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Presentamos imagenes correspondientes a una mujer de 40 afos que
es valorada en el Servicio de Reumatologia, con diagndstico de
osteopetrosis. Antecedentes en familiares de primer grado (madre y
dos hijas) afectos. El diagndstico fue establecido en la adolescencia vy,
desde entonces, ha sufrido multiples fracturas éseas (metatarsos,
costillas, hombro izquierdo, fémur derecho).

En el estudio analitico solicitado se apreciaron parametros de
metabolismo o60seo dentro de la normalidad, incluyendo calcio
9,4 mg/dL (valor normal: 9,0-10,5 mg/dL), fésforo 3,6 mg/dL (2,7-
4,5 mg/dL), fosfatasa alcalina 82 U/L (40-120 U/L), 25-hidroxivitamina



D 42 ng/mL (30-100 ng/mL) y PTH 38 pg/mL (15-65 pg/mL). El
hemograma mostré anemia (Hb 9 g/dL; valor normal: 12-16 g/dL). El
estudio genético reveld6 una mutacién en el gen CLCN7:C.857G>A
P(Arg286GiIn).

En radiografia simple se observaron hallazgos caracteristicos de
osteopetrosis, como el aumento difuso de la densidad d&sea, con
borramiento de la diferenciacién entre cortical y médula osea,
engrosamiento trabecular y esclerosis generalizada (Figs. 1y 2).

El caso presentado es compatible con una osteopetrosis autosémica
dominante tipo Il (también conocida como enfermedad de Albers-
Schonberg). Se realizdé un estudio del sindrome anémico, incluyendo
hemograma, reticulocitos, frotis de sangre periférica, ferritina, hierro
sérico y capacidad de fijacién, vitamina B12 y acido fdlico, que no
mostrdé déficits carenciales ni datos de hemdlisis. La ecografia
abdominal evidencié una esplenomegalia leve-moderada (14 cm),
probablemente en relacion con hematopoyesis extramedular, un
fendmeno descrito en la osteopetrosis debido al compromiso de la
médula 6sea. No obstante, no se identificaron datos compatibles con
hiperesplenismo verdadero —incluyendo la ausencia de trombopenia
y un recuento reticulocitario en rango bajo-normal—, por lo que esta
posibilidad se considerd Unicamente como una hipodtesis clinica no
confirmada.

La osteopetrosis, o “enfermedad de los huesos de marmol”, engloba
un grupo de enfermedades genéticas poco frecuentes, con una
incidencia estimada de 1 caso por cada 250 000 nacimientos en las
formas autosémicas recesivas y de 1 por cada 20 000en las
dominantes. Se caracteriza por un aumento anémalo de la densidad
0sea debido a un defecto en la diferenciacién o funcién de los
osteoclastos, lo que altera el remodelado 6seo y da lugar a huesos
densos pero fragiles, con predisposicién a fracturas y compromiso
medular.

Se han identificado mutaciones en al menos diez genes implicados,

responsables de aproximadamente el 70 % de los casos. La herencia



puede ser autosOmica recesiva -mas severa, de inicio neonatal, que
cursa con fracturas, hipocalcemia, neuropatias compresivas y fallo
medular-, dominante -mas leve y con diagndstico en la infancia o
adolescencia-, o ligado al cromosoma X, generalmente asociada a
sindromes multisistémicos complejos.

El diagndstico se basa en la clinica y hallazgos radioldégicos
caracteristicos, como el signo de “hueso dentro de hueso” y vértebras
en “sandwich”, y puede confirmarse mediante estudio genético. La
identificacion del gen implicado permite afinar el prondstico, orientar
el tratamiento y valorar el riesgo de recurrencia familiar.

Aunque el tratamiento suele ser sintomatico, en las formas graves el
trasplante de progenitores hematopoyéticos puede corregir el defecto
osteoclastico y mejorar la supervivencia. Las formas infantiles graves
no tratadas tienen una esperanza de vida limitada, mientras que las

de inicio en la edad adulta suelen cursar con evolucién benigna.

Bibliografia

1. Spinnato P, Pedrini E, Petrera MR, Zarantonello P, Trisolino G,
Sangiorgi L, et al. Spectrum of skeletal imaging features in
osteopetrosis: inheritance pattern and radiological associations.
Genes 2022;13(11):1965. DOI: 10.3390/genes13111965

2. Wu CC, Econs MJ, DiMeglio LA, Insogna KL, Levine MA, Orchard
PJ, et al. Diagnosis and management of osteopetrosis:
consensus guidelines from the osteopetrosis working group. |
Clin Endocrinol Metab 2017;102(9):3111-23. DOI:
10.1210/jc.2017-01127

3. Essabar L, Meskini T, Ettair S, Erreimi N, Mouane N. Malighant
infantile osteopetrosis: case report with review of literature. Pan
Afr Med ] 2014;17:63. DOI: 10.11604/pamj.2014.17.63.3759

4. Stark Z, Savarirayan R. Osteopetrosis. Orphanet | Rare Dis
2009;4:5. DOI: 10.1186/1750-1172-4-5.



Fig. 1. Radiografias simples correspondientes a una paciente con
osteopetrosis autosémica dominante tipo Il. A. Radiografia
anteroposterior de ambas rodillas: aumento difuso de la densidad
0sea, con pérdida de la diferenciacién entre cortical y médula. B.
Radiografia anteroposterior de ambas manos: engrosamiento
trabecular y signo de “hueso dentro de hueso”. C. Radiografia
anteroposterior de pelvis: se observa esclerosis 6sea difusa afectando
iliacos, sacro y metafisis femorales, con pérdida de la diferenciacién
cortical-medular, caracteristica de la osteopetrosis. En el fémur
proximal derecho se identifica una fractura incompleta de trazo

transversal, visible como una linea radiollcida tenue (flecha).

Fig. 2. Radiografias simples correspondientes a una paciente con

osteopetrosis autosdmica dominante tipo Il. A. Proyeccién lateral de
columna cervical: Obsérvese el engrosamiento de la base craneal. B.



Proyecciéon lateral de columna: Se observa esclerosis de las placas
terminales vertebrales, lo que confiere el aspecto tipico de vértebras
“en sandwich”. C. Proyeccion anteroposterior de columna dorsal y

costillas: esclerosis ésea generalizada.



