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Resumen

La osteopetrosis tipo 1l o enfermedad de Albers-Schénberg es una enfermedad infrecuente que

afecta al ser humano como consecuencia de la menor resorcion del hueso cortical por parte de los

osteoclastos y se presenta con escasa sintomatologia y su curso es benigno en la mayoria de

pacientes, sin embargo puede llevar a insuficiencia medular cuando ésta es invadida por el hueso

cortical. Describimos un hombre joven con trombocitopenia y aumento en la densidad 6sea en serie

radiolégica hallazgo incidental de osteopetrosis tipo Il. (Acta Med Colomb 2003; 28: 83-86)
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Abstract

The osteopetrosis type II or Albers-Schdnberg disease, is an infrequent disease secondary to the
decrease in the bone resorption. The osteoclast is the principal cell involved in the disease. The
osteopetrosis is characterized by few symptoms and it also has a benign course, but may further
develop medullar insufficiency. We report a case of a young patient that initially shows, thrombocy-
topenia and bone pain with increase in the bone density, suggestive of osteopetrosis type Il. The x
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ray exam was conclusive of osteopetrosis. (Acta Med Colomb 2003; 28: 83-86)
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Introduccién

La osteopetrosis es una enfermedad infrecuente, su inci-
dencia es de 5.5/100.000y 0. 2/100. 000 en individuos euro-
peos y en personas de origen latino, respectivamente. Esta
enfermedad estd compuesta por un grupo heterogéneo de
condiciones clinicas, de las que se conocen 20 formas en
los mamiferos y cuatro en el hombre.

Es caracterizada por incremento en la densidad Osea,
secundario al disbalance en la resorcion 6sea. En el hombre
existen tres formas de presentacion, la tipo I, infantil o
maligna, la tipo Il del adulto o benigna y la forma interme-
dia (1, 2). La osteopetrosis se transmite en forma autosémica
dominante o recesiva. La forma recesiva se produce a
consecuencia de la deficiencia de la anhidrasa carbonica Il
y es caracterizada por acidosis tubular renal y calcificacio-
nes cerebrales, teniendo un curso fatal (3). La condicion
autosémica dominante es mas frecuente que la forma
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recesivay tiene un curso méas lento y menos agresivo (4). El
pilar del diagnostico son los hallazgos radiolégicos y con
ellos se permite hacer la diferencia entre los diferentes
tipos (4-6). Latipo I, en donde el compromiso es principal-
mente en los huesos largos, presentando fracturas con o sin
trauma, osteoartritis en las costillas, paralisis del nervio
facial, osteomielitis mandibular, al examen radioldgico se
pueden evidenciar las imagenes de " ruger jersey spine" en
la columna o la de hueso dentro del hueso en la pelvis. Sin
embargo, del 20% al 40% de estos individuos pueden
permanecer asintomaticos. La tipo Il, descrita por primera
vez por Albers Schonberg en 1904 (7), se caracteriza por
osteosclerosis segmentaria, principalmente a nivel verte-
bral, en huesos iliacos y en la base del craneo (4). Se
diferencia con la tipo infantil no sélo en cuanto a los
hallazgos radioldgicos, sino también por tener un curso
menos agresivo, con presentaciones clinicas algunas veces
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incidentales. El gen responsable de la enfermedad se en-
cuentra localizado en el brazo corto del cromosoma 16 y
corresponde a una proteina relacionada con un canal de
cloro necesario para la adecuada reabsorcion 6sea (1, 2).
Esta mutacion se manifiesta con expresividad variable des-
de totalmente asintomatica hasta la presencia de multiples
fracturas, osteomielitis, paralisis facial y anemia (2, 8). La
forma del adulto se relaciona con la codificacion defectuo-
sa del factor de crecimiento estimulador de colonias de
macréfagos secundario a una pérdida del microambiente
acido en el ribete celular del hueso trabeculado, lo que
impide la activacién de osteoclastos (2, 9).

Se describe el caso de un paciente joven de sexo mascu-
lino con trombocitopenia y aumento en la densidad 6sea en
serie radioldgica, hallazgo incidental de la osteopetrosis
tipo 11

Caso clinico

Se trata de un paciente masculino de 27 afios de edad,
suboficial del ejército, previamente sano. Un mes antes del
ingreso se encontraba patrullando en zona rural cuando
nota una lesion equimética en el antebrazo derecho relacio-
nada con trauma minimo; en las siguientes 12 horas au-
menta el area de equimosis y presenta gingivorragia mode-
rada y petequias en el térax anterior asociadas con el rasca-
do. EIl paciente es valorado por el servicio de salud en la
ciudad de Bucaramanga donde encuentran recuento plaque-
tario de 10.000 x mm?, sin evidencia de hepatoespleno-
megalia 0 hemolisis.

El paciente recibe transfusion de plaquetas y se adminis-
tra ciclo de esteroides parentelares con lo cual se obtiene
recuento de 100.000 x mm?® y es dado de alta. A los cinco
dias regresa con fiebre alta, mialgias y rash vesiculopapular
y ampolloso generalizado de predominio en cara y tdrax
alto. Recuento plaquetario de 5.000 x mm?® por lo cual es
remitido al Hospital Militar Central.

Tiene antecedente familiar de hermano menor con nu-
merosas fracturas desde la infancia relacionadas con trau-
ma de baja intensidad, actualmente con osteomielitis se-
cundaria a fractura de pelvis y padre con lesion en la cadera
de etiologia no clara. Tiene dos hermanos mas hasta el
momento sanos y una hija de dos afios de edad sin sintomas
osteomusculares pero con cuadro de varicela zoster de diez
dias de evolucidn.

