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Fracturas multiples de huesos largos en una escolar portadora
de picnodisostosis. Reporte de caso
Multiple long bone fractures in a child with pycnodysostosis. A case report

Lic. Paula I. Rojas®, Lic. Nathia E. Niklitschek® y Dr. Matias F. Sepiilveda®.

RESUMEN

Las fracturas en edad pediatrica son una entidad importante
para considerar. Hay enfermedades en que los huesos del
nino se fracturan ante traumatismos de menor energia.
La picnodisostosis es un tipo inusual de displasia craneo-
metafisaria autosémica recesiva, cuya primera manifestacién
clinica suele ser una fractura en hueso patolégico.

Se presenta a una paciente, caucasica, de 9 afios de edad, con
diagndstico de picnodisostosis, que ingresé al hospital por
fractura del fémur derecho, por un mecanismo de baja energia.
Los estudios radiograficos mostraron fracturas del fémur
bilateral, fractura proximal dela tibiaizquierday consolidacién
viciosa en antecurvatum.

Esta rara enfermedad se diagnostica a edades tempranas por
tallabaja, por fracturas repetidas o por traumas de baja energia.
Las opciones terapéuticas sonlimitadas, ynose hadesarrollado
una cura definitiva. Es importante, ante un paciente pediatrico
conrasgos dismérficos faciales y fracturas en hueso patolégico,
sospechar displasias 6seas, tales como la picnodisostosis y sus
diagndsticos diferenciales.

Palabras clave: picnodisostosis, fracturas dseas, osteosclerosis,
catepsina K.

ABSTRACT

Fractures are an important entity to consider in pediatric
patients. There are certain diseases in which bones fracture
with a minimal trauma. Pycnodysostosis is an autosomal
recessive unusual type of craneo metaphyseal dysplasia, that
presents frequently as fracture in a pathological bone. A 9
year old caucasian female, diagnosed with pycnodysostosis,
was admitted with a right femur fracture as a result of a low
energy trauma. Radiographic studies showed bilateral femur
fractures, proximal fracture and non-union in antecurvatum
of the left tibia.

Pycnodysostosis is a rare disease, generally diagnosed at an
early age by growth restriction, frequent fractures or fractures
with low energy trauma. Therapy alternatives are limited,
and no permanent cure has been developed. If a patient has
dysmorphic facial features and fractures in a pathological
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bone, it is important to suspect bone dysplasia, such as
pycnodysostosis and its differential diagnoses.
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INTRODUCCION

Las fracturas en edad pediatrica son
una entidad importante para considerar.
Aproximadamente, el 66% de los nifios y el 40%
de las nifias presenta alguna fractura antes de los
15 afios.! La fuerza de crecimiento del esqueleto
depende de distintos factores, que se inician
desde el periodo de lactante y terminan con el
detenimiento del crecimiento 6seo a la edad de
18-19 anos.? Hay algunas enfermedades en que
los huesos del nifio son fragiles y se fracturan
ante traumatismos minimos.* Algunas displasias
6seas se caracterizan por frecuentes fracturas y, en
algunos casos, dificultades para la consolidacién.*
La picnodisostosis es un tipo inusual de displasia
craneo-metafisaria autosémica recesiva, cuya
primera manifestacion clinica suele ser una
fractura patolégica.®

El objetivo de este caso clinico es presentar
una patologia poco frecuente que se manifiesta
con repetidas fracturas por mecanismos de baja
energia.

CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino, caucéasica, de 9
afnos de edad, producto del primer embarazo de
padres no consanguineos. Present el antecedente
familiar de tio de la madre con talla baja y rasgos
faciales afines. En los antecedentes antenatales, se
destaco la amenaza de aborto a las 5 semanas y
de parto prematuro a los 6 meses, medicada con
doble dosis de corticoides. Nacid por cesérea a las
40 semanas, con peso de 3370 g (percentil 90), talla
de 49 cm y perimetro cefdlico de 32 cm. Al nacer,
se detect6 una malformacién del tabique nasal y
malformacién ungueal.
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Entre sus antecedentes patolégicos, se
destaco retraso del crecimiento a partir de
los 8 meses. Fue evaluada a los 2 afios y 7
meses en Neurologia Infantil: se constaté
desarrollo psicomotor en rangos normales, pero
se destacaron facies caracteristica en cara de
péjaro con ojos en orientacién antimongoloide,
hipoplasia malar, nariz de perico y proptosis
ocular. Se evidencig, ademas, fontanela anterior
amplia, cuello corto, hombros angostos e
hiperlaxitud ligamentosa.

