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RESUMEN

La Osteogénesis Imperfecta es una enfermedad cuya incidencia es de 1/20000 recién nacidos vivos,

catalogada dentro de las raras y que, por el momento, no tiene cura.

Ademas, no existe un tratamiento especifico, aunque se sigue trabajando en ello. Contamos con tres
tipos de tratamientos complementarios: el tratamiento farmacologico, donde los bifosfonatos son el
tratamiento de eleccion; el tratamiento quirargico, en el cual las técnicas quirargicas de Sofield y Miller
son las mas utilizadas, pues permiten colocar sistemas intramedulares en los huesos largos que permiten
ir corrigiendo la posicion 6sea; y el tratamiento fisioterapéutico, cuya construccion esta en desarrolo,

por lo que es el centro de este estudio.

PALABRAS CLAVE: Osteogénesis Imperfecta, Fisioterapia, Tratamiento



ABSTRACT

Osteogenesis imperfecta is a disease whose incidence is 1/20,000 newborns, classified as a rare disease.

So far, it has no cure.

Furthermore, there is not a specific treatment, although some progresses are being made towards such
objective. There are three complementary types of treatments: the pharmacological treatment, where
bisphosphonates are the treatment of choice; the surgical treatment, in which the Sofield and Miller
surgical techniques are the most popular ones since they allow to attach intramedullary devices in long
bones which help redress bone position; and the physical therapy, whose completion is in progress,

which is why it is the core of this study.

KEY WORDS: Osteogenesis imperfecta, Physical therapy, Treatment



INTRODUCCION

La Osteogénesis Imperfecta (OI) es una enfermedad hereditaria (catalogada dentro de las enfermedades
raras) que afecta a 1/15000 o 1/20000 nacidos vivos en genes dominantes y 1/40000 recién nacidos
vivos en genes recesivos. Se transmite a través de una mutacidon genética en la sintesis del colageno tipo
I, tanto en la sintesis cuantitativa (cantidad de dicho colageno) como en la cualitativa (calidad del
mismo); ese gen puede ser de origen materno, paterno, de ambos, o incluso puede deberse a un fallo en
la cadena helicoidal de dicho gen en el momento de la transmision hereditaria, sin entrar en juego el
factor hereditario (Gutiérrez-diez et al. 2013) (Eunice and Shriver 2014).

Aunque nos parezca extrafio, esta misma enfermedad es conocida por, al menos, 40 nombres o eponimos
diferentes: el mas popular en Espafia es Enfermedad de los Huesos de Cristal, aunque también la
podemos conocer como Enfermedad de Lobstein, Enfermedad de Vrolik, Enfermedad de Van der Hoeve,
Huesos Fragiles, Huesos Quebradizos, Osteomalacia Congénita y Osteoporosis Fetal (Venegas et al.
2005).

Como hemos dicho anteriormente, esta patologia se transmite a través de una mutacion del gen precursor
del colageno. Se calcula que en el mayor porcentaje de los casos la causa de la enfermedad podria
deberse al gen dominante. Un menor porcentaje se transmite por la mutacion de un gen recesivo, aunque
debemos recordar que en un minimo porcentaje de enfermos no se sabe el origen de esta patologia
(Gutiérrez-diez et al. 2013).

Seria posible hacer un diagnostico prenatal a partir de la semana 17 de gestacion realizando analiticas
del liquido amnidtico, controlando la sintesis de pro-colageno o por radiografias (Venegas et al. 2005)
(Ximena and Bonilla 2011).

Los estudios han demostrado que la Ol no esté influida por el sexo, la raza ni la etnia (Gutiérrez-diez et
al. 2013).

Como profesionales, debemos tener presente que, por comico que pueda parecer, hemos de saber esta



enfermedad con la de maltrato infantil (SERI 2011) (Horacio and Glorieux 2001) ya que muchas veces
se detecta una vez el paciente (en este caso, de corta edad) acude a los servicios médicos por acciones
traumatoldgicas desarrolladas en el &mbito familiar.

Ninguna de las dos Asociaciones Espaiiolas de Ol (AHUCE Y AMOI) tienen un registro exacto de
personas afectadas por dicha patologia, lo que conlleva la dificultad para saber su ntimero total

(Gutiérrez-diez et al. 2013).



ETIOLOGIA

Es importante detectar el gen afectado con el fin de poder determinar qué tipo de OI padece el paciente

y asi activar el tratamiento oportuno lo antes posible, logrando la mayor eficacia a la mayor brevedad.

Para conocer la historia de esta enfermedad debemos remontarnos al afio 1678 cuando Malebrenche

menciona las primeras caracteristicas, pero sin llegar a denominarla (Venegas et al. 2005).

Looser E., en 1906, nos sigue comentando las caracteristicas cientificas descritas sobre la OI por Ekman,
en 1788, cuando pudo observar deformaciones 6seas en cuatro generaciones de una misma familia sueca,
lo que también nos da a entender que hasta la época no hubo un cambio cuantioso en cuanto a la etiologia

de la enfermedad.

En 1849 Vrolik es el primero en darle el nombre y apellido a esta patologia: Osteogénesis Imperfecta

(OD).

Looser, en 1906, fue quien clasifico la Ol en una forma “congénita” o “tardia” dependiendo del grado

de gravedad.

Sillence, (clasificacion mas usada), 1979, primeramente clasifico la Ol en cuatro tipos basandose en los
datos clinicos, radiologicos y genéticos. El de Tipo IV era el que presentaba mayor variacion clinica por
lo que lo dividi6 en dos variaciones dependiendo de las mismas caracteristicas nombradas anteriormente

(Tau 2007). Actualmente, el método de clasificacion mas utilizado de esta enfermedad recibe su nombre.

