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ABSTRACT

Introduction: osteogenesis imperfecta is characterized by presenting an alteration in the synthesis of 
collagen that mainly affects the structure of the bone and its hardness, causing bone fragility and abundant 
deformations. Generally, the main cause of hospital admission is long bone fractures, which must be 
treated very diligently to avoid permanent sequelae, with rapid consolidation of these fractures being 
a pathognomonic characteristic. Being a genetic disease, a definitive treatment is unknown, therefore, 
conventional treatment is symptomatic and a specific procedure will be carried out for each case, which will 
help maintain an acceptable lifestyle for these patients.
Objective: describe the conventional treatment in patients diagnosed with osteogenesis imperfecta.
Method: bibliographic review type study, where the information will be collected from scientific search 
engines Scopus, Taylor and Francis, Web of Science, PubMed, Elsevier, and Redalyc; The following keywords 
and with the Boolean operators OR, AND and NOT.
Conclusions: since its first description, there have been improvements in the classification, and in terms of 
specific symptomatic treatment they have visibly improved, however, there is no curative basic treatment 
to date.
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RESUMEN

Introducción: la osteogénesis imperfecta se caracteriza por presentar una alteración en la síntesis del 
colágeno que afecta principalmente la estructura del hueso y su dureza, provocando una fragilidad ósea y 
abundantes deformaciones. Generalmente, la causa principal de ingreso hospitalario son las fracturas de 
los huesos largos, los cuales deben ser tratados con mucha acuciosidad para evitar secuelas permanentes, 
siendo una característica patognomónica la consolidación rápida de dichas fracturas. Al ser una enfermedad 
genética, se desconoce un tratamiento definitivo, por ello, el tratamiento convencional es sintomático y se 
realizará un procedimiento específico para cada caso, que ayudará a mantener un estilo de vida aceptable 
para dichos pacientes.
Objetivo: describir el tratamiento convencional en pacientes con diagnostico con osteogénesis imperfecta. 
Método: estudio de tipo revisión bibliográfica, en donde, la información se recolectará de buscadores 
científicos Scopus, Taylor and Francis, Web of Science, PubMed, Elsevier, y Redalyc; se utilizarán las siguientes 
palabras claves y con los operadores booleanos OR, AND y NOT. 
Conclusiones: desde su primera descripción, han existido mejoras de la clasificación, y en cuanto al 
tratamiento específico sintomático han mejorado visiblemente, sin embargo, no existe un tratamiento de 
base curativo hasta la actualidad.
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INTRODUCCIÓN
La osteogénesis imperfecta (OI), se describe como una patología congénita de tipo autosómica dominante, 

que se presenta en ambos sexos, caracterizada por la alteración principalmente de la formación del colágeno 
tipo I que facilita a la fragilidad ósea e incrementando del riesgo de fracturas, por ende, las deformaciones de 
los mismos, así como dolor, y discapacidad física, debido a que dichos pacientes, presentan fracturas atípicas 
como de olecranon y de columna vertebral, aumenta considerablemente el riesgo de morbi – mortalidad.(1) 

Se sabe que la OI, no solamente afecta a la estructura ósea, sino también se han documentado afecciones 
como a la audición, a nivel dentario, una hiperlaxitud articular, enfermedades cardiacas y pulmonares, entre 
otras.(1,2,3,4) 

La gravedad de la enfermedad se identificará según la clasificación genética de Sillence, la cual, ubica 
la alteración especifica del fenotipo y describe la clínica en cada una de ellas, sin embargo, al tener varias 
subclasificaciones, se ha decido utilizar la clasificación clínica para una fácil comprensión, en la que, se 
ha identificado una relación con la alteración del fenotipo afectado clasificándose en cinco tipos: leve, no 
deformante; severa, letal; moderada a severa; moderada; y moderada con síndromes de asociación.(5) Siendo la 
OI letal, una de las más graves, ya que se presenta desde el periodo perinatal y es progresivamente deformante.(5,6) 

