Aln
la diferencia referida a la época de aparicidén de leas
fracturas no es tan neta como pareciera. Tillaye en
1614 publica la historia de una familia en la que uno
de sus componentes tuvo la primere fractura a los vein-
tinueve afios, un hermano a los veinte arios, otro a los
dos meses, otro al mes y medio y el quinto a los ocho
dfas.

En la actualidad hay dos criterios opuestos.
El que considera con el nombre de osteosatirosis o en-
fermedad de Lobstein debe entenderse una afeccidn con
caracter hereditario y familiar, qgue tiene lugar lue-
go del nacimiento y no pasa generalmente de los vein-
te primeros afios de vida, manifestédndose por la apa-
ricién de fracturas ante traumas m{nimos y en sujetos

de constitucidn morfoldgica normal.

(14)



kn cambio con el nombre de osteogénesis imperfecte

de Vrolik debe conocerse la afeccidn caracterizesda
también por 1z presencia de fracturas con iguales ca-
racteres, peiro cue ya son presentes durante la vida
intrauterina o inmediztamente posteriores & ésta. Fal-

tan los caracteres familiares y son sujetos enunos
con micromieliz, aplasiz de los huesos del crineo y
escasa Vvitslidad.

La otra corrieante de opinicnes es ia de acue-
llos autores oue coansideran cue las dos formas no son
sino variedaaes de una misma enfermeded..si, por ejem-
plo, j.ooser distingue en osteogénesis imperfecta pre-
coz yosteogénesis imperfecta tardia.

Esta es la corriente de opinidn cue prevalece
hoy en dia.

in 1938, Mastromarino, en Italia, realiza un
muy fundamentado estudio sobre las analogfas y dife-
rencius en estos dos sindromes y llega & l& conclu-
sién:wQue las dos formas son expresidn de una Unicu
entidad nosoldgica, con manifestaciones a veces pre-
coc{sima, graves, de prondstico infausto, y otras ve-

ces tardias, leves, de prondstico benigno* .

Algunos sutores distinguen, con Apert, la
ostecsatirosis de la displasia periostal de porak y
Durante, cue para el resto no es sino osteogénesis

imperfecta de Vrolik.

Apoyando la teorf{a de Looser, el curso de la
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afeccidén fué dividido en diversos perfodos por Menkoff

siguiendo estudios de Kienbock.As{ distingue: 1)Fetal,
2)Postparto, precediendo la primera fractura (Perfodo
de latencia). 3)El perfodo principal, o de la primera
fractura. 4)De las deformaciones secundarias, del cre-
cimiento o perfodo intermediario. 5)De 1as deformacio-
nes osteomaldcicas del esqueleto, o segundo perfodo

principal. 6)De la eventual curacidén. 7)De la enfer-

medad de I.obstein verdadera.

Nathan en 1905 refiere el caso de un paciente
cue presentd en el nacimiento signos de osteogeénesis
imperfecta (crianeo blando y suturas dilatadas), e hizo
su primera fractura en la séptima semana.

Schmidt en 1901 sefiala en una familia un su-
jeto afecto de osteosatirosis y otro de osteogénesis
imperfecta. Lovet y Nichols (1907), Hesch (1932) y
Bierring (1933), refieren casos en cue padres afectos
de osteosatirosis tuvieron hijos con osteogénesis im-
perfecta. Pehl (1926) y otros demuestran que las es-
clerdticas azules, gque se consideraban signo de osteo-

génesis imperfecta se encuentran presentes en la os-

teosatirosis.

