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RESUMEN

Objetivo: Describir la enfermedad de Albers Schomberg (osteopetrosis) desde un reporte
de un caso. Método: Descriptiva observacional de caso clinico. Resultados y
conclusiones: Por lo general, los nifios son diagnosticados inmediatamente o poco
después del nacimiento; se caracteriza por problemas hematolégicos como
anemia, trombocitopenia y granulocitopenia; esplenomegalia; la compresion de los
nervios craneales que produce ceguera Yy sordera; fracturas patolégicas e
infecciones. Esta enfermedad es genéticamente recesiva existiendo hay falla de la
médula 6sea. A pesar del tratamiento, las formas infantiles o malignas siguen siendo las
mas graves por la anemia, las hemorragias y las infecciones complicadas, suelen
provocar la muerte en los primeros diez afios de vida. Por el contrario, los pacientes
adultos tienen una tasa de supervivencia mas alta.

Descriptores: Osteopetrosis; diagndstico por imagen; complicaciones. (Fuente: DeCS).

ABSTRACT

Objective: To describe Albers Schomberg disease (osteopetrosis) from a case report.
Methods: Descriptive observational case report. Results and Conclusions: Children
are usually diagnosed immediately or shortly after birth; it is characterized by hematologic
problems such as anemia, thrombocytopenia, and granulocytopenia; splenomegaly;
cranial nerve compression resulting in blindness and deafness; pathologic fractures; and
infections. This disease is genetically recessive and there is bone marrow failure. Despite
treatment, the infantile or malignant forms remain the most severe because of anemia,
hemorrhages and complicated infections, often resulting in death within the first ten years
of life. In contrast, adult patients have a higher survival rate.

Descriptors: Osteopetrosis; diagnostic imaging; complications. (Source: DeCS).

113



Revista Arbitrada Interdisciplinaria de Ciencias de la Salud. SALUD Y VIDA
Volumen 6. Numero 1. Ao 6. Edicion Especial. 2022
Hecho el deposito de Ley: FA2016000010
ISSN: 2610-8038
FUNDACION KOINONIA (F.K).

Santa Ana de Coro, Venezuela.

Melanie Raquel Sacon-Espinoza; Andrés Eduardo Gallegos-Cobo

INTRODUCCION

En la actualidad, la ciencia médica esta cada vez mas interesada en la investigacion de
enfermedades raras como lo es la Osteopetrosis (en adelante OP), también conocida
como Enfermedad de Albers-Schoenberger, Osteosclerosis Fragilis Generalizada o
Enfermedad de Huesos de Marmol, el cual se refiere a un grupo de desordenes
hereditarios del esqueleto de origen genético 1.

Se caracteriza por una mayor densidad y esclerosis 0seas difusa, la cual, es causada por
la deficiente funcién o pobre desarrollo de los osteoclastos, esto resulta en la alteracion
del proceso de resorcion 6sea ? porque el nimero de osteoblastos es superior al de los
osteoclastos, lo cual permite que se acumulen sales minerales 3 esto provoca un tejido
0seo duro andmalo y quebradizo, huesos anchos y cortos, propensos a fracturas dificiles
de tratar quirdrgicamente 4567,

Se tiene por objetivo describir la enfermedad de Albers Schomberg (osteopetrosis) desde

un reporte de un caso.

METODO

Descriptiva observacional de caso clinico.

Presentacion de caso clinico

Se presenta el caso de un hombre de 24 afios de edad. Su madre refiere que el paciente
a los 8 meses de edad no tenia desarrollada su vision, por lo cual lo llevé a consulta
neurolégica donde fue diagnosticado con ceguera por amaurosis bilateral y retraso del
desarrollo psicomotor, motivo por el cual empezé a recibir terapia fisica y de estimulacion
temprana.

El 13 de marzo de 1990, al cumplir 11 meses de edad se le hizo un estudiéo cromosémico
en el que se realizo cultivo celular de sangre periférica en medio RPMI (por sus siglas en
ingles Roswell Park Memorial Institute), para luego de 72 horas colchicinarse, procesarse

y posteriormente hacer bandeo GTG.
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Se estudiaron 20 mitosis en estadio prometafasico principalmente, encontrdndose en
todas estas el siguiente complemento cromosémico: 46 XY, cariotipo humano masculino
normal.

Desde los 2 afios de edad el niflo empieza a mostrar palidez y es diagnosticado con
anemia hemolitica y desde entonces recibié transfusiones sanguineas de forma continua.
El 22 de marzo de 1994 se le realiza examen anatomopatolégico, donde se tom6 muestra
de la medula 6sea mediante biopsia, determinando en la descripcidbn macroscopica, la
presencia de dos cilindros de medulas 6seas, el mayor de 1 cm de longitud, blanquecino
y consistencia firme (se somete a descalcificacion). Mientras que la descripcidén
microscopica detalla que el cilindrico de medula 6sea que presenta cartilago de
crecimiento en la zona mas externa y un denso periostio.

