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OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Huesos de cristal:
un futuro hecho afnicos




nos 2.000 espafoles tienen osteo-
génesis imperfecta, una enfermedad rara co-
nocida’ como la de los ‘huesos de cristal’.
Aunque tiene poca incidencia es incurable y
puede resultar mortal. Quienes la padecen
piden que se investigue mis.

Almudena Hernandez
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| cansancio, los dolores de
huesos y articulaciones y
el miedo a sufrir caidas li-

mitan la autonomia de personas
como Alvaro lllobre. Este joven ga-
llego tiene osteogénesis imperfec-
ta, una enfermedad de las catalo-
gadas como “raras” que popular-
mente se conoce como la de los
“huesos de cristal”, dehido a las
multiples fracturas gue sufren
quienes la padecen. 5u causa esta
en un error genético en el colageno
¥ su gravedad es muy variable y va
tambien en funcion del paciente. Es
decir, que hay quienes "solo” sufren
diez fracturas a lo largo de su vida
mientras que otros enfermos pue-
den tener varios centenares de le-
siones,

La enfermedad afecta a una de
cada 20.000 personas (una de cada
55.000 en su version mas grave), es
hereditaria y no tiene cura. De ahi
que los especialistas den capital
importancia al diagnostico precoz
(incluse en el embarazo), aunque
éste no es sencillo y entrafa bas-
tantes riesgos.

No solo en los huesos. La fra-
gilidad dsea es la causa de las mul-
tiples fracturas que aparecen en el
paciente con osteogénesis imper-
fecta. Pero no sdlo los huesos resul-
tan afectados pues el coldgeno
forma parte también de otros teji-
dos, como los dientes, los ligamen-
tos, la piel y las esclerdticas.

A Alvaro le diagnosticaron una de
los tipos “leves” de osteogénesis
imperfecta, aungue no porello
paso por una infancia facil. A los
dos anos se fracturd el fémur dere-
cho. A pesar de la tenacidad y las
ganas de superacion demostradas
por Alvaro—uno de los sintomas
con los que se manifiesta la osteo-
génesis imperfecta es el opti- [l
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P mismo-—, el dia a dia de quie-
res la padecen tiene también re-
percusiones en el ambito laboral y
en el social.

Como resulta evidente, esta dolen-
cia limita el campo de actuacion fi-
sica, por lo que las personas gue la
padecen muchas veces sélo pueden
desempefar trabajos que exijan un
minime esfuerzo fisico. A ello se
afaden las barreras que hay que
sortear a nivel arquitectonico,
transportes, edificios y calles, como
les ocurre a otras personas que tie-
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nen problemas de movilidad. En de-

finitiva, todo el cuidado que se
tenga es poco para evitar las temi-
das fracturas, ya sea en casa, en las
relaciones con los demas o en la
misma calle.

Parte médico. Quizas por eso Al-
varo resume sus 35 anos de vida a

mado de parte médico: dos biop-

sias y unas 40 fracturas, con la con-
secuente deformacion en las tibias.
Como todas las personas con disca-
pacidad, recuerda Alvaro, “Ia accesi-
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bilidad es la gran barrera que nos
impide desenvolvernos normal-
mente por el mundo, pero poco a
poco se estan derribando, aunque
la lucha adin serd larga”.

Haciendo caso a su gigantesco
teson, este corufiés de Ares desobe-
decio a los médicos, que le reco-
mendaron no practicar deportes
que le pudiesen provacar caidas o
golpes. A Alvaro siempre le ha gus-
tado el deporte. "Tuve una época
que anduve en silla de ruedas, y ahi
fue mi despegue definitivo, En el
colegio jugaba al baloncesto con
los demas chicos, como uno mas,
Un dia en la radio escuché que exjs-
tia una aseciacion en Ferrol de mi-
nusvalidos que practicaban depor-
te, llamé y comencé a jugar mas en
serio”, cuenta este deportista que
se pasd una buena temporada en-
trenando durante la semana y ju-
gando los fines de semana en la
liga gallega y luego en la nacional
de baloncesto.