Etiogatggenia

Hasta nuestros momentos han sido lanzadas nu-

merosas teorias sobre el origen de la afeccidn s ///
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perc ei hecho rue ninguna de ellus sea aceptada por

todos los autores, ni pueda ser categlricamente des-
virtuada, nos expresa cue el estadi actual de 1los co-

nocimientos solo nos dice el mucho interés ~nue la a-

feccidn ha despertado y todo lo vue todav{a debe in-
vestigarse. As{ se haz hablado de un disturbio del de-
sarrollo durante la sexta y duodécimez semana de vida
intrauterina. segin Jansen (1925) y Bettman (1928) ,
una retraccidn del amnios provocarie un obstdculc =z la
circulacidn sanguf{nea, sobre todo en la novena semans,
lo que aparejeria un trastorno en el proceso de osifi-
cacidn. 3egln Sumita (1510) debe descarturse una cau-
sa materna directa y se apoya para esta en el hecho
observado por Muller (1938), cue en mellizos encuentra
uno normal y otro afecto de ostecgénesis imperfecta.
asi, segln é1, debe pensarse en una maiformacidn con-
génita, pues se conocen casos, no corrientes, asocizdos
a atresia de recto y ano, ausencia de ririon izcuierdo,
etc. Schuchardat (1899), Lange (1900), Anschutz (1902),
se han manifestado por una hipofuncidén del osteoblasto

Porak y Durante refieren una dispiasia perios-
tal.

En una investigacidén histoldgica hecha por
Frontall (1920) se encontrd: Ausencia de sustancia lsea
compacta en 1os huesos largos, lLos cuales aparecen
constituidos de sustancia esponjosa recubierta de pe-

riostio espesado y calcificedo en su capa profunda ,
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esponjosa de estructura fibrosa a 1la manera del hueso
embrionario, ausencia de formacién de laminilles 8seas
y de sistema haversiano, disminucifn de osteoblastos

y osteoclastos. Estos hechos darfan razén a la teorf{a
de una funcidn osteogénica térpida y aplasia endo y
peridstica por insuficiente actividad del osteoblasto.
Rebelling (1902) se opone a esta teorfa fundédndose en
la normal formacidn del callo (Funcidn osteobldstica)
y ain en su exagerada formacidm .

Doering no solo revalida este concepto con exd-
menes histoldgicos y radiogrdficos sino que habla de
una exagerada actividad periostal.

Harbitz, Buday, Scheib, Lindeman y otros, re-
fieren haber encontrado aumento en nimero y funcidn
los osteoclastos.

También ha sido invocada la causa inflamatoria,
gchmidt (1859) osteitis parencuimatosa crdnica, Hoch-
singer (1908) panoteitis fetal,

La heredolies fué referide por Rolleston, Lesne,
Lange, Navarro.

Recientemente (1938) Carriere, Huriez y Hock
han reunido ciento veintinueve casos de sujetos con
esclerbticas azules, y por el dato de la importancia
de la polimortalidad infantil, frecuencia de altera-
ciones dentarias, malformaciones §seas, meningitis
infantiles con reliquias neurol&gicas, sindromes plu-

riglandulares y por la analogfa de las manifestacio-
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nes con las de la tabes y la aparicidn de algunas
reacciones serollgicas positivas consideran este sig-
no como debido a s{ifilis congénita y realizan el tra-
tamiento como curacidn y prevencién de la trasmi-

sién hereditaria de la enfermedad de Leo Lobstein.

Bergamini llama la atencién sobre la tubercu-
losis.

Al igual que en toda afeccidn heredofamiliar
se ha encontrado intoxicaciones diversas, alcoholis-
mo, demencia, etc,

Moreau y Esser presentan la teoria del trans-
torao trofoneurdtico.

Hay ouienes como Gurlt (1887) encuentran una
vinculacidén con la hemofilia.

También ha sido incriminada la avitaminosis.

Heisch (1932) refiere el caso de dos gemelos
afectos de osteosatirosis y que presentaban signos
de escorbuto.

