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Resumen

Introduccidn: la osteogéness imperfecta (OI) se caracteriza por fragihidad dsea y deformidades esqueléticas. Es causada por alteracio-
nes en los genes COL1ALy COL1A?, responsables de la formacidn del colageno tipo L A partir de la década de los 90, se extendid el
uso de los bifosfonatos como tratammente meédico simtomatico de la Ol Lazala y Solaque publicaron una serie de pacientes manejados
con pamidronato. Bl tratamiento quirtirgico se indica prncipalmente en pacientes con esqueleto inmaduro, deformidades importantes
v fracturas recurrentes asocadas a una presentacion severa de la enfermedad. En la Fundacidn Hospital de la Misericordia (HOMI) se
usan las osteotomias correctoras mas clavos telescopicos intramedulares (fipo Fassier-Duval).

Materiales y métodos: este estudio tipo serie de casos revisa los pacientes operados en HOMI durante el periodo de marzo de 2007 a
diciemnbre de 2008, Se incluyeron Unicamente aquellos pacientes a los que se les pudo completar un seguirmento minimao de un aflo.
Resultados: se presentan 13 clavos unplantados en @ fémures y 4 tibias. La correcadn promedio del antecurvatum tanto en fémur como
en tibia fue de 31,6° y la correccién promedio del varo fue de 17,8°. Hubo una mejoria en la funcionalidad de 2 puntos segin la escala
de Bleck.

Discusién: el bajo nlimero de cascs presentados no permite abtener conclusiones definitivas. Sin embargo, en nuestro concepto los
clavos telescépicas de Fassier-Duwal surgen como una alternativa adecuada para el manejo de deformidades de los miembros inferiores
en estos pacientes.

Palabras clave: osteogénesis imperfecta, dispositivos de fijacidn ortopédica, fijacion interna de fracturas.
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Abstract

Introduction: Osteogenesis imperfecta (OT) 1s characterized by brittle bones and skeletal deformities. It is caused by alterations in the
COL1A1 and COL1A2 genes, responsible for the formation of collagen type L From the 90s, the widespread use of bisphosphonates
for symptomatic medical treatment of OI is increasing, Lazala and Solaque published a series of patients treated with pamidronate.
Surgical treatment is indicated in patients with immature skeleton, bone deformities and recurrent fractures associated with a severe
disease presentation. In Fundacién Hospital La Misericordia (FHOMI) in Bogoté, corrective osteotomies plus telescopic intramedullary
nails (Fassier-Duval type) are used.

Methods: This case series study reviews the patients aperated at HOMI during March 2007 to December 2008. We included only those
patients who were able to complete at least one year follow-up.

Results: W have implanted 13 nails in 9 fermurs and 4 tibias. The average correction antecurvatum in both femur and tibia was 31.67
and the average correction for varuswas 17.8% There was an improvement of 2 points in functionality according to Bleck scale.
Discussion: The low number of cases does naot allow definitive conclusions, However, in our opinion the Fassier Duwval telescopic nail
system emerge as a suitable alternative for the management of lower limb deformities in these patients.

Key words: Osteogenesis imperfecta, erthopedic fixation devices, fracture fixation internal.
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Introduccion

La osteogénests imperfecta (Ol) se caracteniza por fra-
gilidad dsea y deformidades esqueléucas. Es causada por
alteraciones en los genes COL1A1 y COL1A2, responsables

de la formacion del colageno upo L

Lallamada “enfermedad delos huesos de crstal” ha estado
presente de tempo atrds en la humanidad: arquedloges ingle-
ses en 1922 reportaron el hallazge de una momia egipeia con
huesos wormianoes, dientes pequefios color ambar y deformi-
dades dseas, caracteristicas todas estas de Ol. S embargo, la
denominacion de Ol fue acufiada por el anatomista holandés
Vrolik hasta 1849, al describir mortinatos con caracteristicas
tipicas de la enfermedad.

