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La osteopetrosis, enfermedad marmérea o enfermedad de Albers Schonberg,
es una entidad muy poco frecuente. En la actualidad solamente alrededor de 300
casos han sido reportados en la literatura mundial (3). Kneal (4) ha mencionado
"'que la rareza de esta enfermedad exige el reporte de todos los casos”. En nuestra
experiencia la frecuencia de la osteopetrosis en Costa Rica es excepcionalmente alta
y hasta el momento no existen informes en la literatura de esta condicién en nuestro
medio. Por esta razén hemos decidido revisar los expedientes disponibles al pre-
sente de nuestros casos y hacerlos motivo de esta comunicacién.

MATERIAL Y METODOS

Se revisaton de los archivos de los hospitales mayores de nuestro pais,
encontrando 11 casos con documentacién radiolégica diagnéstica de la enferme-
dad en cuestion.

Se analiz6 los niicleos familiares, pudiendo aceptar 7 miembros mis como
posibles enfermos de osteopetrosis maligna, por las caracteristicas clinicas comunes
y por su evolucién fatal, en los que no se contaba con objetivacién radiolégica
del diagnéstico. De los 11 casos comprobados de la enfermedad, se analizé
especialmente los cambios hematoldgicos.

RESULTADOS

En la Tabla N° 1 se expresan las relaciones familiares de los pacientes
vistos y el estado de los padres.

En la Tabla N® 2 se esquematizan los datos clinicos principales.
En la Tabla N* 3 se anotan los resultados de los estudios hematoldgicos
y de gabinete radioldgico.

* Laboratorio de Hematologfa, Hospital San Juan de Dios.
*#* Hospital San Vicente de Paul, Heredia,
*#% Facultad de Medicina, Universidad de Louisiana.
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TABLA N° 1
i B
N Padres Consanguinidad OTROS MIEM(hI;r?.EmES LA FAMILIA
1 Normal No 1 Fem. + osteopetrosis
2 Hermanos sanos.
2 Normal No 1 Masc. 4 osteopetrosis
1 Masc. y uno fem. sanos.
3 Normal No 1 Fem. 4 osteopetrosis.
Normal No 1 Masc. + osteopetrosis(x)
1 Masc. con defecto para oir.
1 Masc. con macrocefalia.
5 Normal No 1 Fem. + osteopetrosis.
6 ?
7 Normal No ?
8 Normal No 2 Masc. osteopetrosis.
9 Normal Primos 2 Masc. macrocéfalos
2 Normales.
10 ?
11 Normal No 2 Normales - sanos.

? = Informacién desconocida.
x = Clinicamente sugestivo, pero no estudiado radiolégicamente.

En las fotografias de los casos 1 - 2 - 4 - 5 y 9, se exponen los diagnés-
ticos radiolégicos, incluyendo del caso 1 y del 2, cuatro fotografias del aspecto
fisico en diferentes épocas de la vida.

En las fotografias del caso 7, se presenta un caso de autopsia, para sefialar
objetivamente la obliteracién de los agujeros craneales y el ensanchamiento 6seo
de los huesos de la calota.

DISCUSION Y COMENTARIOS

La osteopetrosis (enfermedad marmérea o Enfermedad de Albers Schon-
berg, osteoesclerosis fragilis generalizada, fue descrita por primera vez en 1904
por Albers Schonberg, su nombre lo recibié después, en 1926, anotado por
Kasshner (2).

La enfermedad ha sido muy bien caracterizada por varios autores (1-7),
sus complicaciones definidas (3-5-8) y su clasificacién realizada en forma ade-
cuada (9).
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Existe una forma fulminante, maligna, manifestada desde el nacimiento en
la que progresa una condicién que se caracteriza por fracturas, deformidad, macro-
cefalia, parilisis de nervios craneales, nistagmus y muerte por anemia refractaria
al tratamiento e infecciones intercurrentes. Esta condicién “maligna” es espora-
dica y familiar, 2 menudo producto de matrimonios consanguineos.

