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Grupo de enfermedades 6seas que se caracterizan por des-
ordenes en el metabolismo del calcio y de la osificacion.

OSTEOGENESIS IMPERFECTA
(Fragilidad o6sea)

Es una rara afeccién de la nifiez en que los huesos se hallan
imperfectamente osificados. Tiene marcada tendencia heredita-
ria v familiar. El nifio puede nacer muerto, con miltiples frac-
turas producidas en el utero; puede nacer vivo y morir después
debido a las fracturas producidas durante el parto o puede nacer
aparentemente sano y solo dar pruebas de fragilidad durante la
nifiez o la adolescencia. En este caso tiende a desaparecer gra-
dualmente. Es de notar que muchos de los pacientes tienen escle-
réticas azules por visibilidad parcial de la coroides a través de es-
clerdticas defectuosas. La otoesclerosis puede desarrollarse a los
20 afios. La calcemia y fosfatemia son normales y las paratiroi-
des pueden estar dilatadas. Ademdas de las fracturas puede haber
inflamaciones dseas, especialmente en region temporal de modo
que las orejas se doblan y a veces en la region frontal o en la pa-

rietal u occipital.

La osificacion del craneo puede ser tan incompleta que es
una bolsa membranosa o unas cuantas planchas dseas; si la osi-
ficacién ha avanzado posteriormente el crianeo puede presentar
gran nimero de huesos wormianos.

Los dientes estan pobremente calcificados y transparentes.
Los huesos son muy livianos y fragiles. Microscopicamente las
trabéculas son angostas y ampliamente separadas. Se pueden ob-
servar algunos osteoblastos y es posible que haya deficiencia de

fosfatasas.
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SINDROME DE MARFAN

Interesante condicion en que se observan anomalias en el cre-
cimiento del esqueleto y del tejido mesenquimatico del aparato
cardiovascular. Marfin se referia a una extraordinaria elonga-
ci6on de los miembros en una nifia de cinco afios. Hoy, el sindrome
incluye la tendencia a una altura desmesurada, manos largas y
delgadas, curvaturas del raquis, pecho hundido o de ave, dolico-
cefalia y protuberancia de los frontales, debilidad muscular, es-
casez de grasa subcutanea, anomalias del cristalino y otras par-
tes del ojo, defectos de los tabiques del corazéon y medionecosis
de la aorta y de la pulmonar con tendencia a formar aneurisma
disecante que suele ser fatal. En esta como en la osteogénesis im-
perfecta el defecto del desarrollo mesenquiméatico no afecta tni-

camente al esqueleto.
HIPEROSTOSIS FRONTAL INTERNA

Oscuro estado llamado también craneopatia metabolica, ca-
racterizada por abultado espesamiento de la tabla interna del hue-
so frontal asociado con disturbios metabdlicos v psiquicos. Dis-
minuye la capacidad craneal con resultante atrofia de los l6bu-
los frontales. Radiograficamente es fécil de reconocer. Los cam-
bios metabdlicos son la disfuncion pituitaria, particularmente, la
obesidad, virilismo y desérdenes menstruales, v pueden preceder
a los cambios dseos. Este estado se dd generalmente en mujeres
postmenopausicas. Puede no haber sintomas metabdlicos y psico-
ticos, y las lesiones dseas ser descubiertas en la autopsia por ca-
sualidad. Etiologia desconocida.

DISPLASIA FIBROSA DE LOS HUESOS

Estado que puede confundirse con la osteitis fibrosa quistica.
Parece anomalia congénita en el desarrollo, resultando malfor-
macién 6sea parecida a un tumor. Puede complicarse uno o va-
rios huesos. Donde el estado es miiltiple las lesiones tienden a ser
unilaterales. Muchos casos son asintoméiticos pero pueden pre-
sentarse fracturas patolégicas. Casi todos los huesos estaran com-
plicados. El autor relata un caso en el que dos costillas seguidas
presentaron enormes inflamaciones confundidas con tumor gi-
gantocelular, y otro en el que habia formacion cistica en el cra-
neo. En las formas graves, que se presentan generalmente en los
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nifios, puede haber anomalias extraesqueléticas, como pigmenta-
ciones de la piel, desarrollo sexual prematuro en nifios, crecimien-
to prematuro e hipertiroidismo. Estas anomalias son conocidas
colectivamente como ‘“Sindrome de Albright”.

La parte de hueso afectada se expande y la corteza se afina
llendndose el interior con tejido conjuntivo fibroso semejante al
caucho y a veces arenoso. La apariencia microscopica del tejido
conjuntivo varia; en algunos sitios puede ser celular con células
fusiformes dispuestas en espiral indefinida mientras que en otros
es densamente colagena. Puede formarse nueva trabécula del hue-
so por la metaplasia del tejido conjuntivo, arreglindose de este
modo para dar el aspecto de arenosidad. Ademas puede haber
pequefios quistes, hemorragias ocasionales y células gigantes. A
los rayos X hay rarefaccion localizada facilmente confundible
con deformacion cistica.
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