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Varon de 73 anos
Dolor 6seo cronico

Fracturas multiples en localizaciones atipicas

Estudio metabolismo fosfo-calcico normal
Gammapatia monoclonal de significado incierto

' %4 GGO y biopsia 6sea compatibles
AR con osteomalacia
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Causas de osteomalacia
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Revision de la biopsia 0sea

Trabéculas o6Oseas revestidas de osteoide no
mineralizado con grosor por encima de la normalidad

(>4 lamelas)

Con luz polarizada el osteoide muestra una

disposicion desorganizada (no laminar)
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Clinica y laboratorio
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Imagenes
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Histologia

¥

Diagndstico

FIBROGENESIS IMPERFECTA
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Fibrogénesis imperfecta

Enfermedad Osea rara, adquirida y de etiologia desconocida

El tejido 6seo adulto es reemplazado por colageno defectuoso

a estructura desorganizada, deformidad y fracturas
Descrita en 1950 por Baker y Turnbull

Descritos en la literatura 25 casos hasta la actualidad
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Caracteristicas clinicas y de laboratorio

Dolor 6seo y debilidad muscular generalizada

Fracturas patologicas multiples en localizaciones atipicas
Valores normales de calcio/fosfato/vitamina D/PTH
Elevacion de marcadores de formacion y resorcion 6sea

8 casos descritos con GMSI
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Engrosamiento trabecular

Esclerosis parcheada

Calcificaciones periarticulares y en entesis

Lang et al. Bone. 1986;7:237-246
Carr et al. J Bone Joint Surg Br. 1995;77:820-9
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Caracteristicas histologicas

Osteoide de mayor grosor y con defectos de mineralizacion
Pérdida de la birrefringencia en el hueso decalcificado

Hueso Ilamelar sustituido por colageno con patron

desorganizado y caotico
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Tratamientos empleados

Derivados Vit D (7 casos) Testosterona (2 casos)
Glucocorticoides (3 casos) Dihidrotestosterona (2 casos)
Melfalan/prednisona (5 casos) 11 Bifosfonatos (2 casos)

a Buena respuesta 2 Calcitonina (2 casos)
Plasmaferesis (1 caso) Fluoruro sodico (1 caso)

a Buena respuesta
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Caso Edad Sexo Localizacién del Proteino-

dolor -grama
1 56 M  Caderas/tronco NC
2 64 H Costal NC
3 56 H Hombro_s/codos/ NC
rodillas
4 67 H Espalda/_caderas/ NC
rodillas
5 51 H Piernas/pelvis NC
6 56 H Espalda/caderas/ NC
hombros
7 38 H Generalizado NC
8 12 M Sin dolor NC
9 66 M Generalizado NC
10 NC H Espalda/rodillas NC
11 67 M Cervical NC
12 56 H Generalizado NC

Rx Histologia

Fx cuello fémury costillas  Arquitectura 6sea alterada

Fx multiples

costillas/cubito/trocanter SEse Ly inEel i blenee

Matriz 6sea anormal con
calcificaciones

Engrosamiento trabéculas,
Fx olécranon

Engrosamiento trabéculas,

, . Osteoide en exceso
Fx humero distal

Pérdida de la
birrefringencia

Aumento del diametro de los
huesos

Pérdida de la
birrefringencia

Engrosamiento
trabéculas/multiples Fx

. . Osteoide en exceso,
Engrosamiento trabéculas - . ) :
pérdida de birrefringencia

Osteoide en exceso,

Sgrestil e fElelee pérdida de birrefringencia

Engrosamiento Fibrillas de coldgeno

trabéculas/multiples Fx anormales
Engrosamiento trabéculas NC
Engrosamiento trabéculas NC

Pérdida birrefringencia/alt

Engrosamiento trabéculas . O
de mineralizacion

Tto

NC

NC

VitD y TST

TST

NC

Pred, calcio,
vitD

NC

NC

VitD y DHT

NC

NC

Calcitonina,
DHT, BF

Ref

Backer and
Turnbull (1950)

Backer and
Turnbull (1950) y
Golding (1968)

Baker et al (1966)

Thomas and
Moore (1969)

Frame et al (1971)

Golde et al (1971)

Camus et al (1975)

Camus et al (1975)

Swan et al (1976)

Christmann et al
(1981)

Christmann et al
(1981)

Pinto et al (1981)



Caso Edad Sexo

13

14

15

16

17

18

19

20

21

22

23

24

25

71

68

70

57

49

64

56

53

44

40

40

59

63

M

Localizacion del Proteino-
dolor grama

Rx

Yarresteles @ Engrosamiento trabéculas/

Generalizado NC
TobiIIr%sd/i?lchieras/ @
Espalda/caderas NC

Costillas @
Espalda @
Sin dolor @
Lumbar NC
Piernas NC
Lumbar @
Espalda NC
ngunal | QUSD
Lumbar @

Fx costillas

Engrosamiento trabéculas

Engrosamiento
trabéculas/multiples Fx

Desmineralizacion difusa

Engrosamiento trabéculas

Engrosamiento trabéculas

Engrosamiento trabéculas

Osteopenia en red de
pesca

Osteopenia con
engrosamiento trabéculas

Osteopenia con
engrosamiento trabéculas

Aumento
densidad/engrosamiento
trabéculas

Multiples Fx vertebrales

Engrosamiento
trabéculas/multiples Fx

Histologia
Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Exceso de osteoide poco
calcificado

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Hueso desmineralizado, sin
birrefringencia

Hueso desmineralizado, sin
birrefringencia

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Pérdida birrefringencia/alt de

mineralizacién
Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Exceso de osteoide/falta de
birrefringencia

Tto Ref

Stoddart et al

Prednisona (1984)

Melfalan+Pred) Ali et al (1985)

NC Connor (1985)
NaFl,
calcitonina S Gl )

VitD
Sifalan+prey 2 etal (1995)

Melfalan+preg) T2 €t al (1995)

Lafage-Proust et
al (1996)

0

NC Wang et al (1999)

NC Wang et al (1999)

Wang et al (1999)

. Sissons et al
VitD, pred (2000)
Vit D, BF Coursey et al

(2007)

Plasmaféresis Bakos et al (2014)



Evolucion del paciente

Se inicio tto con Melfalan 2mg + Prednisona 90mg 4 dias al mes
Ha mejorado del dolor en EESS y tronco con 4 dosis

Pendiente de completar 6 meses para repetir estudio de
metabolismo 0seo y GGO para decidir continuidad o cambio

terapéutico (plasmaféresis)
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Conclusiones

Es una entidad rara posiblemente infradiagnosticada

Dolor 0seo cronico, multiples fracturas, un patron radiologico
tipico y GMSI

Requiere una biopsia 0sea

Ningun tratamiento ha demostrado su eficacia

Melfalan con prednisona y plasmaféresis
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