Viendo que no todos los pacientes podian ser incluidos dentro de esta clasificacion, fue Glorieux el al.

(2001) quienes codificaron dos tipos nuevos de Ol incluidos dentro del Tipo IV.



En 2006 Morello et al. describe el Tipo VII; seguidamente en 2007 Cabral et al. describen el Tipo VIII
(con algunas caracteristicas del Tipo II y III de Sillence, como las escleroticas blanquecinas, severo

retraso del crecimiento, extrema desmineralizacion de la masa dsea).

En 2010 Van Dijk reorganiza los Tipos de OI relacionando el gen causal con el cuadro clinico.

En 2011 Forlino et al. organiza una nueva clasificacion en lo que se refiere a esta patologia, relacionando

defecto genético y severidad del fenotipo.

En 2012 Aileen et al. describen el Tipo IX u Ol de gravedad moderada (Gutiérrez-diez et al. 2013); a su
vez, Semler et al. descubrieron que mutaciones en uno de los genes especificos (el 7 y/o el 17), son los

responsables de la Ol de Tipo IV (Gutiérrez-diez et al. 2013) (Horacio and Glorieux 2001).

Por el momento se sabia que la Ol es una enfermedad causada por la alteracion de los genes productores
del colageno, aunque en la actualidad Plotkin ha descubierto que no solo se produce por afectacion de
estos genes, sino que también se podria producir por otros genes no productores de colageno. Si esto
resulta cierto veremos ampliadas las investigaciones y sabremos por qué en algunos pacientes no estan

afectados ninguno de los dos genes especificos de la formacion de esta proteina (Venegas et al. 2005).

Tabla1 Clasificacion de la osteogenesis imperfecta de Sillence

Tipo Gravedad

Caractensticas

Mutaciones

| Leve Estatura normal o algo corta. Esclera Stop prematuro codon
azul. Mo DI COL, &

I Letal perinatal Multiples fracturas de costillas y huesos Sustitucion glicina en
largos al nacimiento. Grandes COL, A o COL.A;
deformidades. Huesos Largos
ensanchadas. Esclera oscura

Il Muy deformante Estatura muy corta. Cara triangular. Sustitucion glicina en
Escoliosis severa. Esclera grisacea. DI COL, A, o COL.A;

v Moderadamente deformante Estatura corta. Escolicss de moderada a Sustitucion glicina en
grave. Esclera grisacea o blanca. Dl COL, A, o COL,A,

v Moderadamente deformante Estatura media o corta. Luxacion cabeza Desconocida
radial. Membrana interasea
mineralizada. Callos hiperplasicos.

Esclera blanca. Ma DI

W De moderado a muy deformante Estatura media. Escoliosis. Acumulacion Desconocida
de ostepide en el tejido oseo. Esclera
blanca. Ho 4

il Moderadamente deformante Estatura algo corta. Humero y femur Desconocida

cortos. Coxa vara. Esclera blanca Mo Di.

(Fig. 1) (Salom, Vidal, and Miranda 2011) (Fano et al. 2010)



Por lo que podemos observar en la FIG 1, solo el tipo 1 es el que menos complicaciones presentan.

Todavia no existe una técnica o método por medio del cual se pueda llegar evitar esta enfermedad, ya
que es de carga genética. Solo logramos hacerlo a través de la anamnesis que nos llevan al observar los
antecedentes médicos personales, familiares, el examen fisico exhaustivo y la realizacion de
radiografias para valorar la complejidad o avance de la patologia, lo que permitira las intervenciones

quirtrgicas adecuadas (Eunice and Shriver 2014).
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FISIOPATOLOGIA

En esta enfermedad o bien se encuentra afectada la formacién del coldgeno de los huesos, o bien la
produccion del mismo no es la adecuada. Sin esta proteina (coldgeno), nuestros huesos, entre otras cosas,
no logran fortalecerse y se vuelven quebradizos.

Las distintas causas de Ol estan asociadas por mutaciones en los dos genes que codifican para colageno
tipo I (COL1A1 del cromosoma 17 y COL1A2 del cromosoma 7). Estos genes son los encargados de
codificar la proteina pro-o, que son cadenas de pro-colageno secretada por los fibroblastos. Si esta
formacion no es uniforme, las estructuras de colageno tendran estructuras anormales (Aguilar 2009).
Los pacientes con OI presentan problemas cardiovasculares y respiratorios de diferente pronodstico
(Gutiérrez-diez et al. 2013) (Aguilar 2009).

Por lo que de la bibliografia podemos observar, esta patologia no distingue entre sexo, raza ni grupos

étnicos (Gutiérrez-diez et al. 2013) (Salom, Vidal, and Miranda 2011) (Aguilar 2009).

11



SINTOMATOLOGIA

La sintomatologia de un afectado por OI se agrupa, basicamente, en 3 aspectos:

— el dolor

— las deformidades

— la movilidad reducida.
Estos tres factores estan directamente relacionados de manera que, “cuando uno de ellos mejora,
necesariamente mejoran los demas”. Sin embargo esta interrelacion, en ocasiones, “hace que se
establezcan circulos viciosos en los que es muy complicado restablecer la normalidad” (Eunice and
Shriver 2014).
Para finalizar y a modo de acotacion, entre los sintomas mas destacados podemos enumerar, entre otros

(Gutiérrez-diez et al. 2013) (Aguilar 2009) (Nunes Hernandez 2014):

* disminucion de la masa osea

* debilidad muscular

* multiples fracturas

* debilidad en la denticion, dientes quebradizos

* sordera que, generalmente, comienza entre los 20 o 30 afios
* malformacion de los huesos

* su cuerpo suele ser pequefio y bajos de estatura
» escleréticas azuladas, grisaceas o moradas

* cara con rasgos triangulares

* torax en forma de barril

* laxitud articular

* deformaciones musculoesqueléticas

* hiperactividad articular generalizada, en algunos casos, con el dolor crénico que lleva implicito
(M. Scheper et al. 2013)
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* vértigos y alteraciones del equilibrio en un 30 % de los casos
* tinnitus

* problemas cardiorrespiratorios

HIPOTESIS

(Es beneficioso el ejercicio teraéutico controlado para los pacientes con Osteogénesis Imperfecta?