Se realizdé un estudio de edad 6sea,
radiografias de huesos largos, térax, pelvis,
columna y cadera, escaner cerebral y cintigrama
6seo. El cuadro clinico sugerido, asociado a
un escaner y cintigrama 6seo normales y a
los hallazgos caracteristicos en la radiografia
correspondientes a un aumento del didmetro
diafisario con disminucién del didmetro del
canal medular (sin obliteracién), debido a un
engrosamiento del hueso cortical, permite
establecer el diagnoéstico de picnodisostosis.

Ingres6 al hospital por una fractura del fémur
derecho producto de una caida de la bicicleta
por un mecanismo de baja energia. Se solicit6
una radiografia de pelvis anteroposterior, la
que mostré una fractura del fémur bilateral

Ficura 1. Radiografia de la pelvis anteroposterior, en la que
se aprecian rasgo de fractura completa en didfisis femoral
derecha y rasgo de fractura incompleta en didfisis femoral
izquierda. Las caracteristicas 6seas muestran un aumento
del didmetro diafisario con disminucion del didmetro de
canal medular.

(Figura 1). Ante el dato de la caida casual sobre
las rodillas y el dolor mantenido a los 5 afios,
se pidi6 una radiografia de tibia izquierda, con
evidencia de fractura proximal de tibia izquierda
con consolidacion viciosa, que resulté en tibia en
antecurvatum (Figura 2).

Al momento del examen fisico, se destacaban
rasgos dismorficos propios de la picnodisostosis,
la facies en cara de pajaro, prominencia frontal
y proptosis ocular. A nivel mandibular, se
observaba micrognatia (Figura 3. A). En ambas
manos, se observaba simétricamente un
acortamiento de todas las falanges y coiloniquia
(Figura 3. B). Los parametros de crecimiento se
encontraban alterados, con un peso de 38 kg
(P 85), una talla de 118 cm (< P 3) y un indice
de masa corporal (IMC) de 27,3 (> P 95) segin
las curvas del National Center for Health Statistics
(NCHS) para peso/edad, talla/edad e
IMC/edad, respectivamente. Entre los 6 y los 8
anos, presentd un aumento de alrededor de 10
kg de peso con una alimentacién adecuada y un
examen hormonal normal. En la actualidad, se
encuentra en estudio en Endocrinologia por el
alza de peso de etiologia desconocida.

Las cirugias de reduccién y estabilizacion de
ambas fracturas diafisarias de fémur se realizaron

FIGURA 2. Radiografia de la pierna izquierda
anteroposterior y lateral, en las que se aprecian dos rasgos
de fracturas incompletas a nivel de la didfisis, que provocan
deformidad en antecurvatum. Se aprecia un acortamiento
de la longitud del peroné, un aumento del didmetro de la
tibia y el peroné, y formacion de tejido éseo por aposicion en
la pared posterior tibial. El peroné actiia como “cuerda de
arco”, a tension.
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con cuatro dias de diferencia, primero derecha
y segundo izquierda. La intervencién empleada
fue una reduccién cerrada indirecta y fijacién
con placa bloqueada con técnica de osteosintesis
con placa minima invasiva (minimally invasive
plate osteosynthesis; MIPO, por sus siglas en
inglés) (Figura 4. A y B) y se realiz6 el puenteo
de las fracturas. Ninguno de los procedimientos
present6 complicaciones.

La paciente evolucioné favorablemente, con
consolidacién de ambas fracturas de fémur.
Luego se discuti6 la posibilidad terapéutica
de manejo del eje de ambas tibias, lo que se

Ficura 3. A) Rasgos fenotipos faciales caracteristicos de la
picnodisostosis. B) Hipoplasia falangica y coiloniquia

—

corrigié mediante osteotomia percutanea y
estabilizacién con placa bloqueda de ambos
segmentos, con consolidacién lograda a la
fecha: la paciente deambula con normalidad,
sin limitacién de la carga.