Al ser una enfermedad congénita, los padres heredaran a sus hijos en un 50 % de probabilidad de padecer la 
enfermedad, por lo mismo, la OI suele presentarse en familias enteras, quienes necesitan constantemente una 
atención multidisciplinaria, además de recursos económicos para los múltiples tratamientos que requerirán a 
lo largo de su vida.(7) 

Antecedentes
La osteogénesis imperfecta (OI) es una rara patología hereditaria del tejido conectivo, basada en la baja 

densidad y fragilidad ósea, aumentando considerablemente el riesgo de fracturas y por ende, las deformaciones 
óseas progresivas, también se lo ha denominado como “Enfermedad de los huesos de cristal”.(8) A nivel mundial, 
se presenta 1 de cada 15 000 a 20 000 recién nacidos, lo que equivale el 0,008 % de la población.(9) En el Ecuador, 
en 2016 se registraron 1166 casos registrados a nivel nacional.(9) Generalmente, esta enfermedad se reconoce 
como un conjunto de anomalías genéticas que afecta principalmente al colágeno tipo I que se ve reflejada en 
las anomalías estructurales del hueso, ya que, es formado principalmente por este tipo de colágeno.(10) 

Al ser una enfermedad genética, existe un riesgo del 25 % de que el feto presente la enfermedad, cuando 
la mutación genética es recesiva.(9,11) Se ha determinado que en sus formas leves y moderadas no disminuyen la 
esperanza de vida, no obstante, en formas graves, se ve disminuida por complicaciones como cardiovasculares, 
respiratoria, entre otros.(9,11) Al no existir una cura definitiva, el tratamiento actual está enfocado en la 
prevención y mejorar la clínica.(12)

Fisiopatología
Esta patología se caracteriza por una alteración del colágeno tipo 1 principalmente, que está presente hasta 

un 90 %, los pacientes poseen alteraciones en uno de los genes codificadores de las cadenas de procolágeno tipo 
I (formada por tres cadenas dos cadenas alfa-1 codificado por el gen COL1A1 y una cadena alfa-2 codificada por 
el gen COL1A2).(3,13,14) 

Dicha cadena está formada por una secuencia de aminoácidos que contiene una glicina (Gly) y dos 
aminoácidos. La alteración se observa cuando el gen codificador sustituye a una Gly por un aminoácido, y 
dependiendo del tipo de aminoácido y la localización de la alteración de la 

cadena del procolágeno se determinará la gravedad de la OI; que se reflejará en la calidad o cantidad de 
colágeno tipo I en los huesos.(3,13,14) El caso de la OI de tipo I, se observa la alteración, de aproximadamente 
el 50 % de la célula normal, en la cantidad de procolágeno sintetizado; mientras que en los tipos II, III y IV, la 
alteración se presenta en la calidad del procolágeno sintetizado, que modifica la estabilidad molecular, lo que 
impide una formación normal de las fibrillas de colágeno, haciéndolas más delgadas y de longitud variable.(13,14) 

Según la deficiencia, gravedad y características que se presenta en la clínica, se ha realizado la clasificación 
según el grado de severidad siendo tipo I, leve; tipo III, IV, VI, VII y VIII, moderada a grave, tipo V, Sd. de 
osteoporosis pseudoglioma, Sd. de Bruck, moderada con Sd. de calcificación de mineralización ósea; tipo III, 
grave, tipo II severa-letal.(3,9,13,15,16,17,18)

Presentación clínica
Los síntomas y signos dependerán del grado de OI que presente el paciente, ya que, en casos muy severos 
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pueden identificarse fracturas intrauterinas o durante el parto, que pueden ser mortales. Su clínica generalmente 
se puede dividir en dos.(13) (tabla 1)

Tabla 1. Presentación clínica de la OI
Manifestaciones Esqueléticas Manifestaciones Extra-esqueléticas

Manifestaciones Características Manifestaciones Características
Fragilidad ósea(3,14,18) “Baja masa ósea, corticales estrechas 

y hueso trabecular poco esponjoso”, 
huesos finos o curvados y colágeno 
disminuido o de mala calidad con un 
bajo grado de mineralización.

