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Osteogénesis Imperfecta en la infancia:
Consideraciones clinicas y aspectos del
tratamiento quirdrgico

Childhood Osteogenesis Imperfecta:
clinical considerations and surgical

management

F. J. LORENTE MOLTO, D. BONETE LLUCH, J. SOTORRES SENTANDREU

SERVICIO DE TRAUMATOLOGIA Y CIRUGIA ORTOPEDICA INFANTIL. HOSPITAL INFANTIL UNIVERSITARIO "LA FE". VALENCIA.

Resumen. Se ha llevado a cabo un estudio retrospectivo de los
pacientes afectos de Osteogénesis Imperfecta que fueron diag-
nosticados durante los ultimos 20 afios en nuestro Hospital
Infantil. Comprende un total de 26 casos que se han clasificado
siguiendo los criterios de Sillence. El estudio se centrd espe-
cialmente en aquellos enfermos incluidos en el tipo Ill, que pre-
cisaron tratamiento quirdrgico para tratar de conseguir la
deambulacion. Describimos las técnicas quirlrgicas emplea-
das, en funcion del didmetro de la cavidad medular, ya que la
utilizacién de los clavos telescopicos, que es la preferible, sélo
es posible en los nifios mayores. Fueron precisas varias inter-
venciones en cada paciente para corregir y mantener la aline-
acién de los huesos largos durante el crecimiento y permitir la
marcha. Se analizan las complicaciones mas frecuentes aso-
ciadas al tratamiento quirdrgico asi como las anomalias del
desarrollo derivadas de la propia afeccion.

Correspondencia:

Summary. A retrospective review was made of 26 patients
with Osteogenesis Imperfecta treated in our Hospital during
the past 20 years. All of them were classified according to
the Sillence criteria. The study was focused on the type IlI
patients, who underwent surgical treatment in order to
achieve ambulation. We also describe the surgical techni-
que, which was chosen according to the width of the medu-
llary channel, being extensible nails the best choice; they
could only be used in older children. Several surgical proce-
dures were needed on each patient to correct or maintain
the normal alignment of the long bones during the growth
period. Surgical complications were analyzed as well as
those produced by the natural course of the disease.
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Introduccidn. La osteogénesis imper-

fecta (O.l.) es la primera causa de frac-

tura patolégica unida a una enfermedad
6sea constitucional sin predominio de raza
0 sex0 y sin distribucion geogréafica prefe-
rente. Se caracteriza por un polimorfismo
acusado tanto por el modo de transmision
hereditaria como por sus manifestaciones
clinicas, siendo su denominador comun la
fragilidad Osea. La alteracion primaria
tiene lugar en una mutacion del coldgeno
tipo I, que constituye la principal proteina
estructural de la matriz extracelular del
hueso, modificandose la secuencia de sus

tres aminoacidos o sustituyéndose por
otro, produciéndose finalmente una des-
organizacion de la matriz 6sea que queda
asi debilitada.

La osteogénesis imperfecta es un trastor-
no hereditario que afecta principalmente al
esqueleto, limitando la capacidad funcional
de los pacientes en grado variable, hastalle-
gar, en algunos casos, a impedir la marcha
por la severidad de las deformidades provo-
cadas por las fracturas repetidas. Puede pre-
sentarse en las formas mas graves a naci-
miento (Fig. 1), o bien desarrollarse mas
tardiamente.
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La clasficacion propuesta por Sillence y
col. (1,2), (tabla 1), basada en el modo de
transmision hereditaria, autosomica domi-
nante o recesiva, y que permite predecir su
comportamiento clinico, ha sido la més
aceptada. Posteriormente, Saphiro (3) se cen-
tra sobre todo en los aspectos clinicos y
radiol6gicos y en la presencia o no de fractu-
ras a nacimiento, estableciendo también
cuatro grupos gque permiten encuadrar mejor
a los pacientes de inmediato, y emitir un
pronéstico adecuado de la posibilidad de
supervivenciay capacidad de marcha.

En 1959 Sofidd y Millar (4) describieron
su técnica de correccion de las deformidades
severas mediante la préactica de osteotomias
multiples seguida de un enclavijado intrame-
dular, método que fue generalmente aceptado
como principio de tratamiento. Finalmente
Bailey y Dubow (5-7) introdujeron € uso de
un clavo endomedular extensible que se adap-
taba al crecimiento longitudinal del hueso,
reduciéndose € numero de intervenciones
necesarias. Ademés de corregir la deformidad
angular, & enclavijado endomedular disminu-
ye notablemente & ndmero de recidivas y de
fracturas.