¥ siguio luchando, pero en solitario,
“Después me decanté por un de-
porte individual pues queria algo
que me hiciera sentir mas fuerte y
mejor sin depender de nadie”, Tras
una temporada practicando atletis-
mo, algo que podria ser peligroso
para su enfermedad, Alvaro se su-
mergio en el mundo del tenis. Lo
descubrid en los Juegos Paralimpi-
cos de Barcelona, donde acudio
com espectador.,

Campeon de tenis. A continua-
cién se lanzd al mundo de las ra-
quetas y llegd a participar en e
Campeonato de Espafa en Madrid
en 1995, donde alcanzé los cuartos
de final. "Vi que se me daba bieny
me busqué un entrenador”. A partir
de entonces, en su curriculo hay
otro campeonato de Espana y las
paralimpiadas de Sidney,



Los nifios sufren de una manera
cial la ¢ sis imperfecta.
2| diagnastico

Alvaro es un enamorado de la com-
petician, por lo que se alegra de
que las instalaciones deportivas
modernas incluyan "vestuarios
adaptados y rampas de acceso”,
Las continuas recaidas y la fragili-
dad de estos pacientes implica que
los enfermos de menos edad, los
nifios, se topen con la cara mas
amarga de la osteogénesis imper-
fecta, como bien conoce el joven
COruneés,

A sabiendas de que los especialis-
tas son conscientes de que los
nifios menores de acho afios no po-
seen una vision clara del peligro, re-
comiendan que el hogar familiar
siga unas determinadas pautas
para prevenir fracturas o atenuar-
las: usar moguetas en los suelos,
instalar mobiliario sin esquinas
pronunciadas, poner pasamanos,

no tener mascotas de gran tamarnio
que puedan lesionar a los peque-
fios con un simple jugueteo..,

Pero no solo en casa hay problemas
diarios para estos enfermos. Una
de los momentos mas traumaticos
para los pequenos con los "huesos
de cristal” suele ser cuando llega la
hora de la escolarizacidn.

Alvaro la recuerda como una etapa
solidaria de comparieras y profeso-
res. “"Mi escolarizacian fue dificil,
pero conté con el apoyo del colegio
al completo. Todos los profesores
de mi colegio fueran muy buenos
conmigo y me mandaban material
a casa cuando no asistia. Incluso
venian a darme las clases a domici-
lio. También consegui recuperar un
curso que perdi aprobando en el
mismo ano cuarto y quinto”,

Adin asi, los compafieros del [l
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La osteogénesis imperfecta es una enfermedad
del tejido conectivo caracterizada por una anoma-
lia en los cromosomas 7 y 17, que produce altera-
ciones variables del colageno tipo |, Puede definir-
se coma la farmacion imperfecta de los huesos.

El coldgeno en el cuerpo es similar a la red de
alambre que se usa como estructura para colocar
el hormigon. 5i la estructura de colageno es defec-
tuosa, los huesos son mas fragiles y pueden frac-
turarse con cierta facilidad.

La osteogénesis imperfecta es una enferme-
dad genética. El osteoblasto es la célula que se

encarga de la produccién de hueso, Esta célula
esta formada por una membrana externa, un ni-
cleo donde se encuentra la informacion para su
funcionamiento y los Grganos intracelulares u or-
ganelas que se encargan de sintetizar las sustan-
cias del hueso.

En los pacientes con osteogénesis imperfecta el
nicleo de los ostecblastos no contiene la informa-
cién correcta para la formacion de las vigas de co-
lageno, por lo que producen pocas fibras de co-
lageno, defectuosas y débiles.