13



OBJETIVOS DE ESTA REVISION:

-  GENERALES

* Conocer la fisiopatologia de la Osteogénesis Imperfecta,

* Dejar el camino abierto para seguir investigando esta patologia,

* Trabajar con equipos interdisciplinares, unificando conocimientos y esfuerzos,

» Saber tratar a este tipo de pacientes y a sus familias.

- ESPECIFICOS

* Conocer su origen,

* Informar sobre la etiologia,

* Valorar la sintomatologia,

* Establecer medidas precoces de diagnostico,

* Conocer los tipos de tratamientos: farmacoldgicos, quirurgicos y, obviamente, el
fisioterapéutico,

* Prevenir la aparicion de deformaciones Oseas,

» Tratar las fracturas, intentando incrementar la cantidad y calidad del hueso formado,

* Desarrollar la psicomotricidad del paciente,

* Fomentar actividades ludicas que permitan al paciente relacionarse con la mayor
normalidad posible,

* Apoyo psicologico al paciente y a las familias,

* Asesorar al paciente y a las familias.

14



MATERIALES Y METODOS

Busqueda de literatura y criterios de inclusion

La busqueda de informacion bibliogréfica se llevd a cabo a través de una blisqueda computarizada en
las siguientes bases de datos electrénicas: MEDLINE, PEDro, Scopus, SCIELO, ELSEVIER,
Cochrane y MAPFRE, donde se introdujeron los descriptores en Ciencias de la Salud o palabras clave:

9 Cc 2% ¢ 9% ¢

“osteogenesis imperfecta”, “physiotherapy”, “treatment”, “rehabilitation”.
Todas estas palabras fueron utilizadas tanto por separado como combinadas entre ellas, arrojando los
resultados que mostraremos posteriormente, por lo que se utilizaron tanto el operador boleano AND

como OR. Articulos encontrados en bisquedas manuales se incluyeron también a fin de obtener

informacién lo mas completa posible.

Por otra parte, las listas de referencias de todos los articulos y estudios recogidos/recuperados, asi
como las revisiones pertinentes, fueron revisados manualmente para posibilitar/facilitar estudios
posteriores adicionales, asi como se insertaron blsquedas manuales para mejorar la calidad de dicha
revision.

La basqueda se limit6 a articulos de libre acceso por falta de medios econémicos, sin ninguna otra

limitacién como género o edad.

Seleccién de estudios

Con el fin de ser incluidos, todos los estudios identificados fueron inicialmente seleccionados
en base al titulo, abstract y keywords para determinar si cumplian con los siguientes criterios
de seleccién:

a) pacientes que sufren osteogénesis imperfecta,

b) si los pacientes sometidos a estudio recibian o no tratamiento,

15



c) los pacientes tienen o no otras enferemedades,

d) estudios que fueron publicados en inglés o espafiol.

Con el fin de ser incluidos, los resultados de la busqueda fueron seleccionados inicialmente en
base al titulo y el resumen. Fueron seleccionados segun su relevancia académica, y se
evaluaron los estudios que cumplieron con todos los criterios de inclusion en el texto

completo (full text).

Recoleccién/extraccion de datos

La extraccion de datos de los estudios seleccionados fue llevada a cabo usando las formas de
extraccion estandar. Los datos de interés incluyen el disefio del estudio y métodos,

caracteristicas de los sujetos, las intervenciones y los resultados.

16



RESULTADOS

Un tratamiento integral de la Ol debe sostenerse fundamentalmente en 3 pilares (Hagelstein and
Neumann 2005): tratamiento farmacoldgico, ortopédico y rehabilitador y acompafiarse, ademas, segln
las necesidades del paciente, de seguimiento por otros especialistas como el odontdlogo, psicologo,
endocrindlogo, cardidlogo, otorrinolaring6logo, etc. En esta revision vamos a mostrar los métodos mas

utilizados de tratamiento.

TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

Como bien hemos comentado anteriormente, la osteogénesis imperfecta (Ol) es un trastorno
hereditario que se caracteriza por la fragilidad ésea y la masa 6sea reducida, producida principalmente
por una mutacion en uno de los 2 genes que codifican las cadenas de colageno de tipo 1.

La gravedad varia ampliamente, desde una forma letal con fracturas intrauterinas a una forma muy

leve con pocas o0 ninguna fractura y crecimiento normal (Glorieux 2007).

Con la intencion de mejorar la calidad del de la formacién del hueso, se han empleado diferentes
estrategias con dicho fin, pero todas desalentadoras, como bien pueden ser el floruro sodico, vitamina
Dy C, fluoruro, calcitonina o la hormona del crecimiento, pero todas ellas sin resultados tangibles
(Escribano-rey, Duart-clemente, and De 2016).

