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HOSPITAL DOCENTE MATERNC INFANTIL “10 DE OCTUBRE"

Osteogénesis imperfecta en el recién nacido

Por los Dres.:
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Tudela Coloma, J. M. y otros. Osteogénesis imperfectas en el reclén nacido. Rev Cub
Ped S56: 2, 1984,

En la osteogénesis imperfecta hay un defecto congénito en los osteoblastos, de los
cuales hay una falta de reserva con una matriz normal. Es una de las displasias éseas
més frecuentes; existen dos formas clinicas: congénita y tardia. En un periodo de
10 afos, en el Hospital docente materno infantil “10 de Octubre” la incldencia de
osteogénesis imperfecta fue de 002%, la edad promedio en las madres fue entre 37
y 42 afios y tedas tenian grupo sanguineo A+4. Todos los recién nacidos fueron a
término, normopesos, del sexo masculino, con buena puntuacién de Apgar al nacer,
y predominé la forma congénita. Se registraron dos casos con malformaciones congé-
nitas asociadas: una hernia diafragmatica v una tetralogia de Fallot. En la osteagénesis
imperfecta congénita ninguno sobrevivié al primer afo de vida.

INTRODUCCION

Esta es una de las displasias dseas mas frecuentes, Existen dos varie-
dades clinicas:

a) Forma congénita (Vrolik, Porak, Durante). Se le constatan miltiples
fracturas secundarias a la posicién intrauterina o al mismo traumatis-
mo del parto."* Por lo general es letal y el paciente fallece debido a
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cuadros respiratorios ocasionados por las miltiples fracturas que
presenta. Estd asociado con esclerdticas azules. Se reconoce un patrdn
hereditario autosémico recesivo.!

Las caracteristicas radiol6gicas son las siguientes: las fracturas mul-
tiples causan gran distorsion y deformidad de lo huesos, las cortica-
les son delgadas y la estructura trabecular se define pobremente, aun-
que en una radiografia comtn la opacidad de los huesos puede apare-
cer claramente normal. Se forman callos en el lugar de la fractura y
pueden convertirse en excesivos, afadiendo a la deformidad general
un contorno de huesol’®

bb) Forma tardia (Lobstein-Vander, Hoeve). Es compatible con una larga vida;
puede comenzar tardiamente y presentar la clédsica triada (VDH): fra-
gilidad -6sea, esclerdticas azules v sordera por otosclerosis; puede
presentar también diversas variedades, desde el diagnéstico radiolo-
gico hasta los muy afectados con baja talla e importantes deformidades:
en ocasiones puede presentar dentinogénesis imperfecta y fragilidad
capilar incrementada. Se reconoce un patron hereditario, que se trans-
mite de forma autosémica dominante ®#

Alteraciones radioldgicas: las corticales de los huesos y las trabéculas
son delgadas. Los huesos tienen una apariencia fragil, sin embargo, en
algunos casos los huesos aparecen sorprendentemente normales. Las
fracturas ocurren con el mas minimo trauma, éstas pueden szr: com-
pletas o variedad tallo-verde. El callo se forma rapidamente y puede
ser exuberante. En el craneo los huesos de la béveda pueden ser del-
gados y pobremente osificados.®!!

Los numerosos huesos brownianos se encuentran a lo largo de las su-
turas, lo cual recibe el nombre de craneo de mosaico.'*'®

MATERIAL ¥ METODO

De forma retrospectiva y longitudinal realizamos el estudio en el Hos-
pital Docente Materno Infantil 10 de Octubre”, en un periodo de 10 afos
(1973-1982), donde encontramos nueve pacientes con esta afeccidn.

Estos nueve casos fueron seleccionados por presentar criterios diag-
nosticos de osteogénesis imperfecta (V. P. Duarte) y (V. D. Hobe). Se to-
maron los siguientes datos de la historia clinica: edad materna, paridad,
grupo sanguineo materno, edad gestacional, peso del recién nacido, pun-
tuacion de Apgar al minuto, sexo, asociacién con malformaciones congé-
nitas, y variedad de osteogénesis imperfecta, supervivencia.

Para concluir nuestro trabajo, se hace rssumen de la historia clinica
de un caso tipico de osteogénesis imperfecta letal.

252

R.C.P.
MARZO-ABRIL, 1584



DESCRIPCION ¥ DISCUSION DE LOS RESULTADOS

La incidencia de osteogénesis imperfecta en nuestra maternidad fue
de 0,02%, semejante a la informada por algunos autores.” En cambio, otros
autores en su estudio® informaron una incidencia de 0,1% por lo que se
consideran estos resultados como altos (cuadro 1).

En nuestros nueve casos encontramos los siguientes casos de interés;
la edad materna promedio oscilé entre 37 y 42 anos, todos los grupos
sanguineos fueron A--. En los recién nacidos se encontraron los siguien-
tes datos: una edad gestacional entre 37 y 41 semanas, peso entre 2 540
y 3 800 gramos, una puntuaciéon de Apgar al minuto entre 7 y 9 puntos, una
estadia en cuidados especiales entre 7 y 20 dias y todos fueron del sexo
masculino (cuadro 11).

Al analizar las formas clinicas se encontré que el 88,8% fueron de
la forma congénita y el 11,2% de la forma tardia (un solo caso). Conside-
ramos que este dato no es fiel, pues muchas veces esta forma comienza
en épocas de la pubertad y no es controlable por nosotros (cuadro lil).

