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Compromiso auditivo en osteogénesis imperfecta

Hearing compromise in imperfect osteogenesis

Michel Royer F1, Carlos Stott C1, Carolina Lara F2, Lenka Franulic C2.

INTRODUCCION

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad
genética que se produce por un defecto en la
sintesis de las cadenas alfa 1 y alfa 2 del colageno
tipo 1, debido a una alteracién en los genes
COL1A1 y COL1A2, localizados en los
cromosomas 7 y 17. Tiene una variada presenta-
cion clinica, desde la letalidad en el periodo
neonatal hasta un diagnéstico tardio en edad adul-
ta, pudiendo comprometer cualquier sistema. Sus
caracteristicas mas significativas son la fragilidad
Osea y la coloracion azul de las escleras. Su
prevalencia estimada es de 1 en 10 mil habitantes,
generalmente como una forma heredada en patrén
dominantel.

La osteogénesis imperfecta se ha clasificado
clasicamente, segtn Sillence?, en cuatro tipos: a).
Tipo I: el mé&s frecuente, de herencia autosémica
dominante, caracterizado por fragilidad 6sea leve,
fracturas dseas tardias, escleras azules y compro-
miso auditivo en aproximadamente el 50% de los
casos; b) Tipo II: es la forma mas severa, de
herencia autosémica recesiva, y determina una
extrema fragilidad 6sea con fracturas perinatales,
escleras azules y curso letal; ¢) Tipo Ill: es el mas
severo entre quienes sobreviven al periodo
neonatal. Presenta herencia autosémica recesiva o
dominante, con fracturas severas, deformidad

Osea, escleras normales y una asociacién menor
con hipoacusia; y d) Tipo IV: es de herencia
autosémica dominante, con estatura baja, huesos
fragiles, escleras normales y, algunas veces, com-
promiso auditivo. Posteriormente se han agregado
tres nuevos tipos sin una caracterizacién comple-
tad.

COMPROMISO AUDITIVO

La triada clasica de esclera azul, fracturas esponta-
neas y compromiso auditivo fue descrito, inicial-
mente, por Van der Hoeve y De Kleyn en 19174, El
compromiso auditivo puede ser de conduccion,
sensorioneural 0 mixto. Su frecuencia fluctda entre
26% y 78%, estimandose que se presenta en 50%
en mayores de 50 afios®. Si bien la hipoacusia se
instala habitualmente alrededor de la segunda dé-
cada de la vida, ésta ha sido detectada en un
porcentaje variable de nifios con osteogénesis im-
perfecta, por lo cual es altamente recomendable
realizar un examen de pesquisa a los diez afios y
controlar la evolucién®7.

El componente de conduccion se tiende a
presentar en la segunda década de la vida, por
fijacién de la platina del estribo y, a veces, por
fracturas de las cruras de éste8. Hasta la década de
los setenta se interpretaba la otoesclerosis como
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una manifestacion localizada de esta enfermedad.
Sin embargo, en la actualidad, se asume que el
compromiso en la osteogénesis imperfecta es una
manifestacion local de un desorden esquelético
generalizado, completamente diferente de la
otoesclerosis, con una histologia y un patron
enzimético distintos. Entre las caracteristicas clini-
cas destaca un inicio mas precoz, mayor compro-
miso del oido medio y compromiso sensorioneural
maés frecuente®. No obstante, serd la investigacion
genética la que permitira en definitiva separar
ambas entidades.

El componente sensorioneural de la hipoacusia
en la osteogénesis imperfecta tiende a aparecer en
la tercera década de la vida. No obstante, la pérdida
en las frecuencias agudas es un hallazgo comdun,
independiente de la edad, y es el resultado de
microfracturas, hemorragias y/o invasion de la
céclea por tejido fibrovascularl®1l,

Un factor a considerar en el diagndstico y
tratamiento de estos pacientes es la progresion de la
hipoacusia. EI promedio de incremento anual del
compromiso sensorioneural es de 0,6 dB en 500 Hz
y 1,3 dB en 8 kHz, mientras que en el componente
conductivo este incremento es constante de 0,4 dB
para todas las frecuencias. Esta progresion ocurre
en todos los pacientes con compromiso auditivo,
sin influencia de eventos quirdrgicos, correspon-
diendo a la evolucién natural de la enfermedad?2.

HALLAZGOS ANATOMICOS

La osteogénesis imperfecta se asocia, al menos en
las formas clinicas con hipoacusia significativa,
con alteraciones anatémicas e histologicas del
oido. Sus caracteristicas histol6gicas son: exten-
sos remanentes de cartilago en el hueso encondral,
retardo en la osificacién de la capa encondral y
periostal, finas y fragiles trabéculas, cruras fragiles
del estribo y alteraciones dseas en los tres
huesecillos314. Debido a estas alteraciones, es
posible constatar durante la intervencion quirdrgi-
ca, fracturas esponténeas de las cruras, y aln
cuando éstas no estén presentes se debe actuar
con sumo cuidado en la manipulacion del estribo.
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Con relacion a la platina del estribo, ésta
clasicamente se describe con un mayor grosor al
habitual, existiendo una alta frecuencia de platina
obliterada, 27% a 80%, con una incidencia prome-
dio de 51%1516_ Esto es importante para el ciruja-
no otologo, puesto que la severidad del
compromiso de la platina se relaciona con una
mayor tasa de fracaso quirtrgico®. La mucosa del
oido medio se encuentra hiperplasica e hiperémica,
como resultado de la hipervascularizacion del pro-
montorio; esto puede provocar problemas con el
sangrado durante la cirugia, lo que se describe
entre el 21% y 50% de las intervencionesl’.
También se han reportado fracturas espontaneas
de cruras, obliteracion de la ventana redonda y
alteraciones en yunque y martillo8.

