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Resumen

Introduccion: La osteogénesis imperfecta es una patologia cuyas deformidades producidas en los huesos largos de las
extremidades, en especial las inferiores, requieren de un manejo altamente demandante para el cirujano ortopedista.
Desde la compreNsion de la enfermedad y todos los bemoles que esta presenta hasta una adecuada interpretacion y
orientacion espacial de las complejas deformidades producidas. Reporte de caso: Paciente masculino de 38 afios de
edad con osteogénesis imperfecta segun la clasificacion de Sillence modificada por Glorieux tipo Il tomando en cuenta
el grado de complejidad y la adecuacién del tratamiento teniendo en cuenta la personalidad de la deformidad. Se
realizaron multiples osteotomias en cufia con base hacia la direccién de la deformidad en ambas tibias siendo dos en
tibia derecha y tres en tibia izquierda lograndose una apropiada alineacién de ambas tibias y peroné desde el punto de
vista clinico y radiolégico mejorando el desenvolvimiento del paciente en sus actividades diarias. Discusion: Este tipo
de deformidades no son comunes de observar dado a que actualmente la mejora en los tratamientos precoces de este
tipo de pacientes ha disminuido alteraciones 6seas de tan compleja presentacién, sin embargo, ain se pueden observar
pacientes con este nivel de complejidad y que requiere mejorar su calidad de vida. Rev Venez Cir Ortop Traumatol,
2025, Vol 57 (1): 54-61.
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Abstract

Introduction: Osteogenesis imperfecta is a pathology whose deformities produced in the long bones of the extremities,
especially the lower ones, require a highly demanding management for the orthopedic surgeon. From the understanding
of the disease and all the drawbacks that it presents to an adequate interpretation and spatial orientation of the complex
deformities produced. Case report: Male patient, 38 years old, with osteogenesis imperfecta according to the Sillence
classification modified by Glorieux type Ill, taking into account the degree of complexity and the adequacy of the
treatment taking into account the personality of the deformity. Multiple wedge osteotomies were performed based in
the direction of the deformity in both tibias, two in the right tibia and three in the left tibia, achieving an appropriate
alignment of both tibias and fibula from the clinical and radiological point of view, improving the patient’s performance
in their daily activities Discussion: These types of deformities are not commonly observed, given that improvements in
early treatment for these patients have reduced bone abnormalities of such complex presentation. However, patients
with this level of complexity can still be seen, requiring improvements in their quality of life. Rev Venez Cir Ortop
Traumatol, 2025, Vol 57 (1): 54-61.
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Introduccion
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se produce una inadecuada formacion
de colageno tipo 1, ya sea de manera
cuantitativa o cualitativa (siendo esta
asociada a presentaciones graves), lo que
deriva en manifestaciones clinicas siendo
la mas importante la fragilidad Osea,
malformacion de la dentina, hipoacusia,
entre otros’.

Sin embargo, desde el afio 2006, dicha
etiologia ha variado dado el advenimiento
del descubrimiento de diferentes genes
(CRTAP, LEPRE1, BMP1, FKBP10) que se
han visto involucrados en el metabolismo
del colageno o en sus modificaciones
postraduccionales, transporte a la matriz
extracelular e incluso en su ensamblaje en
la fibras finales de colageno pudiendo tener
un comportamiento autosémico dominante?;
todas estas mutaciones genéticas constituyen
aproximadamente el 25% de todos los casos
diagnosticados con fragilidad osea®.

La Ol es descrita como una entidad
clinicamente heterogénea con una incidencia
estimada de aproximadamente 1 en 10,000
a 1 en 20,000* y una prevalencia general de
6 — 7 casos por cada 100.000 nacidos vivos®
por lo que pertenece a las descritas como
"Enfermedades Raras”, afecta de manera
similar a ambos sexos, raza y grupos étnicos®.