DISCUSION

La picnodisostosis es una enfermedad
rara, autosOmica recesiva, con una incidencia
estimada de 1,7 casos por milléon.® Se han descrito
aproximadamente 150 casos en la literatura.” Esta
enfermedad, también conocida como el sindrome
de Toulouse-Lautrec por el pintor francés, quien
la padecid, se caracteriza por osteoesclerosis,
estatura corta, acroosteolisis de falanges distales,
displasias ungueales, displasia clavicular,
deformidades craneales secundarias al cierre
tardio de suturas y fontanelas, y fragilidad dsea,
con fracturas por mecanismo de baja energia, que
son mas frecuentes en los miembros inferiores, la
mandibula y las claviculas.”® La expectativa de
vida y el desarrollo cognitivo de estos pacientes
son normales.’

Generalmente, se diagnostica a edades
tempranas de la infancia, por consulta de los
padres ante talla baja, o posteriormente, por
fracturas repetidas o por traumas de baja energia.
El diagnéstico se basa en la clinica y hallazgos
radiolégicos, y se confirma a través del analisis

Ficura 4. A) Radiografia anteroposterior del fémur
izquierdo con fractura incompleta. Placa de osteosintesis
bloqueada con 2 tornillos proximales y 2 tornillos

distales, que estabilizan el foco de fractura. B) Radiografia
anteroposterior del fémur derecho con rasgo de fractura
reducido. Se observa la placa de osteosintesis bloqueada
con 2 tornillos proximales y 3 tornillos distales, que actiian
como tutor interno.
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genético, que indica mutacién del gen CTSK
(catepsina K).?

La mutacioén localizada en el cromosoma
1g21" produce un déficit de catepsina K, que se
encuentra en los lisosomas de los osteoclastos y
es la proteasa encargada de degradar coldgeno
tipo I, componente del 95% de la matriz orgénica
del hueso.® Esto provoca problemas en la
resorcion 6sea y las consecuentes alteraciones
en la arquitectura trabecular e inadecuada
disposicion lamelar de las fibras de colageno.*
Histolégicamente, se aprecia un aumento del
grosor de la cortical del hueso con franjas de
matriz desmineralizada y con inclusiones
calcificadas en el cartilago."'* El canal medular se
aprecia més estrecho de lo normal y con evidencia
de sistema haversiano disminuido.® La sumatoria
de estas alteraciones produce el aumento de la
fragilidad osea, fracturas recurrentes y déficit de
la consolidacién.

El diagndstico diferencial de la picnodisostosis
debe considerar las patologias que se presentan
con aumento de densidad 6sea en la radiografia,
que corresponde, principalmente, a osteopetrosis;
aquellas displasias que se presenten con fracturas
en hueso patolégico, como osteogénesis
imperfecta y osteoporosis;® y, por tltimo, aquellas
con alteraciones morfolégicas similares, como la
displasia cleidocraneal.

La osteopetrosis es el término que agrupa
diferentes patologias hereditarias del esqueleto,
que se caracterizan por un aumento de la
densidad 6sea en la radiografia, explicada por
una deficiencia en la reabsorciéon 6sea por los
osteoclastos.” Tiene diferentes formas clinicas; en
la edad pediatrica, se destacan dos: osteopetrosis
infantil y osteopetrosis intermedia (es de mayor
gravedad la infantil, ya que se agrega una
grave insuficiencia de la médula 6sea con mal
prondstico).* Radiolégicamente, se manifiesta
como esclerosis difusa de crdneo, columna
vertebral, pelvis y defectos de la modelacién 6sea
de las metafisis de huesos largos."

A pesar de que, en la picnodisostosis,
hay un aumento de la densidad ¢sea, esta
no es suficiente para obliterar el canal
medular u orificios craneales, como ocurre
en otras displasias. Es por esto por lo que,
para el diagnoéstico diferencial, se debe
buscar obliteracién medular en huesos
largos, alteraciones hematolégicas (anemia,
trombocitopenia), fracturas graves con
presencia ocasional de atresia coanal y densidad
6sea normal asociada a aplasia o agenesia

clavicular para el diagnéstico diferencial.®'%'5
También es importante considerar las lesiones
fisicas no accidentales como causa de fracturas
mdltiples.