Oculares(3,16,18) Escleras azules o grisáceas (por 
delgadez de esclera), otras 
alteraciones corneales como 
defecto en la refracción, y el 
glaucoma.

Deformidades(3,14,18) Principalmente en huesos largos: 
fémur, el más frecuente, incurvación 
anterolateral, en varo y deformidad 
en cayado de pastor; tibia, 
incurvación anterior en forma de tibia 
en sable (valgo); humero, angulación 
lateral; antebrazo, luxación de la 
cúpula radia por acortamiento de 
cubito y pronación muy disminuida.

Orales(3,16,18) Alteración de la dentina 
(dentinogénesis imperfecta), da 
una coloración café o azulada. 
Propensos a padecer caries, 
fracturas y fragilidad dental.

Escoliosis(13,28) Frecuente en un 90 % en formas 
graves de OI, se presenta desde los 
6 años con la deformidad vertebral. 

Auditivo(3,16,18) Hipoacusia presente o no 
presente, (desarrollada pasada 
la adolescencia, puede ser por 
cambios en la conducción sonora, 
de tipo neurosensorial o mixta)

Cráneo triangular(3,14,18) Agrandamiento de huesos, 
temporales y parietales.

Otras alteraciones 
(3,13,16)

Cardiaca, por falla de válvulas e 
insuficiencia cardiaca.
Pulmonar, por alteración del 
colágeno en el tejido pulmonar.

Hiperlaxitud articular(3,14,18) Predispone a esguinces y luxaciones.
Talla baja(3,14,18) En casos más graves.

Diagnóstico
El diagnóstico inicial se da a través de: historia clínica, examen físico, y exámenes radiológicos. También se 

realizan otros estudios complementarios como la densitometría (DEXA), bioquímica ósea, y estudios genéticos.(11,19)

Algunas características clínicas de la enfermedad pueden ser las fracturas por traumas leves, deformidades 
arqueadas en huesos largos y la falta de crecimiento. En pacientes pediátricos, se identifica una alteración 
cefálica, como una macrocefalia, facies de tipo triangular, cara media plana, dentinogénesis imperfecta, pectus 
excavatum o carinatum, tórax en tonel y cierto grado de escoliosis inicial.(11,16,19) 

A nivel radiológico, se observa una osteopenia marcada y generalizada, arqueamiento de huesos largos, 
abocinamiento metafisario, compresión en ápex torácico, y compresión vertebral, las cuales son características 
clásicas de acuerdo a su afectación.(15) (tabla 2)

Tabla 2. Características radiológicas
Lugar Característica
Huesos largos superiores e inferiores(15) fractura de tipo transversal
Callos óseos(15) sobre foco de fractura con “áreas radiolúcidas con 

bordes radiodensos”
Cráneo(15) huesos wormianos, con mastoideo y senos frontales
Caja toráxica(15) fractura de costillas, pectus excavatum o carinatum, 

tórax en tonel, costillas gráciles
Pelvis y huesos femorales (región 
proximal) (15)

pelvis angosta, fracturas por presión, protrusión 
acetabular y deformidades

Diagnóstico diferencial
Dentro del diagnóstico diferencial se encuentra hipofosfatemia, raquitismo, enfermedad de Paget juvenil, 

defectos congénitos de vitamina D, osteoporosis idiopática juvenil, enfermedad de Cushing, Sd. De Ehlers 
Danlos, y deficiencia y mala absorción del calcio.(15,19)

Tratamiento
El tratamiento según Moreta et al.(19), debe prevenir y controlar los síntomas, además deberá ser 
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individualizado y dependerá de la edad, el tipo de OI y su gravedad, pero será principalmente de apoyo y 
sintomático, con un manejo multidisciplinario. La aplicación del tratamiento clínico según Ibáñez et al.(18), 
debe ser de manera temprana, principalmente con la introducción de bifosfonatos y realizando un tratamiento 
quirúrgico periódicamente según amerite el paciente. 