La incidencia reportada en diversos estudios de Ol varfa
desde 1:10 000 hasta 1:60 000 recién nacados vivos, aunque la
cifra mas aceptada se sitia alrededor de 1:20 000 recién nacidos
vivos. Con la tasa de natalidad reportada por el DANE en el
ario 2007, en Colombia nacerian unos 45 a 50 niflos con OI
cada afio.

La prevalencia de la enfermedad también varia conside-
rablemente de un estudio a otro, pero el promedio se sitha
alrededor de 10,6 por 100 000 habitantes. Esto significaria
que actualmente habria unos 4500 pacientes en Colombia.
Sin embargo, hay que tener en cuenta que esta cifra abarcaria
todos los ipos de Ol es decir, desde algunos casos muy leves
(tipo I} que no se diagnostican, hasta los casos fatales en los
primeros meses de vida (ttpo I1), lo cual reduce el universo
de pacientes.

La clasificacion mis extendida de los pacientes con Ol es
la del australiano Sillence (1) quien en 1979 dividié la enfer-
medad en cuatro tipos basados en la edad de presentacion, las
caracteristicas fenotipicas, los hallazgoes radiograficos y el tipo
de transmision genética. Aunque la clasificacion de Sillence
sigue stendo la mas ampliamente utihizada v aceptada, en la
practica resulta dificil ubicar de manera clara a los pacientes
en los diferentes tpoes descritos por él. Gloneux (2) y otros
autores han descrito nuevos tpos de QI (3, 4).

Cuando hay duda en el diagnéstico clinico, y atin cuando
el diagnéstico es certero, es recomendable solicitar una densi-
tometria 6sea y biomarcadores de formacion yresorcion dsea.
Con algunos estudios genéticos especificos se puede detectar
hasta el 90% de las mutaciones del colagenoc tipo [ (5).

A partir de la década de los 90, se extendid el uso de los
bifosfonatos como tratamiento médico sintomatico de la O1.
Aungue los efectos benéficos de los bifosfonatos no se han

documentado en estudios aleatonizados, existen numerosos
estudios observacionales que muestran resultados favorables
después de las prmeras semanas de tratamiento con dismu-
nucion del dolor, disminucion de la mcdencia de fracturas,
aumente de la masa mineral vertebral y aumento del grosor
de la cortical de los huesos largos, asi como sensacién de
bienestar v mejoria de la capacidad de deambulacion (5, 6).
En nuestro medio, Lazala y Solaque publicaron una amplia
serie de pacientes con Ol manejados especialmente con pa-
midronato (5).

Uno de los principales problemas en la historia natural de
la osteogénesis impertfecta es la presencia de deformidades
severas que mmposibilitan la marcha. Estas deformidades
pueden ser secundarias al efecto de la enfermedad sobre
el hueso en desarrello o a fracturas recurrentes que con-
solidan en mala unién. El tratamiento quirdrgico se indica
principalmente en pactentes con esqueleto mmaduro, con
deformudades importantes y fracturas recurrentes asociadas
auna presentacién severa de la enfermedad, pero que tienen
postbilidad de marcha. Las ostectomias para realineacion
y el enclavijamiento endomedular con clavos telescopices
elongables han mostrado resultados sausfactorios en las
condiciones funcionales del nifio. En la Fundacién Hos-
pital de la Misericordia (HOMI) se usa esta técnica para el
manejo quirirgico de las deformidades severas v se realiza
con clavos Fassier-Duval.

El objetivo de este trabajo es describir tanto el perfil
clinico de estos pacientes como los resultados obtenidos
con esta técnica, especialmente el grado de correccion de
las deformidades, los resultados clinices y funcionales y las
complicaciones.

Materiales y métodos

El presente estudio es una serie de casos que incluye los
pactentes con OI tratados con osteotomias de realineacion
mas fijacién endomedular con claves de Fassier-Duval en la
Fundacion Hospital de la Misericordia (HOMI), de marzo de
2007 a diciembre de 2008. Se mcluyeron (nicamente aque-
llos pacientes alos que se les pudo completar el seguimiento
mimmo de un afio.