A pesar del avance en el conocimiento de la
fisiopatologia de la picnodisostosis, las opciones
terapéuticas son bastante limitadas, y atin no
se ha desarrollado una cura definitiva.® Se han
establecido medidas preventivas para minimizar
el riesgo de fracturas, ya que estas presentan
una amenaza para los pacientes. Dentro de las
medidas, se incluye la manipulacién cuidadosa
de los pacientes pediatricos, sumada a ejercicios
y actividades seguras que no requieran mucho
impacto.®

Respecto al manejo terapéutico, el caso fue
tratado con los criterios modernos de manejo
de fracturas en hueso patolégico, con técnica
minimamente invasiva y fijacion estable, que
permitira que se mantenga cierta proteccion 6sea
durante su crecimiento, al respetar los cartilagos
de crecimiento.

CONCLUSIONES

Este caso es ejemplificador de la presentacion
clinica y radiolégica de la picnodisostosis. Es
importante que, ante un paciente pediatrico con
rasgos dismorficos faciales y fracturas en hueso
patologico, se tengan en mente y se sospechen
las displasias 6seas, tales como la picnodisostosis
y sus diagndsticos diferenciales, como etiologia
probable. Asi también es importante evaluar el
contexto social, familiar y escolar para descartar
un posible maltrato infantil. B

REFERENCIAS

1. Core-Info: fractures in children [Internet]. Cardiff, UK:
Cardiff Child Protection Systematic Reviews; 2012. [Acceso:
18 de mayo de 2014]. Disponible en: http://cvsc.org.
uk/wp-content/uploads/2014/01/fracturesinchildren_
wdf48020.pdf.

2. HodgsonRavina]. Epidemiologia delas fracturasinfantiles
[Internet]. [Acceso: 18 de mayo de 2014]. Disponible en:
http:/ /www.cotihodgson.es/descargas/epidemiologia.
pdf.

3. De La Torre JA. Pediatria accesible: Guia para el cuidado
del nifio. 6. ed. México: Siglo XXI; 1998.

4. Hermosilla Sdnchez F, Renovell Ferrer P. Picnodisostosis
y fragilidad 6sea. Caso clinico. Rev Esp Cir Osteoartic
2008;46(236):179-82.

5. Parrén R, Rivera I, Pajares S, Vicario C, et al. Problemas
ortopédicos en la picnodisostosis. Patologia del Aparato
Locomotor 2006;4(1):70-3.

6. Mujawar Q, Naganoor R, Patil H, Thobbi AN, et al.
Pycnodysostosis with unusual findings: a case report. Cases
]2009;2:6544.

7. Polymeropoulus MH, Ortiz De Luna RI, Ide SE, Torres
R, et al. The gene for pycnodysostosis maps to human



10.

11.

Presentacion de casos clinicos | Arch Argent Pediatr 2016;114(3):e179-e183 / €183

chromosome 1cen-q21. Nat Genet 1995;10(2):238-9.
Alcala-Cerra G, Alcalad-Cerra L. Picnodisostosis: el caso de
Toulouse-Lautrec. Salud Uninorte 2006;22(1):52-9.
Barnard B, Hiddema W. Pycnodysostosis with the
focus on clinical and radiographic findings. S Afr | Rad
2012;16(2):74-6.

Alves Pereira D, Berini Aytes L, Gay Escoda C.
Pycnodysostosis. A report of 3 clinical cases. Med Oral
Patol Oral Cir Bucal 2008;13(10):E633-5.

Burguet 1 Arfelis A, Bachiller Corral F], Morales Piga
A. Denticiéon anémala en nifa de 8 afos. Reumatol Clin
2008;4(5):207-9.

12.

13.

14.

15.

Everts V, Aronson DC, Beertsen W. Phagocytosis of bone
collagen by osteoclasts in two cases of pycnodysostosis.
Calcif Tissue Int 1985;37(1):25-31.

Stark Z, Savarirayan R. Osteopetrosis. Orphanet | Rare Dis
2009;4:5.

De La Uz Ruesga B, Rodriguez Reyes I, Sudrez Beyries
LC, Rodriguez Brunet M, et al. Osteopetrosis. Medisan
2008;12(1).

Herndndez-Alfaro F1, Arenaz Bua ], Serra Serrat M,
Mareque Bueno]. Orthognathicsurgery in pycnodysostosis:
a case report. Int | Oral Maxillofac Surg 2011;40(1):110-3.



