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Objetivos de aprendizaje

1. Revisar brevemente las caracteristicas fisiopatologicas vy
clinicas de la osteogénesis imperfecta.

2. Explicar de forma ilustrativa las bases patologicas del
raquitismo.

3. Revisar los hallazgos radiologicos mas representativos en
los estados de fragilidad 60sea en pediatria.

4. Conocer los puntos clave para realizar diagnosticos
diferenciales adecuados en estas patologias.
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Fragilidad osea en pediatria

* La fragilidad 0sea en pediatria se refiere a condiciones
meédicas que afectan la resistencia y densidad de los
huesos, lo cual puede resultar en un aumento del riesgo de

fracturas y otras complicaciones oseas.

 Puede tener diversas causas, relacionadas con factores
genéeticos, nutricionales, hormonales y otras alteraciones.
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Algunas de las principales causas de fragilidad osea en pediatria:

GENETICAS

* Osteogénesis imperfecta
*S. de osteoporosis pseudoglioma

eS. de Bruck

* Otros defectos del colageno (Marfan,
Ehlers Danlos)

* Hipofosfatasia
* Homocistinuria, hemocromatosis...

NUTRICIONALES

* Deficiencias de vitamina D, calcio y

fosforo

* Desnutricion por diversas causas

MEDICAMENTOS

eCorticosteroides
e Anticonvulsivantes
eNeurolépticos
e Anticoagulantes
eCiclosporina

HORMONALES

* Hipogonadismo
* Déficit de hormona de crecimiento
* Diabetes mellitus
* Hipertiroidismo
* Hiperparatiroidismo

ENFERMEDADES CRONICAS

 Enfermedades renales

 Enfermedades inflamatorias cronicas:

artritis inflamatoria juvenil.

ACTIVIDAD FISICA LIMITADA

Inmovilizaciones prolongadas (paralisis
cerebral, lesiones espinales, etc)
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Osteogénesis imperfecta (Ol)
DEFINICION Y EPIDEMIOLOGIA

Trastorno geneético caracterizado por una formacion anormal de

colageno, que conlleva una mayor fragilidad osea con riesgo de
fracturas y deformidades esqueléticas secundarias.

[HTIEY

v 12
: . A

También afecta ligamentos, tendones, fascias, piel, ojos, dientes
v oidos.
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Osteogénesis imperfecta

DEFINICION Y EPIDEMIOLOGIA

* En el 90% de casos la Ol esta producida por mutaciones en los genes
COL1Al1l y COL1A2 (17921.33 y 7921.3), que codifican para las
cadenas alfa 1 y alfa 2 del colageno tipo 1. La transmision es
autosomica dominante.

* También se han observado formas recesivas (mutaciones en los
genes LEPRE1, CRTAP y PPIB), y ligadas al cromosoma X.

 Con una incidencia estimada entre 1/15.000- 20.000 recién nacidos,
se considera una enfermedad rara.

Alteracion de la sintesis y
estructura del colageno
COL1Al1y COL1A2

Osteoblastos
alterados en su
funciony
diferenciacion

Postraduccion anormal del
colageno

AR

OSTEOBLASTO
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Osteogénesis imperfecta

CLASIFICACION

* Segun los hallazgos clinicos y las caracteristicas radioldgicas, la Ol
se clasifico en 1979 segun David Sillence en cuatro tipos I-1V:

Colageno normal pero en menor cantidad.
Talla puede ser normal.

TIPO | LEVE No deformidades Oseas.
Escleras azules.

Deformidad esquelética grave con fracturas

TIPO Il LETAL costales multiples y de huesos largos.
Craneo poco osificado y muy deformable.

Huesos con aspecto osteopénico,
frecuentemente asociado a fracturasy
argueamiento de huesos largos, ya
presentes al nacer.

TIPO lll GRAVE

Talla baja. Fracturas frecuentes.
Pueden asociarse sordera y dentinogénesis

imperfecta.

TIPO IV MODERADA -
GRAVE

* Mas recientemente se han identificado otros tipos adicionales
de Ol, clasificados mediante hallazgos histologicos v

moleculares.
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Figura 1. lzquierda Ol tipo Ill: Diaghostico prenatal acortamiento, incurvacion huesos
largos. Multiples fracturas pre y post natales. Costillas adelgazadas.