Las manifestaciones clinicas se clasifican en
esqueléticas y extra-esqueléticas, dentro de
las primeras esta el sintoma cardinal que es
dado por la fragilidad 6sea, lo que conlleva
a alto riesgo de fracturas de baja energia o
patologicas, las deformidades dseas también
se encuentran descritas con caracteristicas
particulares en los miembros inferiores, en
especial en las formas graves: deformidad en
el plano oblicuo anterolateral del fémury un
antecurvatum severo asociado a disminucion

del canal medular en el plano coronal a nivel
de tibia y peroné o “tibia en sable”; también
han sido descritas a nivel de huesos largos
unas metafisis y epifisis en forma de “popetas”
o “cotufas”, al igual que escoliosis y presencia
de huesos wormianos a nivel de craneo’.

Dentro de las manifestaciones extraesqueléticas’
podemos encontrar:

Oculares: Glaucoma, defectos de refraccion,
alteraciones corneales y las escleras azules
O grisaceas que usualmente son es la mas
asociada a esta patologia aunque no es
patognoménica de la misma.

Orales: dentinogénesis imperfecta dado
por una coloracion ocre por malformacion
de la dentina, al igual que malposicion
dental y mal-oclusion mandibular.

Audicion: hipoacusia progresiva que
se manifiesta entre la 2da y 3ra década
de la vida, producto de un trastorno de
conduccién, aunque no se descarta su
condicion neurosensorial o mixta.

Multiples tipos de clasificaciones han
intentado describir esta patologia desde su
primera descripcion clinica, sin embargo no
es sino hasta 1979 que el Dr. Sillence? tipifico
esta enfermedad basandose en los hallazgos
clinicos y correlacionandolos con el patron
de herencia que presentaban describiendo
asi 4 tipos: Tipo I: Forma leve no deformante
de tipo Autosémico Dominante (AD), Tipo lI:
Forma letal perinatal, Tipo Ill: Forma grave
progresivamente deformantey Tipo IV: Forma
moderada menos deformante. En el afio 2000
y 2002 el Dr. Glorieux *'° agregé 2 tipos mas
a la clasificacion observado diferencias en la
presentaciéon clinica de estos pacientes con
respecto a los 4 tipos inicialmente descritos.
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Aunque actualmente la bioingenieria ha
evolucionado de manera admirable, el
tratamiento de enfermedades como la
osteogénesis imperfecta sigue siendo
no curativo sino enfocado en limitar
su expresion clinica al minimo. De aqui
que el tratamiento médico actualmente
por excelencia se centra en el uso de
bifosfonatos para disminuir la resorcion
Osea que se encuentra aumentada en
estos pacientes' siendo Glorieux et al.’?
los pioneros en el uso de pamindronato
disddico, aunque actualmente se usa otros
bifosfonatos como el Acido Zoledrénico
que presenta los mismos resultados que
el pamindronato pero con menos efectos
adversos y dosis mas bajas’®. Actualmente
el uso de Denosumab estd marcando un
nuevo camino para el tratamiento médico,
aunque actualmente sigue siendo objeto
de estudio™.

El manejo por parte de rehabilitacion se
centra en recuperar o mejorar la maxima
independencia funcional posible. Pasa
por la mejoria progresiva de la fuerza
muscular, los arcos de movilidad articular,
propiocepcién y la re-educacion de la
marcha en aquellos pacientes que tienen
potencial®.

Con respecto al manejo ortopédico ha
evolucionado de manera significativa
desde cirugias altamente invasivas,
con desperiostizacion amplia y el uso
de implantes intramedulares rigidos y
extramedulares como placas y tutores
los cuales han demostrado una alta tasa
de complicaciones, por ende el uso de
implantes intramedulares tipo clavos
telescopicos se convirti6 en el gold
standard para el manejo de fracturas y
correccion de deformidades en estos
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pacientes™ pero no es sino hasta que
Fassier y Duval' en el 2001 presentaron su
clavo telescopico que permitia una mejor
evolucion postoperatoria y cirugias menos
invasivas. Sin embargo, siempre ha de
tomarse en consideraciéon que cada caso
debe ser tomado de manera particulary no
todos pueden ser tratados con un mismo
implante.

Reporte de caso

Paciente masculino actualmente de 38 afios
de edad quien acude a consulta en Mayo del
2023 por presentar deformidad en ambos
miembros inferiores a predominio de ambas
piernas el cual ha ido empeorando de
manera progresiva ocasionando limitacion
para la sedestacion, reposo en cama
limitando un normal desenvolvimiento en
las actividades de la vida cotidiana lo que
desmejora su calidad de vida ocasionando
episodios depresivos.

