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Resumen

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad genética que afecta la calidad de la colagena tipo 1, por lo
que la matriz 6sea y otros tejidos conectivos se ven afectados en distintos grados. La penetrancia de esta
enfermedad es muy variable, y puede ser desde leve hasta incompatible con la vida.

Presentamos la revision de la literatura en conjunto con el caso de una paciente de 32 afios de edad con
diagnéstico de osteogénesis imperfecta que fue sometida a una mentoplastia como tratamiento de cirugia
ortognatica.
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Abstract

Ostegenesis imprefecta is a genetic disease which affects the quality of collagen type 1, so osseous
matrix and other connective tissues are affected in different degrees. The severity of the disease could be
mild or so severe that is not possible to live with it.

We present a review of the literature and report the case of a 32-year old female patient with
osteogenesis imperfecta who went under a genioplasty as a procedure or orthognatic surgery.

Key Words: Osteogenesis Imperfecta, Genioplasty.

Introduccién

Osteogénesis imperfecta (Ol) es un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias de del metabolismo
de la colagena tipo | caracterizada por fragilidad 6sea. Algunas caracteristicas asociadas pueden incluir
esclera azul, perdida de audicién, deformidad de huesos largos y vértebras e hipermovilidad articular (1).

El primer caso reportado fue de un egipcio que data del afio 1000 AC que se encuentra en el Museo
Britanico (2). Ekman realizo el primer estudio completo de este sindrome en 1978 donde implico su
caracter hereditario (3). Lobstein (3) y Vrolik (4), en 1900, explicaron las caracteristicas de la
enfermedad tanto en el adulto y en el recién nacido respectivamente. Es por eso que a la fecha se le
conoce a la tipo | como enfermedad de Lobstein y a la tipo 1l como enfermedad de Vrolik.

Van der Hoeve y Kleijn mencionaron la sordera como parte del sindrome . Preiswerk fue el primero en
describir las anormalidades dentales. La clasificacion clinica actual fue descrita por Sillence (6).

La variabilidad de la enfermedad es muy grande, incluso entre miembros de la misma familia. Mientras
algunos individuos pueden tener afecciones minimas y nunca tener una fractura, otros pueden padecerlas
desde el nacimiento (7).
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La prevalencia estimada de todo este grupo es de 1 en cada 20,000 nacimientos. No hay una predileccion
por sexo ni por un tipo racial.

Las distintas causas de osteogénesis imperfecta son ocasionadas por mutaciones en los dos genes que
codifican para colagena tipo | (COL1A1 del cromosoma 17, y COL1A2 del cromosoma 7). Estos genes
codifican para la pro-?, que son cadenas de procolagena, la cual es secretada por los fibroblastos. Si esta
formacion no es uniforme, las estructuras de colagena tendran estructura anormal (8,9).

Las caracteristicas generales cambian entre los distintos tipos de severidad de la enfermedad.

TIRO CARACTERISTICAS HEREMCIA

| FRAGILIDAD OSEA LEVE A MODERADA AUTOSOMICA
FERDIDA AUDITIVA DOMINANTE
DIEMTES NORMALES

1A DIEMTES OPALESCENTES

IB

Il FRAGILIDAD OSEA SEVERA AUTOSOMICA
ESCLERA AZUL DOMINANTE
MUERTE  INTRAUTERINA O RECIEN
MACIDO

11l FRAGILIDAD OSEA MODERADA A SEVERA AUTOSOMICA
MO LETAL EN L& INFANCIA PERO MUERTE RECESIVA
ComMUN

IV FRAGILIDAD OSEA LEVE A MODERADA AUTOSOMICA
ESCLERA MNORMAL (PUEDE SER AZUL DOMINANTE
PALIDA EN LA INFANCIA)
PERDIDA DE AUDICION
DIEMTES MORMALES
VA DIEMTES OPALESCENTES
VB

No existe una fascies caracteristica excepto por la esclera azul, aunque la Ol tipo | ha sido
frecuentemente descrita con hipoplasia maxilar y prognatismo mandibular relativo (10).

En todos los tipos de Ol se pueden presentar también problemas cardiovasculares de diferente
pronéstico.