Una persona afectada por osteogénesis imper-
fecta puede tener una sintomatologia diversa
lo que, seguin los casos, puede afectar gravemen-
te o permitir el desarrollo de una vida practica-
mente normal. Los sintomas y signos mas carac-
teristicos son:

- Huesos que se fracturan facilmente

- Estatura baja

- Pérdida parcial de la audicién

- Dientes decolorados y fragiles

- Escleotica azul

- Deformidad esquelética de miembros, pecho y
craneo

- Dificultad respiratoria

- Escoliosis

- Debilidad muscular

- Sudoracion frecuente

- Cara en forma triangular

- Estrenimiento

-Tendencia a magullarse con facilidad

- Ligamentos de las articulaciones débiles
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B8l nifio con osteogénesis imper-
fecta deben saber en qué consiste
la enfermedad para tener cuidado y
no golpearle, pues un simple juego
o contacto puede llevar al pequerio
al hospital. Por eso, los especialistas
también aconsejan que el entorno
educativo y familiar fomente en
estos nifios aficiones mas "seguras”
como la natacion, el ajedrez, la mo-
sica o la pintura.

Enfermedad desconocida.
Segun la presidenta de la Asocia-
cién de Huesos de Cristal de Espafia
(Ahuce), Lucia Vallejo, a la "amplia”
prablematica derivada de la osteo-
génesis imperfecta, hay que sumar

ASOCIACIONES
DE PACIENTES
COMO AHUCE
DEFIENDEN

EL ACCESO

A UN SERVICIO
INTEGRAL
DETIPO
SOCIOSANITARIO

fensién, son sentimientos a menu-
do experimentados”,

Por ello, asociaciones como Ahuce
trabajan para que los afectados
puedan acceder “a un servicio inte-
gral sociosanitario, como puede ser
atencion continua de fisioterapia,
asi como atencion de esta patolo-
gia por un equipo multidisciplinar
gue atienda la osteogénesis imper-
fecta de una forma global: endocri-
nos, traumatalogos, otorrinos, reu-
matdlogos, oftalmélogos, cardidlo-
gos, entre otros”,

Ademas de estos servicios, desde
Ahuce se reivindica "el acceso a di-
versas prestaciones sociales coma
son: la integracion escolar, la ayuda

incidencia en la necesidad de inves-
tigar para buscar nuevos posibles
tratamientos y una mayor cencien-
ciacion social de la osteogénesis
imperfecta y de los problemas, ne-
cesidades y soluciones que esta pa-
tologia, perteneciente al grupo de
las enfermedades raras, necesita”,
Estas demandas responden a que
cualquier tratamiento que se
pueda aplicar, hasta el momento,
estd dirigide a la prevenciénoala
correccion de sintomas, pues la os-
teogénesis imperfecta es incurable,
Para hahlar de todo ello, Ahuce orga-
niza a finales de mes (los dias 26, 27 y
28 de octubre) en San Pedro del Pina-
tar (Murcia) el XIV Congreso Macional

"el hecho de que la sociedad en ge- de cuidadores especializados en el de Osteogénesis Imperfecta. m
neral desconoce esta enfermedad, entorno escolar, una mayor forma- :
por lo que la incomprension e inde- cion de profesionales, una mayor 0 www.ahuce.org

El Aseo, una de las obras mas populares del
2" pintor francés Tolouse-Lautrec, un genio que
tuvo que convivir con la osteogénesis imperfecta,

y huesos de

* Unimpresionista de vida bohemia

ristal

A pesar de lo practicamente desconocida que resulta la osteogé-
nesis imperfecta, esta dolencia marcé la biografia de grandes
personalidades. Detras de la sensualidad y el erotismo de los di-
bujos y carteles del pintor impresionista Henri de Tolouse-Lau-
trec (1864-1901) se encontraba un acomplejado hombre que
apenas superaba el metro y medio de estatura,

A pesar de proceder de una familia noble, la enfermedad se cebd
con él desde su infancia, lo que le obligd a someterse a diversas
curas en balnearios. En la adolescencia llegaron las fracturas,
pera la osteogénesis imperfecta no le impidié desarrollarse
como uno de los protagonistas del arte impresionista y retratar
el ajetreo del Paris del Moulin Rouge.

sumido en la vida bohemia, Tolouse-Lautrec hizo caso omiso a la
preocupacion de su madre y vivié alocadamente la noche y
abusé del alcohol, lo que precipité el desenlace de este genio.
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“La investigacién
esta dificultada

por la rareza de la
propia enfermedad”

Isabel Pavon de Paz es especialista en Endocrinologia del Hos-
pital de Getafe (Madrid). Esta experta afirma que los problemas
de movilidad afectan especialmente a los pacientes de esta en-

fermedad conocida como la de los "huesos de cristal’.