Debe referirse el estudio del famoso pediatra
Czerny que refiere fracturas debidas a osteosatirosis
en nifios que presentaban distintas hipovitaminosis.,

Una teorfa muy bien fundada es la de Bauer
(1920) quien observando que los s{ntomas cardinales de
la enfermedad son referidos a tejidos y sistemas deri-
vados del mesodermo,ha procedido a estudiar todos
los tejidos= de esta estirpe.As{ en el estudio de un

feto sietemesimo afecto de osteogénesis imperfecta ha



encontrado que: La formacidn de esmalte y dentina
(hectodérmicos) era normal mientras la pulpa dentaria
(mesodérmica) no lo era. Encontr§ también insuficien-
te desarrollo de las fibras conectivas del celular
subcuténeo y de los drganos internos, aumento del te-
jido adiposo y mayor extensibilidad de la piel. De
esto deduce cue se trata de una alteracidn primaria
del mesénquima, que serd mas notable cuando mas ele-
vada sea la diferenciacidén del tejido, como ocurrirfa
con el cartflago y el hueso.Si bien no se sabe a cien-
cia cierta en gue consiste esta alteracién del me -
sémguima , debe reconocerse que el substractum anato-
mopatolbdgico reside en este tejido.

Esta teoria mesencuimdtica tiene el mérito, a-
demds, de haber llamado la atencidn sobre las glédn-
dulas de secrecidn interna.

Diversos autores, Bauer, Frontalli, Miraglia,
sorrentino, refieren diversas alteraciones t{micas ,
tanto en tamafio, constitucibén e histologia, sin ser
estas observaciones concordantes. Estas alteracliones
explicarfan muy bien la tendencia a 1la curacibén es-
pontédnea con el correr de los aflos.Sin embargo, Cle-
ment (1938) rebate estos conceptos expresando que en
animales jévenes practica la timectomfa sin provocar

fragilidad dsea.

las alteraciones tiroideas fueron referides por

Michael, Niklas, Schabad, pPehl, Macclotta, Mouriguand,
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Carriere, Delanoy y Huriez. Algunos de ellos hablan

de hipotiroidismo y otros de hipertiroidismo y ain
cuienes refieren casos agravados con la opoterapia ti-
roidea.

Sumita (1910) luego de profundos estudios en ma-
terial normal y en osteogénesis imperfecta llega a la
conclusidn que nada tiene oue ver con la tiroides esta
afeccidn.

Carriere, Delanoy y Huriez creen en un hiperpa-
ratiroidismo, basdndose en la fragilidad 6sea, la des-
calcificacidn y la a veces presente hipercalcemia;as{
extirpan paratiroides en dos pacientes, con 1lo que
consiguen mejorfa. E1 examen histollgico reveld en am-
bos casos alteraciones estructurales,

otros(Duvoir, Crouzén, Macede, De Lepinay, Di
Miateo, Leroux y Chapireau} piensan en una insuficien-
cia paratiroidea.

1a hipéfisis también fué incriminada (Kluse).
Sin embargo Clement expresa que las alteracliones ex-
perimentales en animales y las tumorales en el hombre
no son superponibles a la osteosatirosis,

Miklas (1916) llama la atencidn sobre las glén-
dulas sexuales y Frafser (1943) basado en la edad de
las manifestaciones, su atenuacidén con la juventud,
alteraciones menstruales y en casos el escaso desarro-
1lo testicular, se manifiesta también por esta teorfa.

Asimismo se ha encontrado una hipercolesterole-
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mia, oue en ausencia de afecciones generales que pu-

dieran provocarla, (hepatopatfas, intoxicaciones ge-
nerales, etc.) fué interpretada como debido a un hi -
persurrenalismo cortical.

Como en toda afeccidn orgédnica, con armonfa
morfollgica es mas 18gico pensar que de existir una
disfuncién enddcrina esta debe ser pluriglandular y
no uniglandular. Esto estd mas de acuerdo con los re-
sultados obtenidos por los diversos investigadores ,
pues hemos visto gue donde unos encuentran hipofun -
cién otros hallan hiperfuncidn. Se discute sobre el
origen de estas alteraciones endfcrinas y hay ouie-
nes las refieren a la alteracifn del mesénquima y
quienes a alteracifn del desarrollo. Distinguen as{
osteosatirosis de origen enddcrino y de origen mesen-
guimdtico. Contribuye a dar razdn a esta teorfa el
distinto comportamiento del ecallo fracturario, que
en general es sflido y raramente se refractura, mien-
tras en casos de Busch, Clement y otros se han visto

hasta seis refracturas.

