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Osteopetrosis en el adulto
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RESUMEN

DESCRIPCION DEL CASO

La osteopetrosis es un término que engloba a
un grupo heterogéneo y poco frecuente de
enfermedades heredables caracterizados por
un aumento de la densidad dsea resultante
de una anormal diferenciacion o disfuncion
osteocléstica. Existen mdltiples variantes de la
enfermedad con presentacion clinica hetero-
génea: desde el paciente asintomético hasta
formas fatales en la infancia. En muchos
casos el diagndstico es guiado por los hallaz-
gos caracteristicos radioldgicos, como en el
caso que presentamos a continuacion.

Palabras clave: osteopetrosis, osteo-
clastos, displasia 6sea

NTRODUCCION

Las displasias Oseas esclerosantes son
un grupo heterogéneo de enfermedades
que tienen en comun el aumento de la
densidad o6sea. Se producen por una
alteracion en el proceso de remodelado
6seo, por una alteracion en la funcion de
los osteoclastos o bien por una excesiva
formacion 6sea por los osteoblastos. La
clasificacion mas utilizada las divide en
tres grandes grupos: las displasias de la
formacion 6sea encondral, de la forma-
cidn dsea intramembranosa y las formas
mixtas. A continuacién se presenta el
caso de una paciente con osteopetrosis,
displasia de la formacion o6sea encon-
dral que afecta al hueso inmaduro.

Mujer de 67 aios, de origen colombiano,
con antecedentes personales de hepatopa-
tia cronica por infeccion por el virus de la
hepatitis C, adenocarcinoma de mama
intervenido quirargicamente y un sindro-
me vestibular periférico paroxistico. La
paciente present6 un cuadro de lumbalgia
mecanica de mas de 4 meses de duracion,
lo cual motivo la realizacion de una radio-
grafia de columna lumbar que puso de
manifiesto la presencia de bandas esclero-
ticas bien definidas adyacentes a los plati-
llos vertebrales con una zona central
radiolucente, mostrando la imagen de
“vertebra en sandwich”. (Figura 1). Se
ampli6 el estudio radiolégico, incluyendo
radiografia de coxofemorales y craneo.
Se observo una esclerosis 6sea generali-
zada y homogénea en las zonas metafisa-
rias y diafisarias (Figura 2).

En la analitica, la paciente presenta
un hemograma y bioquimica normal,
incluyendo niveles séricos de calcio,
fosforo, magnesio, 25-OH vitamina D y
hormona paratiroidea normales. Sin
embargo, la fosfatasa alcalina era de 744
UI/L (rango normal 98-279 UI/L).

Se realiz6 una densitometria Osea
DEXA que objetivaba una densidad de
1.626 g/cm’ en cuello femoral (7-Score:
+7 DE), 1.805 g/cm2 en fémur total (7-
Score: +7.1 DE) y de 1.582 g/em® (T-
Score +4.9 DE) en L1-LA4.

La biopsia 6sea mostrd un aumento
del nimero de osteoclastos en la ultraes-
tructura, caracterizados por la ausencia
de borde en cepillo y zonas claras, com-
patible con osteopetrosis.
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RADIOGRAFIA DE COLUMNA EN LA QUE SE
OBSERVA LA “VERTEBRA EN SANDWICH”’

ESCLEROSIS OSEA GENERALIZADA Y
HOMOGENEA EN LAS ZONAS METAFISARIAS
Y DIAFISARIAS
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Durante el seguimiento de la pacien-
te, no se han presentado fracturas, com-
presiones neurologicas ni calcificacio-
nes cerebrales.

DISCUSION

La osteopetrosis es un término descriptivo
que engloba a un grupo heterogéneo y poco
frecuente de enfermedades heredables
caracterizados por un aumento de la densi-
dad 6sea resultante de una anormal diferen-
ciacion o disfuncion osteoclastica'. La inci-
dencia es muy baja. En La forma autosomi-
carecesiva la incidencia es de de 1/250.000
nacimientos” y la en forma autosémica
dominante de 5/100.000 nacimientos’.

