Caso Clinico

Osteogénesis imperfecta

y otosclerosis

Osteogenesis imperfect and otosclerosis

En el presente trabajo presentamos un caso de otoscle-
rosis en un paciente con osteogénesis imperfecta con
herencia autosémica dominante, que presentaba esclero-
ticas azules, fragilidad ésea e hipoacusia de transmision.
En nuestro paciente se demostré una fijacion del estribo y
se realizo estapedectomia. Describimos los hallazgos qui-
rargicos y las dificultades técnicas que surgieron durante
la intervencién.
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Introduccion

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad poco
frecuente del tejido conectivo, que se presenta de forma
generalizada y es de transmision hereditaria’. Comprende
un grupo heterogéneo de alteraciones entre las que des-
tacan tanto las manifestaciones esqueléticas (osteoporosis,
fragilidad 6sea, multiples fracturas, etc.) como extraesque-
léticas (esclerdticas azules, sordera, anomalias dentarias,
etc.)2.

La sintesis defectuosa del colageno se produce bien por
mutaciones en los genes encargados de formar el procola-
geno o bien por defectos en las enzimas encargadas de su
procesamiento y ensamblaje3.

De acuerdo con los datos del estudio cooperativo
espafiol de malformaciones congénitas, la incidencia de la
osteogénesis imperfecta en nuestro pais se situa en torno
al 1 por cada 40.000 nacimientos?. En el estudio epidemio-
l6gico realizado por Sillence y cols.5, la incidencia de osteo-
génesis imperfecta tipo |, es de 1 por cada 30.000 nacimien-
tos, su prevalencia de un caso por cada 30.000 habitantes y
la tasa de nuevas mutaciones de 0,26 y 0,3 x 100.000. Para
el tipo Il, se calcula una incidencia de 1,6 por cada 100.000
recién nacidos. En su serie, el nUmero de casos para el tipo
lll es ocho veces menor que el del tipo I, con una incidencia
de un caso por cada 68.000 recién nacidos vivos y una pre-
valencia de uno por cada 200.000 habitantes. El tipo IV es
la forma de osteogénesis imperfecta mas infrecuente®.

La osteogénesis imperfecta congénita es generalmente
severa, conduciendo a la muerte intrautero o poco tiem-
po después del nacimiento. La causa mas frecuente de la
muerte es por dafo cerebral, producido al carecer éste de
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SUMMARY

In the present paper we show a case of osteogenesis
imperfecta with autosomal dominant inheritance, this
patient had sclerae, bone fractures and conductive hea-
ring loss. In our patient fixed footplates was encoutered
and stapedectomy was performed. We discribe the opera-
tive findings and the tecnicals difficulties we had during
surgery.
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proteccion dsea, o por insuficiencia respiratoria, debida
a un toérax inestable por multiples fracturas costales’. Las
manifestaciones clinicas de la osteogénesis imperfecta
tarda son mas leves, caracterizandose por la triada de fra-
gilidad 6sea, escleréticas azules y sordera. Aunque la trans-
misidon genética de esta enfermedad es compleja, general-
mente se acepta que la variante congénita se transmite de
forma autosdmica recesiva, mientras que la tarda presenta
una herencia autosémica dominantes.

La hipoacusia es uno de los principales hallazgos en
la osteogénesis imperfecta®. Generalmente la pérdida de
audicion es de tipo conductiva, pero no son infrecuentes
las sorderas mixtas o neurosensoriales. Algunos pacientes
tienen un tipo de hipoacusia en un oido, y otro en el oido
contralateral. La aparicion de vértigo es mucho menos fre-
cuente que la sordera’.