Material y métodos. Se rediz6 un estu-
dio retrospectivo de los pacientes afectos de

Tabla 1.

Clasificacion de Sillence (modificada)

TIPO | Autosémica dominante

osteogénesis imperfecta tratados en nuestro
hospital desde 1980. Se estudiaron los datos
demogréficos, edad al diagnostico, nimero
de fracturas, afectacion del raguis, trata-
miento realizado y deformidades. Un total
de 26 pacientes, 15 nifias (58%) y 11 nifios
(42%) han sido valorados.

La edad de los pacientes en e momento
del diagndstico vari6 desde recién nacidos
hasta 5 afios, siendo méas frecuente en los
primeros meses de vida. El seguimiento ha
oscilado entre 20 meses y 18 afios, momen-
to en el que se remitieron para su control al
departamento de adultos y que suman diez
casos. Los pacientes recibieron asistencia
integrada, por un equipo multidisciplinario
de especiaistas (neonatélogos, neuropedia-
tras, endocrinélogos y ortopedas) y se reali-
z6 €l estudio del desarrollo mediante las gré-
ficas de crecimiento.

Para la clasificacion de los enfermos se
utilizaron los criterios establecidos por
Sillence (1,2), asi como los propuestos por
Saphiro (3), (tabla 1) y que correspondie-
ron: 12 a tipo I; 6 a tipo Il; 7 a tipo Il
y 1 a tipo IV. No se han podido revisar
otros posibles casos del tipo IV ya que
suponen una forma generalmente mas
benigna de la enfermedad, que cursa con
escleréticas de color normal y cuyos sinto-

Escleréticas azules permanentes

Fragilidad 6sea moderada

Deformidades 6seas posibles

Formamas frecuente

Disminucién de talla
Sordera en edad adulta frecuente

TIPO Il Autosémica recesiva

Escleréticas azules
Mdltiples fracturas al nacimiento

Poco frecuente

Muerte en periodo perinatal

TIPO Il Autosémica recesiva

Escleréticas azules al nacimiento,

(se normalizan con el crecimiento)

Fragilidad 6sea muy severaFracturas

Muy rara

multiples al nacimiento
Deformidades Gseas importantes
Severa reduccion de la talla

TIPO IV Autosémica dominante

Escleréticas normales
Fragilidad 6sea moderada

Frecuencia desconocida

Deformidades dseas posibles
Disminucion de la talla

Fig. 1. Radiografia de un recién nacido
donde se observan mdltiples fracturas
(fémures, tibias, himero, claviculay
costillas. Diagnosticado

de osteogénesis imperfecta tipo IlI.
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Fig. 2. Radiografia A-P de tibia con
enclavado profilactico mediante aguja
de Kirschnery doble osteotomia para
alineacion. Obsérvese que las fisis
estan rebasadas por la osteosintesis.

Fig. 3. Radiografia lateral de tibia

en la que se realiz6 doble osteotomia
correctora. Fijacién de tobillo

y articulacién talocalcanea.
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mas son de aparicion méas tardia y de
menor intensidad.

En ninguin paciente se utilizé tratamien-
to farmacolégico alguno para intentar
aumentar la resistencia del tejido 6seo para
a disminuir €l riesgo de fracturas.

El manegjo de las manifestaciones
esqueléticas varié6 desde el tratamiento
ortopédico (reposo, inmovilizacién con
yeso, corsé de Milwaukee, fisioterapia acti-
vay pasiva diaria, ortesis), hasta el trata-
miento quirdrgico que consistié en: fija-
ciones y estabilizaciones con agujas de
Kirschner, osteotomias correctoras, reduc-
ciones cruentas, osteosintesis tipo oben-
gue en fracturas de olécranon y €l enclavi-
jado endomedular para la correccion y
prevencion de deformidades.

