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Nota clinica

Sindrome de osteoporosis pseudogliomatosa: asociacion
de ceguera con fracturas multiples
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S La osteoporosis primaria retine un compendio de etiologias emergentes y puede ocurrir de
€ forma sindrémica. La asociacién de multiples fracturas 6seas con la presencia de pliegues
2 retinianos congénitos debe orientar al diagnostico del sindrome de osteoporosis-pseudoglio-
g matosa.
Se trata de un trastorno autosémico recesivo poco comun, caracterizado por una osteoporo-
Palabras clave: sis grave y ceguera de aparicién temprana. Las mutaciones de pérdida de funcién en el gen
oC ; que codifica la proteina 5 relacionada con el receptor de lipoproteinas de baja densidad
€guera (LRP5) parece ser el causante de la aparicion de esta enfermedad.
® Fracturas multiples o . ) Bl [
o Genética Se presenta un caso de un nifo con vitreo hiperplasico bilateral y antecedentes de fracturas
« Osteoparosis cuyo estudio clinico, bioquimico y genético confirman el diagnéstico de esta inusual patologia.
Pseudogliomatous osteoporosis syndrome: association of blindness with
multiple fractures
-id
©  Primary osteoporosis contains a compendium of emerging etiologies and can occur syndro-
+  mically. The association of multiple bone fractures with the presence of congenital retinal
-2 folds should guide the diagnosis of osteoporosis-pseudogliomatous syndrome.
Kev words: Itis arare autosomal recessive disorder characterized by severe osteoporosis and early-onset
. Bly d ) blindness. Loss-of-function mutations in the gene encoding low-density lipoprotein receptor
« Multiol fm tness (LRP5), related protein 5 appear to be responsible for the onset of this disease.
ultiple fractures
P o Genetics We present a case of a child with bilateral hyperplastic vitreous and a history of fractures who-
 Osteoporosis se clinical, biochemical and genetic studies confirm the diagnosis of this unusual pathology.
INTRODUCCION de aparicion temprana. Las mutaciones de pérdida
de funcion en el gen que codifica la proteina 5 re-
El sindrome de osteoporosis-pseudogliomatosaes  lacionada con el receptor de lipoproteinas de baja
un trastorno autosémico recesivo poco comin, ca-  densidad (LRP5) se han establecido como el defec-

racterizado por una osteoporosis grave y ceguera  to genético de la enfermedad™.
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CASO CLINICO

Se presenta un nifo de cuatro afos, procedente de
Gambia, con antecedentes de multiples fracturas cu-
yos padres refieren consanguinidad de segundo gra-
do. El paciente se encuentra en seguimiento en con-
sultas de Endocrinologia y Traumatologia Pediatrica
con el diagnostico de psteoporosis-pseudogliomato-
sa (mutacién del gen LRP5 confirmada). Refiere una
hermana mayor de 15 afios con el mismo cuadro cli-
nico e historial médico de numerosas fracturas.

Durante el periodo neonatal, se le diagnéstico de
vitreo primario hiperplasico bilateral, que deriva-
ron en un deterioro progresivo e irreversible de la
funcién visual (Fig. 1). Alos 2 afios de vida, presen-
16 una fractura diafisaria de humero proximal de-
recho desplazada tras un pequeno golpe mientas
jugaba con su hermano mayor, que preciso de re-
duccion ortopédica (Fig. 2A). Al afio siguiente, otro
traumatismo menor le origind una fractura de la
meseta tibial izquierda sin desplazamiento que
fue tratado mediante inmovilizacion y tratamiento
conservador (Fig. 2B). A los cuatro afios sufrié una
caida en bicicleta que le provocé una fractura sub-
trocantérea del fémur izquierdo (Fig. 2C).

El paciente recibe en la actualidad tratamiento con
calcio mas vitamina D e inicio reciente con zolen-
dronato intravenoso de forma programada.

En la exploracion fisica, se constata un peso y talla
dentro del percentil 60 con un desarrollo madurati-
vo dentro de los parametros normales. Los resulta-
dos bioquimicos del metabolismo calcico no evi-
denciaronresultados significativos. Ladensitometria
6sea de la columna lumbar mostré una DMO L2-04
de 0,432 g7cm?2, puntacion Z de -3,6 derivaciones
estandar (DE).

Las fracturas multiples en un nino suelen recordar
al diagnostico de osteogénesis imperfecta, pero
también es importante considerar otro posible
diagnostico como es el sindrome de osteoporosis-
pseudogliomatosa.

DISCUSION

Este sindrome, descrito por primera vez en el ano
1996, es un raro trastorno de herencia autosémica
recesiva con una prevalencia de 1/2 000 000, con
mayor incidencia en poblaciones que presentan
consanguinidad® y que se caracteriza por tener
una variedad de manifestaciones, siendo dos de

Figura 1. Ecografia oftalmica. Se visualiza una masa hiperecoica bilateral retrolental que ocupa toda la cdmara
vitrea desplazando hacia delante el cristalino (A). La masa presenta captacién Doppler (B), siendo compatible con
la presencia de vitreo primario hiperplasico bilateral
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Figura 2. Radiografia anteroposterior del himero derecho. Se visualiza disrupcién y angulacion cortical de la
diafisis proximal correspondiente con fractura desplazada. B. Radiografia lateral rodilla izquierda. Se observa una
fractura metafisaria de la tibia. C. Radiografia de pelvis anteroposterior: se pone de manifiesto la disrupcion y
radiolucencia cortical correspondiente con fractura subtrocantérea del fémur izquierdo sin desplazamiento

las mas caracteristicas y constantes la osteopenia
generalizada y la regresion vascular ocular fetal.

La caracteristica distintiva de este sindrome es sin
duda, la lesion ocular, siendo persistente la afecta-
cion grave de las partes coriorretinianas del ojo,
microoftalmia, anomalias de la camara anterior,
cataratas, anomalias vitrorretinianas, con discapa-
cidad visual que a menudo conduce a una ceguera
completa’.

Las caracteristicas radiograficas incluyen platispon-
dilia y cifoescoliosis, junto con el arqueamiento de
los huesos largos y multiples fracturas. Otras mani-
festaciones clinicas descritas son la presencia de
microcefalia, hipotonia musculary retraso mental®.

Se presume que el sindrome de osteoporosis pseu-
dogliomatosa es una enfermedad del tejido conec-
tivo, pero en la actualidad, todavia no se ha encon-
trado un defecto del metabolismo del colageno?.
Los parametros bioquimicos del metabolismo fos-
focalcico no estan alterados en la mayoria de las
ocasiones, como en el caso de nuestro paciente.

El tratamiento propuesto en estos momentos resi-
de en unabuenaalimentaciony la promocion de la

actividad fisica con el fin de estimular la estimula-
cion ésea, asi como el tratamiento farmacoloégico
basado en la administracion de bifosfonatos y vita-
mina D con una duracion aun por determinar’. El
proceso osteopénico parece estabilizarse con la
edad, por lo tanto, la profilaxis y el cuidado de las
fracturas y deformidades son necesarios para pre-
venir problemas incapacitantes a largo plazo.

En la actualidad, todavia queda mucho por cono-
cer acerca de este trastorno y su fisiopatologia, de-
bido a lo cual, resulta imprescindible un abordaje
interdisciplinar para realizar un diagndstico pre-
coz, anticipar posibles comorbilidades y conseguir
un tratamiento individualizado a las necesidades
del paciente.
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ABREVIATURAS

DE: derivaciones estandar ¢ LRP5: proteina 5 relacionada con
el receptor de lipoproteinas de baja densidad.
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