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La osteogeénesis imperfecta (Ol) es una enfermedad hereditaria, en la que la alteracion de los
genes COL 1A1/2 ocasiona un defecto en la sintesis de colageno tipo I.
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Se presentan dos pacientes en
las que la ecografia de las 20
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alteraciones 0seas tipicas de
displasia esquelética (Imagen
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segunda  finalizo  mediante
cesarea en la semana 38
naciendo un varon con
acortamiento rizomiélico de
miembros y fascies triangular
| con menton prominente y un
Tibia acortada con lineas de fractura‘- Peroné curvo con lineas de peso de 2400 g. Actualmente en
fractura tratamiento con bifosfonatos. Se
puede apreciar la evolucion
neonatal en la imagen 2.
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Imagen 1. Imagenes caracteristicas Ol.
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Conclusion

La Ol es una enfermedad genética
de expresividad variable, con
hasta 7 subtipos en funcion del
fenotipo y la anomalias genéticas
(1). Histoéricamente el diagnostico
se realizaba mediante Rayos-X
(imagen 2) pero la ecografia 2D
ha conseguido ser  mejor
alternativa, gracias a una
evaluacion en tiempo real y con
un mejor perfil de seguridad.

Recientemente la ecografia 3D ha Imagen 2. Acortamiento y Imagen 3. Imagen 3D
demostrado mejorar los resultados curvatura de huesos largos de térax y columna
del cribado de las anomalias en radiografia a los 16 donde se observa
esqueléticas (3) aumentando el semanas de vida. costillas acortadas.

detalle de la imagen (imagen 3).
Esta nueva herramienta diagnostica puede ayudar a especificar el subtipo de Ol con las

consiguientes repercusiones pronosticas y terapeuticas. Ayudando a seleccionar los casos que se
pueden beneficiar de actitudes terapeuticas conservadoras o de futuras terapias fetales como el
trasplante de células mesenquimales (4).
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