¢En qué consiste la osteogé-
nesis imperfecta?

Realmente se trata de varias
enfermedades que siendo de
origen genético tienen en
comun una alteracion en el
colageno, la proteina mas
abundante del tejido conecti-
vo, Como el colageno se en-
cuentra en la estructura de
muchos drganos como son
los huesos, los dientes, [a piel,
las ligamentos, el corazdn y el
oido, todos ellos pueden verse
afectados en mayor o menor
medida, dando lugar a hue-
sos muy fragiles, por eso se
llama la enfermedad de los
huesos de cristal. La enferme-
dad se manifiesta en dientes
ancrmales, ligamentos muy
laxos, anomalias de las valvu-
las cardiacas, sordera, etcéte-
ra. Hay formas muy leves de
enfermedad pero, en ocasio-
nes, la presentacidn clinica es
realmente grave con fractu-
ras multiples e importantes
deformidades que limitan

mucho la vida de las perso-
nas afectadas.

jComo se aborda el trata-
miento de esta enfermedad?
Mo existe un tratamiento cura-
tivo de la enfermedad, pero si
hay terapias que pueden mejo-
rar el crecimiento, disminuir el
numero de fracturas, corregir
deformidades y paliar el dolor

Foto: Jorge Villa

tas, otorrinos, cardidlogos.. En
resurnen, el tratamiento de [a
osteogénesis imperfecta debe
abordarse desde el punto de

vista multidisciplinar.

iCuales son las principales pro-
blematicas de los afectados?
Fundamentalmente en los
pacientes gravemente afec-
tados, la dificultad principal

“AL SER UNA ENFERMEDAD RARA,

LAS PERSONAS QUE LA PADECEN
TIENEN DIFICULTADES PARA ENCONTRAR
CENTROS MEDICOS ESPECIALIZADOS
DONDE SE CUBRAN TODAS 5US NECESIDADES"

cuando existe. En definitiva,
medidas que mejoran la cali-
dad de vida de los afectados.
En el tratamiento de los pa-
cientes con osteogenesis im-
perfecta participan por tanto
miltiples especialistas y perso-
nal sanitario, desde el pediatra
al médico que se ocupa del
metabolismo dseo, traumatd-
logos, dietistas, fisioterapeu-

es la movilidad. Muchos
deben desplazarse en carros
o sillas de ruedas, con lo que
ello conlleva.

Otro problema es que, siendo
una enfermedad rara, las per-
sonas que la padecen tienen
dificultades para encontrar
centros médicos especializa-
dos donde se cubran todas
sus necesidades.

iConocen los médicos espa-
fioles esta enfermedad?
Afortunadamente cada vez se
oye hablar mas de este tema y
disponemos de mas informa-
cion al respecto.

{Como se encuentra la inves-
tigacién en osteogénesis im-
perfecta?

La investigacion en osteogéne-
sis imperfecta esta dificultada
por la propia "rareza” de la en-
fermedad pero se ha avanzado
mucho en los Gitimos anos: se
han identificado mas de 250
mutaciones responsables de la
enfermedad, se esta trabajan-
do en la terapia celular y de ce-
lulas madre. También se estan
utilizando farmacos que me-
joran la calidad del hueso con
resultados muy esperanzado-
res, sin olvidar la mejoria pro-
gresiva de las técnicas quirtr-
gicas en traumatologia y orto-
pedia que consiguen
resultados que hace unos
anos parecerian increibles.
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