En 1923, Alexander reporté el hallazgo de una mujer de 43 afios de edad,
que fue el segundo caso descrito en adultos. Con el mayor uso de rayos X se han
observado un nimero de casos en adultos. Estos tienen un cuadro “‘benigno”
de un trastorno osteoescler6tico que permanece asintomitico y que se revela sblo
por fracturas anormales; existe anemia sélo en la mitad de los casos y la hepato-
esplenomegalia es rara. Radiol6gicamente se establece el diagnéstico por cambios
en los huesos de la pelvis, y en forma menos frecuente en los huesos largos. La
quimica sanguinea es normal.

El hueso anormal en la osteopetrosis ha sido objeto de estudios sobre su
composicién quimica, su ultra-estructura cristalina y otros aspectos (7-10-11).
Estos estudios han sugerido que el defecto fundamental es una incapacidad relativa
para absorber el cartilago; estd alterado en tal forma el reemplazo del tejido éseo
inmaduro por el hueso adulto, que el tejido 6seo no puede sustituirse por hueso
normal, en las capas corticales, y por tejido hematopoyético en la cavidad medular.
La causa de esta anormalidad se encuentra en algin trastorno de la funcién de las
células formadoras de hueso.

El proceso usualmente afecta el esqueleto entero. La excesiva minerali-
zaciébn con una matriz defectuosa, condiciona fragilidad acentuada y fracturas
ante traumas minimos.

El defecto es hereditario y se cree que sea de tipo recesivo y que su tras-
misién se favorece por la consanguinidad (12).

La forma fundamental de realizar el diagnéstico es radiolégica. Los crite-
rios roentgenoldgicos para realizarlo los menciona Lauterburg (7).

A—

Existe un marcado aumento de la densidad radiolégica del esqueleto, con
pérdida parcial o completa de la estructura normal del hueso. Las sombras de
las cavidades medulares estin completamente reducidas u obliteradas. Estos cam-
bios a menudo son generalizados, aunque son menos frecuentes en los huesos de
los brazos y de la mandibula inferior; en algunos casos hay é4reas de osteoporosis.
Las mayores densidades de los huesos se encuentran en los cuerpos vertebrales,
la parte central de Ja pelvis, la base del crineo, el tercio superior del fémur y el
tercio inferior de tibia y peroné.

B.—

En los adultos y en los nifios hay una alteracién peculiar roentgenoldgica
de la estructura del hueso, aunque son menos marcadas en los primeros. Consisten
en: estratificacién o apariencia de bandas transversales de densidad alterna, para-
lelas a la linea epifisial en los huesos largos. Estas bandas varian en nimero y
en anchura. Se pueden ver al final de los epifisis, o estar a través de toda la
diéfisis. Estos cambios se observan de preferencia en las partes distales de los
fémures y en las porciones proximales de las tibias, en los huesos metacarpianos
y metatarsianos y en las falanges.
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Los huesos planos pequefios y de la pelvis, muestran sombras en forma
de bandas, de densidades variables, colocadas paralelamente a la periferia del
hueso, o puede haber sombras radiales.

Pueden existir focos de hueso compacto en los metacarpos, metatarsos,
falanges y costillas.

C—

Se encuentra engorsamiento del proceso clinoide posterior y estrechez de
la silla turca. Con frecuencia hay ensanchamiento simétrico de las extremidades
distales de los huesos largos.

| p T
Es comin la existencia de fracturas.

B—

Hay evidencias radioldgicas de enfermedad supurativa del hueso en las
mandibulas, fémures y escipulas.

El anilisis de la naturaleza de la anemia en esta enfermedad ha sido
realizado por S. Sjolin (8), quien ha observado sobrevidas cortas de los G.R.
con Cr.51, de 10, 9.5 y 9 dias, debidas a un factor extracorpuscular; al mostrar
que los G.R. de dos sujetos normales sobrevivian poco en los receptores anormales
(7.5 y 7 dias), los G.R. de un sujeto con osteopetrosis inyectados a un individuo
normal, sobrevivieron normalmente (22 y 32 dias). Los autores sugieren que la
asociacién de anemia hemolitica por factores extracorpusculares, trombocitopenia
y esplenomegalia sin demostracién de anticuerpos circulantes, apoyan la existencia
de hiperfuncién esplénica. Con este concepto en algunos casos estudiados por
ellos, se hizo esplenectomia pero sélo en dos las curvas de sobrevida se norma-
lizaron y posteriormente de nuevo se anemizaron.

