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RNT cesárea 38+1 semanas
G2P2A0
Dg prenatal : US a las 14,17 y 20 semanas mostraban huesos largos cortos
(bajo p5)
Diagnóstico diferencial: displasias esqueléticas
Biopsia de vellosidades coriónicas: excluye diagnóstico de displasia
tanatoforica.
Sin antecedentes familiares de displasia esquelética
Sin consanguinidad de los padres

CASO CLÍNICO

Sociedad Suiza de Neonatología, Un caso severo de osteogénesis imperfecta. Pohl C y cols. Division of Neonatology (PC, KS, WS), University
of Basel Children’s Hospital, Medical Genetics (FI), University Hospital Basel, Basel, Switzerland. Octubre 2016



Apgar 5‐7‐9
Peso nacimiento : 2.300 kg (<p3)
Talla : 34 cm
Presenta distress respiratorio inmediatamente después del nacimiento,
requiere apoyo ventilatorio con CPAP nasal con la máxima FiO2.
Se instala catéter venoso y se traslado a UCIN

Sociedad Suiza de Neonatología, Un caso severo de osteogénesis imperfecta. Pohl C y cols. Division of Neonatology (PC, KS, WS), University
of Basel Children’s Hospital, Medical Genetics (FI), University Hospital Basel, Basel, Switzerland. Octubre 2016



Talla baja severa
Extremidades cortas y deformadas
Zona media de la cara triangular e hipoplásica, cuello corto
tórax ancho y acortado
Escleras con tono azulado y cráneo blando con grandes fontanelas que
sugieren osificación incompleta.

EXAMEN FÍSICO
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• CPAP discontinuado al día 2 de vida
• Día 4 apnea recurrente y reaparición del distress respiratorio, se

inició terapia con cánula nasal de alto flujo y aporte de oxígeno
• Se inició amoxicilina / ácido clavulánico y Amikacina por sospecha de

onfalitis.
• Ecocardiografía: signos de hipertensión pulmonar sin anomalías

cardiacas estructurales o funcionales.

EVOLUCIÓN
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Nacimiento
Paracetamol + morfina + metadona
*Manejo del dolor (fracturas múltiples)

5 DDV
Primera dosis EV de neridronato (1 mg / kg) se repitió a las 24 horas.
*Se administró un segundo ciclo de tratamiento 7 semanas más tarde

TRATAMIENTO
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30 DDV
• Condición respiratoria se deterioró, se intubó y se inició VMI.
• Recibió antibióticos por sospecha de neumonía durante 10 días.

Comité de Etica
No reintubar en caso de fracaso de extubación y no reanimación cardiaca
en caso de paro cardíaco.

EVOLUCIÓN
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• Cultivos de piel y fibroblastos colágeno tipo a1 y a2 anormales
• Variaciones en la secuencia del gen COL1A1. (p.Gly776Arg)
• Mutación nueva lleva a un intercambio de un aminoácido altamente

conservado, que se presume es patogénico, lo que confirma el
diagnóstico clínico.

ESTUDIOS GENÉTICOS



• Después de 2 semanas de ventilación mecánica fue extubada con éxito
a terapia de cánula nasal de alto flujo.

• Pudo hacerse weaning de apoyo respiratorio no invasivo y fue dada
de alta con atención domiciliaria especializada a los 3 meses

• Fue reingresada un día después por fiebre y dificultad respiratoria, se
acordó iniciar cuidado de comfort.

• Finalmente la paciente murió de una falla respiratoria a los 4 meses de
vida

DESENLACE
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• El caso describe el curso clínico de un paciente con una forma
temprana y letal de Osteogénesis imperfecta.

• Clinica +hallazgos radiográficos + genética = OI «silence tipo II»
• Defectos primarios de la formación y estructura del colágeno

DISCUSIÓN



Osteogénesis Imperfecta: Nuevas Perspectivas . MP Gutiérrez-Díez, MA Molina Gutiérrez , L Prieto Tato , JI Parra García , AM Bueno Sánchez . Unidad
Osteogénesis Imperfecta. Hospital Universitario de Getafe. Madrid . Rev Esp Endocrinol Pediatr 2013; 4 (Suppl)



OI II











• Grupo II A (la más común): huesos largos, cortos y anchos, tibia en
acordeón y rosario raquítico en las costillas.

• Tipo II B: también con huesos largos, cortos, anchos y arrugados, pero
no se observa el rosario a nivel de las costillas y hay fracturas costales.

• Tipo II C : se ven los huesos largos, finos y fracturados, las costillas
largas, finas y en rosario (muy raro)

VARIANTES



• Viven desde algunas horas hasta algunos días : falla respiratoria
• Tórax pequeño: compliance disminuida + fxs costales múltiples
• Deterioro respiratorio secundario: anormalidades del colágeno a nivel

pulmonar + infección TR.

CAUSAS DE MUERTE