Existen multiples variantes de la
enfermedad con presentacion clinica
heterogénea: desde el paciente asintoma-
tico, hasta formas fatales en la infancia.
Fundamentalmente se distinguen cuatro
grupos clinicos*:

1. Congénita o maligna: de herencia
autosomica recesiva. Muy poco frecuen-
te. Se suele diagnosticar en el primer ano
de vida y en muchos casos es mortal. Pro-
duce pancitopenia por obliteracion de la
médula 6sea. Se acompafia de hepatoes-
plenomegalia compensatoria, hemolisis,
afectacion de pares craneales por compre-
sion Osea, retraso en el crecimiento y frac-
turas patologicas.

*2. Tardia o benigna (enfermedad de
Albers-Schonberg): de herencia autosomi-
ca dominante. El inicio es habitualmente
en la adolescencia. Las complicaciones
suelen estar limitadas al esqueleto: fractu-
ras, escoliosis y artrosis. Las compresiones
de pares craneales son raras.

*3. Intermedia: de herencia autosémica
recesiva, pero con fenotipo menos severo
que la forma maligna. Suelen presentar
talla baja y fracturas recidivantes.

4. Ligadaal cromosoma X: se acompaiia
de linfedema, displasia ectodérmica anhi-
drotica e inmunodeficiencia.

El caso que presentamos se trata de una
paciente con una osteopetrosis tardia o
benigna (enfermedad de Albers-Schon-
berg), diagnosticada a la edad adulta de
forma casual, dado que no ha presentado
complicaciones asociadas hasta la fecha.

El pilar principal del diagnostico es la
presentacion clinica y los hallazgos radio-
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graficos. Radioldgicamente la osteopetro-
sis se caracteriza por el engrosamiento de
los platillos vertebrales, produciendo la
clasica apariencia de “vértebra en sand-
wich”. Las metafisis de huesos largos estan
ensanchadas, siendo las imagenes de
endostosis tipicas de la enfermedad®s.
Bénichou y cols.’, describieron 3 patrones
de afectacion radioldgica en una serie de
42 pacientes con Osteopetrosis tipo II: 1)
aumento de densidad con engrosamiento
de los platillos vertebrales (52%), 2) ban-
das escleroticas adyacentes y paralelas
pero separadas de los platillos (38%) y 3)
patrén mixto (10%). En nuestra paciente
nos encontramos con el segundo patron
con la presencia de bandas escleréticas
adyacentes pero separadas de los platillos
vertebrales, aunque en los niveles mas
inferiores de la columna lumbar esta sepa-
racion no es tan evidente.

En el diagnéstico diferencial hay que
considerar otras condiciones en las que la
esclerosis 0sea pueda ocurrir como fend-
meno secundario: fluorosis, intoxicacion
por plomo, berilio o bismuto, mielofibro-
sis, enfermedad de Paget, linfoma y metas-
tasis osteoblasticas’.

Enla actualidad, no existe un tratamien-
to médico efectivo para la osteopetrosis®.
Se basa fundamentalmente en el manejo
sintomatico y de las complicaciones aso-
ciadas. En las formas malignas, el tnico
tratamiento efectivo actualmente es el tras-
plante alogénico de médula o6sea. Sin
embargo, la eficacia es inferior al 50% y no
permite recuperar el crecimiento ni las
alteraciones neurologicas establecidas®’.

Se ha utilizado Interferon gamma 1b,
en pacientes con variantes de osteopetro-
sis con baja probabilidad de respuesta al
trasplante alogénico de médula ésea o
como terapia puente antes del trasplante
con aumento de la resorcion 6sea y un
incremento del espacio medular®. La esti-
mulacion osteoclastica con restriccion de
calcio, calcitriol, esteroides y hormona
paratiroidea también se ha utilizado con
pobres resultados'. Recientemente se han
identificado pacientes con deficiencia de
RANKL, lo cual abre la posibilidad de que
este subgrupo de pacientes se pueda bene-
ficiar de la administracion de RANKL
recombinante'”.
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En cuanto al tratamiento quirtirgico de
las complicaciones, a la hora de intervenir
las fracturas, en los pacientes con osteope-
trosis existe una mayor dificultad en la fija-
cion interna y retraso en la consolidacion®.
La artrosis de rodillas y la cadera tienen
buenos resultados con la sustitucion proté-
sica™. En el caso que presentamos, hasta la
fecha, no han ocurrido fracturas ni compre-
siones neuroldgicas que planteen la necesi-
dad de intervencion quirtrgica.
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