La fijacion intramedular se hizo siempre
acielo abierto. No la practicamos en ningin
caso de modo percuténeo (9). Sellevd acabo
con clavos de Roux finos o, con mayor fre-
cuencia, con agujas de Kirschner del calibre
0.8, 1, 1.2, 15y 2 mm. Serediz6 € encla
vijado retroégrado desde € foco de laprimera
osteotomia. No hemos seguido estrictamen-
te la técnica de fragmentacién 6seay encla
vijado(4,10), sino que se practicaron las
osteotomias, a medida que se introdujo €
clavo, en d punto en que la angulacion 6sea
no permitia proseguir la introduccién del
mismo, reduciendo al minimo e despega
miento del periostio, que en cualquier caso
se ha preservado adherido en un tercio del
perimetro 6seo (Fig. 2 y 3). En un paciente

Tabla 2.

Clasificaciéon de los pacientes, segun Sillence y Shphiro

SILLENCE 1979
TIPO | TIPO 1l
12 6
SAPHIRO 1985
Congénita A Congénita B

Fract. al nacer, Fract. al nacer,
huesos deformes huesos normales
6 7

de cuatro afos, hemos utilizado un clavo
telescopico (5-7) en fémur, en € que se com-
bin6 el enclavijado con la correccion de las
deformidades (Fig. 4).

Para el andlisis de los resultados y la ela
boracion de las conclusiones s6lo se han
considerado los pacientes que han sobrevi-
vido hasta el momento, un total de 19, por
lo que no se han incluido las formas letales
al nacimiento, del tipo I, que sumaron un
total de 6 casos, ni otro paciente del tipo
[11, que falleci6 a los tres afios. Tampoco se
analizan las manifestaciones extraesquel éti-
cas de la enfermedad.

Resultados. Enlatablanimero 2 se pre-
senta el total de los casos agrupandolos
segln los criterios expuestos de Sillence
(1,2), asi como en la propuesta por Saphiro
(3), observando que los tipos Il y Il son
semejantes a las formas congénitas A y B
respectivamente. Para un mejor andisis de
los resultados hemos estudiado los casos
estableciendo dos grupos: el primero, méas
numeroso que corresponde a los pacientes
dd tipo I, y e segundo incluye alos del tipo
[l (tabla 3y 4).

En todos los casos del tipo | se consiguio
una correcta reduccién y consolidacion de
las fracturas, mediante tratamiento ortopé-
dico o quirargico, en los plazos normales
para cada fractura y edad. Seis pacientes
precisaron tratamiento quirdrgico para €l
control de sus fracturas, con un total de
siete intervenciones. Observamos dos frac-

TIPO Il TIPO IV
7 1
Tardia A Tardia B
Fract. antes del Fract. después
primer afio del primer afio
5

Distribucidn de los 26 pacientes estudiados, segun la clasificacién de Sillence y Saphiro
Obsérvese que los tipos Il y lll son superponibles a las formas congénitas Ay B respectivamente.
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turas de olécranon con minimos traumatis-
mos directos del codo en estos pacientes,
gue se resolvieron satisfactoriamente con
tratamiento quirargico (Fig. 5).

Sélo en un caso se practicd una osteoto-
mia para corregir una angulacion residual
del codo inaceptable. En los dos casos en
que la cifosis toracica secundaria alos aplas-
tamientos vertebrales obligé a uso del corsé
de Milwaukee hasta el final del crecimiento
se consiguieron unas curvas finaes de cifo-
ds de 40° y 50° respectivamente (Figura 6).
En dos casos se detectaron dismetrias
secundarias a las fracturas, que no supera-
ron un centimetro de diferencia.

No se observaron alteraciones rotatorias o
angulares de los miembros inferiores fuera de
los valores normales para cada edad.

La edad de la marcha sufrié un retraso
manifiesto en solo dos pacientes, en los que
se produjeron fracturas de fémur en los pri-
meros meses de vida (11), consiguiéndose
ésta finamente antes de los dos afios.
Ningun paciente de este grupo necesito el
uso de ortesis o dispositivos externos parala
marcha independiente a lo largo del creci-
miento. En todos los casos se aprecié una

disminucion de la talla corporal final con
reduccion del tronco en relacion con latala
global (12) &l final de la adolescencia, edad
en la que se reducen significativamente la
incidencia de nuevas fracturas o aparicion
de deformidades.