Derecha Ol tipo II: Deformidad esquelética grave con fracturas costales multiples y de
huesos largos.
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Osteogénesis imperfecta

HALLAZGOS RADIOLOGICOS PRINCIPALES

Osteopenia

e Disminucion de la densidad osea
e Corticales finas

Fracturas multiples

e Mas frecuentes en miembros inferiores: Femur
e Diafisarias: completas o incompletas

e Transversales u oblicuas cortas

e Microfracturas =2 incurvacion
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CRANEO

Huesos wormianos (HW)

e Son huesecillos accesorios dentro de las suturas craneales.

* Pueden encontrarse en craneos de individuos normales.
especialmente en las suturas lambdoideas.

* Se define como anormal: >10 HW de 6 x 4 mm dispuestos en un
patron de mosaico.

* No son patognomonicos (también en Displasia cleidocraneal, D.
metafisaria de Jansen, S. de Menkes, S. Down, ...)

Figura 2. Rx de craneo simple: multiples huesecillos dentro de las suturas craneales que
corresponden a huesos wormianos. Tomografia computarizada de craneo (ventana dsea): corte
axial que muestra en detalle en la region occipital. Escasa mineralizacion con fontanela anterior

amplia.
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Platibasia

Anomalia morfologica en la que se produce un aplanamiento
de la base craneal anterior, caracterizada por un angulo basal

>145°.

Angulo basal de Welcher: creado por lineas de interseccidn trazadas desde nasion
hasta tubérculo sellae y desde tubérculo sellae a lo largo del clivus hasta basion.

Suele asociarse a invaginacion basilar.

Figura 3. Platibasia e invaginacion basilar en nina con diagnostico de Ol. También existe
descenso de amigdalas cerebelosas.
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Invaginacion basilar

Migracion de apofisis odontoides hacia el agujero magno, lo cual
puede provocar compresion cervico-medular. Puede asociarse a

herniacion de amigdalas cerebelosas.
Mas frecuente en el tipo IV.

Se define por la extension de la punta de |la apofisis odontoides por
encima de una linea trazada entre los bordes anterior y posterior
del agujero magno (linea de McRae).
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Figura 4. Morfologia normal de la base del Figura 5. Ejemplo de platibasia e
craneo invaginacion basilar. Notese el aumento

del angulo basal y la migracion de la
odontoides mas alla de la linea Mac Rae.
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ALTERACIONES DE LA COLUMNA VERTEBRAL

Las fracturas y la mala alineacion de la columna vertebral son las
principales causas de morbilidad en la Ol.

Espondilolisis

Frecuente (20%) y puede deberse a fracturas de la pars inter
articularis o a elongacion anormal de los pediculos, habitualmente

en el contexto de una hiperlorodosis lumbosacra.

Figura 6. Izquierda: espondilolisis L4 y L5. Derecha: espondilolisis de L5
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Fracturas vertebrales

La mayoria de los pacientes, incluso con las formas mas leves de
Ol, presentan al menos una fractura vertebral.

Suelen verse como acunamiento anterior o biconcavo del cuerpo
vertebral.

Mas frecuentes en la columna dorsal.

Debido a su frecuencia, a menudo oligosintomaticas vy dificiles de
localizar clinicamente, la exploracion radiografica de la columna
vertebral forma parte de |la evaluacion peridodica de estos ninos.

Figura 7. Pérdida de altura en multiples cuerpos vertebrales, fracturas por compresion
con acunamiento anterior y/o morfologia bicdncavas, en diferentes pacientes con

diagnostico de Ol.
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Escoliosis y otros trastornos de la alineacion

Afectan aproximadamente al 20% de pacientes con Ol leve, pero a
>70% de los que padecen formas graves de la enfermedad.

Aunque estas deformidades pueden deberse a alteracion
morfologica del cuerpo vertebral por fracturas también son
consecuencia de la laxitud ligamentosa.

Un retraso en el desarrollo motor secundario a  laxitud
ligamentosa es un predictor del desarrollo de escoliosis.

Las ortesis tienen utilidad limitada, no detienen la progresion de
la curva y pueden causar dano en los ninos mas afectados.

-M -__MI 'f.

