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Diagnostico por la imagen
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Picnodisdstosis

Lactante vardn de seis meses de edad que consulta por
retraso de crecimiento manifiesto desde los cuatro meses.

Antecedentes familiares. Primera gestacién de pa-
dres jovenes no consanguineos.

Antecedentes personales. Embarazo y parto sin inci-
dencias. Apgar 8-10-10. Somatometsia neonatal: peso
3200 g, longitud 48 cm, perimetro craneal 34,5 cm. No
patologia perinatal. Desarrollo psicomotor: sonrisa so-
cial a los 20 dias. Sostén cefilico al mes de vida.

Antecedentes patologicos: diagnosticado de reflujo
gastroesofigico a los dos meses. Cuadro de
gastroenteritis aguda a los cinco meses.

Exploracion fisica al ingreso. Peso 6200 g (>P)), talla
63 cm (<P, PC 45,5 cm (P, indice de Cronquist 77,5
(normal 51-56), PT 42 cm (P,) cociente segmento infe-
rior/segmento superior 0,64 (valor del recién nacido).
Macrocefalia yescafocefalia. Frente abombada. Fontanela
anterior amplia de 4x3 cm. Esclerdticas azuladas y ojos
prominentes. Raiz nasal deprimida y nariz larga. Mentén
pequefoy retraido. Pliegue cutineo submentoniano con
microrretrognatia. Cuello corto. Hombrosestrechos. Térax
acampanado y pectum excavatum. Abdomen:
hepatomegalia de 1 cm y polo de bazo. Extremidades:
micromelia con manosy pies pequefios. Ensanchamiento
de los pulpejos con acortamiento de losdedos (en palillo

de tambor). Clinodactilia del 52 dedo de ambas manos y
ufias distréficas (blandas y quebradizas). SNC: tono mus-
cular conservado. Reflejos osteotendinosos presentes y
simétricos. Sostén cefilico completo; sedestacién con
apoyo. ORL: paladar ojival. No denticién.

Exploraciones complementarias. Hemograma: 12700
leucocitos (formula leucocitaria normal); 11,1 g/dl
hemoglobina; 31% hematocrito; 3.960.000 hematies.
Bioquimica: Ca 10,6 mg/dl; P 6,4 mg/dl. Inmunoglo-
bulinas, fondo de ojo, EEG, ECG, ecografia abdominal,
psicometria, cariotipo y RNM craneal de chamela
occipital, todos normales.

Serie esquelética. Radiografia de craneo perfil (Fig.
1).Basedecrineodensa, ensanchamiento delas suturas,
ingulomaxilar obtuso (flecha), morfologia de la columna
vertebral cervical normal. Radiografia de crdneo frente
(Fig. 2).Esclerosis periorbitaria, imagen en “arlequin” o
en “antifaz”. Radiografia de extremidades (Figs. 3y 4).
Aumento de densidad 6sea generalizada, sin distincion
entre cortical y medular 6sea. Regiones metafisarias
normales. Maduracién 6sea dentro de la normalidad,
con presencia de nicleos de maduracién correspon-
dientes a ambas cabezas femorales, y dos niicleos de
maduracion anivel de ambas mufiecas. Radiografia de
manos (Fig. 5). Densidad dsea aumentada, hipoplasia
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Figura 1.

bilateral de las falanges distales con fragmentacién
bilateral de la falange distal del primer dedo, mis
acusada en la mano izquierda (imagen simulando
exostosis) (flecha). Radiografia de térax (Fig. 6). Marco
0seo toricico, extremidades superiores y columna ver-
tebral con aumento generalizado de la densidad 6sea.
Raquisquisis fisioldgica dorsal alta. Hipoplasia clavicular
bilateral mas acusada en la porcién acromial de las
mismas (flechas). Radiografia de colummnaperfil (Fig. 7).
Vértebras dorso-lumbares y costillas densas.

El conjunto de exploraciones radiolégicas convenciona-
les son compatibles con el diagnostico de picnodisdstosis.

COMENTARIOS

La picnodisostosis constituye una curiosa displasia
6sea, de herencia autosdmica recesiva, diagnosticada
en edad muy variable, que presenta como caracteristica
radioldgica fundamental un aumento generalizado de
la densidad 6sea. El término picnodiséstosis fue desig-

Picnodiséstosis

Figura 2.

nado por Maroteaux y Lamy, en el afio 1962, utilizando
la palabra griega ‘pyknos”que significa densidad. Enii-
dad generalmente conocida en la actualidad dado que
dicha displasia afectd al celebre pintor impresionista
francés Henri Toulouse-Lautrec.

Clinicamente muestra: talla baja (nanismo

-micromiélico), tendencia alas fracturas por aumento de

la fragilidad ésea, manosy pies cortos, ufias frigiles con
morfologiaen “cuchara”, ocasionalmente retraso mental
y esclerdticas azules, macrocefalia con prominencia
frontal y occipital, micrognatia con hipoplasia maxilar,
yanomalias dentarias (denticién de leche persistente en
la edad adulta, doble hilera de dientes, anodoncia-
hipodoncia parcial, maloclusién dentaria),
Radiologicamente destacan aparte del aumento ge-
neralizado de la densidad 6sea, a nivel del crineo: la
macrocefalia, persistencia de la abertura de la fontanela
mayor, fracaso en el cierre de las suturas, presencia de
huesos wormianos, dngulo del maxilar obtuso incluso
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Figura 3.

en linea recta, escasa neumatizacion de mastoides y
senos paranasales en la edad adulta; a nivel de extremi-
dades: acortamiento de las mismas, dedos de las manos
pequenos con aplasia total o parcial d€ algunas falanges
distales a menudo con fragmentacion; a nivel del torax:
ocasionalmente hipoplasia-ausencia de la porcion
acromial de las claviculas.

- Aunque puede confundirse conla osteopetrosis porel
aumentode densidad 6sea, conla disostosis cleidocraneal
por las anomalias craneales y claviculares, y con la
osteogénesis imperfecta por 1a tendencia a las fracturas,

Picnodisdstosis
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Figura 6.

Tabla 1

Densidad ésea aumentada

Crdneo

Retraso en el cierre de las

fontanelas

Suturas craneales abiertas

Angulo maxilar obtuso

Huesos wormianos

Micrognatia

Manos

Hipoplasia parcial
falanges distales

Extremidades

Imagen de “hueso dentro

del hueso”

Torax

Hipoplasia porcion

acromial de las claviculas

Tendencia fracturas

" Anomalias dentarias

Escasa neumatizacién
mastoides y senos
paranasales
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Figura 7.

creemos que el diagnoéstico diferencial debe tener en
cuenta principalmente la osteopetrosis o enfermedad
de los huesos marmoreos, si tenemos en cuenta el
aumento generalizado de la densidad 6sea como signo
radiolégico caracteristico de ambas entidades (Tabla 1).
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