A pesar de la deformacion 6sea y la frecuencia de fracturas, la longevidad de una persona afectada por
Ol es igual a la de cualquier otra. Sus cualidades intelectuales no estan mermadas de ninguna forma por
la enfermedad y pueden llevar una vida normal.

Los tres sintomas clasicos de la Ol incluye fragilidad 6sea, pérdida temprana de la audicidn y escleréticas
con apariencia azulosa (esclerdticas azules), sin embargo, no todas las personas afectadas por la Ol
tienen esclerdéticas azules o pérdida de la audicion. Todos sufren de fragilidad 6sea, pero no todos sufren
de fracturas en los huesos (11).
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Caracteristicas que podemos encontrar en los pacientes con Ol:

e Fractura Osea

0 Fractura multiple en un so6lo episodio
0 Fracturas congénitas
0 Por trauma menor

Deformidad de las extremidades
Sordera

Cifosis

Cifoescoliosis

Baja estatura

Anormalidades dentales

Puente nasal bajo

Pectus carinatum

Pectus excavatum

Pes planus

Laxitud de las articulaciones
Tendencia a la formacion de hematomas
Piernas en arco
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Un examen fisico puede confirmar la presencia de fracturas, deformidades y otros sintomas. Las
radiografias pueden mostrar fracturas multiples que han sanado. El diagnéstico definitivo El diagndstico
se confirma al medir la produccién de procolagena tipo | por fibroblastos dérmicos en cultivo. Una vez
conocido el diagndstico molecular especifico, a los miembros de la familia se les puede hacer una prueba

por medio de un examen de sangre para ADN.

Al ser un padecimiento de la colagena el tratamiento de la Ol no es administrando calcio complementario.
No existe hasta el presente ninguna forma de inducir a las células del cuerpo a producir mas colageno o
producir colageno de calidad. Experimentalmente, se ha propuesto la administracién de bifosfonatos con

objeto de reducir la pérdida 6sea.

Reporte del caso

Paciente femenino de 32 afios de edad, con antecedente trauméatico de fracturas espontaneas de parietal,
de fémur derecho a los 3 afios, y de codo bilateral a los 6 afios de edad. Padece importante fragilidad
capilar lo que en edades tempranas aparentaba violencia interfamiliar hasta que a la edad de 11 afos se

realizo el diagnéstico de osteogénesis imperfecta tipo 1A (Ol) con mutacién de novo.
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TIPO CARACTERISTICAS HEREMCIA

I FRAGILIDAD OSEA LEVE A MODERADA AUTOSOMICA
FERDIDA AUDITIVA DOMINANTE
DIEMTES MORMALES

1A DIEMTES OPALESCENTES

IB

Il FRAGILIDAD OSEA SEVERA AUTOSOMICA
ESCLERA AZUL DOMINANTE
MUERTE INTRAUTERINA O  RECIEN
MACIDO

M FRAGILIDAD OSEA MODERADA & SEVERA AUTOSOMICA
MO LETAL EN L& INFANCIA PERO MUERTE RECESIVA
COMUN

IV FRAGILIDAD OSEA LEVE A MODERADA AUTOSOMICA
ESCLERA MNORMAL (PUEDE 5SER AZUL DOMINANTE
PALIDA EN L& INFANCIA)
PERDIDA DE AUDICION
DIEMTES NORMALES
VA DIEMTES OPALESCENTES
VB

Fig. 1
Fotografia preoperatoria. Exceso de proyeccién del menton.

A los 16 afios de edad busco tratamiento por tener perfil prognatico y por la enfermedad de base el
ortodoncista opt6 por realizar un camuflaje ortodéncico sin modificar el perfil facial (Fig. 1). Aunque se
lograron buenos resultados dentales la paciente quedo insatisfecha ante el poco cambio facial, por lo que
anos después decidid ser revalorada. Por dolor dental se le extrajeron los terceros molares, y durante el
transoperatorio se encontré hueso aparentemente normal que cicatriz6 de manera convencional sin
complicaciones, consideracion que posteriormente fue de mucha importancia para la toma de decisiones
de intervenir el mentdn. Esto animé a la paciente a intervenirse el menton.

Se realizaron los estudios cefalométricos de tejidos duros y blandos correspondientes, y al
correlacionarlos con las medidas clinicas y las fotografias intra y extraorales obtenidas (Fig. 1) para
integral el diagnostico.

