LO ESENCIAL EN ORTOPEDIA Y TRAUMATOLOGIA — O.A. ROMANO Y C.A. FERNANDEZ (COORDINADORES)

CAPITULO 44
Otras etiologias: alteraciones de la talla
y de la estructura 6sea

Claudio Alfredo Fernandez

TI6n sera un laberinto, pero es un laberinto urdido por hombres, un laberinto destinado a que lo desci-
fren los hombres.

-Jorge Luis Borges, TIén, Ugbar, Orbis Tertius

En este capitulo y en el subsiguiente se trataran enfermedades y sindromes relacionados con
el aparato locomotor en un intento de sistematizacion segun alguna caracteristica significativa.
Toda clasificacion o sistematica no es otra cosa que la subordinacién de los aspectos de un
universo a uno cualquiera de ellos.® El propédsito, ademas del interés pedagdgico, radica en
intentar establecer un orden racional de analisis.

La referencia de un paciente suele realizarse a instancia de un diagnéstico genético presun-
tivo o de certeza. Ocasionalmente, el médico debe orientarse por el aspecto fenotipico como
primera aproximacion diagnéstica (Alman, 2006) (Maroteaux. 1982).

En este apartado se incluyen las alteraciones de la talla y la afectacion primaria de la estruc-
tura 6sea. La mayoria de estas enfermedades son congénitas y de etiologia genética, constitu-

yendo los siguientes sindromes (Tabla 44.1.)

8 Jorge Luis Borges. TIén, Ugbar, Orbis Tertius. Ficciones, 1941
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Par cracirmisnio axcasivg simérico

Marfan y habitos mafanodeas

Laurence-Maoon-Biedl

Willi-Prader

Solos

Por crecimienio excesivo asimeinico

Neurcfibromatosis

Linfangiomatosis

Basckwilb-Wigdemann

Macrodecilia

Hemihiperirofia idiopatica

Lipormatasis

Klipp=l Trenaunay

Far talla baja

Displasias esgueldticas

Disautonomia de Riley-Day

Mucopolizacandosis Rubintein-Taybi
Cormelia de Lange Robinogw
Prrgepiria Uki-ritula

Por desarrolle andrquics del canilago o
tajido fibroso

Par antmallas de densidad dsea y
remodelado cortical

Digplagia apilisana hamimishca

Exosiosis mulbghe

Displasia fibrosa

Encondromalosis de CHllar
Dsbeoqéneasis imparfecta

Jaffé-Capanacci
Mekoimreoslosis

Osheopatbrosis

Osteopolguilia

Tabla 44.1. Sindromes con alteracién de la talla y la estructura 6sea

El sindrome de Marfan es de transmision autosdmica dominante y consiste en una sintesis
de fibrilina anémala, proteina constituyente del tejido conectivo. Fenotipicamente, ademas de la
talla alta, se constatan: dolicomegalia, estrias cutaneas y diversas manifestaciones ortopédicas:
escoliosis, aracnodactilia, pies planos, pecho excavado o en carena e hiperlaxitud articular. Es
frecuente la ectopia del cristalino (80 %) y especialmente, el prolapso de la valvula mitral, dilata-
cion y aneurisma de la aorta ascendente (Fig. 44.1.). La sospecha de Marfan es motivo de refe-

rencia inmediata con especialistas en cardiologia y oftalmologia.

Fig. 44.1. Sindrome de Marfan

a) Nifia de 12 afos, talla alta, aracnodactilia, miopia, pectus excavatum, pies planos y severa

escoliosis doble mayor clasica. b) Curva toracica derecha de 87 grados y lumbar izquierda de

110 grados. ¢) y d) Significativa cifosis toracolumbar. Aspecto clinico y radiografico. e) El pulgar
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aducido sobrepasa el borde cubital de la mano por la hiperlaxitud, signo del pulgar, predictivo de

sindromes de Marfan, marfanoides y Ehlers-Danlos.

Como habitos marfanoides se incluyen un grupo de afecciones similares al sindrome de Mar-
fan por su fenotipo, pero diferentes en su curso evolutivo: constitucional, homocistinuria, sin-
drome de Sticker (o de Abraham Lincoln), aracnodactilia congénita y de Achard entre otras (Fig.
44.2)).