En € segundo grupo (tipo 111) se redizo
la mayor cantidad de intervenciones quirdr-
gicas. En los casos mas severos, los enclavija
dos fueron necesarios para evitar las conti-
nuas fracturas que se producian en € manejo
diario del paciente, a pesar de las extremadas
precauciones adoptadas por la familia. No se
observaron complicaciones anestésicas ni
postoperatorias inmediatas en relacion con la
enfermedad. No se preciso vigilancia intensi-
va postoperatoria. Todos los pacientes preci-
saron reintervenciones en un plazo de tres o
cuatro afios para efectuar un recambio de la
aguja intramedular (12), bien por la despro-
porcion creada por € crecimiento longitudi-
nal del hueso con la consiguiente pérdida de
proteccién, o por emigracion proximal o dis-
tal delamisma, o por la progresiva protusion
transcortical desde su extremo inferior en €
punto en que se inicia una deformidad angu-
lar Gsea por microfracturas subclinicas.

Fig. 4 Av B. Ejemplo de enclavado
intramedular mediante clavo
telescopado. Alargamiento del fémur
con tres afios de evolucién. Nétese que
tras el alargamiento el extremo del
clavo permanece en la epiffisis.

Tabla 3.
Pacientes tipo |. Datos clinicos més caracteristicos
Caso Edad al Edad Sexo Fracturas y/o deformidades Tipo de Tt° Edad Otras
diagnéstico® actual marcha?®
1 4 afios 20 Nifio 1 Frac. Fémur Ortopédico 14
2 3 afios 17 Nifia Pies plano-valgos Ortopédico 11
3 17 meses 17 Nifio 1 Frac. Fémur Quirurgico (K) 13
4 14 meses 14 Nifio 3 Frac. Fémur Quirurgico (K) 19
5 5 afios 21 Niffia —- — 13 Control y Observacién por
Ortopedia infantil
6 2 meses 17 Nifio Mdltiples, metacarpo, metatarso, olécranon,
escoliosis. Acufiamientos T9-T12 Ortopédico 11
7 2 meses 20 Nifia Fracturas de fémury tibias. Ortopédico Quirldrgico
Fractura de olécranon, dismetria <1 cm (osteotomia de codo) 12
8 3 meses 3 Nifia Clavicula, Tibiay Himero. Acufiamiento T6 Ortopédico 14
9 2 meses 18 Nifia Fémury costillas OrtopédicoQuirlrgico 11
10 4 afios 10 Nifio Frac. Olécranon Quirurgico (obenque) 12
11 3 afios 19 Nifio Rodetes en antebrazo, tibia y supracondilea
Cifosis con graves acufiamientos OrtopédicoQuirargico (K) 13
12 6 meses 12 Nifia Fémur, tibia y antebrazo. Dismetria <1 cm Ortopédico 18

1. Laedad a la que fue diagnosticada la enfermedad. Especificada en meses o afios.

2. Edad de la marcha en meses.
K. Aguja de Kirschner.

En latabla podemos observar las caracteristicas de los pacientes encuadrados en el tipo |. Predomina fundamentalmente el tratamiento ortopédico para el control de los pro-

blemas 6seos. No se observa un retraso considerable para la edad de la marcha en ningln paciente.
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Fig. 5Ay B. Fractura espontanea de
olécranon en paciente afecto de Ol (I).
Resultado del tratamiento quirdrgico
realizado, técnica de obenque.

Fig. 6. Radiografia lateral de columna
donde se constata la existencia de
aplastamientos vertebrales.
Platiespondilia.
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Debido a la frecuencia con que se produce
emigracion de las agujas endomedulares (Fig.
7), 0 que, con €l crecimiento corporal, sevan
produciendo angulaciones por microfracturas
en e extremo de las agujas, que en ocasiones
llegan a hacerse superficiaes, y protuir deba-
jo de la pid (13,14,12), en cinco enfermos
han sido precisas varias operaciones de encla-
vijamiento endomedular de los miembros
inferiores, (minimo de tres, maximo de siete,
en cuatro tiempos quirdrgicos distintos, en
los que debido d reducido didmetro de la
cavidad medular han sido sélo posibles en los
primeros afios de vida utilizando davos de
Roux finos o agujas de Kirschner del calibre
mas pequefio. Entre unay tres osteotomias,
en cada procedimiento quirdrgico, han sido
necesarias para poder alinear satisfactoria
mente la extremidad. En la mayor parte de
los casos se preciso atravesar unao ambas fisis
(Fig. 2), para conseguir lamaxima proteccién
en longitud del hueso y para reducir la posi-
bilidad de angulacion evolutiva a partir del

final del clavo. En cuatro ocasiones y con €
mismo objetivo se han incluido también €
tobillo y la articulacién talocalcanea (Fig. 3).
En € caso en que se utilizd un clavo telescod-
pico en el fémur, y transcurridos dos afios, no
se ha producido complicacién alguna.