Anatomfa patolégica

Los huesos desde el punto de vista maeroscd -
pico se encuentran engrosados, pero son mids blandos,
tan es as{ que en oportunidades pueden ser cortados
con el bisturf. Los cart{lagos de conjugacidén y las

ep{fisis son generalmente normales.
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Histol8gicamente las trabdculas de 1la cortical son del-
gadas y muy frecuentemente alteradas en su disposicidn.,
El cart{lago es regularmente formado, células cartila-
ginosas pecguerias dentro de una sustancia fundamental
homogénea. 1.8 calcificacidn de éstos es generalmente
normal.la osificacidn encondral generalmente poco modil-
ficeda,

El periostio se encuentra engrosado en su capa
externa y segin la mayorfa de los autores, con unos
pocos osteoblastos en su capa interna. Todavfa no hay
acuerdo sobre la actividad osteobléstica, pues en al-
gunos casos se encuentra en déficit y en otros este
déficit no se encuentra o estd muy atenuasdo como para
tener velor.l.os osteoblastos se encuentran en oportu-
nidades en exagerado nimero y en ocasiones faltan ca-
si completamente. La calcificacibén, alin en casos en
oue la proporcién cdlcica de los huesos es normal, en
general no es homogénea. Segin algunos autores estas
variaciones serfan una caracter{stica de la enferme.
dad y puede tener lugar en un mismo sujeto y aln en

diferentes partes del hueso en estudio.

Laboratorio

Al igzual que en lo que antecede no hay acuerdo
respecto a los resultados del examen de laboratorilo.
En seis casos del Instituto Rizzoli la deter-

minacidn de la calcemia did resultados précticamente
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normales.

El dosaje del f8sforo did resultados normales.

El potasio también daba resultados normales.

El resto de los exémenes no daba resultados gque
revelaran alguna alteracidn que pudiera considerarse ge-
neral.

Sin embargo en un reciente trabajo de T. Grueff
se obtienen resultados respecto a un sector no explo-
rado hasta 1la fecha, como era el de 1la proteinemia.

En los casos por é1 estudiados no encuentra en
otros sectores alteraciones de importancia pero sf u-
na hiperproteinemia total con elevacidn del cociente
serina-globulina.

Explica esta alteracidén y ahf estd 1o intere -
sante de su teorfa como debido a las alteraciones pro-
teicas de la sustancia fundamental del tejido 4seo
(Teorfa de la mesenquimopat{a de Bauer) y de las fi -
brillas coldgenas que son menos densas y delgadas que
en el tejido normal. Seglin €1 1la hiperproteinemia se-
rfa debida 2 un menor aporte o fijacidn de protefna
en el tejido conectivo destinado a osificarse., Dismi-
nucibdn que ya habfa sido puesta de manifiesto por
Sehabad que pes§ la sustancia orgénica de los huesos
osteosatirdsicos y en lugar de ser este peso el nor -
mal del 40 § 504 del total era tan solo el 35%.

De todo esto aprecia Grueff que puede ocurrir

algo semejante a 1lo que sucede en la enfermedad de Re-
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cklinghausen en que debido a la descaleificacidm dsea

se encuentra hipercslcemia. En la osteesatiresis ha-

bria hiperprotainemia como consecuencia de la despro-

teinizacién del hueso.

Clf{nica.

La afeccidn, & pesar de no ser una verdadera ra-
reza no es comiin, como lo demucstra el hecho que toda-
v{a se describen casos aislados. En general la afec-
cién se ha manifestado més en el sexo femenino, en una
proporcién que oscila alrededor del 60% y alin el 80j%
segin otros.

