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CASO CLÍNICO:

Paciente de 33 años primigesta de 12+5 SG, acude a consulta para realizar ecografía de cribado del primer 
trimestre. En esta ecografía se detecta un feto con una disminución en la mineralización del craneo y 
miembros superiores e inferiores totalmente inculpados con dificultad para la visualización de las piernas. El 
resto de la exploración resulta aparentemente normal. Dados los hallazgos, y ante la sospecha de una 
displasia ósea, se recomienda a la paciente la realización de una biopsia de vellosidades coriales. El estudio 
genético revela una variante patogénica en el gen COLIA1, alcanzando el diagnóstico fetal de Osteogénesis 
Imperfecta tipo II. Dado el pronóstico, se lleva a cabo una interrupción legal del embarazo.
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OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA TIPO II

La osteogénesisi imperfecta tipo II es la forma más grave de esta enfermedad. Tiene una prevalencia de 1en 
60.000.

Está causada por una mutación en uno de los genes responsables de la producción de colágeno tipo I. En este 
caso el gen COLIA1.

Tiene un patrón de herencia autonómico dominante, con mutaciones de novo, en su mayoría. Aunque 
también se han descrito calado de mosaicismo germinal en progenitores. 

A nivel ecográfico, se pueden detectar huesos largos anchos, cortos y fracturados, de aspecto arrugado por 
formación de callos; disminución de la osificación del cráneo y forma anormal de éste, con aumento de la 
visualización de las estructuras intracraneales; tórax pequeño en forma de campana, costillas anchas e 
irregulares por fracturas; angulación de los huesos largos; cara anormal. Un hallazgo típico de la OI tipo II es 
la capacidad de ver ambas corticales de un hueso. Normalmente la cortical distal queda ensombrecida por la 
proximal, pero no en la desmineralización severa de la OI (la acondrogénesis y la hipofosfatasia pueden 
presentar el mismo hallazgo). Una ecografía normal para un paciente de alto riesgo no excluye el trastorno. 
En general, si las fracturas no ocurren en el útero, el diagnóstico se realiza solo después del nacimiento.

El diagnóstico diferencial debe llevarse a cabo con la hipofosfatasia, la acondrogénesis y otras formas de 
enanismo con miembros cortos.

Clínicamente se caracteriza por fragilidad ósea, fracturas múltiples, deformidad esquelética grave y 
posibilidad de fallo cardíaco congestivo e insuficiencia respiratoria, con elevada mortalidad pre y perinatal, 
con supervivencia rara vez más allá del primer año de vida

CONCLUSIONES:

Resulta fundamental, en la ecografía del primer trimestre, a parte de identificar los marcadores básicos de 
cromosomopatías, realizar una revisión anatómica del feto, ya que se pueden detectar múltiples 
enfermedades, el conocimiento precoz de las cuales puede marcar el pronóstico del embarazo y del futuro 
bebé

12+5SG. Cráneo con mineralización disminuida. 14+1 SG. Miembros inferiores incurvados y de tamaño reducido.

14+1 SG. Disminución en la mineralización


