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Resumen

Objetivos: Analizar la correlacion entre la clinica y las mutaciones genéticas en una serie de casos de
pacientes con osteogénesis imperfecta.

Métodos: Estudio descriptivo observacional de pacientes con osteogénesis imperfecta. Criterios de
inclusion: Pacientes con un cuadro clinico compatible y/o estudio genético compatible.

Resultados serie de casos osteogénesis imperfecta

Edad Sexo Clinica esquelética Extraesquelética Genética
70 M Escoliosis Esclerdtica azul Ausente
48 M Fracturas costales espontaneas SAHS LEPRE1.Heterocigosis
25 \Y Ausentes Ausentes COL1Al. Heterocigosis
18 M Ausentes Ausentes Ausente
10 \Y Baja talla Ausentes LEPRE1. Heterocigosis
43 v Fractura§ multiples traumaticas Hipercalciuria SERPIN.HHl‘.

y espontaneas Heterocigosis
58 M Fracturas multiples traumaticas Ausentes COL1A1. Heterocigosis

y espontaneas

Discusion: La osteogénesis imperfecta es un trastorno esquelético hereditario que produce una
alteracion en la produccién de coldgeno tipo I. Esto conduce a fracturas patoldgicas, dentinogénesis
imperfecta, esclerdtica azul y otras manifestaciones esqueléticas, como baja estatura y deformidades
oseas, y extraesqueléticas. El diagndstico se basa en la clinica y el hallazgo de mutaciones, sin
embargo, el hecho de no encontrarlas no lo excluye ya que existe un 10% de falsos negativos en la
deteccién de mutaciones de genes principales (COL1A1 y COL1A2) y otros tipos no asociados con
estos, asi como mutaciones no descritas. Respecto a la correlacién genotipo- fenotipo, las
mutaciones COL1A1 y COL1A2 conducen a fragilidad d6sea leve, esclerdtica azul y dientes de aspecto
normal. Las mutaciones en genes distintos generalmente se asocian con un fenotipo moderado a
grave. Sin embargo, hay algunas mutaciones recesivas asociadas con un curso leve.

Conclusiones: En nuestra muestra se cumple la relacion establecida entre fenotipo y genotipo, los
pacientes con mutacion COL1A1 en heterocigosis (autosémica dominante) presentan clinica leve o
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ausente; las mutaciones LEPRE1 y SERPINH1 (autosdmicas recesivas), en homocigosis son casos
graves o letales mientras que en heterocigosis pueden presentar clinica leve. En dos de ellos no se
consiguid detectar mutaciones lo cual no descarta el diagnostico por lo anteriormente mencionado.
Desde el punto de vista extraesquelético a nivel respiratorio el sindrome de apnea-hipopnea del
suefio es mas frecuente que en la poblacién general. La hipercalciuria es frecuente en nifios y se
relaciona de forma directa con la fragilidad dsea.
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