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RESUMEN

La osteoporosis idiopatica juvenil es una enfermedad que aparece en nifios y
adolescentes, autolimitada, caracterizada por osteoporosis axial y de extremidades,
en ocasiones asociada a colapso vertebral, lo que resulta finalmente en cifosis
toracica. No se tiene conocimiento, hasta la fecha, de su asociacién a alteraciones de
la denticidon. Se presenta el caso de un adolescente masculino, con historia de retraso
en el cambio a la denticion permanente y osteopenia, valorado por varias
especialidades médicas como: Medicina Interna, Estomatologia, Ortopedia,
Endocrinologia y Nefrologia. Se plantea el diagndéstico de osteoporosis idiopatica
juvenil, y se descartan, a partir del cuadro sintomatolégico y los numerosos
complementarios realizados, varias enfermedades hereditarias y adquiridas, entre
ellas, la osteogénesis imperfecta tardia y el hiperparatiroidismo. Se destacan en este
caso la presencia de alteraciones en la denticiéon y la poca afectaciéon vertebral.

Palabras clave: osteoporosis, osteoporosis idiopatica juvenil, alteraciones en la
denticion, osteopenia.

ABSTRACT

Juvenile idiopathic osteoporosis is a disease seen in children and adolescents, it is
self-limited, characterized by axial and limb osteoporosis, occasionally related to
vertebral collapse, which finally resulted in thoracic kyphosis. To date, the association
between this disease and dental impairments is not known. Here is the case of a male
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adolescent, with history of delayed change to permanent dentition and osteopenia;
he was evaluated by several medical specialists as internal medicine, odontology,
orthopedics, endocrinology and nephrology. He was diagnosed as juvenile idiopathic
osteoporosis case, and on the basis of the symptom picture and the numerous
supplementary tests, it was possible to rule out several hereditary and acquired
ilinesses such as late imperfect osteogenesis and hyperparathyroidism. This case
stressed the presence of dentition impairments and little vertebral effect.

Keywords: osteoporosis, juvenile idiopathic osteoporosis, dentition impairments,
osteopenia.

INTRODUCCION

La osteoporosis se produce cuando hay un desequilibrio entre la formacion y la
resorcion 0sea, aumento de la resorcion, o déficit en la formacion del hueso. Hay un
déficit tanto de la matriz 6sea como del calcio (Ca+) y otros minerales que la forman.
El hueso es cualitativamente normal, pero cuantitativamente anormal. La OMS
considera que hay osteoporosis sobre la base de la densidad mineral del hueso,
medida por densitometria, y comparada con una poblacion de referencia (T-Score
<2,5).r En resumen, se puede afirmar que existe osteoporosis cuando la pérdida 6sea
es mayor que la esperada para una persona de edad, sexo y raza determinados, o
cuando hay un déficit estructural del hueso y se producen fracturas recurrentes.?

La osteoporosis se asocia, sobre todo, con el anciano y con las mujeres en etapa
posmenopausica, sin embargo puede verse en nifios y jovenes, asociada a otras
enfermedades. Cuando no aparece secundariamente y se presenta en etapas
tempranas de la vida, es pertinente el diagndéstico de osteoporosis idiopéatica juvenil
(o).

La OlJ, entidad probablemente autosémica recesiva, delineada por Dent y Friedman
en 1965, estd aun insuficientemente estudiada, razén por la que no se conoce con
precision la frecuencia y aspectos elementales de su genética molecular, asi como el
mecanismo fisiopatolégico por el que se produce la enfermedad.?® La OlJ es
autolimitada, y se caracteriza por osteoporosis axial, en ocasiones, asociada a colapso
vertebral, lo que condiciona cifosis toracica. Las extremidades también pueden
resultar afectadas con cortezas finas y lineas de fractura mas tipicamente en metafisis
de rodillas y tobillos.2 El diagndstico diferencial con otras enfermedades hereditarias o
adquiridas puede resultar dificil, como en el caso de la osteogénesis imperfecta tardia
(OIT). El objetivo del presente trabajo es dar a conocer un paciente con una
presentacion atipica de la enfermedad y las dificultades que entrafa su diagnéstico.

