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Huesos
de cristal

También conocida como Osteogénesis Imperfecta, consiste en una
fragilidad extrema dsea que lleva a continuas fracturas pinaH Levy

e estima que una persona
de cada 10.000 o incluso
15.000 padece de Osteogé-
nesis Imperfecta (O.l.), una
enfermedad rara que se encuentraen
cualquier pais del mundo y afecta a to-
daslasrazasy géneros. En Espafia, se
calculaque hay unos 2.700 afectados.

¢QUEES?

Se trata de un trastorno genético que
se caracteriza por la fragilidad de los
huesos, que pueden fracturarse ante
el minimo golpe o sin causa aparente.
El trastorno persiste a lo largo de toda
lavida del afectado, aunque en muchas
ocasiones se produce un descensoim-
portante del nimero de fracturas una
vez pasada laadolescencia. Laforma-
cion imperfecta de los huesos se pro-
duce por lamutacion de un gen encar-
gado de producir una proteina esen-
cial, colageno tipo |, que es la que les
aportarigidez. Poreso, los huesos son
tan débilesy se conoce esta enferme-
dad como “huesos de cristal”

MANIFESTACIONES
GENERALES

El diagnostico de una persona con
O.l. suele ser fundamentalmente por
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exploracion y también por la eviden-
ciade alguno o varios de los siguien-
tes sintomas:

# Fragilidad 6sea: los huesos se frac-

turan incluso sin causa aparente.

% Cara en formatriangular: el craneo
crece empujado por el encéfaloyla
mandibula no crece.

" Escleroticas azules o grises: se tra-
tade la parte blanca del ojo.

" Sordera progresiva: esto ocurre ha-
bitualmente en la edad adulta.

# Dentinogénesis imperfecta: deco-
loracion y fragilidad en los dientes.
#Tono de voz agudo.

" Estaturabaja.

" Tendencia amagullarse la piel y
aparicion frecuente de cardenales.

% Musculos débiles.

¥ Articulaciones laxas.

#Escoliosis.

# Dolor musculary 6seo en general.
# Cansancio extremo.

" Deformidades 6seas: en las extre-
midades superiores e inferiores, pe-
choy craneo.

" Estrefiimiento.

% Sudoracion excesiva.

u Coeficiente intelectual medio-alto.
#Tono vital con tendencia al optimis-
moy la euforia.

Lo habitual es que no todas estas ma-
nifestaciones se den a lavez en cada
afectado concreto.



SIFICACION

Emsten cuatro t!pOS esencialesde O.l.:

Ti ve. Eselmasfrecuentey benig-
no. La fragilidad ésea limita la actividad
fisica de estos pacientes por el riesgo
defracturas, aunque éstas suelen redu-
cirse después de la pubertad. Se hace
imprescindible una practica continuade
fisioterapia para mantener un mejor to-
no musculary proteger elhueso.
Tipe |. Es el mas
gravey severo, pues es Ietal parael be-
bé, que fallece por lo general en el te-
ro, durante el parto o semanas des-
pués. Sin embargo, hoy en dia, algunas
personas con este tipo de enfermedad
han sobrewwdo hasta Ia edad adulta

El pronostico es severo debldo a ia cur-
vaturay fragilidad de las extremidades
inferiores. Aligual que los demas tipos,
es degeneratwa

[ ' 2 Elprondsticoes le-
veo moderado y se sittia entre el tipo |
yeltipolll.

LaO l es de tipo genetlco ¥, portanto,
hereditaria. El tipo de herencia es do-
minante, lo que significa que cuando
uno de los padres padece la enferme-
dad, cadahijo tiene un 50 por ciento de
posibilidades de estar afectado. Aun-
que avecesla O.l. no es heredada, si-
no que es ocasionada por una muta-
cion. Asi, en algunos casos, los afec-
tados han desarrollado laenfermedad
sin tener ningtin padre enfermo.
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4 VIEIUIK
La enfermedad de los huesos de cris-
tal dura toda la vida del paciente, que
requiere cuidados y control desde an-
tes del nacimiento (sies posible y esta

diagnosticado). Hoy en dia, no existe
tratamiento curativo de la enfermedad,
por eso es muy importante centrarse
en que el paciente desarrolle una ma-
sa osea optima, fuerza musculary mo-
vilidad. Paraello, larehabilitacion es un
ejercicio obligatorio que debe comen-
zarse pronto en los nifios, ya que man-
tener un buen nivel funcional hace dis-
minuir fracturas y fortalece los huesos
y los musculos. En cuanto al trata-
miento médico, los bifosfonatos con-
siguen una disminucién considerable
del nimero de fracturas y una mejoria
de la calidad de vida, y la hormona de
crecimiento, a su vez, aumenta el me-
tabolismo 6seoy la estatura, mejoran-
do laactividad musculary la velocidad
de crecimiento.

BIENESTAR GENERAL

Esimportante que el enfermo puedallle-
var unavidanormal y feliz. Paraello, de-
be recibir orientacion sanitariay cuidar
su salud fisica a través de la rehabilita-
cion. Ademas, también debe proteger
su salud mental, contando con el apo-
yo psicologico adecuado, y su salud so-
cial, sintiendose un miembro mas de la
sociedad y contactando con asocia-
ciones sin animo de lucro especialistas
enlaO.l. Elapoyo de lafamilia, el inter-
cambio de experiencias y lainformacién
son de capital importancia para convi-
vir mejor con esta enfermedad.

Se estima que existen en la
actualidad entre 5.000 y 7.000
enfermedades raras distintas,
que afectan a los pacientes en
sus capacidades fisicas, mentales
y en sus calidades sensoriales y
de comportamiento.

Desde la perspectiva médica,
este tipo de enfermedades se
caracterizan por su gran nimero
y amplia diversidad de
desdrdenes y sintomas que
varian no soélo de enfermedad a
enfermedad, sino también dentro
de cada una de ellas. Asi, la
misma condicion puede tener
manifestaciones clinicas muy
diferentes de una persona
afectada a otra puesto que hay
una gran diversidad de subtipos
del mismo desorden.

También puede ocurrir que
muchas minusvalias coexistan
en una misma persona. Esta es
definida entonces como paciente
con minusvalias multiples.

Seccion realizada con
la colaboracion de la
Federacion Espanola de
Enfermedades Raras

Mas informacion

Asociacion Huesos de Cristal
de Espaiia. AHUCE

Tel. 91 467 82 66
www.ahuce.org
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