Refiere como antecedente el diagnodstico
de Osteogénesis Imperfecta segun la
clasificacion de Sillence modificada por
Glorieux tipo lll, solo presenta un Unico
antecedente quirurgico previo en el afio
2001 por deformidad osea en fémur
derecho siéndole practicado una cirugia
con osteotomia correctora mas ferulizacién
interna con alambre de kirschner el cual
fall6 produciendo pseudoartrosis en foco
de osteotomia. También presenta como
antecedentes de importancia alergia a la
penicilina y asma.

A la exploracion fisica es importante acotar
que el paciente no presenta capacidad
de marcha, estatura baja, prominencias
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frontales asociada a facies triangular,
dentinogénesis imperfecta, deformidad en
térax (toérax en tonel), deformidad a nivel de
esqueleto axial (dorso-lumbar), alteracion
severa del desarrollo de las cuatro
extremidades con movilidad anémala a nivel
de diafisis femoral y humeral bilateral con
incapacidad de movilizacion independiente
y a voluntad de ambas extremidades
inferiores, disociacién en el plano coronal
entre rodilla — pie derecho con una torsion
de 170° asociado presenta dificultad para
permanecer sentado producto de dolor
que se produce a nivel de extremidades
inferiores (Figura 1).

Figura 1. Imagen preoperatoria.

En cuanto a los estudios radiologicos
preoperatorios se observan deformidades
propias de este tipo de osteogénesis
imperfecta: escoliosis sindrémica con
desaxacion severa en el plano frontal y
sagital. (Figura 2a) presencia de focos de
pseudoartrosis en diafisis humeral bilateral
asociado a deformidad severa multiapical

en varo de ambos antebrazos a predominio
derecho (Figuras 2b y 2c).

Figura 2. Columna vertebral AP (a); brazo
derecho (b) y brazo izquierdo (c)

En cuanto a las extremidades inferiores
es donde se evidencian las deformidades
complejas: en ambos miembros inferiores
(Figura 3a) observamos pseudoartrosis
en diafisis femoral con unas caderas que
impresionan reducidas, en miembro inferior
derecho (Figura 3b) se observa como
existe una inversion total de la posicion
de la tibia y peroné en el plano frontal
con una tibia lateral y un peroné medial
asociado a deformidad multiapical tanto
de peroné como de la tibia; con respecto al
miembro inferior izquierdo se observa una
deformidad tipica en el plano oblicuo en
sentido anteromedial con caracteristicas
de "tibia en sable” (Figura 3c).

Se realiza diagnosticos de: 1.- Osteogénesis
imperfecta Sillence tipo lll, 2.- Deformidad
multiapical en plano oblicuo de tibia y
peroné bilateral asociado y 3.- Torsién tibial
interna severa izquierda y externa derecha.

El paciente es sometido a tratamiento con
Acido Zoledroénico preoperatorio a dosis
0,025 mg/kg/dosis a repetir a los 3 meses.
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Figura 3. Miembros inferiores (a); Miembro inferior derecho (b) e izquierdo (c)

Técnica quirdargica

Paciente bajo anestesia general vy
monitorizacion no invasiva en decubito
supino sobre la mesa quirlrgica, previa
asepsia y antisepsia en primer tiempo
quirurgico se decide resolucion de pierna
derecha, se realiza demarcacion topografica
de superficies articulares guiada por
fluoroscopia (figura 4a) a su vez que

demarcacion de relieves 6seos pertinentes
como patela y maléolos medial y lateral a su
vez que la ubicacion de los dos niveles de
osteotomias planificadas en tibia y peroné
atendiendo las principales deformidades
presentes tanto en plano coronal como
sagital, de manera percutanea se realizan las
osteotomias en cuia de baja energia (Figura
4b) inicialmente con mecha de 2,7 mm
delineando los bordes de la osteotomia en