Las trabéculas Gseas estan engrosadas con la presencia de grueso osteoide, conductos
vasculares de Havers y osteoblastos que rodean a las espiculas adoptando una forma
cubica cilindrica.

El diagnostico anatomopatoldgico de la biopsia de médula 6sea concluy6 que el estudio
estaba dentro de caracteristicas normales en fase de crecimiento. A la edad de 4 afios y

6 meses el nifio fue transferido desde de la Cruz Roja al Hospital del nifio “Baca Ortiz”.

Historia Clinica

Antecedentes Familiares: Hermana mayor con retraso mental moderado de categoria
modificable.

Antecedentes quirurgicos: Ninguno.

Resumen Clinico: Paciente de 4 Afios 6 meses de edad, sexo masculino nacido y
residente en Machala.

Dias de hospitalizacion: 17 Dias.

Motivo de Consulta: Transferido de la Cruz Roja.
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Enfermedad Actual: Desde los 2 afios el nifio presenta palidez y disnea, hace 15 dias
presento tos, rinorrea blanquecina amarillenta espesa, alza térmica no cuantificada y
sudoracién que duro 6 dias; se acompafid con osteoartralgias especialmente de
miembros inferiores, susceptibilidad para formar pequefios hematomas, cefalea y dolores
abdominales epi y mesogastrico, por lo que acudié al médico, diagnosticAndose de
anemia, para lo cual se administré paquete globular y una interconsulta a un especialista
en la Cruz Roja.

Examen fisico: Despierto, activo, responde a estimulos verbales, afebril, hidratado,
decubito activo. Piel: caliente, seca; normo cefalico; pupilas midriaticas no reactivas a la
luz ni a la acomodacion; mucosas orales humedas; orofaringe no congestiva; conducto
auditivo externo permeable.

Campos pulmonares limpios, mormullo vesicular conservado. A la auscultacion cardiaca
R1 R2 ritmicos e intensidades normales, con soplo sistélico grado 3/6 en mesocardio mas
en foco tricispideo. Abdomen: presenta hernia supra umbilical, higado a 2cm por debajo
del borde costal y bazo a 5 cm, ruidos hidroaéreos aumentados. Extremidades normales.
Exdmenes complementarios:

La radiografia de térax y series 6seas (28 de marzo) detallaron importantes aumentos de
densidad 6sea en forma generalizada (hueso en marfil) con notable disminucion de la
medula, reemplazada por tejido 6seo compacto.

Los potenciales evocados auditivos establecieron discreta hipoacusia en el lado derecho.
30 de marzo los exdmenes de laboratorio determinaron: examen para TORCH negativo;
fosfatasa alcalina 95 UI/L; Coprolégico presencia de quiste de giardia; EMO negativo;
BUN 5; calcio 1.21 mg/dL; Biometria: leucocitica 9000 x mcL, Hcto 32%, plaquetas
136000 x mcL, segmentados 2,500 / mm3, linfocitos 75%, cariotipo 46 XY masculino
normal.

Interconsultas a: Oftalmologia, Cirugia, Genética, Cardiologia y Hematologia.
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Diagnostico al ingreso: Retraso del desarrollo psicomotor, ceguera congénita, hernia
supraumbilical, anemia  hemolitica, cardiopatia  congénita, en  estudio
hepatoesplenomegalia.

Diagnostico al egreso: Osteopetrosis.

Posteriormente, el médico genetista pediatrico, detalla que luego de los estudios
realizados en la hermana, padres y paciente, se deduce que se trata de una enfermedad
transmitida por ambos padres. “El paciente esta afectado por un sindrome genético
‘ALBER’S SCHOMBERG” por lo que requiere atencion neuroldgica y multidisciplinaria
permanente. Con un cuadro clinico compatible con Osteopetrosis y debe evitar
traumatismos (golpes, caidas) ya que sus huesos son muy fragiles, y puede sufrir
fractura. Se ha comprobado Amaurosis bilateral e Hipoacusia derecha moderada. El nifio
debe acudir a controles periddicos”.

El 10 de febrero de 1999, el paciente es intervenido para el diagnéstico causal del
Hiperesplenismo, del cual obtiene el siguiente informe anatomopatoldgico:
Macroscopico: Bazo que pesa 704 g, mide 20x14x9 cm, superficie ligeramente arrugada
con gran congestién y hemorragias a nivel del hileo.

MicroscoOpico: Bazo con congestién, hemorragicas, deposito de hemosiderina.
Diagndstico: Bazo con congestidon en areas de depdsito de hemosiderina. Paciente con
hiperesplenismo.

Una semana después el paciente ingresa nuevamente al hospital, para ser intervenido
quirargicamente, a continuacion, se describe su evolucion:

Dias de hospitalizacion: 8 dias.