Estudios de ferroquinética han demostrado la presencia de eritropoyesis
medular sobre el bazo.

El Fe.5® desaparece del plasma ripidamente, la incorporacién a los glébulos
rojos es normal, pero sélo el 35-529% de la dosis administrada fue recuperada de
los globulos rojos, comparado con el 70-909 normal y la radioactividad desapa-
rece ripidamente de los glébulos rojos circulantes. Con medidas de radioactividad
externa, la méaxima actividad del isétopo se encuentra en el bazo, luego higado y
la mis baja en médula ésea. Por lo tanto, la anemia de la osteopetrosis se debe no
solo a factores de hiperfuncion esplénica, sino a pérdida de la hematopoyesis
esplénica y a hiperactividad del sistema reticulo-endotelial.

La serie que presentamos nosotros, cuyos casos tienen documentacién radio-
logica, fotografica, clinica y algunos autopsia, que afirman indiscutiblemente el
diagnéstico, sefiala una alta frecuencia de esta enfermedad en nuestro medio.

De los 11 casos reportados, sélo uno fue producto de un matrimonio
consanguineo, entre primos y todos los padres de los nifios fueron clinicamente
sanos. Varios de ellos eran radiol6gicamente normales. El patrén de herencia se
ajusta al tipo de herencia recesiva simple. Todos los pacientes eran caucisicos
y no encontramos casos en indios o negros.
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El diagnéstico de nuestros casos se hizo fundamentalmente por procedi-
mientos radiolégicos en un caso que merece sefialarse, el diagndstico se hizo in
ttero en una pelvimetria pre partum, Esta forma de diagnéstico habia sido sefia-
‘lada ya por Pirie (7) y en el caso nuestro el diagnéstico se comprobé al naci-
miento (Fotos caso N? 5).

Las caracteristicas clinicas son esterotipadas, presentando pricticamente
todos los casos macrocefalia progresiva, nistagmus, ceguera, obstruccién nasal
gran esplenomegalia asociada a anemia leuco-eritroblastica.

3

El pronéstico de los casos sefialados ha sido en todos fatal, con promedios
de sobrevida de alrededor de 3 afios; sélo un caso al presente tiene 6 afios de
evolucién. En ninguno ha existido medidas terapéuticas ftiles, salvo la progra-
macién de un tipo de terapia transfusional permanente.

RESUMEN

Se presentan 11 casos de osteopetrosis maligna. Se sefialan sus caracte-
risticas clinicas y radiolégicas. Se realiza una discusién sobre el problema.

NOTA:—Este trabajo se concluyé en 1965. Se agradece la colaboracién
de los departamentos de R.X. del Hospital San Juan de Dios y del Hospital del
Seguro Social, por facilitar el material radioldgico.
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LAMINA 1 — CASO 1.

a) R. U. al afio de nacida,
b) Osteopetrosis con cambios tipicos en huesos largos.

¢) R. U, alos 3 afios de edad.
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LAMINA 2 — CASO 2.

a)

b)
c)

d)

Aspecto fisico de F. G. para mostrar exoftalmus, ma-
crocefalia y prominencia del abdomen por hepato y
esplenomegalia.

Vista lateral.
Aspecto radiolégico de los huesos largos.

Radiografias comparativas, en el lado derecho esqueleto
normal,
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LAMINA 3 CASO 4,

Crineo en antifaz de J. F. S

Marmorizacion  osea  acentuada.

Fémures en forma de matraz de

Erlenmever.

97
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LAMINA 4 — CASO 5.

a) Crineo de N. P. D. al nacer.

b) Teto con osteopetrosis in 1tero.

¢) 1 ano después, crineo en antifaz.

d) 1 afo después, huesos largos.
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LAMINA 5 — CASO 7.

a) Autopsia de L. Z. Nétese macrocefalia y exoftalmus,

b) Crineo = engrosamiento de la calota y obstruccién de
agujeros del crineo.
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LAMINA 6:

a) Tipica imagen en antifaz de B, Z.

b) Huesos largos osteopetréticos.
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