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Resumen

Objetivos: Analizar la correlacion entre la clinicay 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 Clinicaesquelética Extraesquel ética Genética

70 M Escoliosis Esclerotica azul Ausente

438 M Fracturas costal es espontaneas SAHS LEPREL.Heterocigosis
25 \% Ausentes Ausentes COL1AL. Heterocigosis
18 M Ausentes Ausentes Ausente

10 \ Bajatalla Ausentes LEPREL. Heterocigosis

Fracturas multiples trauméticas y

esponténess Hipercalciuria SERPINHH1. Heterocigosis
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Fracturas multiples trauméticas y Ausentes

58 M .
espontaneas

COL1AL1l. Heterocigosis

Discusion: La osteogénesis imperfecta es un trastorno esquel ético hereditario que produce una ateracion en
la produccién de colégeno tipo |. Esto conduce a fracturas patol 6gicas, dentinogénesis imperfecta, esclerética
azul y otras manifestaciones esquel éticas, como baja estaturay deformidades Oseas, y extraesquel éticas. El
diagndstico se basaen laclinicay e halazgo de mutaciones, sin embargo, € hecho de no encontrarlas no lo
excluye ya que existe un 10% de fal sos negativos en la deteccion de mutaciones de genes principales
(COL1A1ly COL1A2)y otrostipos ho asociados con estos, asi como mutaciones no descritas. Respecto ala
correlacion genotipo- fenotipo, las mutaciones COL1A 1y COL 1A2 conducen a fragilidad dsea leve,
esclerdtica azul y dientes de aspecto normal. Las mutaciones en genes distintos general mente 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 COL 1A 1 en heterocigosis (autosdomica dominante) presentan clinicaleve o ausente; las
mutaciones LEPREL y SERPINH1 (autosomicas recesivas), en homocigosis son casos graves o |etales
mientras que en heterocigosis pueden presentar clinicaleve. En dos de ellos no se consiguio detectar
mutaciones lo cual no descarta el diagnéstico por lo anteriormente mencionado. Desde €l punto de vista
extraesquel ético anivel respiratorio e sindrome de apnea-hipopnea del suefio es mas frecuente que en la
poblacion general. La hipercalciuria es frecuente en nifios y se relaciona de forma directa con la fragilidad
Osea.
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