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Resumen  

Introducción: la Osteogénesis imperfecta es una enfermedad hereditaria que se 

caracteriza por la fragilidad del hueso, con aparición de fracturas hasta deformidades 

esqueléticas graves. Objetivo: describir las manifestaciones bucales presentes en un 

paciente con Osteogénesis imperfecta. Caso Clínico: paciente femenina de 17 años 

con evaluación genética de Osteogénesis imperfecta, presenta dentinogénesis 

imperfecta, permanencia de dientes temporales, dientes ectópicos e hiperplasia gingival 

medicamentosa. Conclusiones: las características orales de estos pacientes 

demandan una mayor vigilancia por parte del estomatólogo y permiten identificar 

clínicamente esta entidad patológica. El tratamiento con bifosfonatos permite la mejoría 

de la calidad de vida de estos pacientes, pero su repercusión en la salud oral es todavía 

incierta.  

Palabras clave: Osteogénesis Imperfecta, Salud oral. 

 

I. INTRODUCCIÓN 

La Osteogénesis Imperfecta (OI), es una patología que presenta evidencias de su 

antigüedad en una momia que data de 1000 años AC, con presencia de huesos en 

forma de mosaico, color anormal de los dientes y piernas arqueadas. Conforma un 

grupo heterogéneo de síndromes del tejido conectivo. 1-7 
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La primera descripción científica de la misma fue dada por Olaus Jakob Ekman, en 

1788. Aunque este término fue empleado por primeramente por Vrolik en 1849, 

significando ¨hueso anormalmente formado. 1, 8 

En 1979, Sillence propuso una clasificación en cuatro tipos, empleada en la actualidad, 

abarcando en su mayoría la gama completa de la enfermedad, aunando el criterio 

clínico, el examen radiográfico y la herencia. 3 

En el 2002, Glorieux describió el tipo V, una nueva forma autosómica dominante de OI 

no asociada con mutaciones del colágeno tipo I, dentinogénesis imperfecta (DI) o 

escleras azules. Reporta también 8 casos del tipo VI, forma moderada a severa de la 

OI,con DI ausente. 9 

Los tipos de OI, según esta división, van desde el tipo I (el más frecuente y más leve) a 

los tipos II, III, IV, V, VI y VII, que presentan fenotipos variables de intensidad mayor. 4, 6, 

10 

Las cifras aproximadas de presentación según Chetty et al, 3 tiene una incidencia de 6.5 

por 100,000 nacidos vivos. De manera general, numerosos estudios coinciden 

estimando una incidencia que varía en el rango de 1 por cada 10,000 a 20,000 nacidos 

vivos. 5-7 

En el estudio de Kim et al, 6 se afirma que sólo un pequeño número de los pacientes 

con OI que presentaron manifestaciones dentofaciales se informó en los estudios 

anteriores. 

En la literatura reciente, se afirma que el número de personas con una variante de la OI 

III es muy alto en la población indígena de Sudáfrica. 11 

La OI es la enfermedad congénita más frecuente del tejido óseo. 12  

El número total de afectados en Cuba no se conoce, dado que muchos de ellos 

desconocen padecer la enfermedad, al tener una sintomatología leve. 

El objetivo del presente reporte de caso fue describir las manifestaciones bucales 

presentes en un paciente con Osteogénesis Imperfecta. 
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II. CASO CLÍNICO 

Adolescente femenina de 17 años, que acude a consulta estomatológica acompañada 

de su madre. En el interrogatorio, la madre refiere que su hija fue producto de un 

embarazo que cursa con riesgo obstétrico, parto distócico (cesárea). En su estancia en 

el hospital se solicita interconsulta con Genética y Ortopedia por variadas 

malformaciones esqueléticas. En la evaluación se ofrece como impresión diagnóstica: 

Osteogénesis Imperfecta. Durante su primer año la niña se mantuvo con hipotonía 

generalizada, pobre sostén cefálico, retardo del desarrollo psicomotor, desnutrición y 

baja talla.Se le diagnostica, además, Epilepsia. 

La madre refiere que la paciente es tratada con el Alendronato 70 mg (perteneciente a 

la familia de los bifosfonatos) y Fenobarbital 100mg (para el tratamiento de la 

Epilepsia). 

Al examen físico y extraoral apreciamos tórax pequeño, deformidad en miembros 

inferiores impresionando secuelas de fracturas intrauterinas con lesiones simétricas, 

cráneo en desproporción a la cara, perfil convexo e implantación baja de las orejas.  

 

Figura 1.  A la izquierda) Vista de los miembros inferiores. (A la derecha)Vista de perfil para el examen 

extraoral y facial. 

Al examen intraoral se aprecian en los dientes fracturas no complicadas de corona 

limitadas al esmalte en 11, 21 y 31.La coloración opalescente de los dientes, de forma 

marcada en 16, 17 y en el 54, diente temporal presente en la cavidad oral, denota la 

presencia de dentinogénesis imperfecta.  

 

Figura 2.  Vistas intraorales. Fisura palatina en su tercio posterior. 
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Se evidencia resalte aumentado, mordida abierta lateral simple, apiñamiento dentario 

moderado, y diastemas interincisivos en el sector superior en inferior, relación molar en 

neutroclusión y retrognatismo mandibular. 

Se presenta labio superior hipotónico y fisura del paladar blando. Se considera la 

presencia de hiperplasia gingival medicamentosa difusa, por la ingestión de 

Fenobarbital desde edades tempranas. 

