eCiMED

4  EDITORIAL CIENCIAS MEDICAS Revista Cubana de Pediatria. 2021;93(4):e1637

Presentacion de caso

Cuidados y atencion hospitalaria en un nifio con osteogénesis imperfecta
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RESUMEN

Introduccion: La osteogénesis imperfecta es un trastorno hereditario del tejido conectivo que
condiciona fragilidad d6sea y susceptibilidad a fracturas. Es una enfermedad sistémica con
posibilidad de afectacion esquelética y extraesquelética. Su cuidado es, por tanto,
multidisciplinar y el papel de los profesionales de la pediatria es primordial.

Objetivo: Aportar informacién sobre las caracteristicas y el cuidado de la osteogénesis
imperfecta, a través de la descripcion de un caso clinico.

Pesentacion del caso: Nifo de 2 anos y 3 meses de edad, de origen argelino y de padres
consanguineos. Fue diagnosticado en su pais de origen de una forma recesiva de osteogénesis
imperfecta en los primeros meses de vida por fracturas a repeticion.

Conclusiones: La manipulacion cuidadosa, el control del dolor y el apoyo emocional, entre otros,
son fundamentales. Los profesionales de pediatria, como agentes activos en estos casos, deben
conocer las peculiaridades del cuidado de pacientes con osteogénesis imperfecta para evitar y
detectar complicaciones asociadas. En las familias el conocimiento conlleva ademas, una toma
de conciencia sanitaria acerca de esta enfermedad.

Palabras clave: osteogenesis imperfecta; enfermedad de los huesos de cristal; fracturas;
displasias oseas.
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ABSTRACT

Introduction: Osteogenesis imperfecta is an hereditary disorder of the connective tissue that
conditions to bone fragility and sensitivity to fractures. It is a systemic disease with a possibility of
skeletic and extraskeletic affectations. Therefore, its care is multidisciplinary and the role of
Pediatrics professionals is paramount.

Objective: Contribute with information on the characteristics and the care of osteogenesis
imperfecta through the description of a clinical case.

Case presentation: Boy of 2 years and 3 months old, from Algeria and with parents by blood. He
was diagnosed in his country with a recesive osteogenesis imperfecta in the first months of life due
to repeated fractures.

Conclusions: Careful handling, pain control and emotional support, among others, are important.
Pediatric professionals as active agents in these cases should know the peculiarities of the care of
patients with osteogenesis imperfecta to avoid and detect asssociated complications. In the families,
knowledge on this also entails sanitary awareness on the disease.

Keywords: Osteogenesis imperfecta; Brittle Bones disease; fractures; bone dysplasias.
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Introduccion

La osteogénesis Imperfecta (Ol) también conocida como “Enfermedad de los huesos de cristal” es
un trastorno hereditario del tejido conectivo que se caracteriza por fragilidad oOsea y
susceptibilidad a fracturas ante traumatismos minimos, incluso intradtero. Se trata de un
trastorno genético que afecta, en la mayoria de los casos, a los genes que codifican para el
colageno tipo 1 (COL1A1 y COL1A2).( Se han descrito unas 250 mutaciones hasta la fecha.(" El
90 % de los casos se deben a mutaciones autosomicas dominantes, mientras que el otro 10 % se
debe a mutaciones recesivas o causa desconocida.®?

La Ol esta catalogada como una enfermedad rara, con una incidencia de 1 por cada 20 000-40.000
recién nacidos vivos sin diferencias por sexo o raza.®% Esta incidencia esta probablemente
infraestimada dado que las formas leves de la enfermedad pueden pasar desapercibidas y no ser
diagnosticadas.

El colageno tipo 1 se encuentra principalmente en la dermis, el hueso, el tenddn, la dentina y la
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cornea. La alteracion de este colageno a nivel del hueso conduce a una disminucion de la matriz
Osea con alteracion de su estructura y mala mineralizaciéon, de forma que la resorcion oOsea
predomina sobre la formacién de hueso nuevo. Esto supone la presencia de fragilidad osea,
fracturas frecuentes, deformidades dseas y talla baja. Ademas, estos pacientes pueden presentar
alteraciones en otros tejidos como la denticion (dentinogénesis imperfecta), los ojos, el oido y la
piel.(3)