Datos méas prometedores se han obtenido mediante el uso de los bifosfonatos, que son agentes
antirresortivos potentes, logrando una alta tasa de recambio 6seo en pacientes con Ol de Tipo 2

(Glorieux 2007).
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Gracias al uso de bifosfonatos, también ayudamos a que la densidad mineral 6sea aumente de forma
constante con el tiempo en la columna vertebral lumbar. (Rauch et al. 2003) afirma en sus estudios que
el volumétrico de la densidad mineral dsea aumentaba aproximadamente en un 75% en los primeros 4
afios, yendo ademéas acompafiado por un cambio en la forma y tamafio de los cuerpos vertebrales de
L1 a L4; por ende, los pacientes tratados mejoran tanto en la expresién clinica de la enfermedad como

logrando un aumento del grosor de la cortical 6sea y de los pardmetros densitométricos 0seos.

También, gracias al uso de los bifosfonatos, los pacientes también se sintieron con méas energia, como
lo demuestra un aumento significativo en la fuerza de agarre (Montpetit et al. 2003) y otros tipos de

mejoras, tal como la reduccion de la hipermovilidad entre vértebras (Scheper et al. 2015).

Por lo que respecta a la edad temprana, este tipo de tratamiento tiene evidencias bastante contrastables.
Por ejemplo, en nifios menores de 2 afios de edad con Ol severa, la incidencia de fracturas fue de 2,6
veces por afio en comparacién con los 6,3 episodios por afio en los controles no tratados (Antoniazzi et
al. 2006). Este efecto positivo de la terapia ha sido confirmado, ademas, por otros estudios como
(Boyce, Tosi, and Paul 2014) y (Astrom et al. 2002), siempre persiguiendo como objetivos la mejora
de la movilidad y capacidades funcionales evitando a su vez deformidades dseas y posibles fracturas

(Bishop and Walsh 2014).

En adicion, comentar gque se han encontrado estudios que han barajado la opcidn de utilizar sustancias
mas complejas que las anteriormente descritas, como el olpadronato, alendronato, denosumab o el
neridronato y, pese a gque en nifios puede llegar a tener resultados mas alentadores que en adultos, no

son lo bastante evidentes como para confirmar nada (Tau 2007) (Shaker et al. 2015).

En la actualidad se esta investigando otro tipo de medicamentos. Pero estan todavia en fase

experimental (Gutiérrez-diez et al. 2013).

Otros posibles farmacos que se han usado para paliar esta patologia son:

18



- inhibidores de la serotonina
- inhibidores de la esclerostina

Aunque experimentalmente también se esta trabajando en transplante de médula y estudios genéticos.

En definitiva, un tratamiento con pamidronato intravenoso ciclica puede cambiar la cara de las Ol-
moderada/severa. Segun Glorieaux (2007) con un tratamiento de aproximadamente 7 afios, los

siguientes efectos positivos se han documentado:

e buena seguridad a corto plazo (en particular con respecto a la funcion renal);

® supresion o reduccion significativa del dolor cronico en los huesos;

e aumento de la fuerza muscular;

e aumento de la densidad y el tamafio de los cuerpos vertebrales;

e cngrosamiento de la corteza del hueso; y

e ¢l aumento de la tasa de crecimiento. También se han observado algunos efectos negativos:
e disminucién de la tasa de remodelacion osea;

e reduccidn de la placa de crecimiento resorcion del cartilago;

e y retraso en la cicatrizacion de la osteotomia.

Finalmente, concretar que pese a tener nociones basicas basadas en el empirismo, Tau afirma en su
estudio (2007) que, pese a que las nociones empiricas tienen efectos positivos visibles en el paciente,
preguntas como: “;Por cuanto tiempo debe instituirse el tratamiento?”, “;Qué fendmenos transcurren
después de la interrupcion de la terapia?”, “;Cual es la eficiencia de la administracion oral respecto a
la endovenosa?” u otras tan fundamentales como “;qué tipo de bifosfonato, en qué dosis y con qué

consecuencias he de prescribir?” son preguntas todavia sin contestar.
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TRATAMIENTO ORTESICO

Por norma general, la inmensa mayoria de tratamientos médicos y quirdrgicos practicados son la
intervencién de Sofield-Millar, que ha sido aprobada como una técnica efectiva para corregir las
deformidades Gseas en la osteogéneis imperfecta. Es utilizada casi siempre en las osteogenesis
imperfectas mas severas; ejemplos podemos encontrar en los trabajos de Sofield y Millar que, ya en
1959, “describieron una técnica para estabilizar el hueso y corregir la deformidad, segln la cual se
realizan osteotomias sucesivas de los huesos largos y se asocia un enclavado endomedular”
(Escribano-rey, Duart-clemente, and De 2016) (Li, Chow, and Leong 2000), y en la inmensa mayoria
de los casos se efectiia en los huesos largos de soporte del miembro inferior, es decir, en fémur y tibia

(Fano et al. 2010).

Como bien indica Abulsaad and Abdelrahman (2009), “el objetivo del tratamiento debe ser dirigido a
maximizar la funcion del paciente afectado y prevenir la deformidad y la discapacidad resultante de
fracturas”. Es decir, se fundamenta la insercion de unas varillas intramedulares para la correccion de

deformidades ya existentes de los huesos largos para conseguir evitar problemas posteriores.

