Osteogénesis imperiecta. Diagndstico prenatal.
Reporte de un caso.

 INTRODUCCION

OBJETIVOS
4
Describir un caso clinico en donde se resalta la importancia de realizar el diagnostico
ecosonografico de osteogénesis imperfecta (OI) tipo Il mediante una evaluacion
interdisciplinaria gue incluye evaluacion ecografica prenatal, hallazgos clinicos y radiograficos
postnatales,

El diagnostico prenatal de displasias esqueléticas representa un desafio debido a su rareza, la osteogénesis imperfecta (Ol) es una displasia 6sea primaria (1). Es un grupo
heterogeneo de trastornos hereditarios causados por mutaciones principalmente en el COLIAl o COL1A2; genes que codifican a cadenas alfa del colageno tipo 1(2). La
prevalencia estimada es de 1/10.000-20.000 nacimientos (3). La Ol se caracteriza por incremento de la fragilidad ésea, baja masa dsea y susceptibilidad a fracturas con
alto riesgo de mortalidad. La Ol se puede clasificar en formas letales y no letales. En la actualidad, un diagnéstico definitivo de Ol fetal se basa inicialmente en
caracteristicas morfoldgicas. Los avances en genética molecular han ayudado a dilucidar la base biologica y las correlaciones genotipo-fenotipo de la Ol, lo que hace que
esta técnica sea adecuada para diagnosticos prenatales invasivos (4). Por otra parte, la ecografia prenatal es un estudio no invasivo y altamente disponible el cual ofrece
una alta sensibilidad y mediana especificidad en el diagnostico de displasias esqueléticas primaria (3-4).
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Paciente de 36 anos, gesta 3, abortos 2, a quien durante su control prenatal se le realiza ecografia a las 31.3 semanas de gestacion
en su unidad de segundo nivel. Reportandose hallazgos anomalos, sugestivos de probable displasia esquelética. Motivo de envio
a consulta de embarazo de alto riesgo, en nuestra unidad de tercer nivel de atencion medica. Donde se inicia abordaje
diagnostico mediante estudios bioquimicos maternos reportados sin alteraciones patoldgicas asi como ecografia fetal
reportando los siguientes hallazgos: feto unico, vivo, presentacion pélvica, fetometria de 25.2 semanas, craneo con
hipomineralizacion difusa presentando deformidad (figura 1), micromelia y curvatura de huesos largos (figura 2) con fracturas
oblicuas en humero y fémur en tercio medio, con impresion diagnostica de: embarazo 32 semanas, restriccion del crecimiento
estructural, feto con displasia esquelética, probablemente por osteogénesis imperfecta tipo |l. La paciente ingresa a urgencias
tococirugia a sus 38.6 semanas de gestacion tras presentar ruptura prematura de membranas decidiéndose realizar cesarea tipo
Kerr reportada sin complicaciones, obteniendo recién nacido femenino en presentacion podalica quien recibe manejo inmediato
por el servicio de neonatologia reportando los siguientes hallazgos clinicos (figura 3 y 4 ) (peso de 2405 gramos, talla 41
centimetros, APGAR 7-9. Capurro 38 semanas, craneo hipocalvariano, escleras azuladas, apéndice periauricular derecha, torax
cilindrico, costillas arrosariadas, fractura clavicular derecha con callo dseo, caderas en rotacion externa, micromelia) y hallazgos
radiograficos (figura 5) (huesos largos con desmineralizacion, adelgazamiento cortical y fracturas antiguas, costillas alargadas,
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Los avances recientes en la ecografia prenatal han facilitado la deteccidn temprana d
displasia esquelética fetal (35). En el caso de la osteogénesis imperfecta no se ha
reportado signos patognomonicos para distinguirse entre sus 16 variantes, las cuale
comparten caracteristicas que en su conjunto las diferencias entre si (tabla1y 2), la
cuales son: el tipo de alteracion genética, el grado severidad, presencia de fracturag » .
deformidad ésea, alteraciones en la talla, dentinogénesis imperfecta y escleras azulada 2 e
Actualmente se reconoce que los hallazgos ecograficos prenatales nos pueden orienta
al pronostico neonatal. El grado de letalidad de la enfermedad depende de los siguiente|
criterios ecograficoslongitud femoral y humeral, térax estrecho, huesos torcido
hipomineralizacion y multiples fracturas. La prediccion de la letalidad en el ultrasonid o o
prenatal es altamente precisa, oscilando entre el 81y mas del 99 %. (3,5). En el caso d j o
nuestra paciente el reporte ecografico, los hallazgos clinicos y radiograficos postnatale|
fueron compatibles con estos criterios de letalidad.
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finas y en rosario)confirmando el diagnostico postnatal de osteogénesis imperfecta tipo Il.

A{m\ Tabla 2.

Las practicas de atencion y la supervivencia han cambiado con el
tiempo para los bebés con displasias esqueléticas. La evaluacion
ecografica prenatal ofrece un enfoque sistematico y detallado que
nos permite evaluar la gravedad o letalidad de la enfermedad,
permite planear la técnica en el parto por cesarea para evitar
fracturas durante el nacimiento con esto se logra no incrementar el
mal prondstico del recién nacido al disminuir la presencia de
— . St Fadoale st dndics fracturas de huesos largos y/o fracturas costales que son la
principal causa de muerte neonatal por afectacion pulmonar.

Figura 3. Imagen donde se cbserva escleras azuladas.

Figura 1 Imagen ecografica donde se observa craneo con Figura 2 Imagen ecografica donde e cbeerva curvatura de
hipomineralizacicn. hueso fargo; observa fracturas antiguas, costillas alargadas,

Figura 4. Imagen donde se observa caderas en
finas y en rosanio

rotacion externa, rmicromelia y tarax cliindrico,
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