Su gravedad es variable. En funcion del modo de transmision genética, la afectacion del colageno
puede ser mayor o menor. Las caracteristicas varian enormemente entre individuos.(" Sillence y
otros® clasifican la Ol en cuatro tipos principales, con severidad diferente, siendo la forma leve
la mas frecuente.® Esta clasificacion se detalla en la tabla 1. Posteriormente, la literatura ha
descrito hasta 18 tipos de Ol atendiendo a diferencias en los hallazgos genéticos, radioldgicos e
histopatologicos.(®

Tabla 1 - Clasificacion clinica clasica de la osteogénesis imperfecta(>-¢)

Tipo clinico Gravedad Caracteristicas

Colageno normal, pero en menor cantidad.
TIPO | Leve La talla puede ser normal. No deformidades dseas.
Facies triangular, escleras azules

Alta letalidad en el periodo perinatal. Multiples fracturas

RO Letal Y deformidades. Distrés respiratorio grave

Fracturas frecuentes con deformidades progresivas
TIPO 1lI Grave Talla muy baja, facies triangular
Puede asociarse sordera y dentinogénesis imperfecta

Talla baja, fracturas frecuentes, deformidades leves,
TIPO IV Moderada-grave escleras normales. Pueden asociarse sordera
y dentinogénesis imperfecta

Esta enfermedad no tiene cura, pero el tratamiento con bifosfonatos consigue inhibir la resorcion
0sea y mejorar la densidad del hueso. Por otro lado, estos farmacos tienen propiedades
antiinflamatorias por lo que mejoran el control del dolor en estos pacientes.”) Otra parte
importante del tratamiento son las correcciones quirlrgicas de las deformidades. Asi mismo, la
terapia ocupacional y la rehabilitacion son piezas clave en el tratamiento, coordinadas con las
terapias médicas y quirlrgicas.®

El manejo de los pacientes con OI, por tanto, es multidisciplinar y debe ser sistematizado,
especialmente durante la edad pediatrica que es una etapa de la vida en la que son frecuentes
los traumatismos. El dolor cronico y las fracturas de repeticion conducen a hospitalizaciones
frecuentes y una parte primordial del manejo de estos pacientes es la labor de los profesionales
de pediatria. Son ellos los que realizan mayor nUmero de manipulaciones a estos pacientes,
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especialmente durante un ingreso hospitalario. Sin embargo, muchos profesionales desconocen
las peculiaridades de esta enfermedad. )

El objetivo de nuestra publicacion es aportar informacion sobre las caracteristicas y el cuidado
de la osteogénesis imperfecta, a través de la descripcion de un caso clinico.

Presentacion del caso clinico

Se trata de un nino de 2 anos y 3 meses de edad, de origen argelino y de padres consanguineos.
Fue diagnosticado en su pais de origen de una forma recesiva de Ol en los primeros meses de vida
por fracturas de repeticion. Ha presentado cuatro fracturas en el afo previo a la consulta y no ha
recibido tratamiento quirurgico desde el nacimiento. Acude a urgencias del hospital universitario
de San Juan de Alicante, por fiebre no termometrada y mal estado general. A la exploracion fisica,
tiene un peso de 8 kg (<P3), talla 83 cm (<P3), IMC 11,7 kg/mZ. Presenta un aspecto distrofico con
deformidades en ambos pies, alteraciones dentarias compatibles con dentinogénesis imperfecta.
Se realiza hemograma y bioquimica sanguinea que informan 36 200 leucocitos/mm?3 (49,4 %
neutrofilos) y proteina C reactiva 13,2 mg/dl. El sedimento de orina detecta 814 leucocitos/mcl
por lo que es ingresado para tratamiento de pielonefritis aguda. Posteriormente, el urocultivo
confirma una infeccion por Enterobacter hormaechei.

Dicha infeccion evoluciona favorablemente con amoxicilina-clavulanico intravenoso, pero durante
el ingreso se plantean dificultades para el cuidado de su enfermedad de base. Los padres
desconocen las medidas fisioterapicas adecuadas y presenta una fractura de tibia por
manipulacion inadecuada. Se inmoviliza la extremidad con un yeso y tiene nueva fractura en
diafisis femoral, a nivel del yeso, cuando se sostiene al nifio con los pies suspendidos (Fig. A).

Se realiza una valoracion del estado fisico y emocional del nifo y se inicia adiestramiento a la
familia en la forma de realizar movilizaciones seguras para cambios posturales y traslados. Se les
educa en el fomento de la independencia y se les ensena actitud ante las lesiones. Asi mismo,
durante el ingreso se realiza una monitorizacion periédica del dolor y de su respuesta a la
analgesia. Por otro lado, tras la colocacion de la escayola, se realiza un control del estado de la
integridad cutanea. Se instruye a los padres en medidas de evitacion de uUlceras de decubito,
insistiendo en la manipulacion de forma segura para cambios posturales y desplazamientos (Fig.
B).