El objetivo principal del tratamiento, es reducir el riesgo de fracturas mejorando la resistencia ósea, 
disminuyendo el dolor y mejorando la movilidad, evitar una baja talla, facilitar la independencia, prevenir 
complicaciones, y lograr una vida cotidiana normal.(11,20) 

Farmacológico 
Bifosfonatos (BF): En los años 90, se presenta el pamidronato como tratamiento para enfermedades con 

osteoporosis; y en los 2000, se presenta el ácido zolendronato. Estos son fármacos intravenosos, los cuales 
contienen en su fórmula un anillo de nitrógeno que no se metaboliza, el cual se concentra el tejido óseo y 
blando. Sus funciones principales son la 

disminución del desarrollo de los osteoclastos, y de forma indirecta la estimulación de los osteoblastos 
para inhibir la formación de osteoclastos.(21) La vida media del fármaco en la circulación sanguínea es de 
aproximadamente entre 30 minutos a 2 horas, sin embargo, una vez absorbido en el tejido óseo, persiste en el 
organismo de 3 a 10 años (o más).(21)

Los BF inhiben la actividad de los osteoclastos y la resorción ósea, son considerados la base del tratamiento 
farmacológico y su uso está indicado desde la niñez, ya que su efecto dura por años.(5) Sin embargo, según Etich 
et al.(17), en algunos países como Alemania, no se permite el uso de bifosfonatos en niños y se deberá realizar un 
consentimiento informado para la aplicación del mismo. Según Ying et al.(22), al consumir este fármaco, se reduce 
el riesgo de fracturas, así como también mejora la remodelación de las vértebras principalmente lumbares 
aumentando el DMO que se ha deformado por fracturas de compresión. Lo que reduce el empeoramiento de una 
escoliosis a largo plazo, así como mejora movilidad en pacientes adolescentes, en OI leves.(26) 

Varios estudios concluyeron que el primer año de uso de estos fármacos, fueron de gran ayuda, ya que 
disminuyeron la cantidad de fracturas, sin embargo, al pasar el tiempo su beneficio ya no es el mismo, es por 
eso, que el tratamiento debe usarse máximo 4 años.(20,24) También, el uso combinado de bifosfonatos de vía oral 
e intravenoso mejoró estadísticamente la incidencia de fracturas con el tiempo.(20,24) Según explica Constantino 
et al.(25), la mejor presentación del bifosfonato es el intravenoso, ya que fue más efectivo en OI de tipo I, 
III, y IV, mientras de la presentación oral no tuvo la misma efectividad y se recomienda en una OI leve. Los 
bifosfonatos empleados en el tratamiento de OI, su forma de presentación y dosificación, se detalla en tabla 3.

1.	 Denosumab: es un anticuerpo monoclonal anti-RANKL de administración SC el cual, disminuye 
la función y diferenciación de los osteoclastos, suprimiendo la reabsorción ósea, que dan beneficio 
en pacientes adultos con osteoporosis, actualmente se encuentra en estudio para su uso habitual en 
pacientes con osteogénesis imperfecta.(20) 

2.	 Antiinflamatorios y AINEs: principalmente está indicado el uso de aspirina, ibuprofeno y 
paracetamol, por su seguridad y rápido alivio del dolor. Otros AINEs, se prescriben para el manejo del 
dolor de moderado a severo, y para la inflamación.(26)

3.	 Analgésicos tópicos: de efecto variable, no siempre cede el dolor, pero pudieran aliviar las 
molestias.(26)

4.	 Medicamentos narcóticos: fármacos derivados del opio natural o sintético, muy efectivos 
para el dolor; sin embargo, tiene un efecto altamente adictivo y puede causar alteraciones a nivel 
neurosensorial.(26)

5.	 Antidepresivos: usado por la depresión que se presenta en los pacientes por dolor crónico; 
estudios indican que estos fármacos no solo ayudan a la depresión, sino alivia y disminuye el dolor.(26)