Fig. 44.2. El sindrome de Marfan en la historia

a) Jean Antoine Marfan, 1858 - 1942, pediatra francés.®® b) Abraham Lincoln (EE. UU. 1809 -
1865). Abogado y politico, XVI Presidente de los EE. UU. La carencia de estudios de ADN difi-
culta el diagnéstico diferencial entre sindrome de Marfan y de Stickler (Alman, 2006).%° ¢) Nefe-
rtiti, Egipto 1370 a.C.- ?, esposa del Faraén Akhenatén de la Dinastia XVIII de quien se sospecha
padecia el sindrome (Walkari, 1998).9

El sindrome de Willi Prader obedece a una delecién del brazo largo del cromosoma 15 cuya
expresion clinica es: talla baja, hipogenitalismo, obesidad central, diabetes, retardo mental, hipo-

tonia muscular, manos y pies pequefios y escoliosis evolutiva (Fig. 44.3.).

8 Recuperado de: https://www.historiadelamedicina.org/marfan.gif

% Recuperado de: hitps://images.app.goo.gl/ZiNgpmGL3FNZQsWZA
9 Recuperado de: https://2.bp.blogspot.com/_RbBkO3LGoDY/SyXvO40PvzI/AAAAAAAAANE/BIqTo4bVy6M/s1600
INefertiti1.jpg
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Fig. 44.3. Sindrome de Willi-Prader
a) Pintura de Carrefio de Miranda (Espafia, 1614 - 1685). La monstrua desnuda (Eugenia Marti-

nez Vallgjo, 1680) (Cortesia Museo del Prado, Madrid, Esparfia).??> b) Aspecto clinico, obesidad y

escoliosis toracolumbar izquierda.

La neurofibromatosis (NF) es una facomatosis (del griego phacos = lenteja, oma = masa o
tumor y osis = sufijo de formacién). Hay varias formas de NF, pero la de mayor implicancia orto-
pédica y traumatolégica es el tipo | o enfermedad de Von Recklinghausen. Su etiologia es gené-
tica, de transmisién autosémica dominante con penetrancia del 100 %, expresividad variable y
alta probabilidad de mutaciones espontaneas. El gen responsable esta en el cromosoma 17 que
codifica la proteina neurofibrina o factor de supresién de crecimiento tisular, su ausencia o dis-
minucion, facilita la génesis de tumores. Definicion y patogénesis sustentan el siguiente aforismo
de suma importancia clinica: “La enfermedad es el tumor y el tumor es la enfermedad” (Fig.
44.4)).

Significa que en el transcurso de la vida el paciente puede desarrollar un tumor neuroecto-
dérmico, y por ende, se deben realizar estudios complementarios peridédicamente para su detec-
cion temprana.

El diagndstico de la enfermedad requiere al menos dos de las siguientes manifestaciones:

e Cutaneas: pecas en areas no expuestas al sol, manchas café con leche de tamafio
superior a 5 mm.

e Oculares: hamartomas en el iris o nédulos de Lisch, sin consecuencia para la vi-
sion pero evocadores del diagndstico.

e Neurofibromas: un primer tipo esta compuesto por células de Schwann y tejido
conectivo, Schwannoma, puede afectar cualquier area anatémica, pero es de ma-
yor frecuencia en la piel. Estos pueden agruparse y constituir un molusco. En ge-

neral se detectan a partir de los 10 afos. Un segundo tipo son los neurofibromas

92 Recuperado de: https://uploads4.wikiart.org/images/juan-carreno-de-miranda/la-monstrua-desnuda- eugenia-marti-
nez- vallejo-unclothed.jpg! Large.jpg
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plexiformes, estructuras tumorales congénitas muy infiltrativas, hiperpigmentadas,
responsables de gigantismo de miembros y deformacion facial.

e Oseas: escoliosis o cifoescoliosis toracica de angulo agudo compuesta por pocas
vértebras y costillas distroficas, estas uUltimas remedan la forma de un lapiz con la
punta muy afinada. El conjunto posee alto riesgo de dafio medular. El canal neural
suele ser amplio por la accion horadante de una duramadre engrosada y pulsatil.
Los agujeros de conjugacion expandidos y pediculos delgados denuncian la pre-
sencia de neurofibromas (Figs. 44.5 y 44.6.). La deformidad cifoescoliética suele
instalarse tempranamente y se trata indefectiblemente con cirugia, consistente en
una instrumentacion y adicion de injerto, pero... “La NF ama la pseudoartrosis”.