En la evaluacion preoperatoria se tuvieron en cuenta
los siguientes aspectos: edad al momento de la consulta,
edad de diagnédstico, clasificacién de la enfermedad, sexo,
antecedentes familiares, manifestaciones extra-esqueléticas,
grado y tipo de deformidad, nimero de fracturas previas,
antecedentes de tratamiento quirdrgico y manejo con bi-
fosfonatos.
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En la evaluacion posoperatona se tuvieron en cuenta los
siguientes parametros: grado de correccién de las deformu-
dades, nimero de osteotomias realizadas en cada hueso y
funcionahdad de acuerdo con la escala de Bleck.

Los datos fueron tabulados y se les aplicaron pruebas
estadisticas basicas.

Técnica quirargica

Es importante realizar un adecuade planeamiento
preoperatorio, utilizando les postulados de Paley para la
correccion de defermidades umapicales o multiapicales de
los miembros mferiores (7, 8). Fl diametro del clavo se de-
termuna temendo en cuenta la amplitud del canal medular en
las proyecciones AP ylateral. Lalengitud de la pieza hembra
se calcula desde el punto de insercion hasta 7 mum proximal
a la fisis. También debe calcularse el tamafic de la porcion
roscada del componente mache dependiendo de la altura
de la epifisis distal (9). La cirugia se realiza bajo anestesia
general, en mesa radiolicida, con el uso permanente de m-
tensificador de imagenes y el paciente en posicién supina o
lateral. La mtervencion se puede realizar mediante la técnica
de osteotomia percutinea e introduccién del clavo via ante-
régrada o mediante ostectomia abierta y fresado retrégrado
del fragmento proximal. Se hacen las osteotomias necesarias
de acuerdo al nimero de centros de rotacién angular (CORA)
encontrados. En todos los casos el fresado debe realizarse
hasta 5 mm proxunal a la fiss.

Después de realizadas las ostectomias y con el canal en-
domedular preparado, se avanza el componente macho del
clavo haciendo las reducciones necesarnias hasta anclardo en la
epifisis después de atravesada la fisis distal. Posteriormente,
se inserta la parte hembra que ha sido recortada previamente
v se ancla en la epifisis proximal. Se corta el remanente del
clavo macho.

Resultados

De marzo del 2007 a diciembre del 2008, se intervinieron
10 pacientes con Ol con ostectomias de realineacién mas
fijacion endomedular con clavos de Fassier-Duval. En total,
se implantaron 19 claves. Se pude realizar un seguimiento
mimimo de un afio a 6 pacientes (13 clavos), los cuales se
seleccionaron para el estudio. De éstos, 4 eran mifios y 2 nifias,
con una edad premedio al memento de la consulta de 5,6
afios y una edad al diagnéstico de 1,9 afios. En promedio, el
nimero de fracturas previas fue de 6. Los resultados de la
valoracién preoperatoria aparecen en la tabla 1.

Tabla 1. Resultados de la valoracion

preoperatoria.
Variable Frecuencia Porcentaje (%)
Escleras azules 4 66,7
Déficit auditivo 2 33,3
Dentinogénesis
imperfecta # 66,7
Mutacion di novo 4 66,7
Ol tipo IlI 3 50
Ol tipe IV 3 50
Ci rug]a(s) 3 50
previa(s)
Pamidronato
previo 6 100
Antecedentes
familiares i 33,3
positivos

De los 13 clavos celocados, 9 fueron en el fémur y 4 en
la tibia. Las deformidades encontradas fueron antecurvatum
y varo, con un promedio de angulacidén de 41,5° y 25,2°
respectivamente. Las angulaciones mejor corregidas fueron
el antecurvatum en el fémur, seguida del antecurvatum en
la tibia con 45° v 33,5° respectivamente. La correccidon pro-
medic del antecurvatum tanto en fémur como en tibia fue

de 31,6° lo que representa un 69,7% de correccion.