Tabla 3. BF usados en el tratamiento en OI, forma de presentación y dosis, en pacientes pediátricos
Bifosfonato Administración Dosis 
Pamidronato Intravenoso Menores 2 años: 0,37-0,75 mg/kg/durante de 2-3 días, c/2 meses

2-3 años: 0,56-1,125 mg/kg/durante 2-3 días c/3 meses
Mayores 3 años: 0,75-1,5 mg/kg/durante 2-3 días c/4 meses
Primera infusión a mitad de dosis

Zolendronato Intravenoso Menores 2 años: 0,025 mg/kg c/3 meses
Mayores 2 años: 0,05-1,5 mg/kg c/6 meses
Primera infusión a mitad de dosis

Alendronato Oral Menor a 40kg: 5 mg/día o 35mg/semana
Mayor a 40kg: 10mg/día o 70mg/semana

Risedronato Oral 2,5 a 5mg/día o 15 a 35mg/semana
Fuente: Bou Torrent(3)
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Quirúrgico 
Considerada la piedra angular del tratamiento para OI, que se complementa con la rehabilitación física.(5) 

Para 1953, se inicia un nuevo abordaje terapéutico quirúrgico empleado por Sofield y Millar, quienes explican 
una técnica en la cual se estabiliza el hueso y corrige la enfermedad, por medio de colocación de clavos 
endomedulares y osteotomías de los huesos largos, sin embargo, se presentaba un alto índice de complicaciones 
del clavo, debido a las migraciones y extracción del clavo, que podía producir fracturas en los extremos del 
material de osteosíntesis dando recurrencia a las deformidades. En la actualidad, se ha modificado la técnica 
por medio de la colocación de un clavo “endomedular extensible” o telescopado para evitar las reparaciones 
constantes y la principal complicación antes descrita.(27)

Existen varias técnicas quirúrgicas que se han implementado para corregir la deformidad ósea, como las 
osteotomías de los huesos largos, que, al colocar clavos endomedulares, corregir la deformidad y mejorar la 
movilidad del paciente, siendo fundamental para lograr la deambulación.(5) La indicación quirúrgica es a partir 
de los 2 años, cuando los pacientes inician con la deambulación y presentan alteración de los huesos largos y 
fracturas desplazadas.(26,28) 

Según la última guía para diagnóstico y tratamiento de osteogénesis imperfecta publicada en el 2014 por 
el Ministerio de Salud Pública (MSP), explica que, la intervención quirúrgica dependerá de la gravedad de OI, 
las deformaciones y recurrencias de fracturas, las limitaciones funcionales, y retraso en la deambulación por 
deformidades y deformidades severas con angulaciones por encima de los 20° a 25°.(26)

Además, se debe realizar colocación de clavos endomedulares en huesos largos con fracturas recurrentes o en 
arqueamientos severos más la realización de una osteotomía.(26) Según Telenchana et al.(15), para el tratamiento 
puede utilizarse clavos endomedulares que fijen las fracturas óseas largas para evitar deformaciones de las 
mismas.

Existen varios tipos de clavos quirúrgicos como los clavos telescopados; que se irán expandiendo según el 
crecimiento y aplaza la necesidad de un recambio de clavo, por ejemplo: “Clavo de Dubow-Bailey y Fassier-
Duval”; o los no telescopados, que deben ser cambiados periódicamente si el niño crece o si se angula el clavo, 
entre estos tenemos “agujas de Kischner, clavos elásticos de titanio, de Rush, y de Williams”.(26,28)

Con respecto a las placas y tornillos de osteosíntesis, no se recomienda su uso para este tipo de pacientes, 
debido que, al ser un hueso de mala calidad, al colocar la placa puede romper el hueso y causar deformaciones 
del mismo por la presión ejercida, de igual forma los tornillos mismos que no se “anclan” bien al hueso.(26)