PRESENTACION DEL CASO

Adolescente de 18 afios, hijo de padres no consanguineos, de sexo masculino,
atendido en Consulta de Genética por presentar osteopenia generalizada. El paciente
fue atendido inicialmente en las Consultas de Estomatologia y Medicina Interna, por
no haber completado el cambio de la denticion, especialistas que detectan
osteoporosis (T-Score< 2,5) y lo envian a consulta de Endocrinologia, y esta, a su
vez, a la de Nefrologia, por detectar en los estudios practicados hipercalciuria con
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hiperfosfaturia. Finalmente es enviado a Consulta de Genética para valorar
posibilidades diagndsticas.

Al examen fisico se encuentra talla de 168 cm, peso de 47,5 kg (peso/talla entre 3°"
y 10™° percentil, y talla/edad en el 50% percentil), de acuerdo con las tablas de
crecimiento y desarrollo de la poblaciéon cubana. Es un paciente longilineo, de
apariencia delgada. Su desarrollo puberal es adecuado para la edad, estadio IV de
Tanner. No se encontré dismorfismo facial. El tiroides no es visible ni palpable, ni
tampoco hay deformidades 6seas. Se encontré ausencia de varias piezas dentales,
porque aun no habian brotado, asi como persistencia de denticién decidual (figuras 1

y 2).

Fig. 1. Yista radioldogica panoramica en la que se chservan
anomalias en la denticion, ademas de pobre densidad dsea en
ambos maxilares,

.-

Fig. 2. Yista radioldgica panoramica en la que se observan anomalias en el recambio de
la denticion decidual & incomplata formacion apical.
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Entre los analisis realizados por las diferentes especialidades, se detect6 calcio (Ca+)
en sangre de 2,30 mmol/L (valores normales 2,02-2,63) y fésforo (P+) con valores de
1,23 mmol/L (valores normales 1,13-1,61) y aumento en la excrecion de ambos
minerales en orina, Ca+ 6,3 mmol/kg/24 horas (valores normales 1,3-3,8) y

P+ 21,9 mmol/kg/24 horas (valores normales 4,8-14,5). El Ca+ idnico determinado
por gasometria en sangre capilar también estaba dentro de limites normales

(1,210 mmol/L). Estos andlisis fueron repetidos con dieta fija y se obtuvieron
similares resultados

(tabla 1).
Tabla 1. Yalores de calcio {(Ca+) v fasfora (P+)
En sangre En orina
Determinaciones Ca+t = Ca+t =
{2,02-2,63% | (1,13-1,61) {1,3-32,8) | (4,8-14,5)
I 2,36 1,74 4,90 18,0
II 2,47 1,55 6,41 24,0
ITI 2,38 1,60 5,58 16,1

Yalores en sangre referidos en mmaol/L
Yalores en orina referidos en mmal/kg/dia

Otros hallazgos relevantes fueron varias imagenes ecollcidas en el polo inferior de los
I6bulos tiroideos de hasta 9 mm, interpretadas como quistes coloides y adenopatias
de pequeiio tamafio, de aspecto inflamatorio, de ambas cadenas ganglionares del
cuello. También se observé un discreto aumento de las proteinas totales (88 g/L).

Los valores de hormona paratiroidea (PTH) y fosfatasa alcalina (FA) fueron normales
(tabla 2). Las pruebas metabdlicas en orina no mostraron indicios de aminoaciduria
generalizada o glucosuria.