Caso Clinico

Antecedentes personales: No alergias medicamentosas
conocidas. No HTA, no DM, no DL. Rinoconjuntivitis esta-
cional. Osteogénesis imperfecta de herencia autosémica
dominante. Multiples fracturas: Tobillo izquierdo, olécra-
non codo izquierdo y cubito brazo izquierdo. Intervenido
quirdrgicamente de fractura de tobillo izquierdo y de
estrabismo convergente del ojo izquierdo. Antecedentes
familiares: Madre y tio materno con osteogénesis imper-
fecta. Motivo de consulta: Paciente varon de 19 afos
consulta por pérdida de audicion progresiva de oido
derecho sin acufenos ni vértigos acompafantes de 2 afos
de evolucién. No patologia 6tica actual ni en el pasado.
Exploracién ORL: Orofaringe: Sin hallazgos patolégicos en
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la actualidad. Fosas nasales: Sin hallazgos patolégicos en
la actualidad. Otoscopia: Ambos oidos presentan aspec-
to normal sin hallazgos patolégicos. Acumetria: Rinne
negativo en oido derecho y Weber lateralizado hacia la
derecha. Nasofibrolaringoscopia: Fosas nasales normales.
Cavum libre. Rodetes tubaricos de tamafio, morfologia y
de apariencia permeable. Faringe e hipofaringe norma-
les. Laringe y cuerdas vocales de aspecto macroscopico
normal y con buena movilidad. Pruebas complementarias:
Impedanciometria: Disminucién de la complianza en oido
derecho, asi como ausencia de reflejos. Audiometria tonal
liminar: Oido lzquierdo: Niveles auditivos por encima de
20 dB. Oido Derecho: Hipoacusia de transmisién de 60 dB.
TAC Craneo y oidos: No se evidencian alteraciones resefia-
bles. Tratamiento: Ante la sospecha de otosclerosis del oido
derecho se plantea al paciente la posibilidad de realizar
una timpanotomia exploradora. Durante la intervencion
quirurgica se evidencia la fijaciéon de la platina del estribo
por lo que se realiza estapedectomia convencional.

Discusion

La principal manifestacion clinica de la osteogénesis
imperfecta tarda son las fracturas espontaneas, en los
casos mas severos las fracturas pueden exceder en numero
a 60. Estas fracturas suelen aparecer entre los dos y seis
anos de vida. La frecuencia de las fracturas éseas disminu-
ye tras la pubertad, volviendo a aumentar en las mujeres
después de la menopausia. El color azulado de la escleré-
tica puede observarse en el momento del nacimiento, y es
un hallazgo tipico de la osteogénesis imperfecta, aunque
puede aparecer en otras situaciones como el sindrome de
Ehlers-Danlos y el de Marfan!. Las esclerdticas no son un
parametro diagnostico fiables, pero en nuestro caso exis-
tian las tipicas escleroticas azules (figura 1).

Figura 1: Fotografia de los ojos del paciente, donde podemos evidenciar
la existencia de escleréticas azules.

La sordera afecta del 20 al 60 por 100 de estos pacientes,
con mayor frecuencia es de conducciéon o de tipo mixto0.
En nuestro caso existia una hipoacusia de transmision del
oido derecho con un GAP de 30 dB (figura 2).
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Figura 2: Imagen de la
audiometria, la impe-
danciometria preopera-
toria, y la audiometria
reciente. En la primera
se observa una hipoacu-
sia de transmisién con
un GAP entre ambas
vias de 30 dB. En la
audiometria reciente
mantiene los niveles
auditivos obtenidos tras
la intervencion.

Otros datos clinicos que apoyaran el diagnostico de
osteogénesis imperfecta son: el aspecto tipico de estos
pacientes con cara triangular y craneo sobresaliente (figura
1); manifestaciones articulares por hipermovilidad, con luxa-
ciones frecuentes. La piel es a menudo fina, pudiendo ocurrir
hemorragias subcutaneas. Puede existir una cierta tendencia
a padecer hernias y enfermedades cardiacas por insuficien-
cia valvular. Estos pacientes pueden también presentar una
dentinogénesis imperfecta, manifestada por unos dientes
traslucidos y decolorados. Por supuesto, un dato importante
para el diagnéstico de la osteogénesis imperfecta es su pre-
sentacion familiar, en nuestro caso la herencia es autosémica
dominante$, puesto que todos los miembros de esta familia
presentan la enfermedad. Tres de ellos con afectacion audi-
tiva, y también intervenidos de estapedectomia.