Los huesos largos pueden incurvarse o presentar pseudoartrosis congénita o ad-
quirida, especialmente en pierna o antebrazo. No son excepcionales las lesiones
liticas que remedan quistes o tumores Gseos.

e Malignizacion: ocurre entre el 1 % y el 20 %. Suelen afectarse los nervios 6ptico,
acustico y cualquier estructura del sistema nervioso central o periférico. Hay mayor
predisposicién para el desarrollo de algunos tumores: Willms, rabdomiosarcomas y

feocromocitoma.

Fig. 44.4. NF | o enfermedad de Von Recklinghausen

Paciente de 22 afios, NF 1. a) Multiples manchas café con leche, pecas y neurofibromas en
tegumentos. Consulta por cruralgia e hipotrofia del cuadriceps izquierdo. b), ¢) y d) RM cortes
coronal, axial y sagital. Voluminoso Schwannoma en “botén de camisa” que ocupa el agujero de
conjugacién L2-L3 izquierdo y horada el pediculo L2. Este hallazgo justifica la sintomatologia.
Nétese en “c”, otro tumor similar a la derecha. e) Clasica ectasia dural de la NF 1. f) y g) Fotos
intraoperatorias del tumor izquierdo antes y después de la reseccion respectivamente (flechas

amarillas). Los elementos metalicos son tornillos pediculares.
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Fig. 44.5. NF | o enfermedad de Von Recklinghausen

Nina de 6 afios. a) y b) Manchas café con leche, pecas axilares y neurofibroma plexiforme pig-
mentado en hemitérax y abdomen derecho. c) Aspecto clinico clasico de una cifoescoliosis dis-
trofica grave. d) Espinografia coronal escoliosis toracica derecha de 80 grados. e) Espinografia
de perfil, significativa cifosis de 88 grados. f) Reconstruccién 3D por TC, vista coronal anterior.
Elocuente distrofia de cuerpos vertebrales, deformidad angular coronal y afinamiento de costillas

izquierdas en la concavidad de la deformidad.

El sindrome proteus es de etiologia desconocida. La mayoria de los casos son esporadicos.
Semeja la NF1, pero carece de nddulos de Lisch y manchas café con leche. Lo clasico es la hemi
hipertrofia somatica, macrodactilia, lipomas, tumores subcutaneos, engrosamiento notable de la
piel, nevus, verrugas. A nivel ortopédico son clasicas la escoliosis y las groseras deformaciones
de craneo y extremidades. Proteus fue un Dios egipcio, Prouti, que custodiaba la fauna marina
en las adyacencias del Nilo, tenia el don de adivinar el futuro. Como este atributo le disgustaba,
solia cambiar de aspecto con el fin de ocultarse de sus interrogadores. Joseph Carey Merrick fue
un joven inglés que padeci6 una forma extrema de esta enfermedad y recibi6 el apelativo de E/
hombre elefante (Fig. 44.7.) (Alman, 2006).

Fig. 44.6. NF I. Una enfermedad variopinta
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a) Mayor volumen periorbitario, la NF ama al esfenoides. b) RM coronal, la flecha sefiala el nervio
optico derecho hiperplasico. ¢) RM sagital de la érbita, las flechas indican el trayecto de un nervio
optico voluminoso sospechado de degeneracién tumoral. d) Neurofibroma en columna cervical
delimitado por flechas. El circulo amarillo sefiala el agujero de conjugacion. La enfermedad es
el tumor y el tumor es la enfermedad. e) Nifia de 12 afios, nétese el desequilibrio del tronco,
la asimetria de hombros y escapulas y las manchas café con leche. f) Clasica escoliosis de la

NF de rayo corto, es decir, entre pocas vértebras. g) Lordosis toracica en la misma paciente.