Resumen clinico:

Paciente de 9 afios 4 meses, diagnosticado hace varios afios de Osteopetrosis, para lo
que recibi6 interferon gamma por aproximadamente 3 afios, Con pérdida total de la
dentadura, de la vision y retraso del desarrollo psicomotor. Al ingreso se evidencia

esplenomegalia importante, pupilas midriaticas arreactivas.
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El examen complementario mas llamativo al ingreso fue (09-02-99): Hcto. 34%, para lo
cual se decide la esplecnotomia, la cual, se realiza sin complicaciones el 10-02-99.
Recibido Amoxicilina por 3 dias como profilactico.

Exdmenes de control indican el 13-02-99: leucocitos 9920 x mcL, neutrofilos 44%,
Monocito 2%, GR 4,06 M/w, Hb 10,8 g/dL, Hcro 32,4%, Bacterias (+); Piocitos 2-4 x
campo, hematies 4-6 x mm3.

Tuvo breve evolucion, adecuada tolerancia a via oral.

Diagndstico de ingreso: Esplenomegalia, Osteopetrosis

Diagndstico de egreso: Hiperesplenismo, Osteopetrosis

Intervenciones Quirurgicas: Laparotomia transversa izquierda supraumbilical mas
esplenectomia.

Condicion, referencia final al darle alta y prondstico: Actualmente paciente estable,
cicatriz en buen estado, abdomen suave.

A los 17 afios de edad el paciente se le realizo otra biopsia 6sea donde se le diagnostico
Osteomielitis vertebral. La cual fue tratada quirdrgicamente para limpiar las partes
infectadas y fue tratado con antibioticos.

A los 18 afos de edad fue diagnosticado con hidronefrosis.

El paciente recibié atencion en el hospital de nifios “Baca Ortiz” hasta los 15 afos de
edad. Donde recibia continuas transfusiones de sangre aproximadamente de 2 a 3 veces
por mes. Ademas de corticoides, antibiéticos e interferon gamma.

Al paciente se le dio un promedio de vida hasta los 14 afios de edad, sin embargo, el

paciente vivio hasta los 24 afios de edad, falleciendo en casa el 30 de Julio del 2013.

DISCUSION
En el siguiente orden se dio el diagnéstico del paciente. En sus primeros afos de vida
tuvo las siguientes afectaciones:. amaurosis bilateral, retraso del desarrollo psicomotor,

por medio de una biopsia de medula se detectd que empez6 a manifestar en sus huesos
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un periostio denso, trabéculas 6seas engrosadas y un ostioide grueso 891011 Ademas,
presenté anemia hemolitica, dolor osteoarticular, susceptibilidad para formar hematomas,
cefalea, hernia supra umbilical, cardiopatia congénita y disminucién de medula ésea
reemplazada por tejido 6seo denso. Por medio de un examen genético se confirmo el
diagnostico de Osteopetrosis de la enfermedad de Alber's Schomberg 12131415,
Mediante el paciente seguia sus etapas de desarrollo, hasta llegar a su adultez se fueron
diagnosticando otras manifestaciones clinicas como: hipoacusia derecha moderada,
hiperesplenismo e hidronefrosis.

La forma infantil o maligna es la mas severa a pesar del tratamiento; usualmente conduce
a la muerte en la primera década de la vida debido a anemia severa, hemorragias,
infecciones y retraso en el crecimiento, lo que incrementa en la morbi-mortalidad. El
prondstico puede cambiar en algunos pacientes después del trasplante de médula 6sea,
mientras los pacientes con osteopetrosis del adulto tienen un porcentaje alto de que

sobrevida.

CONCLUSION

El diagnostico de esta enfermedad es complicado, ya que genera una amplia
sintomatologia, la cual se presenta desde la clinica y se concreta mediante pruebas
radiograficas y hematoldgicas, aunque se puede potenciar con estudios genéticos. Por lo
general, los nifios son diagnosticados inmediatamente o poco después del nacimiento;
se caracteriza por problemas hematolégicos como anemia, trombocitopenia y
granulocitopenia; esplenomegalia; la compresién de los nervios craneales que produce
ceguera Yy sordera; fracturas patologicas e infecciones. Esta enfermedad es
genéticamente recesiva existiendo hay falla de la médula 6sea.

A pesar del tratamiento, las formas infantiles o malignas siguen siendo las mas graves
por la anemia, las hemorragias y las infecciones complicadas, suelen provocar la muerte

en los primeros diez afios de vida. Por el contrario, los pacientes adultos tienen una tasa
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de supervivencia mas alta.

Las formas infantiles y severas de osteopetrosis, como el presente caso, estan asociadas
con una pobre expectativa de vida, sin embargo, hubo una eficacia en el tratamiento del
paciente con Interferon Gamma, como lo confirma la literatura médica con resultados
favorables ante el uso de este medicamento en pacientes con Osteopetrosis autosémica

recesiva, ya que supero su pronostico de vida, llegando a vivir hasta su adultez.
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