El hecho que generalmente trae el enfermo a la
consulta es el de haber sufrideo una fractura, que de
acuerdo al tipo de osteosatirosis, Vrolik o Lobstein,
pueden presentarse ya en el nacimiento o a posteriori
del mismo,

En general se acepta que para el tipo Lobstein,
sin pretender que no ocurran fuera de estos l{mites,
la primera fractura tiene lugar alrededor de les dos
afios y dejan de ocurrir & los diecisiete arios.,

Respecto al cardcter heredofamiliar se aceptaba
que era un cardcter distintivo entre los dos tipos ,
pues el Lobstein lo presenta y el Vrolik no.Sin em-
bargo nuevas observaciones ponen en duda este hecho
y alln lo descartan., Schmidt refiere que en dos her-

manos encuentra em uno esteosatirosis y en otre os-
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teogénesis imperfecta, Blerring refiere el caso de un
nifio con osteogénesis imperfecta, hijo de una madre
con el tf{pico Lobstein. Posteriormente se sucedieron
las comunicaciones de autores que encontraban esta re-
lacidn, coexistencia de 1los dos tipos en la misma fa-
milia y tanto es asi que en 1la actualidad se cree que
el hecho de no haberse encontrado heredofamiliaridad
en la osteogénesis imperfecta era una consecuencia del
hecho que los afectos de esta afeccidn fallecfan en 1a
primera infancia y no dejaban deseendencia,

La trasmisifn de la enfermedad fué estudiada por
Lobstein,Apert, Fuss, Darriere, Delanoy, Huriez; es-
tableciendo cue la afeccidén se trasmite segln las le-
yes mendelianas, por herencia continua y directa, ya
sea materna o paterna.

Generalmente no se trasmite en forma completa
sino con algunos de sums caracteres clfnicos, esclerd-
ticas azules (el mds comin), fragilidad ésea, sorde-
ra,etc,

Como gueda ya dicho la enfermedad puede manifes-

tarse en forma completa o con solo algunos de sus ca-
racteres, de los cuales los mds comunes,notables y de
importancia son los siguientes;

Esclerfticas azules

Ccarécter ya sefialado por Eddo-
wes y encontrado luego eomo sintoma casi constante.

Puede tener distintas graduaciones, entre azul oscuro
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¥y pdlido . Se acepta que la coloracidn se debe a una
anormal transparencia de la esclerdtica que permite
ver por transparencia el pigmento retiniano. Se cree
esta transparencia debida a una delgadez de esta cu-
bierta o a un menor contenido cdlcico de la misma.

Fragilidad {sea:

Discuten los autores sobre 1la
ilmportancia de este signo, pues a quienes dicen que
no estando presente no puede hablarse de osteosatiro-
sis se les replica con la observacidén del hecho de la
trasmisidén de la enfermedad por sujetos que teniendo
otros caracteres no presentaban éste. En general las
fracturas tienen la caracter{stica de presentarse an-
te traumas de escasa importancia y repetirse con mucha
frecuencia. Suelen tener lugar sin gran sintomatologia
y la mayorfa de ellas son subperidsticas. La consoli-
dacifn se hace normalmente y en general no se observa
refractura del callo. En ciertos casos estas fractu-
ras pueden ponerse de manifiesto con el aspecto radio-
18gico de la estrf{a de radiotransparencia de Milkman.
Altereciones también de origen 6seo son las de-
formaciones, gue pueden establecerse independientemen-
te de las fracturas.Suelen afectar sobre todo al cré-
neo, que aparece voluminoso, con abombamiento de la
frente y en oportunidades el crédneo en ®"Hebords® de
Apert por la saliencia del occipital y los temporales.

Suele también haber deformidades vertebrales, ya se-
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an o no debidas a fracturas , y que dan en general u-
na marcada cifosis dorsal.Suele encontrarse en opor-
tunidades pie bot congénito.

Laxitud 11§amentosa:

No ha sido encontrada muy
freeuentemente. Cerriere, Delanoy y Huriez la encuen-
tran tres veces en sus ochenta y seis enfermos ¥ en la
forma de luxaciones mdltiples.

Se ha deseripto vinculade a esta laxitud de cédp-
sula y ligamentos la posibilidad de hiperextensidn de
diversas articulaciones, que sobrepasarfan los 18p¢.

