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Borbella Vacher, L. y otros: Picnodisostosis , Presentacidon del caso.

Se presenta 1 caso de esta entidad por primera vez en nuestro pais. Se trata de un nifio de 11 afios y 6
meses de edad con antecedentes de haber tenido fracturas a partir de los 2 afios. Los rasgos fenotipicos
mds importantes del paciente son: enanismo de extremidades cortas, macracrineo, ojos saltones, nariz
prominente, hipoplasia mandibular, microrretrognatia, retardo de la segunda denticién, dedos cortos ¢
inteligencia normal. El estudio radiclogico muestra los signos tipicos de la enfermedad. La cromatina
sexual y ¢l cariotipo fueron normales; en los dermaroglifos se observd predominio de bucles ulnares di-
gitales, figura tenar unilateral y variante de surco simiano unilateral.

INTRODUCCION

La picnodisostosis o enfermedad de Maroteaux-Lamy (1962) es una disostosis cleido-
craneofacial hereditaria con osteoesclerosis y acroosteolisis.

La enfermedad no debe ser confundida con la osteogénesis imperfecta y otras osteo-
patias, es necesario el consejo genético por ser los sujetos portadores de alto riesgo.

La enfermedad fue descrita bajo el eponimo dado por Marotequx y Lamy Len 1962.

Se trata de una osteopatia hereditaria caracterizada por enanismo, alteraciones del
crineo, ostedlisis de las falangetas, osteosclerosis y fragilidad dsea. El modo de herencia es
autosbmico recesivo.

Sedano y colaboradores 2 describieron en el 30 %, de los pacientes consanguinidad.

Se presenta por primera vez en nuestro medio un paciente que padece esta enferme-
dad, que puede ser confundida con la osteopetrosis ¥ la osteogénesis imperfecta v, a pesar
de la poca frecuencia con que se presenta, es importante su conocimiento.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente U.5.A., del sexo masculine y de la raza blanca, procedente de Matanzas, fue visto en la
Consulta de Consejo Genético del Hospital Pediderico “William Soler™ a los 11 aftos y 6 meses de edad
para su valoracidn genérica.

El nifio nacid el 4-10-1974; al nacer, su padre tenia 33 afios y la madre 30,

Mo se pudieron recoger los datos del embarazo ni del parto,

A los 2 afios de edad presentd fractura bilateral de las tibias que fueron tratadas, posteriormente
sufrid fractura de clavicula: hace 1 aflo se fracturd el fémur derecho y este mismo afio el otro femur, v
fue operade en las 2 ocasiones.
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El familiar seflala retardo en la caida de los dientes y que el nifio a los 7 afios tenia la fontancla
mayor abierta.

Examen fisico

Medidas antropométricas: talla 105 em (menos del 3er percentil) peso: 28 kg (entre 25 y 50 per-
centil) y circunferencia cefilica: 53 em.

Macrocrineo, prominencia frontal bilateral y occipital, frente amplia y alta, ligeramente deprimi-
da en la linea media, depresion temporal bilateral, fontanela mayor cerrada, fontanela menor
0,5 x 0,5 em; cara pequefla y triangular (figura 1), exoftalmos ligero bilateral, esclerdticas azules, nariz
prominente, no depresién del puente nasal.

No hay angulacién del maxilar, mandibula
pequela, distancia nasolabial normal, filtro pro-
minente, boca pequefla, anodoncia parcial,
dientes de forma irregular de mala implanta-
cibn, no caries, paladar alto, estrecho ojival.

Microrretrognatia marcada, hay hoyuelo
en el menton.

Orejas de implantacién baja y poco l6bulo,
cuello normal, hombros estrechos, ligera depre-
sidn del estemnédn.

Columna vertebral: no hay escoliosis.

Extremidades superiores pequeflas, ante-
brazos relativamente mas cortos, con engrosa-
miente de las mufiecas, plernas cortas con cica-
trices quirirgicas (figura 2).

Manos cortas y anchas, braquidacrilia, lige-
ra desviscibn radial de los pulgares, falangetas
espatuladas, varlante de surco simiano en la
mano izquierda.

Ufias anchas, aplanadas, piel arrugada so-
bre el dorso de las falanges distales (figurs 3).

Pies planos de dedos cortos, prominencia
del talén hacia atris. Resto del examen fisico
negativo.

El nifio tiene una inteligencia normal con
escolaridad de 6o grado.

Los eximenes de rutina fueron dentro de
limites normales. El nifio no presenta anemia.

Figura 1. Se observa el macrocrdneo, las facies
tipicas con nariz prominenfe.