El La conclusién de los estudios demostré una disarmonia dentofacial por un exceso de crecimiento del
cuerpo mandibular. Presentaba adecuada exposicidon dentogingival, y debido a la oclusién que ya se habia
logrado ortodéncicamente se optd por Unicamente trabajar sobre el mentén con una mentoplastia
deslizante de retroceso con disminucidn de la dimensién vertical del mismo.
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Fig. 2
Aspecto transoperatorio de la osteotomia.

Una vez acordado el procedimiento quirdrgico a realizar se obtuvo bajo consentimiento informado la
autorizacion escrita del paciente.

En los estudios preoperatorios de rutina no se encontré anormalidad alguna, incluidos estudios de perfil
tiroideo y CPK total, por lo que la valoracién preoperatoria ni tuvo consideraciones especiales para el
caso.

La cirugia se realizo en quir6fano bajo anestesia general balanceada con intubacién nasotraqueal, con un
abordaje intraoral en fondo de saco vestibular, exponiendo toda la zona del mentén y cuidando de la
integridad de ambos nervios mentonianos.

Con una sierra reciprocante se realizo la osteotomia deslizante (Fig. 2) para que una vez completado con
cinceles se recolocara en su nueva posicién por medio de una placa de titanio y 6 tornillos monocorticales
de 2.0 por 7 mm (Fig. 3). El movimiento final fue un retroceso de 5 mm y 6 mm de reduccion vertical. El
hueso encontrado tenia caracteristicas macroscépicas normales, con vascularidad aparentemente normal.
La porcién de hueso eliminada se envi6é a estudio histopatoldgico.
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Fig. 3
Fijacion interna

Se suturo por planos con sutura absorbible (vicryl 3-0) y se coloco una mentonera que facilitara la
reinsercién muscular y prevenir la aparicién de hematomas o seromas.

Se administraron antibidticos, analgésicos y antiinflamatorios esteroideos de manera convencional y fue
dada de alta al dia siguiente para vigilancia por consulta externa.

Se mantuvo en citas semanales durante el primer mes y después cada tres meses a conveniencia del
equipo quirurgico.

Fig. 4
Radiografia Postoperatoria.

Los controles radiograficos mostraron una adecuada union de los segmentos 6seos (Fig. 4).

La paciente obtuvo el cambio facial esperado por medio de este procedimiento sin someterse a un
tratamiento mayor como lo seria un retratamiento de ortodoncia y una cirugia ortognatica mas compleja

(Fig. 5).
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Fig. 5
Fotografia posoperatoria.

Discusion

Es de vital importancia para el clinico saber que la Ol tipo | es de alrededor de 1 por cada 30 mil
habitantes (12,13) por lo que tiene que ser muy cuidadoso en el abordaje ante la sospecha de dicha
enfermedad.

Sin embargo, en la actualidad y de acuerdo a los avances en medicina la gran mayoria de estos casos
son diagnosticados a temprana edad por lo tanto llegardn con un diagndstico ya establecido.

Las consideraciones especificas a la cirugia maxilofacial en pacientes con Ol estan relacionadas a la: 1)
densidad 6sea y la propensién a las fracturas, 2)la posibilidad de no unién secundaria a una alteracién
microvascular del periostio, 3)sangrado causado por desordenes plaquetarios y defectos endoteliales
microvasculares, y 4)complicaciones anestésicas, incluyendo la hipertermia maligna.

En relacion al inciso uno, Falvo y cols, describen la histologia basica de hueso afectado de pacientes con
Ol obtenido por biopsia de cresta iliaca, el cual se caracteriza por grandes trabéculas 6seas de patron
entrelazado tipico (14), asi mismo, algunos hallazgos radiograficos frecuentes son fracturas y lesiones
6seas radiolucidas (15,16,17) que sugieren osteopenia generalizada u osteoporosis. La cortical es
delgada o no existente, que lo hace susceptible a fracturas, y pueden presentar quistes 6seos idiopaticos.
Algunas veces la formacion de callo éseo resulta prominente y puede mostrar radiopacidad que se
confunde con neoplasias (11,18,19,20). La formacidn de callo hiperplasico puede deberse a la
calcificacion del hematoma (21), de acuerdo a algunas hipdtesis que puede semejar un sarcoma
osteogénico, en un periodo de semanas a meses (11,18,20), . En sospechas de callo 6seo, la fosfatasa
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alcalina (FA) y la velocidad de sedimentacion globular (VSG) suelen estar elevados mientras que el calcio
sérico y fosforo son normales (20,22).