Transtornos auditivo§:

Signo de la enfermedad,

pero no constante ni ecomin.Depende en gran parte de
la edad del sujeto., Segin Bremen la hipoacusia y 1la
sordera no se encuentran nunca antes de los diez o do-
ce afios.Estos transtornos serfan debidos a una otoes-
clerosis, a laxitud de la membrana timpdnica o a una
debilidad de los ligamentos y misculos de 1os hueseci-
llos. Es aceptado por todos que es debido & un trans-
torno de ofdo medio, como lo prueba la mejor audicidn
dsea que aerea, hecho eomprobado con las pruebas de
Rinne, wWeber, etc.

En general los sujetos afectos de osteosatirosis
son delgados, de baja estatura, con manos y ples finos

y alargados,
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Radiologfa

Posiblemente el método de examen de més valor
en el estudio de esta afeccién.

En el examen del nifio con osteogénesis imperfec-
ta se encuentra cue los huesos son tan transparentes
oue parece faltara la cortical; la medular se encuen-
tra muy ensanchada y suelen verse gran numero de frac-
turas,cue a veces s0lo se ponen de manifiesto por una
estr{a de menor densidad radioldgica y una angulacidn
a ese nivel,

Estas caracter{sticas se encuentran también,aun-
gue menos marcadas en los casos de osteosatirosis tipo
tardfo,pero siguen siendo visibles bajo la forma de a-
delgazamiento de la cortical y ensanchamiento de la me-
dular con alteracidn de la trabeculatura. Esta delga-
dez de la cortical se pone mds de manifiesto en las
metdfisis de los huesos largos en donde esta cortical
cue estaba reducida a una 1linea parece desaparecer ca-
si por completo.

En algunes oportunidades se ha encontrado en las epi-
fisis,estr{as de osificacién paralelas al cart{lago
de conjugacibn, pero sin haberle podido dar hasta la
actualidad una vinculacidn 18gica con la enfermedad.

Teragéutica

En generel las terapéuticas empleadas han va-
riado de acuerdo a la concepcién etiopatogénica.

As{ se han usado preparados tiroideos,paratiroi-
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deos, calcio, fésforo, radioterapie,helioterapia y
toda clase de medicamentos que se aceptaba pudieran
tener accidn sobre el proceso de osificacidén. En ge -
neral se vib que ninguno de ellos respondfa a las es-
peranzas depositadas y hasta la actualidad un solo mé-
todo de tratamiento general parece haber dado resul-
tados, no en un caso sino en varios. Es el puesto en
prdctica por los americanos, cue encontrando en sus
enfermos una baja cifra de acidez clorhfdrica, les su-
ministren écido clorhfdrico, dieta ricea en prétidos ,
aceite de hfgado de pescado, calcio y fdsforo.

Respecto al tratamiento local se acepte en gene-
ral tratamiento incruento de las fracturas,que sola-
mente deberfs ser guirirgico en los raros casos cue
de su control se desprenda ocue existe una tendencia a
le seudoartrosis.En general se aconseja el trasplante
dseo, que debe ser,en casos de ser posible, de hueso
materno y no pudiendo hacerse éste, de homoinjerto y
nunca de autoinjerto.

Con respecto a las deformaclones se aconseja la

osteoclasia manual y de ser necesario las osteotomfas

correctoras.

caso clfnico

N. N., argentine, de 17 afios.

Antecedentes familiares

No revelan nada de impor-
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tancia con respecto a la enfermedad.

Padres vivos, sanos. El interrogatorio, a pesar
de ser minucioso no consigue poner en evidencia la al-
teracién 6sea en otros miembros de la femilia.

Antecedentes personales

Nacida a término, parto
natural. pPeso 3,100 Kgs.Lactancia materna, locuela y
deambulacidn en épocas normales.
Ha padecido de sarampién, coqueluche y parotidi-
tis epidémicas.
Menarca trece afios. Ciclos regulares.
Catarsis y diuresis normales.

