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Resumen

El objetivo del estudio es presentar las extensas y severas lesiones oticas que acontecen en la
forma mas leve de osteogénesis imperfecta, correlacionarlas con las alteraciones audiométricas
y discutir las posibilidades quirlrgicas disponibles. Se presenta a 3 pacientes afectados de os-
teogénesis imperfecta tipo 1 con hipoacusia en distintos estadios funcionales. Se realiz6 a cada
paciente estudio audioldgico, médico y radioldgico, y se sometieron a distintos tratamientos
quirurgicos. Los pacientes presentaron hipoacusias mixtas de caracter moderado, severo y pro-
fundo, imagenes radiologicas con extensas areas de desmineralizacion que afectaban la cadena
osicular y con desproteccion de las estructuras vitales alojadas en el pefiasco temporal, desmi-
neralizacion de la capsula otica, dehiscencias, distorsiones y destrucciones cocleares. Los trata-
mientos quirurgicos realizados, e indicados segun los criterios actualmente aceptados, obtuvie-
ron escasos resultados funcionales. El presente estudio plantea la necesidad de evaluar los
criterios quirdrgicos especificos para esta enfermedad.
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Surgical options for hearing loss in patients with osteogenesis imperfecta

Abstract

The aim of the study is to present the severe, extensive lesions in the temporal bone appearing
in the mildest forms of osteogenesis imperfecta, correlate these with audiometric results and
discuss the possible surgical treatments available. We present three patients suffering hearing
loss due to osteogenesis imperfecta type 1 to various functional degrees. All patients underwent
an audiological, medical and radiological evaluation and were then treated with different
surgical procedures. The patients presented mild, severe and profound mixed hearing losses and
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the radiological images showed extensive areas of demineralization affecting the ossicular chain
and removal of protection for the vital structures inside the temporal bone. Also, the cochlea
showed otic capsule demineralization, dehiscence, distortions and even destructions. The
various surgical treatments, indicated under current international criteria, obtained limited
functional results. This study reviews the need to evaluate the current surgical criteria for this

specific condition.
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Introduccion

La osteogénesis imperfecta es una alteracion genética del
tejido conjuntivo causada por la mutacion de uno de los
2 genes que codifican las cadenas alfa del colageno tipo I'.
La molécula de colageno tipo | esta compuesta por 2 cade-
nas polipeptidicas alfa 1 y otra alfa 2 que conforman una
triple hélice en cuyo interior se aloja una molécula de glici-
na, esencial en la estructura definitiva y diana final de las
alteraciones genéticas?. Segln el tipo y la localizacion de la
sustitucion glicinica, el fenotipo varia desde afecciones le-
ves hasta las mas severas que incluyen incluso la muerte a
edades tempranas de la vida. Por otro lado, la forma mas
leve de osteogénesis imperfecta, la tipo |, heredada de for-
ma autosomica dominante'3, conduce a una mayor densidad
mineral 6sea con menor resistencia tensional y mayor fragili-
dad?, escleroticas azul oscuro o gris e hipoacusia progresiva.

La hipoacusia se presenta en el 42-58% de los pacientes
afectos de osteogénesis imperfecta tipo |, es de caracter
progresivo y se inicia en la segunda o la tercera década de la
vida. Esta hipoacusia es progresiva; inicialmente es transmi-
siva; luego, mixta y, finalmente, neurosensorial*®. La pérdi-
da transmisiva se produce por atrofia y posterior fractura de
las cruras estapediales, engrosamiento y fijacion de la plati-
na del estribo y aumento de vascularizacion e hipertrofia de
la mucosa promontorial. Esta puede ser tratada mediante
protesis estapediales*>7 e incluso dispositivos implantables
de oido medio®. La hipoacusia neurosensorial (25-60%) re-
sulta de los cambios pericocleares e intracocleares promovi-
dos por desmineralizacion, microfracturas, hemorragias y
posterior inclusion de tejido fibroso y regenerativo®'?; se
puede tratar en estadios severos y profundos mediante im-
plantes cocleares®'"'2, Estas lesiones de oido interno pro-
gresan rapidamente hasta la desmineralizacion severa que
afecta, en estadios tempranos, a una adecuada implanta-
cion coclear.

El objetivo del presente estudio es presentar las extensas
y severas lesiones del oido interno y del hueso temporal que
aparecen en las formas mas leves de osteogénesis imperfec-
ta, correlacionarla con los hallazgos audiométricos y discutir
las posibilidades quirdrgicas disponibles.

Métodos

Se presenta a 3 pacientes, 2 varones y 1 mujer, afectados de
osteogénesis imperfecta tipo |, que acudieron a nuestro ser-
vicio de otorrinolaringologia para recibir consejos audiologi-
cos por presentar pobre percepcion sonora y reverberaciones

con el uso de audifonos. Todos los pacientes refirieron hi-
poacusia, vértigo y acufenos. La media = desviacion estan-
dar de edad de aparicion de la hipoacusia fue 27 = 7,13 afos
y la media de evolucion hasta la primera entrevista otorri-
nolaringologica fue 9,5 = 9,79 anos.

Se realizo una evaluacion médica, radiolégica, mediante
tomografia computarizada (TC) con cortes axiales seriados
de 1 mm, y audiologica (audiometria tonal).

Resultados

Todos los pacientes presentaron hipoacusia mixta (tabla 1),
profunda en los pacientes 1y 2 y moderada en el paciente 3.
Las imagenes aportadas por la TC mostraron diversos grados
de desmineralizacion del hueso temporal (figs. 1-3 y ta-
bla 1), que dejaban desprotegidas las estructuras vitales del
hueso temporal (duramadre, nervio facial, seno lateral, bul-
bo yugular y carétida interna). La capsula otica presento
rarefacciones e incluso fistulas del oido interno con oido
medio y fosa media. La desmineralizacion también afecté a
la cadena osicular, que se localizaba fundamentalmente en
el yunque y el estribo, aunque también se apreciaron lesio-
nes en el martillo. Los pacientes 1y 2 presentaron lesiones
desmineralizantes intracocleares que borraban areas de las
espiras basales y medias (tabla 2).

Se intento la implantacion coclear de un dispositivo Med-El
Pulsar Ci100™ en el paciente 1, sin problemas durante la
antrotomia, la timpanotomia posterior o la cocleostomia. La
insercion de la guia de electrodos si present6 detenciones y
desviaciones que impidieron la implantacion tras multiples
intentos.

El paciente 2 fue derivado para implantacion del tronco
cerebral debido a la gran distorsion de las espiras basales y
medias. Esta posibilidad fue rechazada por el paciente.

Solo el paciente 3 habia sido intervenido mediante timpa-
notomia exploradora y limpieza de caja, con excelentes re-
sultados iniciales a pesar de la gran desmineralizacion del
estribo, el yunque y el martillo. Tras el fracaso de dicha in-
tervencion, se realizo la implantacion de un dispositivo
electromecanico de oido medio (Vibrant Soundbridge™) y la
colocacion de su transductor en la ventana redonda. Un mes
tras la cirugia, durante el encendido del dispositivo, el pa-
ciente no mostro beneficio alguno al haber empeorado en
30 dB el umbral de audicion obtenido mediante estimulacion
por via 0sea. La posterior cirugia de revision confirmé la
presencia de tejido conectivo en el oido medio que pudo
haber afectado al oido interno a través de las multiples fis-
tulas de la capsula otica.
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