Los callos hiperplasicos pueden hacerse evidentes durante la cicatrizacién 6sea, sin embargo hay que
tomar en cuenta que la mayoria de reportes de casos clinicos tienen un seguimiento a corto - mediano
plazo, por lo que no se pueden concluir las consecuencias que puede tener este factor en los
procedimientos realizados (11,18,23,24,25).

La no unién de fracturas en huesos largos ha sido bien documentada, pero no ha presentado un problema
en la cirugia maxilofacial . Es importante tener cuidado al realizar las osteotomias para alinear
adecuadamente los segmentos 6seos hueso - hueso o0 usando injerto dseo interposicional con una
adecuada fijacion interna que optimice la cicatrizacion.

El reporte histopatoldgico que se obtuvo de la muestra obtenida durante la cirugia fue: fragmentos de
hueso lamelar compacto vital con espacios medulares levemente esclerosados y ocupados por tejido
adiposo maduro y tejido fibroso laxo, libres de alteracion.

De acuerdo a la literatura de manera comparativa con el presente caso en donde no tuvimos
complicaciones hemorragicas graves podemos citar lo referido por Freedus y cols. quienes tampoco
reportaron hemorragia grave en su reporte de caso de cirugia bimaxilarl8, esto a consideracion del 10%
reportado por Hathaway y cols. en lo referente a sangrado excesivo por incremento de fragilidad capilar
27).

Se debe tener consideracion que las pruebas de coagulacion preoperatorias pueden no mostrar prediccion
cualitativa o cuantitativa de sangrado transoperatorio; pero siempre deben tomarse en todo paciente:
tiempo de protrombina (TP), tiempo parcial de tromboplastina (TPT), fibrindgeno, plaquetas, tiempo de
sangrado e indice internacional estandarizado (INR).

Por dltimo se tuvo un especial cuidado en la posibilidad de la aparicion de un aumento en la temperatura
corporal del paciente durante el transoperatorio por parte del equipo de anestesiologia, ya que de
acuerdo con Cropp y Myers reportan hasta un 45% de incremento en el metabolismo, especialmente en
nifios (28). Asi mismo se documenta hasta un 50% de elevacidon de hormonas tiroideas (28,29) lo que
puede favorecer la aparicion de hipertermia maligna en pacientes sometidos a anestesia general
(29,30,31), asi que dentro de las consideraciones especificas se encuentra el evitar agentes halogenados,
relajantes musculares del tipo de la succinilcolina, anticolinérgicos (atropina), como posibles
desencadenantes de hipertermia maligna. Consideramos importante mencionar que no fue posible
determinar los niveles séricos y urinarios de pirofosfato inorganico indispensable como predictor en la
aparicion de hipertermia maligna, ya que asi lo demuestran los estudios de Solomons y Styner (32), y el
de Armstrong y cols.(33) debido a que en nuestro medio no se cuenta con los recursos para dichas
muestras.

Por otro lado la funcién plaquetaria depende del metabolismo de fosfatos los cuales pueden verse
alterados en pacientes con Ol lo que puede representar una alteracion en la adhesiéon y retraccion del
coagulo importantes factores en caso de cirugia (34,35,36), asi que de acuerdo a Tan y cols. (27) se
tomaron muestras de CPK sérico y hormona tiroideas como parte del monitoreo.

Algunos reportes en la literatura y en relaciéon al presente caso se ha documentado que
aproximadamente el 75% de paciente con Ol muestran maloclusién clase-111 (38,39,40). Asi mismo
como es de considerar en el estudio reportado por O'Connell y Marini, hacen referencia a que no se
contraindica el uso de tratamiento ortoddncico como posible factor de riesgo de lesion dentaria38, y asi lo
demostré el antecedente de historia clinica de la paciente.
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Conclusiones
El presente caso muestra las consideraciones a tomar en cuenta en casos no graves de osteogénesis
imperfecta a la decision de realizar cirugia ortognatica con bajas posibilidades de complicaciones.
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