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Picnodisostosis y fragilidad dsea. Caso clinico.

F. HERMOSILLA SANCHEZ, P RENOVELL FERRER
SERVICIO DE CIRUGIA ORTOPEDICA Y TRAUMATOLOGIA. HOSPITAL CLINICO UNIVERSITARIO. VALENCIA.

Resumen: Presentamos el caso clinico de un paciente varon de 21 afios afecto de picnodisostosis y con antecedentes
de fracturas diafisarias de ambas tibias y hueso parietal en la infancia, y fractura diafisaria de fémur derecho a los 15
afios de edad. Actualmente en seguimiento por nuestro Servicio por pseudoartrosis de fractura de base de 5° metatar-
siano de pie izquierdo que no obtuvo consolidacion con métodos ortopédicos. Se presenta el caso clinico y realiza una
revision de esta rara enfermedad que asocia a un morfotipo caracteristico con un incremento en la fragilidad o6sea.

Pycnodisostosis and bone fragility. Case report.

Summary: We present a clinic case of a male patient 21 years old affected of pycnodisostosis who had suffered in
the childhood fractures in both tibias and parietal bone, and a diaphysis fracture of his right femur at 15 years old.
Nowadays, he is in treatment in our traumatologic department because of a fracture of the base of the fifth metatarsus
of his left foot complicated with pseudoarthrosis that had not achieved union with orthopaedic methods. This clinic
case is presented and a review of this rare disease that associates a characteristic appearance with an increase of bone
fragility is made.

retraso del crecimiento con talla baja en seguimiento por
Endocrinologia y tratado con hormona de crecimiento,
fractura de hueso parietal a los 23 meses y fracturas dia-
fisarias de tibias a los 6 y 15 afios, que fueron tratadas
conservadoramente, hidrocefalia obstructiva cronica
intervenida mediante la implantacion de una valvula de
derivacién de LCR ventriculo-peritoneal a la edad de 8
afios, malposicion dentaria y sindrome de apnea obstruc-
tiva del suefio. El cuadro clinico sugestivo junto a los
hallazgos radiograficos caracteristicos de esclerosis dsea
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Introduccion:
Algunas displasias dseas se caracterizan por fragili-
dad 6sea y frecuentes fracturas, y en algunos casos, difi-

cultades para la consolidacion. La picnodisostosis es una
rara displasia 6sea que reune estas caracteristicas.
Presentamos un caso clinico de fractura de base del
5° metatarsiano, con traumatismo minimo, que no obtu-
vo la consolidacién con tratamiento conservador y requi-
ri6 tratamiento quirurgico. El paciente tenia historia de
fracturas previas también con traumatismos de baja ener-

gia.

Caso Clinico.

Paciente de 21 afios sin antecedentes familiares de
interés, producto del primer embarazo de curso normal.
Parto por cesarea por desproporcion pelvi fetal, con peso
de 3,700 g. Entre sus antecedentes personales destacan

y anomalias del macizo craneofacial permitieron estable-
cer el diagndstico de picnodisostosis. En 2002 sufre
caida casual con resultado de fractura diafisaria de fémur
derecho que es tratada mediante fijador externo en otro
centro hospitalario, y complicada con osteitis (fistulecto-
mias en 2003 y 2006; curetaje y exéresis de secuestros
oseos en septiembre de 2007) (Fig.1).

En el momento actual acude por fractura de la base
del 5° metatarsiano del pie izquierdo de 4 meses de evo-
lucion. Refiere que sufrid un traumatismo indirecto
banal en tobillo-pie diagnosticandole la fractura mencio-
nada. Tras 4 meses de tratamiento conservador median-
te botin de yeso no presentd callo radiografico. El estu-
dio radiografico pone en evidencia una fractura trans-
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versa de base de 5° metatarsiano, sin callo 6seo, con
esclerosis de extremos dseos, con aspecto mas de fractu-
ra de estrés que fractura traumatica (Fig.2). Se sometio a
tratamiento quirdrgico fijando la fractura con un tornillo
a compresion obteniendo la consolidacion a los 3 meses

(Fig.3).