 

Figura 3.  Vista para el examen oral desde un punto de vista periodontal 

 

III. DISCUSIÓN 

El diagnóstico de la OI está basado en varios rasgos clínicos y una historia familiar 

positiva, además de los exámenes radiográficos. Las pruebas especiales como el test 

genético y fibroblástico indispensables no son para el diagnóstico de la mayoría de los 

pacientes y muchos países por sus costos no las utilizan. 1, 3, 10 

En la mayoría de las personas, la OI es una enfermedad autosómica dominante 

relacionada con errores en las cadenas de colágeno, presente en el hueso, los 

tendones, los ligamentos y la esclera. 6, 11 

La OI es una afección con repercusión sistémica debido a defectos cuantitativos o 

cualitativos en la síntesis del procolágeno. 8,11 

Esta enfermedad tiene una gran variabilidad clínica: fragilidad y deformaciones óseas 

que comprometen de la estatura, además de alteraciones en el desarrollo dentario e 

hiperlaxitud articular. Las escleras azules pueden o no aparecer. Esta enfermedad no 

implica un compromiso intelectual. 9, 10, 12-14 

Los problemas dentales son de difícil manejo debido a condiciones como la corta 

estatura, la brevedad del cuello, la apertura limitada de la boca y la movilidad. 11 



Congreso Internacional Estomatología 2020 (Virtual) 
Facultad de Estomatología “Raúl González Sánchez” 

Universidad de Ciencias Médicas de La Habana 
 

En este punto coincidimos con Retrouve y et al.2acerca del micrognatismo presente en 

estos pacientes. 

Según Rodríguez et al. 9, los pacientes con OI, en su gran mayoría presentan 

disminución en su estatura respecto a su edad, así como una relativa macrocefalia 

debido a su pequeño tamaño corporal e hipoplasia maxilar con crecimiento normal de 

mandíbula, favoreciendo mordidas cruzadas posteriores. 

La dentinogénesis imperfecta (DI) es una condición autosómica dominante, presente 

del 19–42% de los pacientes con OI, por lo que constituye el problema oral más 

frecuente de esta enfermedad. Se presentan dientes pequeños con respecto a la 

media, con esmalte normal y dentina defectuosa. El esmalte pierde soporte y se 

fractura, dando lugar a una coloración translúcida variable: azuladogrisáceo o ámbar 

opalescente. Los dientes temporales se afectan más que los permanentes. 7, 9, 10 En el 

caso presentado, coincidiendo con los estudios citados, es evidente la mayor afectación 

del primer molar temporal superior derecho de la paciente.  

Los tratamientos en pacientes con DI son complejo, en relación a la severidad de los 

casos: fractura de esmalte, atrición y afectación pulpar. 6, 9 

En pacientes con OI se pueden encontrar oligodoncias con relativa frecuencia y las 

causas genéticas de estas pueden estar dadas por la presencia del labio y paladar 

fisurado, entre otras. 2,3, 6En el presente caso no hay presencia de oligodoncias, pero el 

paladar fisurado fue un hallazgo coincidente con lo planteado. 

Las maloclusiones,la permanencia de dientes deciduos en boca y la erupción ectópica 

de dientes son otras afecciones frecuentes en los individuos con OI. Según varios 

estudios, las maloclusiones clase I y III son típicas de estos pacientes en concordancia 

con los resultados hallados, 7, 11, 15 Con estas afirmaciones también se identifica el 

presente caso, al presentar una maloclusión clase I de Angle. 

Al igual que en el presente caso, algunos tipos de OI exponen entre sus características 

clínicas la presencia de escoliosis, gracias a las deformidades óseas. 2, 7  

Según Yepes, 11 en relación al estado periodontal de los pacientes, no hay presencia de 

un aumento de la susceptibilidad a la enfermedad periodontal. En esta paciente es 
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evidente la enfermedad por el uso del fenobarbital, a lo que se suma una deficiente 

higiene bucal. 

En los pacientes con OI el objetivo terapéutico fundamental se orienta hacia la 

disminución del riesgo de fracturas y dolor. No existe un único esquema, sino que el 

tratamiento debe adecuarse en forma individualizada y de común acuerdo entre el 

equipo multidisciplinario, el paciente y su familia. 7, 10, 13 

Aunque no existe cura, los bifosfonatos han constituido la primera opción 

farmacológica, cuyo objetivo es aumentar la densidad del hueso y disminuir el número 

de fracturas, no descartándose el uso de suplementos de calcio y vitamina D. 3, 10, 16 

Según nuestro análisis de la literatura actual, existen criterios contradictorios acerca de 

la relación riesgo-beneficio del uso de estos fármacos. Ruschel et al., 10reporta el caso 

de una paciente con OI, que debuta con osteonecrosis múltiples, y se trata con 

bifosfonatos, que se retiran debido a una reacción adversa.  

 

IV. CONCLUSIONES 

Las afecciones bucales en la Osteogénesis imperfecta han sido tratadas a la par de las 

afecciones sistémicas a lo largo de la historia, de forma que el uso de los bifosfonatos 

ha mejorado la calidad de vida de estos pacientes, propiciando que los mismos puedan 

obtener tratamientos dentales diversos. En el presente reporte se pudieron describir las 

manifestaciones orales presentes en esta paciente, algunas con mayor frecuencia de 

presentación que otras. Estas características son debidas a la composición alterada del 

hueso y a las variaciones genéticas, siendo algunas muy distintivas, como la 

dentinogénesis imperfecta. 
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