Figura 8. Evolucion de |la escoliosis a través del tiempo en el mismo paciente con Ol.
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AFECTACION DE LOS HUESOS LARGOS

Fracturas

Los ninos con las formas mas leves de Ol experimentan una
frecuencia de fracturas 100 veces mayor que la poblacion sana

Las fracturas en pacientes con enfermedad leve son similares a las
observadas en ninos normales, pero se producen tras traumatismos
de menor intensidad o con mayor frecuencia.

Aunque las fracturas en la Ol leve suelen comenzar después de la
movilizacion, pueden producirse fracturas aisladas de huesos largos
con la manipulacion normal en la infancia, y siempre debe
considerarse la Ol en estos casos.
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Figura 9. Diagnostico precoz de osteogénesis
imperfecta con fracturas multiples de las
extremidades superiores e inferiores, asi como
deformidades y arqueamiento.
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Deformidades

Caracteristica tipica en casos de Ol grave, en los que suelen
aparecer multiples deformidades desde el nacimiento por mala

union de las fracturas.

También es habitual el arqueamiento de los huesos largos por
microfracturas multiples. Afecta con mas frecuencia a las

extremidades inferiores que a las superiores.

Figura 10. Fracturasy
deformidades graves de los
miembros superiores

Figura 11. Deformidad y arqueamiento de
ambos fémures
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Figura 13. Severa deformidad de la pelvis con protrusion acetabular.
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Resultados del tratamiento farmacologico

Los bifosfonatos inhiben la funcion de los osteoclastos, lo que
provoca un aumento de la masa osea.

Su uso ciclico provoca bandas horizontales de hueso denso en las
metafisis (zonas de mayor recambio 6seo), lo que da lugar a un
aspecto rayado transversal, con lineas espaciadas regularmente
segun el regimen de tratamiento.

Figura 14. Lineas esclerdticas de recuperacion del crecimiento en metafisis, crestas iliacas...
Notese esclerosis y fendmenos reparativos de fractura en metacarpiano de 2 dedo.
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Figura 15 y 16. Evolucion en el tiempo pre y post tratamientos quirurgicos de
fracturas diafisarias en miembros inferiores en pacientes con Ol.



37 Congreso — Barcelona

Nacional
CENTRO DE 2 2 / 2 5

CONVENCIONES

INTERNACIONALES MAYO 2024

Raquitismo

DEFINICION

El raquitismo se refiere a una mineralizacion deficiente de la placa
de crecimiento en la poblacion pediatrica, producido por déficit
de vitamina D, que tiene un papel crucial en la absorcidon del calcio

v el fosforo.

En el esqueleto en crecimiento, la deficiencia de mineralizacion
normal es mas evidente en las zonas metafisarias de calcificacion
provisional donde hay un exceso de osteoide no mineralizado que
da como resultado un ensanchamiento de la placa de crecimiento

v una configuracion anormal de la metafisis.

Las anomalias en la homeostasis del calcio y el fosfato alteran la
osificacion endocondral en las fisis en crecimiento.

Figura 17. Representacion esquematica de la base anatomopatologica del raquitismo.

Espolon metafisario
(corteza oOsea)

Acumulacion de
condrocitos
hipertroficos

Hoja hipertréfica —

Hoja proliferativa

— — =

} Hoja germinal {

EPIFISIS

Placa de crecimiento normal Raquitismo
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Raquitismo

ETIOLOGIAS

Puede deberse a deficiencias nutricionales, aunque tambien hay
formas geneéeticas hereditarias: raquitismo vit D dependiente tipos

| (pseudocarencial) vy Il (resistente), o el raquitismo
hipofosfatémico hereditario (raquitismo resistente a la vit D).

Pueden clasificarse segun si la anomalia inicial es una absorcion
inadecuada de calcio o una excrecion excesiva de fosfato,

denominados raquitismo  “calcipénico® y  "fosfopénico’,
respectivamente, con anomalias de I|aboratorio seérico

caracteristicas:

Raquitismo calcipénico Raquitismo fosfopénico

PTH: marcadamente elevada PTH: normal o moderad/ elevada
calcio: bajo o normal calcio: normal
‘fosfato: bajo o normal ‘fosfato: bajo
N N

= Deficiencia de vitamina D ] Raqm.tlsrr\o hipofostatemico

L . hereditario
= Deficiencia de calcio en |a . . .

