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Denticion anomala en nina de 8 afos
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Presentamos el caso de una paciente con acortamiento de
la falange distal del primer dedo de ambas manos desde el
nacimiento y con antecedentes familiares de similares
anomalias. A los 8 afios present6 alteraciones dentarias
con hipertrofia gingival e inclusiones dentarias, y dolores
lumbares y en la regién femoral. Las pruebas radiolégicas
evidenciaron aumento de densidad 6sea generalizada,
hipoplasia maxilar inferior y acrostedlisis de las falanges
distales. Biopsia mandibular (pieza dentaria y hueso
alveolar circundante): los fragmentos 6seos estin
constituidos por trabéculas toscas e irregulares con
importante resorcion y neoformacion ésea. Densitometria
osea: T +5,2 en la columna lumbar y el cuello femoral.
Gammagrafia ésea: captacién difusa del esqueleto axial.
Diagnéstico: picnodisostosis.

Abnormal Dentition in an 8 Years Old Female Child

Patient with shortening distal phalanx 1st finger both
hands, from the birth and familiar precedents of similar
abnormality. At the age of 8 she presented dental
alterations with hipertrofia gingival and dental
incorporations, and backaches and pain in femoral region.
Radiology: increase of bony widespread density,
hypoplasia lower jaw and acrosteolisis distal phalanxes.
The jaw biopsy (dental piece and alveolar surrounding
bone): bony fragments are constituted for coarse and
irregular trabeculas with importantly bony resorption and
newly formed. Bone densitometry: T+5.2 in ¢. lumbar
and neck femoral. Gamma scan bone: diffuse captation of
the axial skeleton. Diagnosis: picnodisostosis.

Introduccion

La picnodisostosis es una rara displasia Gsea que se
transmite de forma hereditaria autosémica recesiva. Se
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Figura 1. Ortopantomografia: hipoplasia del maxilar inferior. Ra-
diolucidez en hemimandibula izquierda desde los premolares al
segundo molar izquierdo, y en la regién del segundo molar dere-
cho con zonas radioopacas e inclusiones miitiples.

debe a una mutacién en el cromosoma 21, 1q que
inactiva la catepsina K, proteasa importante en la de-
gradacién del coldgeno de la matriz ésea. La enferme-
dad se caracteriza por una marcada osteosclerosis en
todo el esqueleto axial y periférico. Las caracteristicas
clinicas y las alteraciones radiolégicas permiten el
diagnéstico.

Dicha enfermedad muy probablemente la padecié el
pintor francés Henri Toulouse-Lautrec (1864-1901).

Caso clinico

Mujer de 32 afios, que a la edad de 8 afios comenzé a
presentar dolores 6seos difusos en la regién femoral y
columna lumbar. Se acompafié de marcadas alteracio-
nes dentarias, con retraso de la denticién de leche y de-
finitiva, hipertrofia gingival e inclusiones dentarias en
maxilar y mandibula (fig. 1), que requirié gingivectomia
a la edad de 11 afios.

Desarrollo constitucional normal (155 cm, 58 kg), ca-
riotipo femenino 46XX. Acortamiento de todos los de-
dos de ambas manos, mds evidente en el primer dedo
(fig. 2A), por acortamiento de las falanges distales (fig.
2B), y anomalias ungueales con ufias en vidrio de reloj,
hiperpigmentacién y estriacién parcheada.

La paciente ha requerido diversas intervenciones qui-
rurgicas maxilofaciales hasta los 18 afios de edad, y en
la actualidad se encuentra asintomadtica.
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Figura 2. A: imagen del primer dedo de ambas manos de la pacien-
te en la actualidad. B: radiografia de las manos: hipoplasia o acro-
ostealisis del extremo distal de las falanges distales.

Sin antecedentes personales de interés. La abuela pater-
na y los 5 hermanos de ésta presentaban hipoplasia de
falanges distales en las manos y/o alteraciones unguea-
les similares a las de la paciente; con antecedentes de
consanguinidad en la familia.

En las pruebas de imagen se observa un incremento de
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Figura 3. Radiografia de la pelvis y la columna lumbar: aumento de
la densidad dsea generalizada con aumento del hueso cortical y
trabecular. Osteosclerosis homogénea.

la densidad 6sea generalizada con aumento del hueso
cortical y trabecular, y osteosclerosis homogénea (fig.
3). Hipoplasia del maxilar inferior (fig. 1) con radiolu-
cidez en la hemimandibula izquierda desde premolares
al segundo molar izquierdo y en la regién del segundo
molar derecho con zonas radioopacas y multiples inclu-
siones. Acrosteodlisis e hipoplasia del extremo distal de

las falanges distales (figs. 2A y B).