Laconsolidacion de las osteotomias y de
las fracturas espontaneas se produjo dentro
del periodo habitual en huesos normales.
No hemos observado formacién de callo de
consolidacién de aspecto pseudotumoral
como han sefialado otros autores (15).

En un caso de severa afectacion hubo
gue proceder asimismo a la practica de
osteotomias y enclavijados en los miembros
superiores. Las complicaciones evolutivas
fueron debidas a la emigracion de los clavos
durante el crecimiento, y obligaron asu sus-
titucion por otros de mayor longitud y cali-
bre, cuando hubo que redizar el enclavijado
antes de los cuatro afios de vida.

La necesidad de atravesar las fisis para
dar mayor solidez y duracion a la protec-

Tabla 4.

Pacientes tipo Ill. Datos clinicos mas caracteristicos

Caso Edad al Edad Sexo Fracturas y/o deformidades Tipo de Tt° Edad

diagnéstico actual* marcha?®
1 nacimiento 2 Nifia Mdaltiples Ortopédico 30 meses
2 nacimiento 3+ Nifio Maltiples
3 nacimiento 20 Nifia Mdltiples. Platiespondilia severa QuirdrgicoMdltiples enclavados No marcha
4 pacimiento 7 Nifia Maltiples QuirdrgicoClavo expansible No marcha
5 npacimiento 21 Nifla Todos los huesos largos
Ambos fémures en dos ocasiones QuirdrgicoEnclavijado profilactico 39 mesesdepende silla ruedas

6 nacimiento 6 Nifla Dos fract. fémury 2 fract. himero QuirdrgicoEnclavijado 34 meses
7  nacimiento 9 Nifia Todos los huesos largos QuirdrgicoMdltiples enclavados No marcha

1. Edad actual en afios.

+ Falleci6 a los 3 afios de edad por patologia cardio-respiratoria

y osteotomias

En la tabla observamos las caracteristicas de los pacientes tipo Ill. Predomina fundamentalmente el tratamiento quirGrgico para el control de la patologia ésea. Los pacien-
tes lograron la marcha de forma asistida mediante instrumentos ortopédicos
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cién que proporciona €l enclavijado, no
produjo ninguna alteracion del crecimiento
longitudinal, ni cierre fisario asimétrico o
parcia. Tampoco se observO restriccion
permanente de la movilidad articular cuan-
do hubo que atravesar la articulacion del
tobillo, una vez que, con e crecimiento
longitudinal del hueso y e consiguiente
ascenso de la aguja de Kirschner se libero la
articulacion, o su emigracion distal obligé a
retirarla

De los 6 casos encuadrados dentro del
segundo grupo, sdlo tres consiguieron una
marcha independiente con ayuda de sopor-
te ortésico, que se inicid pasados los tres
anos de viday que se ha mantenido duran-
te e crecimiento, aunque uno de dlos, a
llegar a la edad adulta, depende de la slla
de ruedas para sus desplazamientos fuera de
su domicilio. Todos elos presentaron una
grave reduccién de la tala corporal, por
debajo del percentil 3

El Unico caso del tipo 1V, de ocho afios
de edad, que presenta una grave deformi-
dad cervica angular, sdlo tuvo una fractura
de fémur a los dos afios que se tratd orto-
pédicamente sin secuelas;, tampoco ha con-
seguido caminar. .