. = Raquitismo inducido por
dieta
tumores

= Metabolismo defectuoso de
la vit D (raquitismo vitamina
D dependiente tipos | y |I)

= Sindrome de Fanconi
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Raquitismo

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

*Osteopenia generalizada

*Adelgazamiento cortical de huesos largos

*Ensanchamiento y Fragmentacion de fisis. Morfologia "en copa”
*Coxa vara y tibia vara

*Genu varo o valgo

*Angulacion anterolateral del fémur
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Figura 18. Arqueamiento en varo de ambas tibias en la figura de la izquierda.
Ensanchamiento e irregularidad de zonas mediales de fisis de fémures y tibias.
A |la derecha el mismo paciente después de recibir tratamiento.
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Figura 19. Izquierda: metafisis tibial y femoral deshilachada, ensanchada y de morfologia
"en copa" . Derecha: mismos hallazgos en la metafisis del radio y cubito distales

Figura 20. Flechas: Extremos anteriores de costillas expandidos (rosario raquitico)
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Otros estados de fragilidad
osea en pediatria

OSTEOPOROSIS PSEUDOGLIOMA

El sindrome de osteoporosis pseudoglioma (OPPG) es un trastorno
autosomico recesivo caracterizado generalmente por pérdida
visual congénita o de inicio en la infancia y fragilidad esquelética
reconocida durante la ninez. Las mutaciones en la proteina 5

relacionada con el receptor de lipoproteinas de baja densidad
(codificada por LRP5) causan la OPPG.

La OPPG es un trastorno muy raro, con una incidencia estimada en
la poblacion de 1 por 2.000.000 y una frecuencia de portadores de

1 por 700.
ePortadores heterocigotos = densidad mineral
osea (DMO) reducida.
HALLAZGOS ‘:)\gtuetc?;ic?rrc])i?sl_'!?g isosgtiiz: 'i'vyij: ?:agi)l?dad
RADIOLOGICOS .. iclética.

e\/ariantes comunes de LRP5 contribuyen a |la
variacion poblacional normal de la DMO.
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Figura 21. Nina con diagnostico geneético confirmado de OPPG.
Osteopenia, deformidades en ambos fémures, con cambios
postratamientos con agujas endomedulares y lineas densas transversales
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Figura 22. Sospecha clinica de OPPG. lIzquierda: Huesos osteopénicos.
Medio: Fractura oblicua de la diafisis proximal del fémur y lineas densas transversales sugerentes

de tratamiento con bifosfonatos.
Derecha: Osteopenia de los cuerpos vertebrales con multiples fracturas - aplastamientos.



37 Congreso — Barcelona

Nacional

. T

CONVENCIONES
INTERNACIONALES MAYO 2024

Otros estados de fragilidad
osea en pediatria

PARALISIS CEREBRAL INFANTIL (PCl)

* La actividad fisica es un determinante mayor de la masa o0sea. Regula
la sintesis del componente organico de la matriz 0sea, el depdsito de
sales minerales, la orientacion espacial de las fibrillas de colageno
mineralizadas y la orientacion espacial de la arquitectura osea.

* En casos de limitacion de la movilidad o inmovilizacion prolongada, se
producira por tanto osteoporosis.

° !_af paralisis cerebral es la discapacidad fisica mas frecuente en la
infancia.

* En los ninos con PCl las diferencias en el crecimiento lineal se
acentuan con el tiempo en comparacion con los ninos de edades
similares sin PCI.

* A medida que el crecimiento se ralentiza la densidad mineral Osea
también cae fuera del rango normal.
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Figura 23. Izquierda: corte coronal en ecografia transfontanelar visualizando lesiones
quisticas periventriculares bilaterales en prematuro indicativas de leucopatia isquémica.
Derecha: Mismo paciente anos mas tarde, RM cerebral con pérdida bilateral y gliosis de
sustancia blanca periventricular como secuela.

Figura 24. Osteopenia por inactividad en el paciente anterior y fractura antigua
impactada del fémur distal
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Figura 25. Importante osteopenia generalizada en el mismo paciente
identificada en el esqueleto axial y apendicular.
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Conclusion

 Existen multiples patologias que condicionan
estados de fragilidad osea en la edad pediatrica y

con un espectro de manifestaciones clinicas vy

radiologicas muy variadas.

* El radidlogo debe estar familiarizado con estos
estados, dado que su papel es de gran importancia
para el diagnostico, tratamiento y seguimiento

adecuado de estos pacientes.
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