“El hueso esfenoides tiene tres enamoradas: la neurofibromatosis de Von Recklinghau-

sen, la displasia fibrosa y la histiocitosis.”

Fig. 44.7. Sindrome proteus.
a) y b) Joseph Carey Merrick, 1862-Londres-1890, alias “El hombre elefante”.%® Fue exhibido en

ferias y circos, vendido como animal y espécimen para estudio médico. La tragedia de su vida

fue llevada al cine en 1980 bajo la direccién de David Lynch y protagonizada magistralmente por
el actor britanico John Hurt. Basada en los libros EI Hombre Elefante y otras reminiscen-
cias (1923) de Sir Frederick Trevesy EI Hombre Elefante: Un Estudio de la dignidad hu-
mana (1971) de Ashley Montagu (Lynch, 1880). Tuvo ocho nominaciones al Oscar. ¢) Caracte-
rizacion excelsa de Merrick para la pelicula citada.% d) Foto de John Hurt (Inglaterra 1940-
2017).%°

La hemihipertrofia es el aumento de volumen y longitud de un hemicuerpo de origen congé-
nito y de etiologia desconocida. El porcentaje de crecimiento excesivo se mantiene estable du-

rante todo el crecimiento, lo cual implica una agravacion progresiva (Fig. 44.8) Toda hipertrofia

9 Recuperado de: https://images.app.goo.gl/QiWUYqZGWWSucuby5

9 Recuperado de: https://ichef.bbci.co.uk/news/624/cpsprodpb/F5A4/production/_93848826__ 0296776_mediai-
tem77819146.jpg

% Recuperado de: https://ichef.bbci.co.uk/news/412/cpsprodpb/0630/production/_93848510_hurtafp.jpg
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de miembro inferior adquirida, hasta no demostrar lo contrario, debe atribuirse a tumores de re-
troperitoneo, malformaciones renales o vasculares. El sindrome de Klippel Trenaunay asocia

hipertrofia de un miembro inferior, varices y angiomas.

Fig. 44.8. Hemihipertrofia congénita
a) y ¢) Aspecto clinico de una nifia de 12 afios con hemihipertrofia somatica en longitud y circun-
ferencia a predominio del miembro inferior derecho. b) Pangoniometria y medicion radiografica

de longitudes ¢seas. La discrepancia es de 2,5 cm con una prediccion final de 4 cm.

Las displasias esqueléticas (DE) son un grupo de enfermedades heterogéneas que afectan
sensiblemente el crecimiento, la mayoria obedecen a un disturbio genético. En la actualidad se
reconocen 450 tipos. El comUn denominador es la baja talla, es decir, aquella inferior a dos des-
vios estandares por debajo de lo esperado para idéntica edad y sexo. El extremo es el enanismo,
cuando se prevé que el individuo, como adulto, medira menos de 1.40 m. La baja estatura puede
afectar principalmente el tronco, los miembros o ambos segmentos. Estas enfermedades pueden
coexistir con patologia extradsea significativa como desprendimiento de retina, glaucoma, tra-
queomalacia, insuficiencia respiratoria y sordera. El diagnéstico antenatal es posible toda vez
que se detecta por ecografia un fémur corto.

Todas las DE generan diversas deformaciones de los miembros y de la columna vertebral:
cifosis, escoliosis, restricciéon del canal neural, hipoplasia de odontoides e inestabilidad espinal
(Fig. 44.11.). La mas frecuente es la acondroplasia, enfermedad de transmision autosémica
dominante, aunque la mayoria ocurren por mutacion espontanea. El enanismo es la consecuen-
cia de la alteracion de la osificacion endocondral y predominantemente rizomélico, es decir, a
expensas del segmento proximal de los miembros. La afectacién de las sincondrosis vertebrales
ocasiona estrechez de canal espinal o del foramen magno, causa esta ultima de cuadriparesia,
déficit respiratorio y 6bito. En ocasiones se desarrolla una significativa cifosis toracolumbar (Fig.
449.)).
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Fig. 44.9. Displasias esqueléticas en el arte