Examen radiolégico

Crineo: macrocefalia, prominencia de la regién frontal y occipital, sutura lambdoidea abierta, es-
clerosis del reborde supraorbitario, falta de aereacién del esfenoides y del sexo frontal, surcos vasculares
pronunciados en regidn frontal, ingulo obtuso del maxilar, hipoplasia facial, malposicién de los dientes
(figara 4).

Columna: rectificacion de la lordosis lumbar, concavidad en la cara posterior de los cuerpos verte-
brales con aumento de su densidad, persistencia del surco vascular fetal, apéfisis transversas grandes.

Pelvis: esclerosis de los cuerpos de la pelvis, protrusién intrapélvica de los acetibulos (figura 5 ).

Esclerosis de los huesos largos con disminucién de su longitud y ensanchamiento de su parte dis-
tal mis acentuado en los fémures.

Fractura en el tercio medio de los fémures y tercio medio de la tibia izquierda, incurvacion de
ambos radios.

Manos y pies con afinamiento y pérdida parcial de las falanges distales de las manos y pies y en-
grosamiento de las partes blandas distales (figura 6).
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Figura 2. El paciente de 11 anos de edad visto
de perfil. Enanismo, picrmas cortas con cicatri-
o8 quirnrgicas,

Deformidad de la region tarsometatarsia-
na, ensanchamicnto del extremo proximal de
los metatarsianos con linea de fractura al nivel
de la parte prosimal del Jer, 410 ¥ Sto metatar-
sianos.

Historia familiar

La madre (figura 7) 1-3 3¢ casd 3 veces. De
tu primer matrimonio tuve un hijo normal [I-1
(20 atos) v del segundo matrimonio otro varén
normal 15:2 (19 afos), ¢l propositus 11-3 es hijo
del 3er mattimonto, que tiene un hermano nor-
mal 11-4 (8 afios].

No hay consanguinidad entre 113 ¢ 14,

No hay antecedentes de fractura en las fa-
milias,

Estudio citogenctico

La cromatina sexual por frotis bucal fue
normal: ¢ % cucrpos de Barr. El cariotipo fue
de 46, XY.

Los dermatoglifos de las manos (tabla)
muestran la paima corta y ancha, braquidacrilia,
presencia de 10 bucles uinares en los dedos
(controles masculinos 5,3 3 U n =200)" salida
de la linea principal A en 1, ¥ bucle radial hipo-
tenar derecho; posicion t y t° de los trirradios
axiales y bucles distales en in.
terdigitales 1V,

El nimero total de cres
tas, los recuentos de los espar
cios ab, be v od estin dentro
de limites. normales, se hallé
la variante de surco simiano
izquierdo.

Se observan numerosas I
neas blancas.

Los dermatoglifos de los
pies no ofrecen caracteristicas
eipeciales.

Resultados del estudio
citogenético

‘s Hay ciertas anomalias en
-l los dermatoglifos: 10 bucles
' _ulnares, figura tenar verdadera,

Figura 3. Manos cortas y anchas, braquidactilia, piel arrugada en la  salidadelinea Aen 1y variante
cara dorsal de los dedos, especialmente al nivel de las folangeras, de surco simiano.

uflas aplanadas,
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Figura 4. Crdneo, visia lateral.
Macrocefalia,  prominencias
frontal v occipital, esclerosis
del reborde arbitario.

Figura 5. Marcada osteosclere-
sis de los huesos de la peluvis.

Figura 6. Pérdida parcial de las
falanges distales de las manos,
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Figura 7. Arbol genealdgico.

Tabla, Dermatoglifos

Dedos
1 2 3 4 5 ND NDT ad IW% Ten Hipo I I3 I

Izq. U U U u u 52 160 549 13 LPy  av 0 0 LV
Der. U U U u u 48 519 41 % LT 0 0 L
399 18

Mo. de crestas

de

ab  be ed F.de Cummins MLI 5, simiano Hallux
lzq. 51 26 39 9 =7 2 5% e = 3 Variante w
Der. 44 28 4 9 «F ¢ 5 & 3 » 7 - W
Leyenda:
ND: ndmero per mano. LP: bucle proximal,
NDT: nidmero total de crestas. Vi vestigio.
Ten: tenar. O: campo abierto.
Hipo: hipotenar. Li.l; bucle.
I3:13: 1g: espacios interdigitales. A : arco ulnar.
MLI: indice de lineas principales. L' bucle radial.
U: bucle ulnar, W: wvorticila,
DISCUSION

El diagndstico del caso no ofrece duda por estar presentes la mayorfa de los signos
descritos en la picnodisostosis: el enanismo de piernas cortas, el macrocrineo con cierre
tardio de las fontanelas, la nariz prominente, la hipoplasia mandibular, las alteraciones
dentarias, la braquidactilia a expensas de las falangetas y radioldgicamente la osteosclero-
sis, la falta de cierre de las suturas, la displasia acroosteolitica de las falangetas y las frac-
turas transversas,

La disostosis craneofacial da lugar, en esta enfermedad, a una facies muy especial que
facilita el diagnéstico.