Discusién. La osteogénesis imperfecta,
aungque poco frecuente, sigue presentando
serias dificultades para el tratamiento
durante los afios del crecimiento. La gran
expresividad clinica de la enfermedad hace
gue estos pacientes puedan presentar frac-
turas desde antes del nacimiento, o aparecer
en cualquier momento de lavida. Las clasi-
ficaciones utilizadas, no siendo perfectas,
nos pueden acercar a pronéstico y orien-
tarnos sobre la evolucion de la enfermedad.
Hemos de resaltar que, en nuestra serie, dos
pacientes incluidos en e grupo Il de
Sillence, de sais 'y nueve afios en la actuali-
dad, que presentaban multiples fracturas a
nacimiento, con huesos deformes en el exa-
men radiol6gico y con escleréticas de color
azul que aun persisten aunque de menor
intensidad, presentaban rasgos que los
aproximan a tipo IlI, en e que no los
hemos incluido a prolongarse su supervi-

vencia a pesar de una gravisima afectacion
clinicay por no disponer de los pertinentes
estudios bioquimicos e inmunolégicos.
Probablemente, los avances en e érea de la
neonatologia han permitido la superviven-
cia de alguno de estos enfermos que antes
falecian poco después del nacimiento
(1,2), por lo que se establecio e caracter
letal de esta forma de afectacion. Saphiro
(3) incluye en su serie un paciente de diez
afios con halazgos clinicos y radiolGgicos
similares a los que presentan nuestros dos
casos citados.

En los pacientes que corresponden al
tipo | de Sillence, el mas numeroso, presen-
taban como sintoma comun, el color azul
permanente de las esclerdticas, asociado ala
fragilidad &sea, necesitando, en menor
nimero de ocasiones, del tratamiento qui-
rdrgico y ha estado en relacion con el trata-
miento especifico de alguna fractura ocasio-
nal. El riesgo de fracturas en el curso de la
actividad ordinaria ante traumatismos
minimos, reduce la participacién del nifio
en actividades deportivas (11,13), a mismo
tiempo que requieren una rehabilitacion
general para mejorar el trofismo muscular.
En casos de ateracion de la aineacion del
raquis, es imprescindible el uso del corsé de
Milwaukee. En nuestra experiencia la prac-
tica sistemética de la natacion ha resultado
de gran utilidad como deporte alternativo.
El tratamiento de las fracturas en este grupo
de pacientes no difiere del que se emplearia
en las situaciones normales. Hemos consta-
tado en dos ocasiones las caracteristicas
especides de la fractura del olécranon ante
minimos traumatismos directos del codo
en estos pacientes (16), que se resolvieron
satisfactoriamente con tratamiento quirGr-
gico. La capacidad de la marcha (3,11,17),
tampoco se vio afectada ni en la edad de
inicio ni durante todo el tiempo de creci-
miento en nuestra serie.

Siendo extremadamente raras las formas
gue corresponden al tipo 111 (8), sorprende
gue en nuestra serie los casos diagnostica-
dos supongan un 26.9 % del total. Ha sido
en este grupo de pacientes en el que se ha
concentrado la mayor necesidad de cirugia

Fig. 7. Radiografia lateral de tibia
donde se observa migracién
de la aguja endomolecular
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correctora de las deformidades de los
miembros inferiores, y en €l que se han pre-
sentado problemas més graves de trata-
miento, ya que las multiples fracturas suce-
dvas constituyeron una seria amenaza para
el desarrollo fisico normal y la capacidad de
deambulacion. A pesar de las complicacio-
nes de los enclavijamientos intramedul ares
descritas por varios autores (10,12,18), y
gue nosotros también hemos experimenta-
do, siguen siendo imprescindibles para el
control y prevencion de las fracturas, asi
como para prevenir las deformidades angu-
lares que aparecen alo largo del crecimien-
to. Esta cirugia debera hacerse con la
mayor precocidad ante el inicio de defor-
midades de los huesos largos. La familia
deberéd ser advertida de la necesidad de efec-
tuar revisiones quirargicas en plazos relati-
vamente cortos (10,18). Recientemente, la
posibilidad de disponer de clavos telescopi-
cos en pacientes de mas de cuatro afios de
edad, y utilizados en un caso muy satisfac-
toriamente, abre mejores expectativas para
el control y prevencion de las fracturas en
estos enfermos, reduciendo también €l
ndmero de intervenciones quirdrgicas
necesaria, mejorando por tanto la calidad
de vida del paciente (5,6,7,17,19,20), vy
aunque no exentos de complicaciones (21-
23), son la mejor posibilidad de tratamien-
to apartir de los cuatros afios de edad cuan-
do el didmetro de la cavidad medular de los
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