Se buscaron otras malformaciones congénitas asociadas y encontra-
mos que el 22,2% tenian esta asociacion: una hernia diafragmética y una
tetralogia de Fallot. La literatura revisada por nosotros no informa casos
asociados con otras anomalias.'*"?

CUADRO |
INCIDENCIA DE OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Parametros MNo. %a

Macimientos 44 422 89,98

Osteogénesis imperfecta 9 0,02

Total 44 431 1000
CUADRO 1l

OSTEOGENESIS IMPERFECTA. ALGUNOS CARACTERES

Edad de la madre ' 37-42 afios

Grupo sanguineo materno A4

Edad gestacional 37-41 semanas -
Peso del recién nacido 25403800 ¢g

Punteo de Apgar al nacimiento 7-9 puntos o

Sexo Masculing T

Estadia 7-20 dias
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Nosotros consideramos que esto no es lo comin, sino algo eventual

(cuadro 1V).

Al analizar la mortalidad encontramos que en la forma congénita todos
fallecieron, y tuvieron la siguiente supervivencia:

1 nacido muerto, 3 fallecieron antes de 28 dias y 4 antes del afo de
edad. Esto es debido a la gran cantidad de fracturas ocasionadas por
una falta de actividad ostebldstica normal. En general estos nifos fa-
llecieron por infecciones respiratorias a repeticion (cuadro V).

CUADRO 11l
FORMAS CLINICAS DE OSTEOGEMNESIS IMPERFECTA
Formas clinicas Mo. Yo
Forma congénita B 83.8
Forma tardia i 11,2
Total g 100
CUADRO IV
ASOCIADA COM OTRAS MALFORMACIONES CONGENITAS
Malformaciones congénitas Neo. %o
Con malformaciones Hernla diafragmética 1 111
agociadas congénita
Tetralogia de Fallot 1 111
Sin malformaciones 7 7.7
asociadas
Total 9 100
CUADRO V

OSTEOGEMESIS IMPERFECTA. MORTALIDAD

Forma congénita

Macimiento: 1
Fallecidos 28 d.: 3
Fallecidos 1 afio: 4

Forma tardia

1 vivo
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Resumen de un recién nacido que presentaba osteogenesis imperfecta
congénita (figuras 1, 2 y 3)

H. C. 212045

Hijo de M. B.

Edad materna: 42 afos

Multipara: Grupo A 4

Ultimo parto hace 16 anos, embarazo sin alteraciones.

Se produce el parto a las 41 semanas, liquido amnidtico claro, presen-
tacidn pelviana, Apgar 99 puntos.

Peso: 2800 gramos, circunferencia cefalica 46 cm, talla 42 cm, gran
acortamiento de extremidades con deformidad y crepitacion, esclerdticas
azules, fondo de ojo normal, EEC normal. Alta a los 10 dias.

Figura ¥

R. N. T. con una osteogénesis imperfecta de
forma congénita. Edad de nacido 8 dias

RC.P. sy
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Figura 2

Rayos X de eréneo, vista lateral: Los nums-
rosos huwesos brownfanos se encuentran &
lo largo de las suturas v reciben ef nombre
de crénec en mossico.

Figura 3

Rayos X de cuerpo completo: fracturas mul-
tinles causantes de gran distorcion vy defor-
midad de los huesos.
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CONCLUSIONES
1. La incidencia de osteogénesis imperfecta es baja.
2. Predomina en las afosas y grupo sanguineo A .

3. Todos nuestros recién nacidos fueron a término, con buen peso y de
sexo masculino.

4. Predominé la osteogénesis imperfecta, variedad congénita. Todos fa-
llecieron.

SUMMARY

Tudela Coloma, J. M. et al.: Osteogenesis imperfecta in the newborn. Rev Cub Ped
56: 2, 1984.

In the osteogenesis imperfecta there is a congenital deffect in ostecblasts, a lacking
of reservation with normal matrix. It is one of the most frequent bone dysplasias;
there are two clinical forms. osteogenesis imperfecta congenita and ostecgenesis Im-
perfecta tarda. During a ten year period, Incidence of osteogenesls imperfecta at "10
de Octubre” Materno-infantile Teaching Hospital, was 0,02%, mean age of mothers was
37-42 years and blood group A--. All newborns were at term, normoweight, male sex,
normal Apgar score and congenital form prevailed. Two cases with associated conge-
nital malformations were recorded: a diaphragmatic hernia and Fallot”"s tetralogy. In
osteogenesis imperfecta none survived first year of life.

RESUME

Tudela Goloma, J. M. et al. Ostéogenése imparfaite chez le nouveau-né. Rev Cub Ped
S6: 2, 1984,

Dans |'ostéogendse Imparfaite il existe un défaut congénital des ostéoblastes, dont
il v a un déficit de réserve avec une matrice normale. Elle est une des dysplasles
osseuses les plus fréquentes; il y en a deux formes cliniques: la congénitale et la
tardive. Au cours d'une période de 10 années, & I'hdpital universitaire maternc-infantile
10 de Octubre”, l'incidence d'ostéogenése imparfaite a été de 0.02%, I'dge moyenne
chez les meéres a &té entre 37 et 42 ans, et toutes avalent le groupe sanguin A4
Tous les nouveau-nés étalent & terme, 3 poids normal, du sexe masculin, avec un bon
score Apgar 3 la naissance et la forme congénitale a été la plus fréquente. Deux cas
présentaient des malformations congénitales associées: une hernie diaphragmatique im-
parfaite et une tétrade de Fallot. Dans |'ostéogengse imparfaite congénitale, aucun
malade n'a survécu plus d'un an,
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