Enfermedad actual

La nifia ha padecido diversas
fracturas. Desde la primera de ellas, por ser un
traspié el causante y el t{pico color de sus esclerd-
ticas, se hace el diagndstico de osteosatirosis.por
lo tanto se la controla regularmente en su aspecto hu-
moral y morfolfgico. Los exfmenes de laboratorio rea-
lizados fueron: Celcemia, fosfatemia y recuentos glo-
bulares. De éstos el que reveld alguna vez uma alte-
racidn fué el recuento, que en oportunidades mostré
una discreta anemia hipocrémica, cue cedia muy bien

ante la ferroterapia.,
Se hizo en repetidas oportunidades reacciomnes
serolfgicas en pesquisa de una probable lies,pero conm

resultado siempre negativo, alin luego de tratamiento
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de reactivacién con bicianuro de mercurio.
A 1la edad de dos afios sufre la primera fractura.
Los datos obtenidos en esa fecha son los siguientes:
"Hace una hora resbala y cae con el cuerpo so-
bre su miembro inferior i1zouierdo.No consigue incorpo-
rarse.llega con el siguliente estado actual: Miembro
inferior izouierdo rojo; no hay edema ni gran dolor.
Deformidad angular en muslo a vértice anterior, no e-
oufmosis,crepitacién 6sea femoral,dolor a la presién
en tercio inferior.
Tratamiento: Traccién al zénit con cuatro kilos.
A los veintiocho dfas se retire la traccidén y se
hace control radiogréfico oue revela buen callo y frag-
mentos en buena posicidn.Longitud de ambos miembros de

E.I.A.S. & maléolo interno: 35 cm.
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izquierdo.No

Como se ve en las radiograffas que anteceden era

un tipico Lobstein.Delgadez de la cortical,ensancha -

miento de la medular y al igual que en las que siguen
la casi desaparicidn de la cortical en las metdfisis.

La segunda fractura tiene lugar en 1940, a la e-
dad de seis afios.

"Hece cuatro horas cae con el codo de-
recho y el cuerpo sobre ese brazo.Siente agudos dolo-
res e impotencia funcional, por lo que es traida, con
el sigulente estado actual: Codo en flexidn,con impo-
tencia funcional y mantenido con el otro brazo, gran
edema y hematoms, sobre todo en regifn externa.palpa-
cidn muy dolorosa en esa zona. Movilidad activa aboli-
da, pasiva muy dolorosa. Se ordena radiografia.

Sigue luego el siguiente protocolo operatorio.

Practura de céndilo humeral derecho.Reposicién,
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osteosintesis.

Incisidn pdstero externa de Tem..Se cae sobre
el misculo supinedor largo,se reclina y por debajo se
observa el foco de fractura,con abundante hematoma.Se
sacan los coagulos y mediante presidén de abajo hacia
arriba se repone el céndilo desplazado. Siendo impo-
sible mantenerlo en esa posicidn se le coloca un tor-
nillo. Se suturan los misculos por encima y la piel
con lino.Se inmoviliza en un angulo de 602 con un tu-
tor posterior de yeso,

Veinticinco dfas mas tarde se retira el tornillo,

luego de control radiografico.



7cm..Se
hematoma.se
lino.Se

149

Cuando tenfa diez afios, en 1944, figura el si-
guiente protocolo operatorio:

Fractura de olécranon ,
osteosintesis.

Incisidn en cara posterior de codo, por fuera
del olécranon en J. Se cae sobre el foco de fractura.
Se extirpan los coagulos intraarticulares,se coloca
sulfamida en articulacidn y tejidos vecinos.Se redu-
ce anatdmicamente y se inmoviliza en un hemicerclaje
con alambre de vitalio.Piel con hilo de lino.Se co-

loca un yeso con el codo en flexidn de 902 .

i
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A la edad de once afios, en 1946,

"Hace dos dfas cae, apoyando con el dorso de 1la
mano, produciéndose una hiperflexién de la mufieca, con
escaso dolor.

Al dfa siguiente se toma una radiografia,cons-
tatdndose fracturas de cibito y radio en extremo infe-
rior con angulacidn.Con anestesia focal con novocaina
al 24 en ambos focos, se hace contraextensidn con el
brazo en dngulo y extensidn del pulger y demds dedos,
siguiendo el eje del antebrazo.luego con presiones di-
gitales se reduce la desviacidn dorsal y se inmoviliza
en un yeso de antebrazo a la raiz de los dedos, con la

mano en ligera flexidn y adducciédn.
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Es en 1951, a los ouince afios de edad, cuando
hace cuatro afios de su Ultima fractura, ocue entro en
conocimiento de la enferma, ocue consulta por pies
planos valgos.