Las meninas, obra excelsa de Diego Velazquez de 1656. Una mirada médica: en el centro la
Infanta Margarita de Austria a los 6 afios. A su izquierda la menina Isabel de Velasco, luego Mari
Barbola, enana acondroplasica, facies tipica, prominencia del frontal. Luego Nicolasito Pertusato,
tiene 16 arios, padece enanismo hipofisario, comparese con la talla de la Infanta.®® Esta ultima
tiene la facies tipica de la Casa Habsburgo o Austria, quienes al practicar endogamia tenian
elevada probabilidad de padecer patologias mendelianas de caracter recesivo. Prognatismo, na-

riz afilada y labio inferior belfo o prominente (Museo Nacional del Prado, Madrid).

Las mucopolisacaridosis (MPS) son un grupo especifico de DE determinadas genética-
mente y caracterizadas por una deficiencia enzimatica en los lisosomas cuya funcién normal es
degradar los mucopolisacaridos, constituyentes de la sustancia fundamental de los cartilagos de
crecimiento. La acumulacion de metabolitos parciales de mucopolisacaridos en los lisosomas,
definen a estas enfermedades como de sobrecarga lisosémica, término no exclusivo de las MPS,
ya que hay déficits enzimaticos lisosomicos que impiden la degradacion de lipidos, por ejemplo,
la enfermedad de Gaucher (Figs. 44.10.y 44.12.).

% Recuperado de: https://www.museodelprado.es/coleccion/obra-de-arte/las-meninas/9fdc7800-9ade-48b0-ab8b-
edee94ea877f?_ga=2.266963342.1647628524.1624133466-41871186.1624133466
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Fig. 44.10. Caso ejemplo. Displasia metatrépica

Nifio de 2 afios con enanismo rizomélico. a) y b) TC sagital de base del craneo. Inestabilidad o
luxacién congénita entre atlas y axis con franca disminucién del canal neural. ¢) Dibujo explicativo
de lo anterior. d) Asimetria y restriccion de volumen del foramen magno. e) Espinografia. Notese
la platispondilia espinal y la afectacion de las caderas con franco aumento de las metafisis. Este
nifio fue tratado con una cirugia de agrandamiento del foramen occipital, reseccion parcial del

arco posterior del atlas, injerto 6seo e inmovilizacion.

Fig. 44.11. Displasia espondiloepifisaria

a) Paciente de 5 afios con cuadriparesia espastica, aplasia de la apdfisis odontoides e inestabi-
lidad C1-C2 resultante (flecha). b) RM en T2, severa compresion del neuroeje anterior a nivel
C1-C2 (flecha amarilla) y posterior en la base del craneo (flechas negras). c), d) y e) Paciente de
10 afios con displasia espondiloepifisaria, baja talla (-3 desvios estandar), hipoplasia de odontoi-
des (flecha) y coxa vara bilateral. La ausencia o escaso desarrollo de la apdfisis odontoides es
causa de inestabilidad entre atlas y axis con riesgo de muerte por compresiéon medular alta. Am-
bos nifios fueron tratados por cirugia de liberacion del neuroeje y estabilizacion con excelente

resultado.
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Fig. 44.12. Enfermedades por sobrecarga lisosémica

El comun denominador es un déficit enzimatico lisosémico que impide la degradacion de deter-
minadas sustancias quimicas. La consecuencia es un excedente de precursores especificos que
se acumulan en diversos tejidos con variada repercusion clinica. a) Célula en tridimensién. b)

Columnas de frecuencia (Meikle, 1999).

Fig. 44.13. Enfermedad de Morquio

a) Luis Morquio, 1867-1935. Médico pediatra uruguayo que describié la MPS que lleva su nom-

bre. Estampilla postal conmemorativa de Correos de Uruguay.%” b) Nifio de 6 afios, severa in-
congruencia articular de las caderas. ¢) Aplasia de apdfisis odontoides e inestabilidad atloido-
axoidea. d) RM, compresién del neuroeje anterior y posterior (flechas). e) RM, platispondilia y
cifosis toracolumbar con apex malformativo en T10 (flecha). En la base de la apdfisis odontoides
hay abundante acumulacion de MPS. Estas sustancias pueden detectarse en orina por croma-

tografia.