Se debe tener en cuenta que las re-operaciones serán frecuentes a lo largo de la vida del paciente, en 
donde también se podrá utilizar yesos principalmente en espica para inmovilizar temporalmente el miembro 
afectado, sin embargo, se debe mantener en cuenta que al permanecer inmovilizado al miembro afectado por 
mucho tiempo puede disminuir la densidad ósea.(23,26) En caso de escoliosis mayor de 40°, se deberá colocar 
barras y tornillos para rectificar la columna y prevenir el “colapso pulmonar”.(26) Como indica Brenes(14), el 
manejo quirúrgico se indica para la reparación o la corrección de una fractura, ya que, este tratamiento debe 
ir en conjunto con fármacos que fortalezcan la densidad ósea principalmente el pamidronato. 

El tratamiento se basa en cirugías para prevenir las deformidades principalmente de los huesos largos 
tanto de miembros superiores como inferiores, el uso de bifosfonatos para mejorar la densidad ósea de los 
huesos, y la rehabilitación física que ayudará a mantener la movilidad del paciente.(29) Según Solano et al.(30), 
el tratamiento convencional sigue siendo preventivo y no definitivo, para el manejo de los síntomas y un mejor 
estado de salud. Además, cuando se suspende el tratamiento, Robinson(31) explica, que la después de varios años 
de aplicación no se asocia a nuevas fracturas vertebrales por compresión, por lo que, se pudiera disminuir la 
dosis del fármaco en una edad adulta después de varios años de tratamiento.

Rehabilitación y fisioterapia
Es de gran importancia en la infancia para maximizar la función motora del paciente a largo plazo.(12) Se debe 

iniciar junto con un tratamiento farmacológico, ya que esto disminuirá el riesgo de fracturas.(12) Según estudios, 
la terapia física holandesa para OI ha presentado mejores resultados que la rehabilitación convencional.(29)

Pronóstico
Estos pacientes presentan una supervivencia igual a la de una persona sin OI, ya que durante la adolescencia 

la fragilidad ósea mejora y las fracturas empiezan a disminuir, sin embargo, vuelven a frecuentarse en períodos 
de post-parto y en la menopausia.(18) La sobrevida del RN con OI tipo II, dependerá de la estructura del tórax y 
cráneo, y si presenta fracturas al nacer, vertebras aplanadas, huesos osteoporóticos, etc.(18) El resto de tipos de 
OI moderados, presenta una buena sobrevida, con un tratamiento adecuado.(18)

Según Marom et al.(20), también se debe tratar otros órganos afectados por la enfermedad de forma temprana 
por el riesgo de desarrollar nuevas enfermedades que afecten la calidad de vida, como el uso de audífonos e 
implantes cocleares evita una hipoacusia progresiva en la edad adulta.(20,32) 

Actualmente, algunos estudios se encuentran en fase experimental y se espera que, en un futuro, se pueda 
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dar un tratamiento genético, como método de prevención del desarrollo de la enfermedad en sus formas graves. 

CONCLUSIONES
La osteogénesis imperfecta, es una enfermedad genética y poco frecuente, por lo que, no existe tratamiento 

curativo y definitivo, se basa únicamente en la prevención de y control de la sintomatología. Se ha determinado 
que el patrón de oro para el tratamiento es la administración 

de bifosfonatos parenterales y orales según el grado de OI, la realización de cirugías en caso de fracturas o 
para corregir deformidades y la rehabilitación periódica para aumentar la movilidad y permitir el bienestar del 
paciente. Según varios autores explican que el mejor BF es el pamidronato y el zolendronato, ya que, al ser de vía 
intravenosa, permanecen por largo tiempo en el organismo y su absorción es mucho mejor que por vía oral, por 
ende, se prefiere cualquiera de los dos BF intravenosos. Mientras que en el ámbito quirúrgico no existe un solo 
tipo de tratamiento y se lo aplica según requiera el paciente. Actualmente se están realizado investigaciones en 
biología molecular para dar un tratamiento específico para esta patología y obtener finalmente un tratamiento 
definitivo. 
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