La técnica que se utilizaba al inicio, presentaba una alta tasa de complicaciones relacionadas con el
material de osteosintesis cuando se producia la migracion y la extrusién del material de osteosintesis,
que adicionalmente podia producir fracturas a nivel de los extremos del clavo, y la posibilidad de
recurrencia de la deformidad 6sea5. Como bien indican diversos estudios, el procedimiento Sofield-
Miller ha demostrado ser un método eficaz de corregir deformidades 6seas en la osteogénesis
imperfecta (Bishop and Walsh 2014) (Li, Chow, and Leong 2000), teniendo como principal
protagonista la varilla intramedular, que sirve como un puntal interior para mantener el hueso. Pero

hay que tener en cuenta que debido al estado de crecimiento del hueso, hay que mantener una revision
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constante de la varilla. Y es que aqui encontramos uno de los problemas principales: nos encontramos
que al utilizar una varilla intramedular no extensible sélida, son necesarias sendas revisiones para, a
medio plazo, reemplazar el implante original, ya que con el paso del tiempo pasa a convertirse en una
varilla demasiado corta para el hueso, lo que puede dar a pie a posibles futuras deformidades (Li,

Chow, and Leong 2000).

En la Fig 2. podemos ver la relacion de las mediciones A/B, donde A es la anchura de la varilla

intramedular y B es la anchura de la porcion recta estrecha del fémur en la diéfisis.

(Fig 2.) (Li, Chow, and Leong 2000)

Hoy en dia, se realiza una variacion una variacion de esta técnica utilizando un enclavado
endomedular extensible, consiguiendo una correcta adaptacion del implante colocado al hueso y se
reduce la tasa de reintervenciones (Escribano-rey, Duart-clemente, and De 2016) debido al

acompafiamiento de la varilla al crecimiento del hueso. Como aliciente, en la actualidad se han
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desarrollado unas técnicas mas depuradas que buscan la disminucion de las complicaciones
relacionadas al abordaje quirdrgico y los implantes, pero la base del tratamiento sigue siendo la
misma. Teniendo en cuenta que el hecho de que el nimero de osteotomias y el tiempo para la unién
Osea son directamente proporcionales (Li, Chow, and Leong 2000), impulsé un poco de interés hacia
la investigacion; de esta manera, gracias a la mejoria en la calidad y en los disefios de los clavos
telescdpicos en comparacion con los disefios anteriores, y se pretende seguir avanzando hacia estudios
con varillas intramedulares hechas de una aleacion de niquel y titanio de memoria asi como, en un
futuro lo més proximo posible, a un trasplante de médula 6sea, lo que podria representar el futuro en el

tratamiento de las formas invalidantes de esta enfermedad poco frecuente (Georgescu et al. 2013).

En resumen, tal y como extraemos de estudios como (Abulsaad and Abdelrahman 2009) (Li, Chow,
and Leong 2000), cabe destacar varios datos sobre los tratamientos quirdrgicos sobre la Ol:

e Lavida atil media de una varilla es de aproximadamente 2 afios, teniendo que reemplazarla o
cambiarla por otra méas larga hasta tal fecha o antes, en funcion de si el paciente esta o no en
estado de crecimiento.

e Aproximadamente el 80% de los pacientes, son intervenidos con alguna técnica quirdrgica.

o Entre el 80% y 100% de los pacientes intervenidos con Sofield-Millar y otras técnicas, son
intervenidos en el miembro inferior, mas concretamente en el fémur y la tibia (fémur en mayor
porcentaje).

e Todas las operaciones de Sofield-Millar requirieron, como mucho, 2 osteotomias, y todas se

curaron en menos de 12 semanas.

La actual representacion de la operacion, indicada en la Fig 3., efectuada casi siempre en huesos

largos, es la siguiente (Li, Chow, and Leong 2000):
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(Fig. 3)

De esta manera, la técnica modificada consiste en los siguientes pasos:

a) una varilla intramedular se hace pasar hasta el primer punto en el que el hueso angule
(punto de angulacion);

b) la osteotomia se realiza con una exposicion minimay la varilla se pasa mas distalmente;
b) una segunda osteotomia se llevara a cabo en el siguiente sitio de angulacion; y

d) la correccidn final.

También cabe decir que, ademas, también son utilizados frecuentemente tratamientos e intervenciones

como:
e lareintervencion por migracion de los clavos,

e colocacion de clavos Fassier-Dubal, que adquieren ventaja por ser de colocacién percutanea

(Fig. 4) (Gutiérrez-diez et al. 2013),
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e osteotomias simples de correccion y otras cirugias.(Escribano-rey, Duart-clemente, and De

2016),

todas ellas siempre teniendo como objetivo del tratamiento maximizar la funcién del paciente afectado
y prevenir la deformidad y la discapacidad resultante de fracturas (Abulsaad and Abdelrahman 2009).
Cabe destacar también que la inmensa mayoria de las intervenciones quirdrgicas que se realizan son
efectuadas en el miembro inferior, que es donde se achacan mas problemas de esta enfermedad, sea
del tipo que sea (Li, Chow, and Leong 2000), por lo que se ha de posibilitar cuanto antes la

bipedestacion y la marcha autonoma (Escribano-rey, Duart-clemente, and De 2016).

(Fig. 4) (Gutiérrez-diez et al. 2013)
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TRATAMIENTO FISIOTERAPICO

Pero aunque el tratamiento farmacolégico sea de vital importancia, debemos recordar que debido a
que la Ol suele acarrear carencias en la cantidad y calidad 6seas, asi como deformidades y posibles
fracturas (Shaker et al. 2015), no podemos restar importancia alguna a la figura del fisioterapeuta (Tau

2007) (Shaker et al. 2015) (Bishop and Walsh 2014) como parte del equipo interdisciplinar.

