OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Julia Oliva Lozano (Rotatorio Pediatria)
Tutora: Dra. Eva Garcia Canto (Neonatologia)
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Motivo de ingreso

RNT (38+1 SG) AEG (2865 @), varon gue ingresa en UCIN
por sospecha de osteogenesis imperfecta

Antecedentes gestacionales y perinatales

* Eco sem 20: acortamiento del fémur y deformidad en tercio
proximal

« Cesarea electiva

 Apgarl: 5 Apgars: 10 Reanimacion

* Nace sin esfuerzo respiratorio, FC<100 Ipm, hipotonico

« Se aspiran secreciones y se inicia PPI, FIO2 max. 21%
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Antecedentes familiares

« Madre: osteogenesis imperfecta, afecta de multiples fracturas
y esclerdtica azul
« Abuela materna: osteogenesis imperfecta, esclerotica azul y

alt. audicion
« Tia materna: osteogenesis imperfecta, esclerotica azul

Exploracion fisica

* Hidrocele bilateral

« Ligero pectum excavatum
« Arqueamiento bilateral de tibias y peronés

« Acortamiento e incurvacion de ambos fémures
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Pruebas complementarias

Fondo de ojo

Estudio cardiologico: FOP

Ecografia cerebral y abdominal
Gasometria, hemograma y bioquimica
Estudio genético de Ol en la madre

Rx huesos largos, craneo y torax:
— Incurvacion de ambos femures
— Argueamiento bilateral de tibias y peronés

— Aumento de densidad a nivel diafisario de ambos

radios y cubitos y en hueso de la calota
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Diagndstico diferencial

Osteogénesis imperfecta
Acondroplasia
Hipofosfatasia

Abuso infantil

Osteoporosis juvenil idiopatica

Sd. osteoporosis-pseudoglioma

Sd. Cole-Carpenter
Sd. Bruck
Displasia fibrosa panostotica

Osteoporosis secundaria a
tratamiento

Deficiencia nutricional

Leucemia
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Osteogenesis imperfecta
* Fragilidad 6sea — fracturas multiples esporadicas
« 1-2/20.000
« 95% COL1A1 (17921.31-q22) y COL1A2 (7g22.1), AD

Manifestaciones clinicas

*Fragilidad 6sea

*Baja estatura

*Escoliosis

Deformidades del craneo
*Escleroticas azules
-Pérdida auditiva
*Dentinogénesis imperfecta
*Huesos wormianos
Aumento de la laxitud de los ligamentos y la piel
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Clasificacion clinica

Tipo | Severidad Fracturas Def(?rmldad Estatura DI* Escleras Perqh_da
O0sea auditiva
I Leve <100 Poco frecuente NN Heee Azul 50%
leve frecuente
Il Letal Multiples Grave Grave + Azul oscuro -
I Grave Multiples HSUSERE: Moderada + A= : Frecuente
grave blanco-gris
\Y, Moderada Multiples Leve- moderada |Variable +/— Blanca-gris |Variable
Multiples, con
\% Moderada callos Moderada Variable — Blanca -
hipertroficos
*Dentinogénesis imperfecta
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Di

Clinico ‘

Radiologico §

DMO

Genético E

Dx prenatal §#

* Baja masa 6sea

agnostico

Antecedentes familiares, escleréticas azules, DI,
pérdida auditiva...

Osteoporosis
Huesos wormianos

COL1A1/COL1A2

Ecografia
Amniocentesis/biopsia corial

Tratamiento

Bifosfonatos

Cirugia:
osteosintesis
centromedular
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Seguimiento

* Control del crecimiento

* Rx al diagnostico y cada 1-2 afnos

* Ol moderada: audiometria, DMO, espirometria bianual

Ol grave: ECG y ecocardiograma bianual y espirometria anual

Reumatologia ORL Cardlologla
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