La picnodisostosis que muestra fragilidad dsea y esclerGticas azules como se observa
en el paciente referido, debe ser diferenciada de la osteogénesis imperfecta en su forma
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tardia; en esta afeccion las fracturas no ticnen tendencia a ser transversas ¥ no hay osteo-
petrosis ni acroosteolisis.

En las 2 variantes de la enfermedad de Albers-Schienberg, recesiva, infantil, grave y
dominante, tardia, benigna, se diferencia la primera por su comienzo temprano, mayor
grado de osteosclerosis, que conduce a la obliteracion medular, pancitopenia y la compre-
sion de nervios craneales por la hiperostosis basilar.

La variedad dominante benigna de Albers-Schéenberg es de aparicion mas tardia y
menos grave,

Cheney en 1965 " describié en una familia una enfermedad que recuerda la picnodi-
sostosis. Esta entidad presenta acrosteolisis, huesos wormianos, impresion basilar, hipopla-
sia del maxilar ¥ laxitud ligamentosa, sin tener la osteosclerosis de la picnodisostosis, sdlo
se observa ostenporosis,

Hajdu ® en 1948 describid una displasia crancoesquelética, al parecer, informada por
Cheney, por lo que hoy algunos le llaman enfermedad de Hajdu-Cheney.

Herrmann y colaboradores estiman que los cambios osteoliticos de las falanges en la
picnodisostosis y en la enfermedad de Cheney serian debidos mas a trastornos del creci-
miento de los huesos que a la destruccidn de los mismos. Es mis apropiado para cllos el
término de seudoosteolisis, ®

La picnodisostosis es una afeccidn poco frecuente; se han publicado aproximadamen-
te 74 casos’ de herencia autosémica recesiva, donde la consanguinidad de los padres ¢s un
factor que se debe tener en cuenta,

Esta enfermedad tiene un alto riesgo de recurrencia genética (25 7, enfermos y 50 %,
portadores).

La osteogénesis imperfecta de forma tardia es también autosomica recesiva.

La enfermedad de Albers-Schenberg presenta 2 modos de herencia diferentes: auto-
sdbmico recesivo para la variedad grave y dominante autosdmica para la benigna.

El sindrome de Hajdu-Cheney ¢s autosdmico dominante, con un riesgo de recurrencia
del 50 %

Es muy importante frente a estos diversos sindromes con patrones de herencia men-
delianos diferentes, todos de alto riesgo genético, hacer el diagnéstico y dar un asesora-
miento adecuado.

SUMMARY
Borbolla Vacher, L. et al.: Pyknodysostosis: Report of a case.

The first case report of this entity in Cuba is presented. The patient is a boy aged 11 years and 6
months with a history of fractures since the two years of age. The most important phenotypical featu-
res of this patient are the following: dwarfism with short limbs, broad head, bulging eyes, protruding
nose, mandibular hypoplasia, microretrognathia, delayed second dentition, short digits, and normal in-
telligence. The radiologic study shows the typical signs of the disease. Sexual chromatine and caryoty-
pe were normal. Dermatoglyphs showed a prevalence of digital ulnar whorls, unilateral thenar figure,
and variant of unilateral simian crease.
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RESUME

Borbolla Vacher, L. et al.: J-"ymcdysa:ua:e. A propes d'un cas

On présente un cas de cette entité pour la premiére fois dans notre pays. Il sagit d*un enfant de 11 ans
et & mois d'ige avec antécédents de fractures & partir des 2 ans. Les traits phénotypiques les plus im-
portants du patient $ont: le nanisme des extrémités courtes, macrocéphalie, yeux et nez prominents,
hypoplasie mandibulaire, microrétrognathie, retard de la deuxiéme dentition, doigts courts et intelli-
gence normale. L'étude radiologique montre les signes typiques de la maladie.. La chromatine sexuelle
et le caryotype furent normaux; dans les dermatoglyphes on a observé la prévalence des boucles ulnai-
res digitaux, figure tenar upolatérale ¢t variante de sillon simien unilaterale.
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