FASES Y TRATAMIENTO

De esta manera, mientras que estudios como el de Fano et al. (2010) indican “actividad fisica y control
del dolor” como conceptos generales, pese a que la bibliografia es realmente escasa por lo que
respecta a las pautas a seguir para un tratamiento fisioterapéutico (Nunes Hernandez 2014) (Ximena
and Bonilla 2011), se han encontrado algunos estudios que proponen colocar al paciente en una de
estas tres fases clinicas debido a la alta afectacidn de las fracturas en este tipo de pacientes (Nunes

Hernandez 2014), pero siempre siguiendo métodos empiricos (Ximena and Bonilla 2011):

1. “Fase aguda en la que ha habido una fractura reciente y/o va a pasar por un proceso
quirurgico”.
En esta fase habra una inmovilizacion total o parcial con un tratamiento ortésico “que
dependera de la edad del paciente y del grado de severidad del trastorno” (Ximena and Bonilla
2011) de cada paciente, asi como de una duracion determinada. Se deberan incluir técnicas
tanto respiratorias (sobre todo en pacientes con patologia pulmonar previa) asi como de
tratamiento de queloides en cicatrices en caso de que los hubiera, pasando por cinesiterapia
suave, control postural constante por parte del fisioterapeuta y fomento de las medidas
antiedema (Nunes Hernandez 2014).
Ademas, si vamos a realizar ejercicios de movilidad previa afectacion por tratamiento
quirargico en miembro inferior, deberemos utilizar las barras paralelas para iniciar la
deambulacién con la mayor prontitud posible o, en un estado mas avanzado de recuperacion (y

dependiendo del paciente), elementos tales como un andador, unas muletas o unos bastones
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canadienses que seran escogidos en funcidn de la seguridad que tenga el paciente a la hora de
caminar, pero siempre intentando iniciar la actividad fisica con la mayor brevedad posible, ya
gue evitard las contracturas musculares y la pérdida 6sea inducida por la inmovilizacion (Tau
2007); incluso, si se diera el caso, un manejo adecuado de la via aérea puede ayudar a
disminuir el riesgo de infecciones de vias aéreas bajas, problemas que se ven con cierta

frecuencia en estos pacientes (Venegas et al. 2005).

A su vez, la realizacion de ejercicios isométricos puede ser el complemento ideal para
contrarrestar tanto los posibles enquilosamientos por inmovilidad permanente como la
debilidad y atrofia muscular (Ximena and Bonilla 2011) (Nunes Hernandez 2014)

No es menos importante comentar que se pueden utilizar drtesis para poder proteger los
miembros inferiores en las primeras etapas de movilizacién (Tau 2007), aunque dependera del
estado y la edad del paciente, ya que pacientes que no tengan control cefélico ni de tronco “no
son candidatos a ortesis ni a bipedestacion” (Ximena and Bonilla 2011), buscando como

objetivo prioritario un buen soporte en la sedestacion conseguido gracias a asientos modulares.

“Fase de recuperacion tras una fractura o una intervencion quirurgica”.

En esta fase es prioritario comenzar con la rehabilitacion con la mayor brevedad posible para
prevenir posibles complicaciones, pero hemos de sub-clasificarlos en dos tipos de pacientes
diferentes:

e Si estan encamados: trataremos de verticalizar al paciente en el menor lapso de tiempo
posible para reiniciar la carga cuanto antes, para asi favorecer la consolidacion dsea
con sus consecuentes beneficios, como puede ser el mantenimiento de la
bipedestacion o la reeducacion de la marcha, sobre todo teniendo en cuenta que la
inmensa mayoria de los pacientes tienen bastantes mas problemas de miembro inferior
que de miembro superior (Fano et al. 2010). Cualquier tipo de movilizacién que
realicen estos pacientes deberian intentar hacerlo de manera activa, pero si pese a todo
no pudieran realizarlo, deberiamos efectuar cinesiterapia pasiva o activo-asistida,
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siempre a una velocidad muy lenta debido a su fragilidad 6sea, al igual que hariamos
en la realizacion de las elongaciones musculares (Ximena and Bonilla 2011)

¢ Sino estan encamados: pasaremos automaticamente a la realizacion de ejercicios con
el fin de recuperar la masa muscular perdida, propiocepcién e intentaremos encaminar
las tareas hacia fines funcionales para que se obtenga la autonomia en cuanto antes
(Nunes Hernandez 2014). Solo se intentarén realizar actividades pasivas en pacientes
cuya deformidad impida realizar movimientos activos. En este supuesto, tal y como se
ha recalcado anteriormente, los movimientos que realicen tanto el profesional como la
familia deben ser muy suaves, extremando la precaucién para evitar decoaptaciones

articulares o incluso posibles esguinces (Ximena and Bonilla 2011).

Siguiendo este principio, podemos deducir que los ejercicios isométricos prevaleceran en este
tratamiento preventivo, ya que son los que mas se adectan a este tipo de pacientes, logrando
mantener una calidad muscular importante y, a su vez, teniendo los beneficios de ser un tipo
de ejercicio que se puede realizar aun estando inmovilizado (Nunes Hernandez 2014) (Ximena
and Bonilla 2011).

Otro tipo de actividades de las cuales nos podemos aprovechar son las actividades con
descarga de peso como gatear, lo que ayuda a repartir el peso entre las 4 extremidades,
extremando la precaucién de los miembros apoyados (Ximena and Bonilla 2011),
persiguiendo el objetivo de aumentar la fuerza y movilidad en la recuperacion de una fractura

(Shaker et al. 2015).

“Fase estable, de mantenimiento, inter-fracturas”.