TRATAMIENTO

El tratamiento del compromiso auditivo en esta
enfermedad se basa en optimizar la audicion del
paciente sin generar un riesgo mayor. De esta
forma se ha utilizado audifonos como una alternati-
va altamente efectiva pero, tal como ocurre en la
otoesclerosis, existe un porcentaje de pacientes
que no logra plena satisfaccion con su uso. Ade-
mas, los portadores de hipoacusia mixta en la que
el audifono no es completamente (til, pudieran
optar por la cirugia para alcanzar un nivel 6ptimo
para el uso de audifonos.

Hasta la década de los '70 la cirugia del estribo
en osteogénesis imperfecta se consideraba
riesgosal8, debido a las alteraciones anatémicas
del oido medio descritas previamente. Sin embar-
go, desde entonces varios autores han publicado
resultados satisfactorios en pacientes con esta
condicion!®19-21 En recientes series realizando
estapedostomias con prétesis de teflon se ha
alcanzado un éxito sobre el 75% de los casos®22,
mientras que la incidencia de compromiso
sensorioneural posoperatorio se encuentra entre el
1,7% y el 8%1921 Actualmente existe consenso
respecto a que esta cirugia del estribo no es tan
exitosa como en pacientes con otoesclerosis, mas
no constituye una contraindicacion para su realiza-
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cion. Una interesante experiencia publicada es un
seguimiento nacional finlandés en el cual los resul-
tados auditivos posquirtrgicos fueron peores?3.
Empero, debe considerarse que en éste participa-
ron varios cirujanos, por lo que no seria compara-
ble con estudios unipersonales. Ademas, en esta
misma investigacion se destaca el hecho que tanto
hospitales universitarios como cirujanos con ma-
yor experiencia lograron mejores resultados que el
resto de los centros del pais. Este punto enfatiza la
importancia de resolver este tipo de patologia con
los mejores cirujanos, que tengan vasta experien-
cia en otoesclerosis y en centros donde se inter-
venga frecuentemente a estos pacientes.

El resultado en los seguimientos de pacientes
operados demuestra una estabilidad del efecto
quirdrgico en cuanto al cierre de la diferencia dseo-
aérea?2. No obstante, debe recordarse que el efec-
tuar exitosamente esta cirugia no evitara la
progresion sensorioneural, por lo que la terapia
quirGrgica no determina el fin del compromiso
auditivo, pero si constituye una alternativa efectiva
al uso de audifonos.

En series de pacientes en las cuales se ha
determinado las causas del fracaso de la cirugia
destaca la presencia de cambios obliterativos en la
platina24, alteraciones en la mucosa del oido medio
con importante sangrado intraoperatorio, y altera-
ciones en la cadena osicular que han debido ser
resueltas con maleo-vestibulopexia?®. Frente a al-
gunos de estos inconvenientes, el uso del laser ha
demostrado facilitar la cirugia del estribo.

Otro hecho a destacar es que dos pacientes
gue tuvieron pérdida sensorioneural posquirdrgica,
eran portadores de osteogénesis imperfecta tipo
Ill, presentando severas alteraciones en el oido
medio, con anomalias en el trayecto del nervio
facial y la cadena osicular?®2°, Este hecho des-
aconsejaria la cirugia en este tipo de pacientes.

En un ndmero pequefio de pacientes con
osteogénesis  imperfecta 'y  compromiso
sensorioneural profundo se ha utilizado implantes
cocleares. Si bien dentro de los hallazgos quirGrgi-
cos destaca la hipervascularizaciéon de la mucosa,
éstos han logrado ser efectuados exitosamente y
demuestran ser altamente efectivos, tanto como en

otras indicaciones de implante coclear26-29, Entre
los escasos casos reportados ha existido
estimulacién no acustica, probablemente por una
menor impedancia al flujo eléctrico debido a la
densidad 6sea anormal, pero ésta ha podido ser
solucionada ajustando la programacion26:28,

En resumen, es frecuente encontrar compromi-
so auditivo en los pacientes con osteogénesis
imperfecta y, actualmente nuestra especialidad
cuenta con eficaces alternativas de tratamiento.
Ajustar éstas segun la condicion del paciente y la
experiencia de los equipos quirlrgicos pareciera
ser la alternativa mas apropiada pero, debido a que
no existen reportes al respecto en nuestro pais,
esta carencia nos debiera impulsar a revisar nues-
tras propias series para adoptar las conductas mas
apropiadas.
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