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La osteopetrosis es una enfermedad congénita en la cual la estructura de los huesos de todo el
organismo llega a ser progresivamente densa y quebradiza. ' Se caracteriza clinicamente por una
insuficiencia medular crénica o anemia mieloptisica (anemia, infecciones frecuentes y hemorragias),
como consecuencia de la obliteraciéon de la cavidad medular y la invasidon ésea de los agujeros de la
base del craneo (atrofia del nervio 6ptico y sordera), ademas de fracturas espontaneas de los huesos
largos y costillas. 2

Este raro trastorno hereditario, descrito por Albers-Schonberg en 1904, se presenta generalmente
en la infancia y la nifiez, aunque también su diagndstico se realiza en edades comprendidas entre los
20 y 40 anos. ® La incidencia informada por algunos autores es de uno entre 20 mil nacimientos
para la forma dominante y de uno por cada 200 mil adultos en su forma recesiva. * Precisamente su
infrecuencia en nuestro medio justifico la elaboracion del presente articulo cientifico.

Caso clinico

Paciente masculino de 37 anos de edad, de la raza mestiza, con antecedentes de anemia de dos
afos de evolucion que fue estudiado en varias ocasiones sin diagndstico concluyente. Es remitido a
nuestra consulta porque refiere marcado decaimiento y fatiga, fundamentalmente a los esfuerzos
fisicos. En el examen fisico se comprobd palidez cutaneo-mucosa y la ausencia de visceromegalia y
adenopatias. Se decidid su ingreso en el servicio de Hematologia para su estudio y tratamiento
definitivo.

Examenes complementarios

Hemograma: Hb: 83g/L  Leucocitos: 6,8x 10°/L Plaquetas 180x 10°/L
Eritrosedimentaciéon: 98 mm/h

Hierro sérico: 16,1 umol/L

Calcio: 2,33 mmol/L

Fosforo: 1,03 mmol/ L

Coagulograma: normal

Creatinina: 68 umol/L

Acido Urico: 248 mmol/L

Transaminasa glutamico-oxalacética: 37 U/L

Transaminasa glutamico piravica: 11 U/L

Bilirrubina: Total: 9,46 mmol/L Indirecta: 9,06 mmol/L Directa : 0,4 mmo/L
Deshidrogenasa lactica (LDH): 440 U/L

Proteinas totales: 92,7 g/L  Albumina: 46,1 g/L  Globulinas: 46,6 g/L
Medulogramas (se realizaron tres) Punciones blancas o secas.

Biopsia de médula 6sea: médula hipocelular con aumento del numero y grosor de las trabéculas
Oseas.

Radiografia de craneo, huesos largos, pelvis y manos: aumento de la densidad 6sea.

Se inici6 tratamiento con prednisona a razén de 1 mg/kg de peso, con lo cual se logré mejorar el
estado general y elevar las cifras de hemoglobina a 103 g/L. No ha presentado hasta el momento
fracturas. Mantiene seguimiento periddico por consulta externa y como dosis de mantenimiento 20 y
5 mg de prednisona y acido folico, respectivamente.

Las alteraciones que se presentan en los tres tipos de osteopetrosis incluyen: 4
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e Aumento difuso de la densidad 6sea que predomina en huesos del craneo, pelvis ésea,
manos y pies.
Fracturas multiples espontaneas.
Anemia mieloptisica (anemia, leucopenia y trombocitopenia).
Infecciones recurrentes y hemorragicas.
Esplenomegalia por metaplasia mieloide.
Ausencia o denticion anormal
Presion intracraneal incrementada: cefalea, ceguera, sordera y paralisis facial.
Ensanchamiento de la parte frontal del craneo.
Hidrocefalia.
o Deficiente desarrollo pondoestatural.

Cuando la persona presenta varios de estos sintomas, esto se confirma mediante radiografias, las
cuales muestran huesos muy densos; asimismo, se solicitan diversos estudios adicionales para
detectar otras alteraciones, entre los que se encuentran las pruebas auditivas y visuales, analisis de
sangre y tomografia (muestra las estructuras de determinados érganos en distintos planos) cerebral.

Una vez que el endocrindlogo o el hematdlogo confirman el diagnéstico de la enfermedad, pueden
recomendarse distintos tipos de tratamientos, los cuales incluyen:

- Interferén alfa recombinante,

- Factor de transferencia,

- Factor estimulante de colonias granulocitica —monocitica (CFU-GM).

- Trasplante de médula Osea: Mediante este procedimiento pueden reemplazarse los
osteoclastos anormales, ya que se forman en dicha médula.

- Cortisona, administrada por via oral (0,5 -1 mg x kg x dia).

- Terapia fisica y ocupacional: Incluye una serie de ejercicios especificos que favorecen el
desarrollo de los nifios afectados.

Comentarios

Han sido descritas varias formas de presentacion de la enfermedad, pero en todas el mecanismo
fisiopatogénico es el mismo, la falta de resorcion ésea por una disminucién del numero o actividad de
los osteoclastos. °

La osteopetrosis se ha clasificado en tres formas clinicas, en dependencia de la gravedad de sus
manifestaciones y la edad de comienzo del proceso: *°
e Osteopetrosis infantil o maligna. Es el tipo mas severo y se hereda con caracter autonémico

recesivo. Su aparicién es precoz en la primera infancia y se caracteriza por una grave insuficiencia

de la médula 6sea que suele tener un mal prondstico.

o Ostepetrosis benigna o del adulto. Se presenta mas tardiamente, en adultos jovenes y se
hereda con caracter autonémico dominante. En esta variedad no hay insuficiencia medular severa,
existe mayor susceptibilidad a las fracturas, aumenta la densidad radiografica de los huesos y se
afectan, en ocasiones, algunos pares craneales por invasién de los orificios de salida en la base
del craneo.

e Osteopetrosis intermedia. Es menos grave que la variedad infantil y suele afectar a nifios
menores de 10 afos. Se trasmite de forma recesiva y se caracteriza clinicamente por
calcificaciones cerebrales, acidosis tubular renal y huesos con densidad aumentada. En esta
variante rara se ha demostrado un déficit de la enzima anhidrasa carbénica Il, necesaria para la
resorcion dsea osteoclastica.

Hay otras enfermedades que pueden ir acompafiadas de aumento de la densidad dsea por
osteosclerosis, pero suelen ser mas localizadas que en los pacientes con osteopetrosis y se presenta
exclusivamente en adultos. Algunos tumores se asocian con metastasis osteoblasticas focales que
se producen alrededor de los depdsitos tumorales metastasicos, sobre todo en pacientes con
carcinomas de préstata o de mama diseminados, aunque en ocasiones aparecen en individuos con
neoplasias hematoldgicas, como la enfermedad de Hodgkin o el mieloma muiltiple. °

La osteopetrosis es una enfermedad grave que en la actualidad solo se puede controlar, siendo
los pacientes afectados con la forma adulta los que tienen mayor esperanza de vida, pues menos de
30 % de los nifios que padecen la forma maligna sobreviven a su décimo cumpleafios.
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Estado actual de las investigaciones

e Trasplante de progenitores hematopoyéticos.

Por otro lado, los investigadores tienen la esperanza de poder identificar el gen o los genes que
provocan la osteopetrosis, abriendo el camino para la terapia génica.
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