Si se tiene la fortuna de tratar con fisioterapia al paciente desde su pronta juventud, se puede
fomentar sin ningun problema la autonomia de este, reduciendo las caidas de forma dréstica,
mejorando la carga y previniendo fracturas (Hoyer-Kuhn et al. 2014) (Shaker et al. 2015);
ademas, si con este se realizan entrenamientos fisicos controlados de baja resistencia,
“provoca un aumento del consumo de O2 y fuerza muscular” (Gutiérrez-diez et al. 2013), asi
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como un aumento de las funciones motoras gruesas.(Hoyer-Kuhn et al. 2014). Incluso, hay
estudios que estan experimentando con plataformas vibratorias laterales a los que los nifios se
someten, pero sin resultados muy evidentes a corto plazo, aunque con argumentos mas fuertes
al cabo de la realizacion de esta técnica durante 12 meses como complemento a la actividad
fisica y ejercicios de entrenamiento (Hoyer-Kuhn et al. 2014).

Pero todo esto no serviria de nada sin la propia colaboracion del paciente; como bien
apreciamos en estudios como el de Ximena y Bonilla (2011), se debe buscar que el paciente
realice algun tipo de movilizacion en forma de ejercicio durante el dia fuera del horario de la
terapia, lo que le ayudara a conseguir los objetivos pautados con mayor prontitud.

Por ultimo, si el paciente esta en un estado de mantenimiento total, Ximena y Bonilla (2011)
proponen la realizacion de ejercicios de bajo impacto en los equipos de gimnasio, como cintas
de correr o escaleras, asi como la eliptica, la cual seria la idénea debido a que genera menor
estrés para las rodillas, caderas y espalda que las otras dos, siempre usandola con una postura
correcta para asegurar un entrenamiento mas eficaz, llevando ligeramente hacia posterior el

peso corporal y manteniendo la contraccidon del recto abdominal y de los glateos.

An con todo, si el paciente puede/desea continuar realizando ejercicios de mayor intensidad,
se podrian llegar a usar cargas ligeras mientras se siga el principio de progresion, aumentando
esta progresivamente dependiendo del estado psicomotriz actual del paciente, evitando
sobrecargas musculo-esqueléticas, ya que esto nos llevaria a receso total de la actividad,
regresando al punto de partida ; ademas, el uso de maquinas guiadas puede ayudar a aumentar

la estabilidad en fases iniciales.(Ximena and Bonilla 2011)

El estudio de Ximena y Bonilla (2011) también nos aconseja la introduccidon de la técnica
Bobath para mejorar tanto el equilibrio y como la coordinacién. Ademas, recomienda el uso de
piscinas 0 medios acuaticos desde pequefios, iniciandose con el pataleo y acabando, en fases

mas adultas, con traslaciones de peso desde bipodal a monopodal, desplazamientos laterales,
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etc., incluso la posibilidad de realizar pataleos libres siempre y cuando se mantengan

controlados todos los rangos articulares a la hora de realizar el ejercicio.

DOLOR

Y una vez comentadas las 3 fases, cabe determinar que existe un factor comuin existente entre todas

ellas: el dolor.

Las mejores estrategias para abordar el dolor son las que estan basadas en la prevencion, donde
destacan la importancia del abordaje del paciente desde todas las ramas biomédicas disponibles, si
bien no encontramos muchas mas referencias que hablen sobre este aspecto tan determinante por lo

que a fisioterapia se refiere, como bien indican Ximena y Bonilla en su estudio (2011).

Por Gltimo, destacar que habiendo estudios en los que se han llegado a presentar casi un 35% de los
pacientes unas necesidades basicas insatisfechas (Fano et al. 2010), no podemos restarle importancia
al tema de las familias en el tratamiento del paciente, vitales para acomparfiar al paciente por el camino

correcto durante el tratamiento, tratando de llevarle por la via motivacional y de la perseverancia.

Por lo que respecta al dolor crénico, las personas con Ol pueden sufrirlo por culpa de la hipermovilidad
articular (M. Scheper et al. 2013) (Hoyer-Kuhn et al. 2014) o a raiz de otras diversas causas relacionadas
con la patologia, como pueden ser los procesos de formacidn o deformacion 6sea (escoliosis, acufiamientos
vertebrales, encurvamiento de los huesos largos...), acortamientos musculares, posturas viciosas o el
compromiso neurologico asociado a la propia deformidad por atrapamientos nerviosos debidos a conflictos
de espacio, etc., pero aunque muchas veces no se logre disminuir el dolor en si, “si se podria disminuir el
grado de sufrimiento del paciente gracias a la intervencion de grupos de trabajo interdisciplinar que
combinen el tratamiento médico con el enfoque psicosocial, frente a los que Gnicamente se basan en uno de

los dos enfoques” (Nunes Hernandez 2014). Por tanto, si lo combinamos con técnicas como “calor y hielo,
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duchas o compresas calientes”, podrian ser alternativas suficientes para mantener el dolor remitido en su

mayoria (Ximena and Bonilla 2011).
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DISCUSION

Gracias al desarrollo del diagnéstico genético se han descrito, hasta el momento, 7 formas de Ol. A
pesar de los avances en el conocimiento de la etiopatogenia de la enfermedad y de los descubrimientos
en el campo de la genética, la base del tratamiento de esta enfermedad sigue invariable en los Gltimos

anos.

Sabemos que los bifosfonatos se quedan en el hueso por un tiempo muy largo y que son un elemento
clave en el tratamiento para mejorar la Ol, pero ain a dia de hoy dejamos atras respuestas a cuestiones
como el tiempo que un paciente debe ser tratado, los criterios para la suspension del tratamiento son, y

cuéles son los criterios para la reactivacion de que en una etapa posterior quedan preguntas abiertas.

Pero si hay algo en lo que debamos de indagar ain mas es en el saber sobrellevar el dia a dia con estos
pacientes. En los resultados obtenidos se hace mucho incapié en el tratamiento interdisciplinar, y es
que sin un tratamiento completo, los pacientes no serian capaces de sobrellevar su dia a dia de la mejor
manera posible, y es que todavia coge mayor relevancia debido a que esta enfermedad es crénica e

incurable (Salom, Vidal, and Miranda 2011) (Nunes Hernandez 2014) (Fano et al. 2010).

