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Detras de lo cotidiano ...



Caso Clinico

Nifna de 6 meses que ingresa con diagnostico de bronquiolitis

Antecedentes personales

G3 P2 C1 A0 RNT (38 sem) BPEG (2,410 Kg)

Embarazo controlado con serologias negativas constatadas

Cesarea por podalica

Internacion en Neo por 7 dias para recuperacion nutricional e
hiperbilirrubinemia (LMT 3 dias)

Caida cordon a los 10 dias de vida

Refiere controles de salud sin particularidades

Antecedentes familiares

Padre tabaquista

Hermano 5 afhos con broncoespasmos a repeticion

Tia materna con mortinato a los 8 meses de gestacion con diagnostico
de acondroplasia.




Al examen fisico:
* Rales gruesos y subcrepitantes aislados
con leve espiracion prolongada

* Retraso de crecimiento pondoestatural
y madurativo

 Hipotonia

» Macrocefalia relativa




Radiografia de torax ...
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Volviendo al examen fisico ...
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Radiografia de craneo, huesos largos y columna










Datos positivos de los examenes complementarios ...

-Laboratorio: Hb 9 Hto 28
P245 Ca8 PTH157 VitD 37
-Ecografia cerebral: 3° ventriculo amplio

-Ecografia abdominal: Hepatomegalia

-Fondo de ojo: palidez de retina y nervio optico



Diagnostico

« DISPLASIA ESQUELETICA




Nelmlogia

Oftalmologia

Interconsultas






Profundizando ...

-TAC cerebro: sistema ventricular supratentorial
dilatado con edema transependimario. Surcos corticales
marcados. Aumento de la densidad 6sea de la base de
craneo. CAl acortado

-RMN cerebro con cortes en nervio optico: impresiona
disminucion del calibre bilateral de ambas vainas
Opticas con borramiento del espacio subaracnoideo a
nivel de los agujeros opticos. Alteracion de senal de la
medula Osea

- PEAT auditivos y visuales patologicos









Y nos reunimos todos ...



OSTEOPETROSIS



Y mas estudios ...

-PAMO: hipoplasia sin blastos y sin células ajenas a meédula 0sea

-Anatomia patologica de médula oOsea
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l‘“’* OACNOSTICOFALLAZGOS SUGESTI PER0 NO CONCLUYENTES DE OSTEOPETROS
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Interconsulta con servicio de genética

Feto muerto Sm
de gestacion
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Osteopetrosis vs raquitismo carencial / escorbuto

-~ Hipotonia-RGD  »

Aumento de la
densidad osea Hipotonia-RGD

Paralisis facial
Compromiso visual
FAL normal/Anemia

Hepatoespelenomegali

Alteraciones
especificas del
metabolismo
fosfocalcico

HIC

arefaccion metafisaria

Hipotonia-RGD
Irritabilidad.

Petequias/Anemia
Equimosis gingival.
Alteraciones
dermatologicas. Artralgia.
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Edad 3-18 m lactantes y 1ra infancia Desde el nacimiento
Clinica
Dolor +/++ s -
Deformacion H/+++ 0/+ -
Laboratorio
Calcemia NoB N NoB
Fosforo NoB N N oB
FAL A [+ N N o ++
PTH EoN N No+
25 (OH)D NoB N N
Radiologia Signos raquiticos mas Osteopenia radioldgica mas Aumento generalizado de la

osteopenia difusa

signos especificos

densidad mineral 0sea




Aspecto normal esqueleto




Radiologia

Raquitismo Escorbuto ARO
(ARO mas raquitismo)



Rx de osteopetrosis




Osteopetrosis

Enfermedad caracterizada por una alteracion del osteoclasto que conduce a
un aumento de la densidad mineral Osea y a trastornos severos asociados

Bone matrix

Nsteapetrosis . . . . .
Usteopetrosis Genetic transmission Gene Mutation type Protein
torm
TCIRGI Loss of function @3 subunit V-ATPase
CLCN7 Loss of function  Chloride channel 7

OSTM1 Loss of function ~ Osteopetrosis associated transmembrane protein

Autosomal recessive  pr prHM]

Loss of function  Pleckstrin homology domain containing family M, member I
SNX10 Loss of function  Sorting nexin 10
TNFSFII Loss of function  Receptor activator for nuclear factor B ligand
TNFRSFIIA  Lossof function  Receptor activator for nuclear factor B
IRO Autosomal recessive CAIl Loss of function  Carbonic anhydrase I1

ADOTI Autosomal dominant LCN7  Dominant negative Chloride channel 7

Coudert y Sobacchi 2015






Tratamiento actual

Diagnostico: Osteopetrosis Autosomica Recesiva con lesiones
raquiticas asociadas

Edad: 8 meses
Peso: 5,250 kg
Talla :59,1 cm
PC: 42 cm

Tratamiento: - Calcitriol: 0.5 ug/dia. VO
- Solucion Joulie: 1,5 cc cada 4 hs VO
- Lactato de calcio 300 mg/dia VO
- Oligoelementos
- Ranitidina



Que sentiamos ...




Interconsulta con hospital de referencia en
displasias esqueleticas




Conclusiones

Nina de 6 meses que ingresa con diagnodstico de bronquiolitis

Antecedentes personales

G3 P2 C1 A0 RNT (38 sem) BPEG (Peso: 2,410 Kg)

Embarazo controlado con serologias negativas constatadas

Cesarea por podalica

Internacion en Neo por 7 dias para recuperacion nutricional e hiperbilirrubinemia (LMT 3 dias)
Caida cordon a los 10 dias de vida

Refiere controles de salud sin particularidades

Antecedentes familiares

Padre tabaquista

Hermano 5 afios con broncoespasmos a repeticion

Tia Materna con mortinato a los 8 meses de gestacion con diagnostico de acondroplasia.




Radiografia de torax...
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Frecuencia de la enfermedad

See discussions, stats, and author profiles for this publication at:

Osteopetrosis: Genetics, treatment and new
insights into osteoclast function

ARTICLE /7 NATURE REVIEWS ENDOCRINOLOGY - JULY 2013 Cllnlcal pres_enta_tlon _ o
re inherited disorder that has an incidence

Impact Factor: 13,28 - DOI; 10.1038/nrend0.2013,137 - Source: PubMed A = N
the general population but a consider-

f incidence in specific geographic regions
(for example, Costa Rica, the Middle East, the Chuvash
Republic of Russia and the Province of Vasterbotten in
northern Sweden) owing to a founder effect, geographic
isolation or high parental consanguinity.'*-'® The main
pathological features are present at birth or become
evident during the neonatal period and are related to
defective bone resorption (Box 1). Patients have a general-
ized increase in BMD that results in macrocephaly despite
overall growth retardation, frontal bossing, exophthal-
mos (eye protrusion) and micrognathia (an abnormally
small jaw), leading to characteristic facies. In addition,
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Muchas Gracias!!!

Equipo CEM 2



