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Fundamento y objetivos: La osteogénesis imperfecta (OI) se caracteriza por una sintesis andmala del
colageno tipo 1, que ocasiona fragilidad 6sea y otras manifestaciones extraesqueléticas. Se han descrito
diversas manifestaciones cardiovasculares, incluyendo la disfuncion valvular (en especial el prolapso mitral)
y la dilatacién de la raiz de la aorta (AO). Nuestro objetivo es evaluar la prevalencia de anomalias cardiacas
en los pacientes con Ol en comparacion con un grupo control de individuos sanos de la misma edad y sexo.
Pacientes y método: Se estudié de forma prospectiva a 26 pacientes diagnosticados de OI y los
comparamos con 25 pacientes sanos. Se llevo a cabo en todos ellos un estudio ecocardiografico en modo
M, 2D y Doppler color.
Resultados: No encontramos en nuestro estudio diferencias significativas entre ambos grupos en cuanto a
la funcion sistolica y diastélica del ventriculo izquierdo (VI) ni en la incidencia de valvulopatias. Las
dimensiones de la AO, la auricula izquierda y el VI Gnicamente al ajustarlas a la superficie corporal eran
significativamente mayores en los pacientes con osteogénesis frente al grupo control, probablemente
debido a la menor superficie corporal de estos pacientes. Sin embargo, existia una diferencia significativa al
calcular la proporcion AO/didmetro telediastélico del VI, independiente de la superficie corporal, que era
mayor en los pacientes con OI.
Conclusiones: No encontramos una mayor incidencia de valvulopatias respecto al grupo control y si
encontramos una raiz de la AO de mayor tamafio en relacion con el tamafio del VI.
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Background and objectives: Osteogenesis imperfecta is a rare disease with abnormal synthesis of type 1
collagen that affects diverse extra-skeletal tissues. Aortic root dilatation and valvular dysfunction have
been described. Our purpose was to evaluate the prevalence of cardiac abnormalities in patients with
osteogenesis imperfecta in comparison with an age and sex-matched control group of healthy people.
Patients and methods: We prospectively studied 26 patients with osteogenesis imperfecta and compared
them with 25 healthy people. All patients underwent a transthoracic standard M-mode, 2D and colour
Doppler study.
Results: We did not find significant differences between both groups in the left ventricular diastolic and
systolic function and the incidence of valvulopathies. The dimensions of the aortic root, left atrium and left
ventricle when indexed by body surface area were significantly larger in patients with osteogenesis imperfecta
compared with the control group, which was probably due to the reduced body surface of these patients.
However there was a significant difference in the aortic root/telediastolic diameter of left ventricle ratio
independent of the body surface, which was higher in patients with osteogenesis imperfecta.
Conclusions: The incidence of valvular disease in osteogenesis imperfecta is similar to that of the normal
population. However aortic root is larger in the former patients and is related to the left ventricular diastolic
diameter.
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Introduccion

La osteogénesis imperfecta (OI) es una enfermedad generali-
zada caracterizada por una sintesis anémala del colageno tipo 1'.
De acuerdo con la clasificacion de Sillence, podemos clasificar a
estos pacientes en 4 tipos (tabla 1).

Aunque la fragilidad 6sea es el aspecto mas reconocido de las
manifestaciones clinicas de esta enfermedad, las alteraciones en el
tejido conjuntivo pueden afectar a varios tejidos extraesqueléti-
cos, incluyendo las estructuras cardiovasculares. Asi, la matriz
extracelular del miocardio esta constituida principalmente (cerca
del 85%) por colageno tipo 1, y son estas fibras de colageno fijadas
en el miocardio las que proporcionan rigidez y mantienen la
arquitectura de los miocitos y de las miofibrillas®>.

Se han descrito diversas alteraciones en el tejido cardiovascu-
lar en los individuos con OI, como la dilatacion de la raiz de la
aorta (AO) o la disfuncion valvular (insuficiencia aértica y mitral
principalmente) asi como la presencia de prolapso mitral®.

Sin embargo, se tienen pocos datos acerca de la verdadera
asociacion de estos trastornos con esta enfermedad, entre otros
motivos, por la baja incidencia de esta enfermedad en la poblacion
general (un afectado por cada 30.000 habitantes)®.

El objetivo de nuestro estudio es evaluar la verdadera
prevalencia de trastornos cardiovasculares en los pacientes con
Ol, y compararlos con un grupo de pacientes control.