La fisioterapia trabaja diariamente con personas que padecen patologias osteomusculares: algunas
leves, otras habituales y algunas catalogadas como raras, dificiles de tratar y, principalmente, de
sobrellevar. Dentro de estas patologias raras podriamos encontrar la Ol, también denominada

Enfermedad de los Huesos de Cristal.

En la Ol la funcion del fisioterapeuta es primordial, ya no s6lo para el paciente (en el que un alto
porcentaje son nifios, a los cuales, desde la infancia, es importante maximizar la funcién motora) sino
también para sus familias; uno de los objetivos principales seré orientar a su entorno socio-familiar

hacia el conocimiento de la enfermedad, dirigiéndolos y orientandolos lo maximo posible hacia la
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consecucion de los objetivos generales (a la par que éticos) del tratamiento: prevencién, bienestar y

mejora del paciente.

Es asi por lo que se proponen 3 fases de desarrollo del tratamiento fisioterapico, pero las evidencias

que las respaldan son escasas.

Pese a que la hipotesis planteada en este estudio podemos considerarla como una hipétesis cierta (pese
a la carencia de estudios) debido a que el ejercicio terapéutico, tanto en medios terrestres como
acuaticos, estéd considerado como elemento beneficioso en estos tipos de pacientes, quedan por saber si

otras técnicas como:

¢ la magnetoterapia para la ayuda en la consolidacion de fracturas en la Fase 2 (sintesis 0sea)
(Assiotis, Sachinis, and Chalidis 2012) (Martinez-Rondanelli et al. 2014) (Shi et al. 2013),

e el TENS analgésico (Hausmann et al. 2015) en la Fase 1 y en la Fase 3,

o lacrioterapia (Gizinska et al. 2015) para mantener el dolor en estados minimos tanto en la
Fase 1 como en la Fase 2,

e la utilizacion de la poleoterapia como técnica para colaborar con la desgravitacion a la hora
de la realizacion de ejercicios en la Fase 1y Fase 3,

evidenciadas para otro tipo de patologias, seran por ende beneficiosas en este tipo de pacientes.

Una buena congruencia entre el equipo interdisciplinar es indispensable para que el tratamiento del
nifio avance. Y es que, al final, el principal método de tratamiento es la prevencion, por lo que hace

haria falta la ayuda de otros profesionales de ciencias de la salud.

El terapeuta ocupacional esta considerado una figura importante dentro del tratamiento del paciente
(Rauch et al. 2003)(Shaker et al. 2015), ya que con su capacidad de involucracion en la vida diaria del

nifio puede ser el complemento ideal para evitar fracturas.
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e Valorar su casa para reacondicionarla con los elementos mejor adaptados (gomaespuma en las
esquinas de las paredes, mesas, muebles e incluso picaportes, paredes, cualquier tipo de
saliente en los casos mas extremos) Y, a ser posible, moqueta en el suelo entre otras cosas,

e Adecuar los pupitres, sillas y elementos varios de la escuela, ensefiando a los profesores qué
tipo de movimientos no deberia realizar y los objetos y actividades con los que deberia tener
cuidado,

¢ A fin de cuentas, controlar cualquier lugar donde el nifio realice actividades de la vida diaria,

deberian convertirse en un estandar a realizar en todo este tipo de pacientes.

El psicélogo tiene que ayudar a prevenir acciones traumaticas generales (psicolégicamente hablando),
como bien son las fracturas reincidentes, estimulando pequefios logros constantemente para que el
paciente siga adelante con sus metas. Informar a los diversos colectivos profesionales por los que se
desenvuelve el nifio de los posibles problemas en los que puedan verse sometidos, asi como su posible
solucion, es un tema importante a cubrir; a fin de cuentas, hay que hacerles entender que pueden llegar
a establecer una vida normal con prevencion, esfuerzo y constancia, valorando al paciente como un

TODO.

De esta manera, de esta busqueda extraemos ciertas conclusiones para ayudar en la progresion del

paciente:

Intentaremos mejorar y fortalecer la higiene postural para disminuir los dolores.
Informaremos y ayudaremos a sus familiares a acompariarle en el dia a dia, ayudando al paciente y
estimulandole en sus actividades de la vida diaria.
También recomendaremos el amueblado de las distintas habitaciones de su domicilio:
* Ampliacion del interior lo méximo posible para mejorar cualquier movimiento, como el de la

silla de ruedas.
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» Colocacion de almohadillados en las zonas de méximo contacto corporal (zonas de posible

impacto)
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CONCLUSION

Hasta hace unos 10 afios, el manejo médico de la Ol consistié principalmente en la rehabilitacion, la
fisioterapia y la cirugia correctiva (Glorieux 2007). Hay que avanzar en el &mbito fisioterapico ya que

el farmacoldgico y el quirdrgico lo hacen a ritmos bastante enérgicos.

De esta manera, de esta busqueda extraemos ciertas conclusiones para ayudar en la progresion del

paciente:

Intentaremos mejorar y fortalecer la higiene postural para disminuir los dolores.
Informaremos y ayudaremos a sus familiares a acompafiarle en el dia a dia, ayudando al paciente y
estimulandole en sus actividades de la vida diaria.
También recomendaremos el amueblado de las distintas habitaciones de su domicilio:
» Ampliacion del interior lo maximo posible para mejorar cualquier movimiento, como el de la
silla de ruedas.
* Colocacion de almohadillados en las zonas de maximo contacto corporal (zonas de posible

impacto)
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