En 1933, una médica pediatra de Los Paises Bajos, Cornelia de Lange, describio el sindrome
que luego llevaria su nombre, originado en una duplicacién o delecion del cromosoma tres. Son
nifios de talla baja y pequenos desde su gestacién. Cursan con retraso mental y severos proble-
mas de deglucion y regurgitacién gastroesofagica, causa de ébito o de riesgo anestésico incre-
mentado. Ademas de la facies caracteristica, pueden asociar luxacion de la cupula radial, age-
nesia de cubito, clinodactilia, anomalias del pulgar y significativas deformidades espinales (Fig.
44.13.) (Alman, 2006).

97 Recuperado de: http://himajina.blogspot.com/2012/09/dia-del-pediatra-uruguayo.html
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El sindrome de exostosis multiple congénita responde a una herencia autosémica domi-
nante y consiste en el desarrollo de multiples tumores benignos o excrecencias osteocartilagino-
sas denominadas osteocondromas. En ocasiones, inducen deformaciones éseas o pueden com-
primir estructuras nobles. En adultos, las localizaciones pélvica y espinal pueden malignizar (Fig.
44.14.a).

El encondroma es un tumor benigno compuesto por cartilago que se desarrolla en el centro
de las metafisis. Clasicamente su aspecto radiografico es litico con microcalcificaciones en su
estroma. Esta incluido en este capitulo en relacién con la encondromatosis multiple o enfer-
medad de Ollier, responsable de alteraciones de longitud y deformidad 6sea y probabilidad de
malignizacién en la vida adulta. La asociacion con angiomas de partes blandas constituye el
sindrome de Mafucci, de alto riesgo de malignizaciéon o desarrollo de carcinomas en 6rganos
internos (Fig. 44.14.b y c).

Fig. 44.14. Sindrome de Cornelia de Lange

Nina de 11 afios 7 meses. a), b) y ¢) Severa deformidad del tronco por escoliosis toracica de 110
grados Cobb en los albores de la pubertad: giba angular, desequilibrio y asimetrias del triangulo

del talle y cinturas escapular y pelviana. d) Cifosis toracolumbar angular de 110 grados.

La displasia fibrosa es una lesion pseudotumoral hereditaria con probabilidad de mutaciones
espontaneas. Su caracteristica es el reemplazo de la matriz dsea por hueso inmaduro y un tejido
conectivo anarquico. Radiograficamente las lesiones adoptan un aspecto de menor densidad o
radiolucido en vidrio esmerilado. Puede afectar un hueso o varios (monostética y poliostética
respectivamente), incluir manchas cutaneas pigmentadas y ocasionalmente anomalias endocri-
nas (sindrome de McCune Albright). El reblandecimiento 6seo origina deformaciones en hue-

sos largos y escoliosis, asi como fracturas patologicas (Figs. 44.14.d y e, y 44.15.) (Leet, 2004).
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Fig. 44.15. Desarrollo anarquico del cartilago o tejido fibroso

a) Paciente de 15 afios, sindrome de exostosis multiple, notese los osteocondromas en metéafisis
de rodilla y tobillo (circulos amarillos). b) y ¢) Nifio de 5 afios, encondromatosis multiple (enfer-
medad de Ollier). Lesiones liticas en iliaco y miembro inferior derecho. Aspecto de los tumores
en RM. d) y e) Paciente de 20 afios, fractura patolégica en primera vértebra lumbar en contexto

de displasia fibrosa poliostética y sindrome de McCune Albright (flechas amarillas).

Fig. 44.16. Displasia fibrosa poliostotica
Nifio de 12 afios. a) y b) Nétese las manchas pigmentadas cutaneas y la severa escoliosis doble
mayor. c¢) y d) Clasica deformidad en varo o “cayado de pastor” de los cuellos femorales. Aspecto

radiografico en “vidrio esmerilado” producto de mixturacion de hueso y tejido displasico.