Aprovechando su estancia hospitalaria, se optimiza la situacion nutricional mediante una
alimentacion equilibrada y variada y se asocia al tratamiento médico un aumento de la ingesta de
alimentos ricos en vitamina D.

Dada la alteracion de la denticion, se insiste a la familia en la necesidad de mantener una rutina
de higiene bucal y se les adiestra en la técnica mas adecuada de cepillado para la edad del
paciente.
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Tras el alta, el paciente se ha mantenido estable, sin precisar nuevas hospitalizaciones.

Los padres del nifio dieron su autorizacion para la publicacion de esta imagen.
Fig. A: radiografia en la que se aprecia fractura diafisaria de fémur a nivel del extremo de la escayola.
B: manipulacion de forma segura del nifio con osteogénesis imperfecta.

Discusion
La osteogénesis imperfecta constituye, dentro de las displasias 0seas, una entidad poco frecuente.
Diferentes mutaciones genéticas originan una alteracion cuantitativa o cualitativa del colageno
tipo 1, que es la principal proteina del tejido conectivo, presente en hueso, ligamentos, tendones,
fascias, piel, esclerdtica, dentina y vasos sanguineos.® El dafio 6seo, en particular durante la
edad pediatrica, puede alterar el crecimiento, la funcionalidad y el desarrollo de las actividades

de la vida diaria.”) Todo ello conlleva que los pacientes tengan dolor cronico, deformidades y
dificultades para la movilidad y el autocuidado y la participacion en actividades infantiles.

El cuidado y atencion hospitalaria de la Ol es multidisciplinar y el personal de pediatria
hospitalaria es una pieza fundamental ya que estos pacientes, debido a su condicion, precisan
hospitalizaciones frecuentes.('%'") Su cuidado debe centrarse en lograr unos objetivos concretos:
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- Manipulacion cuidadosa. El principal objetivo es asegurar un entorno seguro para prevenir
fracturas y evitar deformidades cronicas. Es necesario evitar la inmovilizacion pero, al
mismo tiempo, garantizar las manipulaciones seguras. Para ello, hay que aprender las
técnicas de movilizacidon de estos nifios: colocar las manos abiertas bajo las nalgas y la
cabeza para minimizar los puntos de presion y aumentar la estabilidad (Fig.1B). Para
realizar el cambio de panal o de ropa, no se debe traccionar desde la zona distal de las
extremidades. Asi mismo, es recomendable evitar los movimientos o los ruidos bruscos.("

- Monitorizar y optimizar el control del dolor. Utilizar escalas de valoracion del dolor,
adaptadas a poblacion infantil si se trata de pacientes pediatricos. Valorar el efecto de la
medicacion analgésica y, si es posible, posponer los procedimientos dolorosos hasta que
hagan efecto los farmacos.

- Si el paciente esta escayolado, maximizar el cuidado de las manipulaciones en dicha
extremidad para que el peso del yeso no ocasione una nueva fractura.® Ademas, controlar
la piel y la perfusidn de dicha zona por el riesgo de pérdida de integridad cutanea.

- Optimizar el estado nutricional y vigilar el estrenimiento secundario a la inmovilizacion y
la hipotonia muscular.

- Otra medida esencial es el apoyo emocional y el enfoque centrado en la unidad familiar.
Para la familia, la idea de que solo sostener a su hijo le puede causar dolor o fracturas es
aterradora. El personal sanitario debe adiestrarse en las técnicas de manipulacion segura.
Por otro lado, en muchas familias de pacientes de larga evolucion se percibe falta de
conocimiento y concienciacion sobre el cuidado especifico de la Ol en el sistema sanitario
o fuera de la consulta del especialista. Esto les genera estrés anadido en el momento de la
hospitalizacion.”)

En conclusion, la manipulacion cuidadosa, el control del dolor y el apoyo emocional, entre otros,
son fundamentales. Los profesionales de pediatria, como agentes activos en estos casos, deben
conocer las peculiaridades del cuidado de pacientes con osteogénesis imperfecta para evitar y
detectar complicaciones asociadas. En las familias el conocimiento conlleva, ademas, una toma
de conciencia sanitaria sobre dicha enfermedad.
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