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INTRODUCCION

* La picnodisostosis, conocida también como sindrome de Toulouse-Lautrec, es una enfermedad rara de displasia craneo metafisaria,
producida por una disfuncidn de osteoclastos secundaria a una mutacion del gen 1921 que codifica la catepsina K.

e Se caracteriza por osteoscleriosis con canales medulares conservados.

* Se manifiesta con talla baja, deformidades craneales, alteraciones bucodentales, acro-ostedlisis y por la presencia de fracturas
patologicas.

* Presentamos un caso de una nina de 6 anos con diagnostico de picnodisostosis donde los hallazgos radiologicos fueron claves para su
diagnostico.

Nina de 6 anos con talla baja y macrocefalia.

ANTECEDENTES:

* Padres sanos y consanguineos de origen magrebi, con talla normal.

* AP: Embarazo, parto y periodo neonatal sin incidencias. Apgar: 9/10. Datos antropométricos: Peso RN: 2810 g, L: 46 cm, PC: 36 cm.
Desarrollo madurativo normal. Curva de crecimiento << p3. Inicio de denticion tardia. Sin antecedentes de fracturas. Estrabismo ojo
derecho en seguimiento por oftalmologia.

EXPLORACION
Peso: 18.4 kg (p10), Talla: 94 cm (<< p3), PC: 51 cm (p90) Fenotipo

peculiar, macrocefalia relativa, frente prominente y retromicrognatia. Escleroticas azules, nariz en pico,
filtro nasal largo, unos dientes inferiores apinados con caries multiples. Extremidades cortas con manos
anchas y dedos de aspecto bulboso, unas hipoplasicas en indices de ambas manos. El resto de la
exploraciéon normal.

P. COMPLEMENTARIAS

- Radiografias de craneo y manos: Aumento de densidad de la base
del craneo con apariencia de antifaz y en las manos marcado
aumento de la densidad osea de los huesos de las manos e
hipoplasia de falanges distales, datos compatibles con
picnodisostosis.

- El resto de las pruebas complementarias que incluyeron,
hemograma, metabolismo fosfocalcico y RMN de craneo resultaron
normales.

RESUMEN DEL CASO
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Rx Craneo: aumento de densidad de |la base craneal. Ausencia de
neumatizacion de los senos paranasales, de aspecto hipoplasico.
Evidente alteracion del indice cefalico-facial, con marcado
disminucion del tamafio mandibular y desaparicion del angulo de |a
mandibula.

Rx manos: marcado aumento de la densidad 6sea de practicamente todos los
huesos de las manos. Hipoplasia de las falanges distales con imagenes
osteoliticas.

CONCLUSIONES Y COMENTARIOS

* La picnhodisostosis es una enfermedad rara y debemos pensar en ella en pacientes con multiples fracturas, talla baja con
manos cortas y rasgos faciales tipicos de la enfermedad.

» El diagnodstico se basa en hallazgos clinicos y alteraciones radiologicas, siendo caracteristico un aumento de la densidad
0sea, gue a nivel de los huesos wormianos del craneo sugieren la apariencia de antifaz como en el caso presentado.

« Se debe realizar el diagnostico diferencial con la osteopetrosis y la displasia cleidocraneal.

* Los pediatras deben ser conscientes de esta enfermedad para su diagnostico temprano y proporcionar un tratamiento
multidisciplinar adecuado.