Discusion

La picnodisostosis es una enfermedad désea muy poco
frecuente (prevalencia de un caso por cada millon de
habitantes) (1), de herencia autosémica recesiva, que se
basa en la mutacion en el gen 1921, que codifica la
catepsina K, enzima implicada en el metabolismo de
osteonectina, osteopontina y colageno I (2). Esta enfer-
medad, de prondstico vital normal, fue descrita por pri-
mera vez en 1923 por Montanari (3), mas tarde, en 1962
Maroteaux y Lamy acuflan el término actual (3), la dis-
tinguen de otros procesos como la displasia cleidocrane-
al y la osteopetrosis (tabla 1) con los que comparte cier-
tas caracteristicas y debe hacerse el diagnostico diferen-
Figura 1. Radiografia de fémur tras consolidacion de fractura diafisaria. Obsérvese el C1al (4), y afirman que el pintor vanguardista frances
aspecto escleroso del hueso. Toulouse-Lautrec sufrid la enfermedad (5).

Esta afeccion asocia una displasia craneo metafisaria
con aumento de la densidad 6sea. Clinicamente se carac-
teriza porque los pacientes tienen talla corta, facies en
“cara de pajaro” (Fig.4), dedos gruesos y cortos (es
caracteristica la hipoplasia o ausencia de falanges dista-
les) (Fig.5) y la persistencia de fontanelas abiertas, sin
compromiso de los agujeros del craneo. La clavicula es
hipoplasica y a veces ausente en el tercio distal. Ademas
pueden aparecer manifestaciones odontoldgicas, con
retraso en la aparicion de los dientes, que aparecen total-
mente desordenados.

En los estudios radiograficos es caracteristica la pre-
sencia de osteoesclerosis, con canal medular permeable.
En columna, falta de segmentacion atlantoaxoidea y
puede haber espondilolistesis (1).

Se han descrito fracturas patologicas en la mayoria de
los casos publicados, sin embargo, apenas existen en la
literatura estudios sistematicos sobre la estructura osea
en la picnodisostosis, que expliquen la mayor susceptibi-
lidad para las fracturas. La razén para esta mayor fragili-
dad osea radicaria presumiblemente en una alteracion de
la arquitectura trabecular asi como de la disposicion
lamelar de las fibras colagenas por un trastorno del
recambio 6seo en el que la catepsina K parece jugar un
papel fundamental. Esta alteracion de la arquitectura
6sea supondria una inapropiada adaptacion a las cargas
mecanicas contribuyendo a la fragilidad 6sea observada

Figura 3. Radiografia postoperatoria. (6, 12).
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Caracteristicas Osteopetrosis Disostosis Cleido-craneal Picnodisostosis
Suturas craneales Normal Normal Abiertas
Mandibula Normal Normal Pérdida dngulo
Clavicula Presente y normal Ausente o displdsica Presente, a veces displdsica
Fracturas patoldgicas Presentes Ausentes Presentes
Tejido 6seo Condensacion con Condensacion sin

obliteracién canal medular Normal obliteracién canal medular
Estatura Normal Normal Baja

Tabla I. Principales caracteristicas de osteopetrosis, disostosis cleido-craneal y picnodisostosis.

Figura 4. Fotografia que muestra la facies caracteristica “en cara de pajaro” de los pa-
cientes afectos de picnodisostosis.

La capacidad reparativa del hueso en la picnodisosto-
sis esta en controversia. Elmore (7) y Shuler (8) defien-
den su normalidad, mientras que Meredith et al. (9) Y
Kemperdick y Lehr (10) abogan por una disminucion de
la misma, con una consolidacion extremadamente pobre,
apoyandose en la mayor frecuencia de retardos de conso-
lidacion, la persistencia de lineas de radiolucencia en las
fracturas de estrés y en la no apariciéon en la gammagra-
fia con tecnecio 99 del esperado incremento de captacion
en las fracturas espondiloliticas recientes (11). Otros pro-
blemas observados con mayor frecuencia son las fractu-
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Figura 5. Fotografia de ambas manos que muestra la aplasia terminal de las falanges
distales.

ras de estrés, refracturas e infecciones dseas postquirtr-
gicas, éstas ultimas probablemente en relaciéon con la
alveolitis cronica, presente a menudo en estos pacientes
en el momento de la intervencion (13).

No se conoce ninglin tratamiento médico eficaz con-
tra la picnodisostosis (14), pudiendo tratarse las fracturas
con las técnicas habituales, si bien, la técnica quirargica
puede ser mas dificultosa que en hueso normal, dadas las
caracteristicas andémalas del hueso, con un didmetro
medular en general mas estrecho y corticales mas escle-
rosas.
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