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad genética que altera la sintesis del colageno.
Su denominador comun es la fragilidad 6sea. Caracteristicas de la enfermedad: fracturas reite-
radas, deformaciones 6seas, alteracion de la dentinogénesis, esclerdticas azules e hipoacusia.
Algunas formas solapadas pueden confundirse con fracturas por maltrato (Figs. 44.16.,44.17.y
44.18.).
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Fig. 44.17. Osteogénesis imperfecta en la historia

a) En el afio 866 A.D. Las fuerzas vikingas danesas al mando de Ivar sin huesos conquistaron
York, capital de Yorkshire, entonces Jorvik reino de Northumbria.?® El rey vikingo padecia alguna
forma de osteogénesis imperfecta y sufria frecuentes fracturas. b) Invasion y territorio conquis-
tado por Ivar (mapa en rojo).%° ¢) En el afio 1066 A.D., Guillermo El Conquistador deviene el
primer Rey Normando de Inglaterra luego de la batalla de Hastings. Hace exhumar y quemar los
restos de Ivar.’% d) Foto del actor danés Alex Hagh Andersen en la serie de television Vikings.
(O ‘Sullivan et al., 2013-2020), (Hadis, 2012).

Fig. 44.18. Osteogénesis imperfecta
a) y b) Paciente de 31 arfios, antecedente de fracturas de huesos largos, escleréticas azules,
escoliosis doble mayor y cifosis regular. c) y d) Aspecto radiografico. Notese la platispondilia

generalizada (cuerpos vertebrales colapsados). 1%

El raquitismo consiste en un defecto de la mineralizacién del hueso en crecimiento. Clasica-
mente se distinguen dos tipos: adquirido por carencia de vitamina D y hereditario o hipofos-
fatémico ligado al X. En ambos casos la paupérrima mineralizacién es debida al déficit de fosfato,

determinado por accién de la hormona paratiroidea en el tipo carencial o de causa genética en

% Recuperado de: https://images.app.goo.gl/1ctTDe6qZmASPS5L7

% Recuperado de: https://images.app.goo.gl/VNNhX6587EinaLms5

100 Recuperado de: https://images.app.goo.gl/FYrZqVbmJgFncSBNG
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el segundo (Fig. 44.19.). La afectacion del crecimiento 6seo determina huesos cortos, deformes
y con metafisis ensanchadas. El rosario costal, el craneotabes o plagiocefalia son producto de lo
referido. Los signos radiograficos son muy elocuentes: ensanchamiento de las fisis, metéfisis en
forma de cdliz, adelgazamiento cortical, desmineralizacion, incurvaciones en varo o valgo y pseu-

dofracturas o areas radiolticidas de Milkman-Looser.

Fig. 44.19. Sindrome de fragilidad 6sea. Osteogénesis imperfecta
Neonato. a) y b) Incurvacién de ambos fémures, fracturas metafisarias (flechas amarillas). N6-

tese la dismorfia de la pelvis. El nifio tiene escleroticas azules.%?

Fig. 44.20. Raquitismo hipofosfatémico

Paciente de 5 afios. a) y b) Genu varo: aspecto clinico y radiografico previo al tratamiento. Ade-
mas de la anomalia de ejes, ndétese la incurvacion metafisodiafisaria, el ensanchamiento de las
metafisis y el significativo espesor de la fisis. ¢) Modulacién de crecimiento con osteosintesis
transitoria. El bloqueo asimétrico de la fisis permite al lado libre el crecimiento normal y correc-

cién. d) Aspecto clinico a los dos afios de seguimiento, momento de retirar los implantes.
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Las osteocondrosis obedecen a un defecto en la osificacién endocondral de causa desco-
nocida. La alteracion de la irrigacion es aun controversial. Puede afectar diversos huesos en sus
epifisis, fisis y metéfisis. EI motivo de consulta, muy frecuente por otra parte, es el dolor iterativo
y el aumento de volumen del area. En general, son benignas y auto resolutivas a excepcién de
algunas formas de osteocondritis disecantes que pueden cursar con repercusion articular: blo-

queos, cuerpos libres intraarticulares, hidrartrosis o hemartrosis (Fig. 44.21.) (Mackenzie, 2006).
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Fig. 44.21. Osteocondrosis mas frecuentes

Nétese que las osteocondritis disecantes representan una entidad especial.
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