Preoperatoniamente, de los 13 segmentos éseos imnterve-
nidos 12 (92%) tuvieron deformidad en vare. La correccién
promedio del varo fue de 17,8° evidenciando un porcentaje
de mejoria del 70,2%. Sin embargo, en la tibia se obtuvie-
ren mejores resultados de correccidn en ambos planos que
en el témur (82,8% en el plano mediclateral v 76,3% en el
anteroposterior). Por otro lado, el mayor porcentaje de de-
formidad residual correspondié al antecurvatum del fémur
(39,5%). Las mediciones de deformidad pre v posoperatorias

se encuentran en la tabla 2.
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(/ Tabla 2. Distribucion de las deformidades de los pacientes.

S

L

S of i
Sk Hisss [ﬁormid ad precperatori ; . [f:ormi dad posoperaton'}:l_

1 Fémur 7 Antecurvatum 36 Varo 6" Antecurvatum 14a° Varo
2 Fémur 51" Antecurvatum 2 Varo 4 Antecurvatum 14° Varo
3 Tibia 50° Antecurvatum 15° Varo h* Antecurvatum 4 Varo
4 Tibia 28" Antecurvatum 20° Varo 4 Antecurvatum o

b Fémur 200 Antecurvatum 30 Varo 16° Antecurvatum 10° Varo
& Fémur 48 Antecurvatum 36° Varo 18° Antecurvatum 4* Varo
Fi Fémur 21° Antecury atum 12 Varo 5 Antecurvatum 5 Valgo
& Tibia an’ Antecury atum 28 Valzo B Antecurvatum Jhi Valgo
g Femur 50° Antecury atum 40° Varo 15° Antecurvatum 12° Varo
10 Fémur 39° Antecury atum 200 Varg 10° Antecurvatum 10° Varo
11 Tibia A1 Antecury atum 5° Varo 2 Antecurvatum o Varo
12 Férur 60" Antecury atum 18° Varo pang Antecurvatum 8" Varo
13 Fémur 70 Antecury atum 47° Varo 18° Antecurvatum 8 Varo

AF: anteroposterior, ML: mediolsteral

oe compararon las diferencias de las medias de la angu-
lacion de las deformidades pre y posoperatonas mediante
la prueba t de student. Para la anpulacion anteroposterior
(AT se encontrd una diferencia sipnificativa entre el pre v &l
posoperatonio de 31,6° (p = 0,00022) rmientras que para la
angulacidn mediolateral fue de 17.8° (p = 0,000007).

En promedio, para la correccidn angular se realizaron
1,7 osteotomias en cada hueso (entre 1y 3) El promedic
de duracion de las intervenciones fue de 3,0 hotas para una
duracion de 2,2 horas por clavo. La estancia hospitalaria pro-

medio fue de 3.2 dias.

Todos los pacientes fueron protegidos con inmovilizacio-
nes externas (ferula, yeso o espica) que semantuvieron por 1,5
meses en promedio A los tres meses de sepuirniento, en todos
los pacientes se encontrd consclidacion de las osteotormias
(fguras 1 v 2) Ne hube variaciones en las angulaciones en
ningun plano en el seguimiento v solo se presentd como corm-
plicacion lamigracion prozimal del componentemacheo deun
clavo de tibia que requind reposicionamients y blogqueo con
un clavo de Kirschner a través de su orificio de bloqueo,

Figwra T a, b Imégenes radioligicas preoperatorias de la paclente D B
5., de G afios de edad, con deformidades en férmur v bz derechossecun-
darias g fracturas previas y encurvarmiento por osteogenesis imperfecta,
Oistecsintesis fallda en fémur con TENS,
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Figura 2 2 b Irdgenss radiolbokas posoperatonas de la packente de
Iz figurz 1. Ndtense dos astectordas corectaras en ef férmur v tres en
Izt EX macho un tanto largo en of faruy oblgd & kecortario en un

sequdo lerpa.