Tabla 2. Otros estudios realizados

Estudio Resultado Yalores normales
Fosfatasa alcalina 515 uds/L 236-736
Densidad urinaria 1010 mosmaol/kg/24 horas 1,001-1,035
Proteinuria 24 h 0,28 g/L <0,15
Colesterol 2,4 mmaol/L 2,17-5,17
Creatinina 64,1 mmol/L =133
Proteinas totales 288 g/l SE-B0

Ca+ ignico 1,210 mmaol/L 1,120-1,320
PTH 45,83 pg/L 15-65
Testosterona 14,5 nmol/L Q-38

PTH: harmona paratiroidea, Ca+: calcio
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La radiografia panoramica (figura 2) mostré en el cuadrante superior derecho
(maxilar superior), la presencia del incisivo central superior derecho (11), canino
(13), primer premolar (14), primer molar (16) y segundo molar (17), todos
permanentes; pero se observo ausencia del incisivo lateral (12), del segundo
premolar (15) y del tercer molar (18). En el cuadrante superior izquierdo se observo
el incisivo central superior (21), canino (23), primer molar (26) y segundo molar (27),
todos permanentes; y, ademas, reflejé la presencia de dientes pertenecientes a la
denticion temporal, como el incisivo lateral (62) y el canino (63). Ausentes
(oligodoncia) se encuentran el primer premolar (24) y segundo premolar (25),
ademas del tercer molar (28).

En el cuadrante inferior izquierdo se encuentran presentes el incisivo central (31),

el incisivo lateral (32), el canino (33), el primer premolar (34) y el tercer molar (38),
todos permanentes, ademas del segundo molar temporal (75); pero existe ausencia
del segundo premolar (35), del primer molar (36) y del segundo molar permanentes
(37). En el cuadrante inferior derecho esta presente el incisivo central (41), incisivo
lateral (42), asi como el primer premolar (44), primer molar (46) y segundo molar
permanentes (47), y ademas el canino temporal (83) y el segundo molar temporal
(85). Existe ausencia del segundo premolar inferior derecho (45) y del tercer molar
permanente (48).

En la denticién permanente se pudo observar la incompleta formacion apical de los
dientes presentes; ademas, existe oligodoncia de 12, 15, 18, 22, 23, 24, 25, 28, 35,
36, 37, 38, 43, 45y 48.

DISCUSION

De acuerdo con el balance fosfocalcico que presenta este paciente se pudo descartar,
a partir del cuadro clinico, los estudios radiolégicos y hormonales, la presentacion de
osteoporosis con hipercalciuria en la hipercalciuria absortiva idiopatica y la asociada al
incremento del 1,25 dihidrocolecalciferol, secundario a enfermedad granulomatosa y a
enfermedades con aumento del recambio 6seo, como la enfermedad de Paget, el
hiperparatiroidismo y el hipertiroidismo (tabla 2). Estas entidades, ademas, se
acompafian con frecuencia de céalculos renales o nefrocalcinosis. Asimismo, como
muestra la tabla 1, el paciente presentaba valores en sangre de Ca+ y P+ normales
con Ca+ y P+ elevados en orina, por lo cual puede descartarse un
hiperparatiroidismo. También en esta entidad encontramos elevaciéon de la FA debido
al aumento de la resorciéon O6sea y valores de PTH elevados (hiperparatiroidismo
primario), lo que no se detectd en este paciente (tabla 2). El hiperparatiroidismo
secundario también cursa con elevaciéon secundaria de Ca+ y P+ en sangre.

Los niveles séricos de Ca+ y P+, electroforesis de proteinas séricas, eritrosedimentacion y
la FA sérica suelen ser normales en la osteoporosis primaria, lo cual concuerda con este
caso. La OlJ en el vardén joven puede acompanarse también de hipercalciuria

(0,1 mmol/kg/24 horas, o 4 mg/kg/24 horas). En el paciente los niveles de excrecion de
Ca+ se encontraban alrededor de 0,103 mmol/kg/24 horas, cifras similares a las de los
pacientes hipercalciuricos, quienes, sin embargo, no tienen una excrecion tan marcada de
P+ como en este caso (0,378 mmol/kg/24 horas), y ademas, padecen de calculos a
repeticion y/o hematuria, lo que no se ha constatado en este caso, al que tampoco se
encontré signo alguno de afectacion tubular (tabla 2).4 Esta Ultima afectacién se observa
en los pacientes hipercalcidricos, acomparfiada de acidosis metabdlica cronica y presencia
0 no de deplecion de potasio, nefrocalcinosis y osteomalacia o raquitismo.
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En el caso descrito no se recoge el antecedente de terapia medicamentosa con
anticonvulsivantes o medicamentos esteroideos, no existe clinica de enfermedad
hematoldgica u 6sea de caracter tumoral, enfermedad gastrointestinal, hepética,
malnutricién o nutricidon parenteral, entre otras. Se descartan, por el interrogatorio
y el cuadro clinico, varias enfermedades que cursan con osteoporosis generalizada,
como el mieloma de células plasmaticas, la diabetes mellitus, la inmovilizacion
prolongada, los estados de inmunodeficiencia, la enfermedad de Gaucher, la
glucogenosis y otras.