La hipoacusia de transmisién en estos pacientes puede
deberse a fracturas que causen una discontinuidad en la
cadena osicular, las cuales suelen afectar a las ramas del
estribo y/o al mango del martillo. Otra situaciones que
puede originar una hipoacusia conductiva es la fijacion por
anquilosis de la cabeza del martillo a la pared medial del
atico?9, y la fijaciéon del estribo por focos otoescleréticos'!.
Una sordera conductiva progresiva en pacientes con osteo-
génesis imperfecta suele asociarse con alteraciones de la
platina, mientras que una sordera subita suele producirse
por fracturas de la cadena osicular?2.

La hipoacusia neurosensorial que aparece en estos
pacientes puede deberse a la entrada de sangre durante
la intervencién a los espacios del oido interno, puesto que
las células acumuladas y las proteinas plasmaticas pueden
alterar la dindmica del oido interno al variar la viscosidad
de los liquidos laberinticos, o el potasio liberado de la his-
tolisis de los eritrocitos puede cambiar el gradiente elec-
trolitico de las células ciliadas e interferir con la despola-
rizacion, o puede deberse al desarrollo de una laberintitis
osificante, o a la fractura de la capsula 6tica que produzca
una lesidn coclear, o que alteren la dindmica de los liquido
endolaberinticos®.
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En el estudio radiolégico del hueso temporal de estos
pacientes puede encontrarse descalcificacion de la coclea,
esclerosis de la porcién petrosa del temporal, siendo las
celdillas mastoideas muy abundantes y bien neumatizadas.
También puede llegar a verse una condensacion muy loca-
lizada en el promontorio y ventana oval'3. En nuestro caso
todos los estudios de imagen craneales fueron normales,
no evidencidandose ninguna de estas alteraciones.

Ante una hipoacusia conductiva en la osteogénesis
imperfecta, con buena reserva coclear, debe realizarse
timpanotomia exploradora 'y estapedectomia si se eviden-
cia la fijacion del estribo, como sucedié en nuestro caso. La
técnica de estapedectomia en estos pacientes no difiere de
la habitual en la osteogénesis simple, si bien debe ser mas
cuidadosa, pues existe mayor riesgo de fractura de la cade-
na osicular y de platina “flotante”14. En la osteogénesis
imperfecta la mucosa del oido medio, particularmente la
que recubre la ventana oval, es gruesa y muy vasculariza-
da'l, lo cual evidenciamos durante la intervencion la cual
resulté muy sangrante.

Los resultados de la cirugia en los pacientes con osteo-
génesis imperfecta, generalmente son series muy reducidas
dada la rareza de esta enfermedad, no se puede analizar
estableciendo una comparacién directa con los resultados
correspondientes en pacientes con otosclerosis simple,
estudios basados en grandes numeros de intervenciones.
Sin embargo, parece ser que en estos pacientes la ganancia
en el postoperatorio inmediato es buena, similar a la otos-
clerosis mientras que a largo plazo la via aérea vuelve a
caer hasta su nivel preoperatorio’s. Nuestro paciente hasta
el momento presenta una recuperacién de la via aérea
hasta limites de normalidad, pero no podemos conocer
los resultados a largo plazo puesto que Unicamente han
transcurrido dos afios desde la intervencion.

Para algunos autores el riesgo de provocar una labe-
rintizacion en los pacientes con osteogénesis imperfecta es
superior al de la propia enfermedad otosclerdtica’s. Existen
publicaciones en las que por los malos resultados obtenidos
tras la estapedectomia en estos pacientes, exacerbacion de
la hipoacusia tras la cirugia, llegan a la conclusién de que
en esta enfermedad la indicacién de una proétesis auditiva
es preferible a la intervencion'é, aunque el grueso de las
publicaciones aboga por la realizacion de la intervencion
quirargica, sobre todo en el caso de personas jovenes.

Conclusiones

La hipoacusia que presentan los pacientes con osteo-
génesis imperfecta suele ser conductiva, por presentar una
otosclerosis o por otros trastornos de la cadena osicular,
aunque también pueden presentar una hipoacusia neuro-
sensorial. El tratamiento de la fijacién del estribo en esta
enfermedad es la estapedectomia, teniendo ésta mayor
dificultad técnica que en la otosclerosis simple. Los resulta-
dos de la cirugia son buenos en el postoperatorio inmedia-
to, pudiendo variar cuando el control es a largo plazo'.
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