Figura 4. Demarcacion de la osteotomia por fluoroscopio (a); Osteotomia percutanea de
baja energia (b); y Paso de clavo de Steimann 2,0 mm intracanal (c).
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cufa y luego con osteotomo fino recto
para unir cada una de las trepanaciones
con la mecha, posteriormente se realiza
enclavijadointramedularconclavorigidode
Steimann de 2,0 mm en sentido retrogrado
en segmento distal que atraviesa tobillo y
subtalar (figura 4c), posteriormente guiado
por fluoroscopia a manera de cuentas de
rosario se realiza enclavijado de segmento
medio y luego proximal anclandose hasta
lo maximo posible sin perforar cortical ni
pasaraintra-articularenrodilla. En segundo
tiempo quirdrgico se realiza demarcaciones
topograficas en miembro izquierdo donde
en vista de deformidad multiapical en
antecurvatum de 105° se hizo necesario
la planificaciéon de tres osteotomias en
cuha de base antero-medial en tibia vy

dos osteotomias en peroné para lograr la
alineacion deseada realizando los mismos
principios de osteotomias y ferulizacidon
utilizadas en la pierna contralateral.

En cuanto a los resultados postoperatorios
inmediatos el paciente requirié estar en
la unidad de terapia intensiva por 3 dias
por episodios de broncoespasmos a
repeticién y posteriormente egresado al
area de hospitalizacion del cual egresa 2
dias después. Clinicamente se observa
de manera inmediata una adecuada
alineacion rodilla - tobillo de ambos
miembros inferiores (Figura 5a) con una
mejoria importante de la relacién entre
tibia y peroné bilateral desde el punto
de vista radioldgico (Figura 5¢, d, e y f);

Figura 5. Fotos clinicas del post-operatorio inmediato (a) y tardio (b):
Resultados post-operatorios radiologicos (c, d, e, f)
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en el postoperatorio tardio (12 semanas)
se observa una mejor adecuacion del
paciente a sillas, dispositivo de apoyo (silla
motorizada) y una mayor independencia
para las actividades cotidianas del paciente
lo cual mejora su calidad de vida. (Figura
5b).

Discusion

La osteogénesis imperfecta es una
enfermedad altamente compleja en su
tratamiento, el manejo ortopédico de
las deformidades que se presentan en
este tipo de patologias son altamente
demandantes para el cirujano ortopédico, la
fragilidad 6sea, requerimiento de multiples
osteotomias, implantar dispositivos flexibles
pero con suficiente resistencia como para no
fatigarse y el sangrado intraoperatorio son
consideraciones especiales que se deben
tener en cuenta a la hora de la cirugia.

En la literatura consultada no hay antecedentes
donde un paciente con osteogénesis
imperfecta adulto con deformidades &seas
tan severas haya sido sometido a correcciones
Oseas descritas en el presente trabajo; sin
embargo se consultaron diferentes autores
en donde la recomendacién para pacientes
adultos con esta enfermedad era aconsejable
evitar correcciones quirtrgicas'® aunque de
ser necesaria era recomendable el uso de
dispositivos intramedulares que abarcaran
toda la longitud posible del hueso sometido
a correccion.

El uso combinado de tratamiento médico es
fundamental' 2 en el presente caso, el uso
del Acido Zoledrénico pre y postoperatorio
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garantiza una excelente evolucién a la larga
permitiendo una calidad 6sea mejor en el
intraoperatorio lo que a la larga permite una
rapida adecuacion del paciente a su vida
diaria®'.

La planificacion preoperatoria sigue siendo
la base de toda correccion Osea, en especial
en este tipo de pacientes donde el tiempo
quirdrgico y el sangrado intraoperatorio
entran en conflicto con la severidad de las
deformidades; actualmente con los avances
tecnoldgicos son componentes de los cuales
nos podemos permitir asistirnos como lo
son la impresién en 3D de las deformidades
Oseas nos permite de manera preoperatoria
orientarnos mejorenestetipode casosy poder
planificar las osteotomias requeridas para la
correccion al igual que identificar posibles
complicaciones que puedan presentarse
incluso se pueden planificar adecuadamente
la implantacion de artroplastias de rodilla
o cadera de manera mas precisa en estos
pacientes?.
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