En la revision por sistemas el paciente manifestaba do-
lores de un mes de evolucidn en la region anterior del torax,
espalda y extremidades las cuales limitaban progresiva-
mente su actividad fisica cotidiana.

Al ingreso se hace diagndstico de varicela zoster en fase
eruptiva; cuadro hematico: leucocitos: 12,5x 10%/L;
neutréfilos: 91%:; linfocitos: 6%; monocitos: 3,0%; hemo-
globina: 12g/L; hematocrito: 34%; plaquetas: 12x 10%L.
Funcién hepética y renal conservadas. Electrolitos séricos
dentro del limite normal. ELISA para VIH negativo. Par-
cial de orina sin evidencia de infeccién, no hematuria ni
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cilindruria. LDH: 755 U/L. Ecografia hepatobiliar normal.
Radiografia de térax: aumento de la densidad ésea en for-
ma generalizada a expensas del hueso cortical sin deformi-
dades aparentes. Se solicita serie 6sea, que evidencia au-
mento de la densidad del tejido 6seo cortical en la base del
craneo, reja costal, pelvis y huesos largos con disminucion
importante del espacio medular, proponiéndose como pri-
mera posibilidad osteopetrosis (Figuras 1 a 4).

Seguimiento y evolucion

El paciente evoluciona adecuadamente con aumento
progresivo en el recuento de plaquetas, resolucion progre-
siva de la infeccion viral, pero con persistencia de dolor
0seo en reja costal anterior. Se realiza biopsia costal
abierta debido a la imposibilidad de realizar biopsia
Osea con aguja de Jamshidi. El estudio anatomopa-
tolégico demuestra aumento del componente trabecular
con disminucion del espacio medular (Figura 5). El
paciente es manejado con esteroides, disminuyendo los
dolores 6seos y manteniendo un recuento plaquetario ma-
yor de 100xI0%/L.

Durante su estancia presenta absceso epidural, por lo
tanto se le practicé drenaje del mismo. En el cultivo se
aislé Sthaphylococcus aureus para lo cual recibi6 trata-
miento con antibi6ticos por cuatro semanas. Se realizo
valoracion por el servicio de genética clinica en donde se

Figura 1 - Figuras 1 a 4.Serie 6sea que evidencia aumento de la densidad
del tejido 6seo cortical con disminucién importante del espacio medular.
Hallazgos compatibles con osteopetrosis.
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Figura 2.

Figura 4

recomendd un estudio méas cercano de los padres. Se
estimo un riesgo de 50% de transmitir la enfermedad a sus
descendientes.

Discusion
Presentamos el caso de un paciente con osteopetrosis

autosomica dominante tipo Il, la cual es una enfermedad
poco frecuente. El diagndstico recae en los hallazgos
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Figura 3.

Figura 5. Biopsia 6sea que demuestra aumento del hueso trabecular con
disminucién del espacio medular.

radiolégicos que son patognomdnicos de esta entidad (5,
9). El curso clinico depende de la edad de presentacion; en
la infancia tiene evolucion desfavorable y muy agresiva.
En la edad adulta se caracteriza por tener un curso clinico
maés lento y muchas veces asintomatico (4). En la infancia
se recomienda el trasplante de médula teniendo en cuenta
que esta terapia se utiliza para el tratamiento de enfermeda-
des en las que existen déficit enzimaticos (vg. deficiencia
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de la enzima anhidrasa carbonica Il) (3). En el adulto, sin
embargo, este tipo de terapia no ha demostrado ser eficaz,
al igual que el uso de los esteroides en los que el efecto no
es sostenido a lo largo del tiempo. El interferon gamma 1b
se ha implementado como terapia en la osteopetrosis tipo 11
(del adulto), produciendo un aumento en la generacion de
superdxido por parte de las colonias granulociticas y
macroéfagos, lo que genera un ambiente acido que favorece
la resorcion dsea en el ribete de osteoclastos (8). El pacien-
te descrito debut6 con trombocitopenia que se agudizd por
la infeccidon de varicela zoster. No se encuentra en la litera-
tura descripcion de trombocitopenia como forma de pre-
sentacion de la enfermedad; por otro lado hay descripcio-
nes de insuficiencia medular progresiva que compromete
todas las lineas celulares (5, 8, 9).

Las imagenes radioldgicas de la serie 6sea sugirieron la
enfermedad y se procedié a realizar biopsia percutanea de
médula 6sea con el fin de demostrar la invasion del hueso
trabecular al espacio medular y tomarla como referencia
para el control posterior luego de una posible intervencion
terapéutica con interferon gamma Ib; el procedimiento fue
fallido debido a la gran resistencia del hueso cortical.
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Se realizé estudio anatomopatolégico de un segmento
0seo mediante biopsia abierta en el que se observo aumento
del hueso trabecular con disminucion del espacio medular
(Figura 5).

De la mano con los paraclinicos, es importante la reali-
zaciéon de consejeria genética en este tipo de entidades,
debido a que orientan al paciente y a su familia, al infor-
marse de la posibilidad de transmitir la enfermedad a sus
descendientes.

El tratamiento propuesto es el uso de interferon gamma
Ib, a una dosis de 1.5 mu/kg, tres veces a la semana por un
periodo de un afio, beneficio demostrado en publicaciones
recientes donde se observa disminucion histoldgica del
hueso trabeculado y aumento en el ribete de osteoclastos
adyacentes (tasa de regresion de 65% a 70%) (8).
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