Analitica

Hemograma: 3 series de caracteristicas normales.
Bioquimica sérica: calcio, 9,5 mg/dl; fésforo, 2,8 mg/dl;
fosfatasa alcalina (FA) de hasta 1.477 U/l a los 14 afios,
y se mantiene elevada hasta la actualidad (FA, 393 U/l).
Orina de 24 horas: calciuria, 178 mg/24 h; fosfaturia,
603 mg/24 h; reabsorcién tubular de fosfatos (RTP),
87%; hidroxiprolina, 65 (intervalo, 5-40) mg/24 h; hi-
droxiprolina/creatinina, 45 (5-40) mg/1 g de creatinina;
desoxipirinidolinas/creatinina, 80 (3-18) nmol/1 mmol
de creatinina; velocidad de sedimentacién globular
(VSG), 6 mm/h; PCR < 3,9 mg/dl; 25-OH-vitamina
D, 66,7 (6-98) ng/ml; paratirina (PTH), 35 pg/ml.

Anatomia patolégica

Biopsia mandibular (pieza dentaria y hueso alveolar cir-
cundante): los fragmentos Gseos estin constituidos por
trabéculas toscas e irregulares con importante resorcién
y neoformacién 6sea; con luz polarizada carecen de re-
borde en cepillo. En el interior de las trabéculas mads
amplias se observan lineas de aposicién Gsea en mosai-
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co. De forma parcheada se observan dreas en las que la
estroma es mds celular y contiene elementos minerali-
zados con apariencia de cementiculas.

Exploraciones complementarias

Gammagrafia ésea: captacién difusa de todo el esquele-
to tanto axial como apendicular. Densitometria: colum-
na lumbar: 1.617 g/cm? T +5,2 DS, Z +5,2 DS y cuello
de fémur: 1.769 g/cm? T +6,8 DS, Z +6,8 DS.

Analisis de pruebas complementarias

Los hallazgos de laboratorio reflejan un aumento del
recambio Gseo, con elevacién de los marcadores de re-
modelado 6seo, FA e hidroxiprolinuria, asi como eleva-
cién de la relacién hidroxiprolina/creatinina y desoxipi-
ridinolina/creatinina. La captacién gammagrifica axial
aumentada refleja gran actividad metabélica Gsea res-
pecto a las zonas con captacién normal. La densitome-
tria 6sea muestra la elevada densidad mineral ésea se-
cundaria a la esclerosis dsea.

Diagnéstico

Picnodisostosis (enfermedad de Henri Toulouse-Lau-
trec)’.

Discusion

Del griego: pycnos, denso; dys, defectuoso; osteos, hueso.
La picnodisostosis es una enfermedad rara, con una
prevalencia de 1:1.000.000 habitantes’. Se transmite de
forma autosémica recesiva, se encuentra con mayor fre-
cuencia en familias consanguineas. Se debe a una muta-
cién inactivadora de la catepsina K?, proteasa importan-
te en la degradacién del coligeno de la matriz ésea,
localizada en el cromosoma 21, 1q. Los osteoclastos son
cuantitativamente normales pero cualitativamente defi-
cientes, con alteraciones en el remodelado 6seo®?, la
desmineralizacién dsea estd conservada, pero no se con-
sigue un buen recambio de la matriz orgdnica. Estas al-
teraciones llevan a una reduccién en la resorcién dsea,
sin su total abolicién, con un aumento neto de la densi-
dad ésea y una excesiva trabeculacion®.

La picnodisostosis es una displasia 6sea que se caracte-
riza clinicamente por estatura baja con miembros cor-
tos; micrognatia con dngulo mandibular obtuso, retraso

o ausencia de cierre de las suturas craneales y alteracio-
nes de la denticién con retencién de dientes de leche y
mala oclusién dentaria, con hipoplasia del esmalte. Asi-
mismo, son muy caracteristicas de esta enfermedad la
hipoplasia o la ausencia de las falanges distales con dis-
plasia ungueal’. También pueden aparecer proptosis
ocular e hipoplasia de la clavicula con ausencia de su ex-
tremo acromial, asi como aplasia de los arcos costales y
defecto del hueso hioides.

En las pruebas radiolégicas aparece una osteosclerosis ge-
neralizada con canal medular permeable. En el crineo la
imagen radiol6gica da la impresién de antifaz por la escle-
rosis de los huesos propios de la nariz y la falta de neuma-
tizacién de los senos paranasales. Las fontanelas perma-
necen abiertas sin alteracién de los agujeros de la base del
craneo. Con frecuencia se puede observar acroosteélisis de
falanges distales en manos y pies®. En la columna verte-
bral se puede observar una falta de segmentacién atloaxoi-
dea y espondilolistesis en la regién lumbosacra.

En cuanto a la histologia, se caracteriza por un aumento
del grosor de la cortical con franjas de matriz desmine-
ralizada en la superficie del hueso, debido al déficit de
la protedlisis, asi como grandes inclusiones calcificadas
en el cartilago’. Se observan osteoclastos defectuosos
con grandes vacuolas de coldgeno no digerido. Por mi-
croscopia electrénica podemos ver las particulas mine-
rales numéricamente aumentadas y alineadas cadtica-
mente como consecuencia de una orientacién alterada
de las fibras de coldgeno®. Todos estos cambios produ-
cen un aumento considerable de la fragilidad 6sea en
estos pacientes’.
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