En los Pa;:ientes se enoontré que el in1ao de ApoVo pro-
medio fuede 3 meses ¥ al Qo parar el puntz,je de la escalade
Bled: prew poscperatcric: huko una,mejc:ria. en la funaonali-
dad de 2 putitos en promadic:- alos 0 meses. Estz,c:liferent::i:i,J
evaluada mediante la prueba. tde st'udent_, nofue signiﬁc:a,tiva

(b = 0.11).

Discusion

El tratamiento quirﬁrgi-:c: correctiva de las deformida-
des Gseas en osteogénes&s imperfecta, mediante ostectomias
mﬁltiples i aﬂclay‘ijamientc endomedular fue desente hace
mas de 40 afios por Sofi eld i Millar (10). Sin emb argao, esta
técnica implica, un gran traurna c|_1.1i.1:1:1rg_-ioc::J UMl mayor riesgc:-
de pseudoartrosis ¥ una alta tasa de migra.dén debida alas
davos rigidc:s que se quadz.n cortos ante el creamiento deeo
del nifio, perdimdc: i papel protecor j,rtc:rnéndc:se en un

factor de deformidad T mayor riesgo de fractura.

Las altas tasas de mmplica&iones han ruesto de mani-

fiesto la necesidad de un dispcsitivc de ﬁja,cién interneo que

prc:por-:ic:ne mayor rigidez_, que pueda, ser colocado a trawes
de meoisiones minim as T que ademis se elongue con el crea-
miento Gseo permitiendc: asl que se mantenga la alimn eacon
pOr mayor tiempo T dismmujrendc:- la necesidad de realizar

-:::irugfa,s dE revisién.

Desde la presentz,cién del clavo de Fassier-Tuwval en el
Congreso dela AACS en el afic 2000, comenzamos areal-
zar contactos para lograr su introduccn en el pz.is_, lo cual
58 lcgré en marza de 2007 mediante un semmanec tedrico-
prictico realizade en la Fundacon Hospita,l de laMisericordia
de Bc:gc:t:i

Los resultados del seguimientc inicial de este tipc: de
clavos son prom etedores con una signiﬂ cativa correccion
dela defcrmidad_, monservandn dela alineamén dentra del
prim er arfio pe sopera,tc:ric: 7 notoria mejc:r{a, funcenal del

pac:iente.

En este trabz,jo_, los pz,cientes tenian una I tipo I s IV
segﬁn la dasificanitn de Gillence, rayot indicanian para.llevar
acabo la correccitn qui.ﬂﬁrgica. Todos los pz,cimtes reabieron
un mingnede 223 ados de pamidronato intravenoso antes
de la mtervenadn con el fin de mejcra:r la calidad &sea La
m:qroria, de los casos fueron mutadones & #owe, sn ningﬁn

antecedente familiar,

El clave utilizade carece de un ademado sisterna de blo-
Jueo distal ¥ la estabilidad rotacional es precariz,_', potr esta
razén_, todos los pacimtes fueron prc:tegidc:s con mnmewmliza

ciotles externas pot cuatro a sels sefranas.

Como mmplica{iones se encontra la migra.cién prm-:imal
del componente macho en una tibia que se corrimd quiriie-
I8 q 2o q
gicamente el encorvamienta de los componentes macha 7
hembra de vn clave ante un nuevo travma sufndo por uno

dE IUS Pﬂ,CiEﬂtBS que fquUifi.é Bl C&ﬂlblﬂ dBl '{I:ImPOﬂBﬂtB.

El b:a,jc: nimers de casos presentadc 5 10 permite ahtener
conclusiones defimtivas. Sin embargc:, en nuestro concepto
los clavos telesoé-pioos de Fassier-Duwval SUrgEn COmo Una
alternativa adecnada para el ma.nejc: de deformidades de
los miembros inferiores en pa,-:ientes con I T esqueleto

inmaclurc:.
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