En el estado actual de esa fecha observé:

»pparte de los sintomas de su afeccidn Osea se
encuentra lo que motiva la consulta: Desaparicién ca-
si total de ambos arcos en los dos pies.El borde in-
terno se presenta guebradoj;hay valgismo del retropié.
La movilidad de las subastragalinas y mediotarsianas
normales e indoloras; no se aprecian contracturas
musculares,

Tratamiento:

Se indican plantares para marcha,

gue se hacen previo molde de yeso.

\“J
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Quince dfas mas tarde:

Los plantares confecciona-
dos, se dan instrucciones para su uso e indican los e-
jercicios adecuados.

En la actualidad persiste en menor grado la de-
formidad pero la marcha se realiza normalmente y sin
dolor.

Hece tres meses cae de doce escalones, en una
escalera de material, rodando hasta dar con la pared,
donde 1a escalera hace un codo.

Inmediatamente es traida por la familia,que se
muestra ansiosa debido a los antecedentes de la nifia.

En el examen qgue practiqué en esa oportunidad,
no se constata méds oue diversas equimosis y un hema-
toma prerrotuliano derecho.

Estado actual:

Psicuismo ldcido.

La inspeccidn revela un buen desarrollo general;
baja estatura,con las proporciones corporales conser-
vadas, frente prominente, cabellos bien implantados.

Intenso color azul de sus esclerdticas,conjun-
tivas bien irrigadas, reflejos pupilares normales.

Mucosas normales en coloraci6n, riego y con re-
flejos normales,

Cuello cilf{ndrico,sin particularidedes de mencion

Térax, cifosis dorsal,con columna mévil,indolora

Aparato respirdtorio,sin particularidades.
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Aparato circulatorio,sin particularidades.

Abdomen blando, depresible, no se palpa bazo ni
higado.

En el examen de los miembros la tnica alteracidn
observada se encuentra en su miembro superior derecho,
oue presenta el codo en flexidn de 902 y el antebrazo
en semipronacién,siendo estas posiciones irreductibles
por tratarse de una anquilosis 4sea.

conclusidn del caso:

Del examen y de los antece-
dentes de la enferma,se desprende sin ninguna duda gque
se trata de un tipico caso de enfermedad de Leo Lobs-
tein, ocue para mayor interés ofrece lo cue casi revis-
te los caracteres de una prueba de laboratorio y es el
hecho de ese traumatismo de la cafda de una escalera,
oue a1l no provocar lesiones dseas nos asevera la verdad
de la afirmacién de la general curacidn de la afeccidn
en la pubertad,

En el examen actual encontramos gue como caracte-
res de la afeccién solamente se observan las esclerdti-
cas azules,escasa estatura, cifosis dorsal y lo que es
una secuela, ancuilosis de codo, como consecuencia de
las fracturas y las intervencliones que debieron reali-
zarse,

El examen practicado en el servicio de otorinola-

ringologfa, no reveld alteracién de la audicidn, como

tampoco las muestra el laboratorlo en su Ultimo examen.
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Conclusiones .

Fn general, de todo lo gue antecede,podemos re-
cibir la ensefianza ocue en esta afeccidn, al igual que
en tantas otras de las que también conocemos la clf-
nlca,pero no la etiopatogenia exacta, debemos conten-
tarnos con tratar 1o mejor posible las manifestaciones
de las mismas y en este caso particular las fracturas
y deformidades dseas por la influencia cue tendrédn en
su aspecto f{sico como en el moral,tan importantes el
uno como el otro para el individuo como para la socie-
dad que lo alberga en su seno.

Por otra parte me parece digna de estudio la
hipdtesis de T. Grueff,sobre las protefnas hemdticas,
pues es una idea oue seduce,factible de estudio y po-
siblemente la Unica que a la luz de los conocimientos

actuales no se ha estudiado exaustivamente.
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