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DetrDetráás de lo cotidiano s de lo cotidiano ……



Caso ClCaso Clííniconico

Niña de  6 meses que ingresa con diagnóstico de bronquiolitis

Antecedentes  personales
G3 P2 C1 A0  RNT (38 sem) BPEG (2,410 Kg)  
Embarazo controlado con serologías negativas constatadas 
Cesárea por podálica 
Internación en Neo por 7 días para recuperación nutricional e 
hiperbilirrubinemia (LMT 3 días)
Caída cordón a los  10 días de vida
Refiere controles de salud sin particularidades

Antecedentes familiares
Padre tabaquista
Hermano 5 años con broncoespasmos a repetición
Tía materna con mortinato a los 8 meses de gestación con diagnostico 
de acondroplasia.



Al examen físico:

• Rales gruesos y subcrepitantes aislados 
con leve espiración prolongada

• Retraso de crecimiento pondoestatural
y madurativo

• Hipotonía

•Macrocefalia relativa



Radiografía de tórax …



Peso 4.700    Pc <3    Z <3
Talla 55.3     Pc <3    Z <4.7
PC 40.5         Pc 10

Volviendo al examen físico …



Radiografía de cráneo, huesos largos y columna







- Laboratorio:  Hb 9    Hto 28
P 2,45  Ca 8     PTH 157    Vit D 37

-Ecografía cerebral: 3° ventrículo amplio

-Ecografía abdominal: Hepatomegalia

-Fondo de ojo: palidez de retina y nervio óptico

Datos positivos de los exámenes complementarios …



Diagnóstico

•DISPLASIA ESQUELÉTICA



InterconsultasInterconsultas





-TAC cerebro: sistema ventricular supratentorial
dilatado con edema transependimario. Surcos corticales 
marcados. Aumento de la densidad ósea de la base de 
cráneo. CAI acortado

-RMN cerebro con cortes en nervio óptico: impresiona 
disminución del calibre bilateral de ambas vainas 
ópticas con borramiento del espacio subaracnoideo  a 
nivel de los agujeros ópticos. Alteración  de señal de la 
médula ósea

- PEAT auditivos y visuales patológicos

Profundizando …







Y nos reunimos todos …

Diagnóstico



OSTEOPETROSIS



Y más estudios …

-PAMO: hipoplasia sin blastos y sin células ajenas a médula ósea

-Anatomía patológica de médula ósea



Interconsulta con servicio de genética

23a 25a

7a 5a

Feto muerto 8m 
de gestación









Osteopetrosis vs raquitismo carencial / escorbuto

Hipotonía-RGD
Aumento de la 
densidad ósea
Parálisis facial

Compromiso visual
FAL normal/Anemia

Hepatoespelenomegali
a

HIC

Hipotonía-RGD
Alteraciones

especificas del 
metabolismo
fosfocálcico

Hipotonía-RGD
Irritabilidad.

Petequias/Anemia
Equimosis gingival.

Alteraciones
dermatológicas. Artralgia.

FR: no LEM

Rosario costal
Despegamiento perióstico

Rarefacción metafisaria



Interconsultas con el exterior



Diagnósticos diferenciales

Raquitismo Escorbuto Osteopetrosis (ARO)

Edad 3 -18 m lactantes y 1ra infancia Desde el nacimiento

Clínica

Dolor +/++ ++++ -

Deformación ++/+++ 0 /+ -

Laboratorio

Calcemia N o B N N o B

Fosforo N o B N N  o  B

FAL +++/++++ N N  o  ++

PTH E o N N N o +

25 (OH)D N o B N N

Radiología Signos raquíticos mas 
osteopenia difusa

Osteopenia radiológica mas 
signos específicos

Aumento generalizado de la 
densidad mineral ósea

Interconsulta con servicio de endocrinología



Aspecto normal esqueleto



Radiología

Raquitismo                            Escorbuto                 ARO
(ARO mas raquitismo)



Rx de osteopetrosis



Osteopetrosis

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

Coudert y Sobacchi 2015

Osteopetrosis





Tratamiento actual

Diagnostico: Osteopetrosis Autosómica Recesiva con lesiones 
raquíticas asociadas

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

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



Que sentíamos …



Interconsulta con hospital de referencia en 
displasias esqueléticas



ConclusionesConclusiones

Niña de  6 meses que ingresa con diagnóstico de bronquiolitis

Antecedentes  personales
G3 P2 C1 A0  RNT (38 sem) BPEG (Peso: 2,410 Kg)  
Embarazo controlado con serologías negativas constatadas 
Cesárea por podálica 
Internación en Neo por 7 días para recuperación nutricional e hiperbilirrubinemia (LMT 3 días)
Caída cordón a los  10 días de vida
Refiere controles de salud sin particularidades

A veces controles de salud sin particularidades 
tienen ciertas particularidades (variable tiempo)

Antecedentes familiares
Padre tabaquista
Hermano 5 años con broncoespasmos a repetición
Tía Materna con mortinato a los 8 meses de gestación con diagnostico de acondroplasia.



Radiografía de tórax…

Si la bronquiolitis 
hubiese sido de 
tratamiento ambulatorio, 
esta radiografía jamás se 
hubiera realizado. 
Nos preguntamos …
Cuantos meses hubieran 
pasado?

GRACIAS 
BRONQUIOLITIS!!!!



Interconsultas con el exterior

Sin la perseverancia y la 
convicción en base a la duda 
sistemática de nuestros 
interconsultores y de nuestras 
dudas hubiera sido muy 
difícil llegar al diagnostico



Frecuencia de la enfermedad



Es una enfermedad infrecuente para pensarla … Nosotros 
nos sacamos la lotería



Lamentamos traerles en este ateneo un caso 
“interesante” porque como decimos en el CEM 2 …
Lo interesante para nosotros, es triste para nuestros 
pacientes …

Pronostico:
Por la evolución, nuestra paciente tendrá una vida muy 
acortada.
Y ya no hay posibilidad de transplante de médula ósea …



Muchas Gracias!!!

Equipo CEM 2


