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PRESENTACIÓN DEL CASO

• Mujer de 32 años que consulta por caída de propia altura con traumatismo.

• Antecedentes de fracturas múltiples por caídas.

• Se solicita RX y TAC de Tobillo izquierdo.



Tobillo izquierdo (f y p): se evidencia esclerosis ósea difusa 
de todos los huesos visualizados.

TAC de tobillo izquierdo (coronal, sagital y axial): esclerosis ósea 

difusa medular y cortical de todos los huesos visualizados. 

Bandas hipodensas metafisarias distales a nivel de la tibia.



DISCUSIÓN:

• La osteopetrosis, también conocida como enfermedad de Albers-Schönberg o enfermedad del

hueso de mármol, es un trastorno hereditario poco común que resulta de osteoclastos

defectuosos. Los huesos se vuelven escleróticos y gruesos, pero su estructura anormal en realidad

los hace débiles y quebradizos.

• Se divide en dos subtipos: una autosómica recesiva (osteopetrosis infantil) y autosómica dominante

(osteopetrosis benigna del adulto).

• En la mayoría de los casos se presentan con una fractura por debilitamiento de los huesos, estas

fracturas a menudo son transversales con múltiples áreas de formación de callos y curación

normal. Además, hay compromiso medular por lo que la función de la médula ósea se ve afectada,

lo que resulta en anemia mieloptísica y hematopoyesis extramedular con esplenomegalia,

pudiendo terminar en una leucemia aguda.



CONCLUSIÓN:

• Es una entidad poco frecuente que debemos tratar de diagnosticar lo más rápido posible, debido a que el
tratamiento se base en un trasplante de médula ósea con la consiguiente normalización de la producción ósea.

• El pronóstico para el subtipo adulto autosómico dominante es bueno con una expectativa de vida normal. Sin
embargo, el subtipo infantil autosómico recesivo puede provocar mortinatos o muerte en la infancia, y pocos
pacientes superan la mediana edad.
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