La OIT es muy dificil de distinguir de la OlJ, pero en el primer caso el paciente
presenta, ademas de la osteoporosis, escleras azules y fracturas a repeticion, sobre
todo, de huesos largos. Tampoco se recoge en la Ol una excrecion por encima de
niveles fisiolégicos de Ca+ y P+ en orina. La OlJ se clasifica como una osteoporosis de
bajo recambio o remodelamiento 6seo, lo cual se corresponde con los valores de FA
encontrados (tabla 1). Las extremidades también pueden resultar afectadas con
cortezas finas y lineas de fractura mas tipicamente en metéafisis de rodillas y tobillos,
aunque este hallazgo distintivo entre ambas entidades no lo hemos constatado aun en
este paciente.

En todo vardn, sobre todo si es joven, debe investigarse un posible hipogonadismo,
para poder descartar una osteoporosis secundaria a un déficit de los esteroides
sexuales implicados también en el mantenimiento de la masa 6sea. Las
determinaciones hechas en este paciente fueron normales (tabla 2).57

Otra de las hormonas relacionadas con el metabolismo 6seo y fosfocalcico es la
calcitonina, hormona encargada de fijar el Ca+ en el hueso. La calcitonina es una
hormona polipeptidica con muchas variantes, que se obtienen por empalme
alternativo a partir de un mismo transcripto primario (Jacobs y otros, 1981). Esta
demostrado que existen mutaciones en el gen de la calcitonina que producen
osteoporosis, aunque no se han asociado a defectos en la denticién.® Gorlin y otros,
en 1980, describen la completa ausencia de denticibn permanente en un paciente, y
concluyen que podria tratarse de un una entidad autosémica recesiva con entrada
(# 206780) en el catalogo de sindromes de McKusic.® La literatura recoge otros
sindromes con afectacion de la denticion permanente y afectacion renal, aunque no
asociada a osteoporosis ni a la excrecion elevada de Ca+ y P+ en orina.®*°

En la amelogénesis imperfecta y calcificacion renal, entidad autosémica recesiva, los
sintomas iniciales estan asociados a enuresis y problemas dentales, sobre todo,
oscurecimiento de los dientes. Los incisivos centrales irrumpen a los 7 u 8 afios, y se
oscurecen con la edad, y son amarillo-marrén. Los restantes fallan en emerger o
estan faltos de esmalte. Los estudios renales muestran nefrocalcinosis y defecto
tubular.® Forsman y otros localizaron un gen asociado solo con oligodontia.l® Vastardis
y otros, en 1996, reportaron una familia con patrén de herencia autosémico
dominante que presentaba denticion primaria normal, pero agenesia de algunos de
los dientes permanentes, incluyendo los primeros premolares y todos los segundos
premolares y terceros molares de las arcadas maxilares y mandibulares. El gen fue
mapeado en la regiéon 4pl6, y fue demostrada una mutacion con pérdida de sentido
en el gen Msh homeobox 1 (MSX 1).1° Ninguno de los casos presentaba osteoporosis.

La presentacion de la osteoporosis en el nifio o el adolescente es rara. El diagndstico
de OlJ requiere descartar numerosas enfermedades sistémicas y el concurso de varios
especialistas. Es necesario un estudio de laboratorio acucioso. En la literatura
consultada no se encontré la presentacion de OlJ con alteraciones en la denticién.
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