Pacientes y método
Pacientes

Analizamos de forma prospectiva 26 pacientes diagnosticados
de Ol y los comparamos con 25 individuos sanos que constituian

(es imposible encontrar una poblaciéon adulta de similares
caracteristicas en cuanto al peso y a la talla debido a las
caracteristicas antropomeétricas de los pacientes con OI).

Fueron criterios de exclusion en el grupo control la presencia
de valvulopatia significativa conocida, la historia de enfermedad
coronaria o las enfermedades sistémicas cronicas. Uno de los
pacientes con OI se excluyo del estudio por diagnosticarse de
forma incidental de miocardiopatia hipertrofica septal asimétrica.
La presencia de este hallazgo no se asocia a las alteraciones del
tejido conectivo descritas en la Ol y podria alterar de forma
secundaria las dimensiones en las estructuras cardiacas a estudio.

Estudio ecocardiografico

En todos los pacientes se llevo a cabo un estudio ecocardio-
grafico en modo M, 2D y Doppler color. Un solo observador
realizaba los estudios ecocardiograficos seglin las recomendacio-
nes de la Sociedad Americana de Ecocardiografia. El diagnostico
de prolapso mitral requeria la presencia en el eje largo de la vista
paraesternal de un desplazamiento sistélico (mayor de 2 mm) de
una o ambas valvas de la mitral hacia la auricula izquierda (AI)
por debajo del anillo mitral.

Todas las dimensiones cardiacas se ajustaron a la superficie
corporal de los pacientes.

En la tabla 3 se recogen las caracteristicas de ambos grupos.
Solo existian diferencias significativas entre ambos grupos en los
parametros antropomeétricos (peso, talla y superficie corporal).

Tabla 2
Caracteristicas clinicas de los pacientes con osteogénesis imperfecta

Edad media (DE) al diagndstico, afios 11 (12) afios

el grupo control. Todos los pacientes diagnosticados de Ol y en Namero medio (DE) de fracturas 24,1 (25,6)
seguimiento (hasta la fecha) por el servicio de Endocrinologia de Afectacién familiar Si: 74% No: 26%
nuestro hospital se incluyeron en el estudio. Escleras azules Si: 95% No: 5%
) b o, Dentinogénesis imperfecta Si: 53% No: 47%
El diagnostico de OI se realizd sobre la base de las caracte- Aeaaetn e la auehetn Si: 53% No: 47%
risticas clinicas: las fracturas patologicas mdltiples, la estatura Tratamiento previo Si: 58% No: 42%
baja, la sordera, la dentinogénesis imperfecta, las escleras azules y — -
la historia familiar. DE: desviacion estandar.
En la tabla 2 se recogen las principales caracteristicas clinicas
de los pacientes con Ol. Aunque existen 4 subtipos de pacientes
con OI segin la clasificacion de Sillence, en nuestro centro no se Tabla 3
establecia esta clasificacion por no modificar la actitud a seguir. La Caracteristicas de ambos grupos
mayoria de nuestros pacientes (70%) presentaban Ol leve- L
. . . . Osteogenesis Controles P
moderada, que podrian incluirse en los subtipos 1 y v de la
clasificacion de Sillence. Edad*, afios 38,8 (11,95) 32,5 (12,13) 033
El grupo control fue poblaciéon sana, seleccionada aleatoriza- Mujeres, n 19 18 0,74
damente entre enero y julio de 2008 a partir de una base de datos Peso”, kg 5425 (1381) 65,08 (16,71) 0,016
de individuos que acudian por un reconocimiento laboral. Se Talla*, cm 144 (17.42) 162 (8.27) <001
o e X A Superficie corporal®, m? 1,43 (0,24) 1,69 (0,22) <0,01
utilizé6 como criterio de apareamiento para la seleccion de los
controles personas sanas de la misma edad y sexo que los casos DE: desviacion estandar.
Tabla 1
Clasificacion de la osteogénesis imperfecta
Tipo Fragilidad osea Escleroticas azules Dentinogénesis alterada Audicion Herencia
I Leve Presente Ausente en tipo 1A Afectada en la mayoria AD
Presente en tipo 1B
1l Extrema Presente Presente en algunos Desconocida Esporadica, rara vez AR
i Grave Azulada en el nacimiento Presente en algunos Incidencia alta AR o AD
v Variable Ausente Ausente en tipo IVA Incidencia alta AD

Presente en tipo vB

AD: autosémica dominante; AR: autosémica recesiva.
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