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Queremos felicitarle por su nuevo bebé y darle la bienvenida a la familia de Ol.

Para la Osteogenesis Imperfecta Foundation, es un placer poder
ofrecerleCémo abordar un nuevo diagndéstico: conjunto de herramientas para
familias y profesionales de la medicina, a fin de ayudarle a explorar la gran
cantidad de preguntas que podra tener durante esta época emocionante y, en
ocasiones, estresante.

Nuestra mision consiste en mejorar la calidad de vida de quienes viven con
osteogénesis imperfecta, y lo hacemos mediante la investigacion, la educacion,
la concientizacion y el apoyo mutuo. Esperamos que este conjunto de
herramientas le resulte un recurso de utilidad.

Con este conjunto de herramientas y nuestros recursos en linea, la

Ol Foundation le brinda la informacion mas actualizada, ya sea que esté
armando sus equipos de atencion prenatal y pediatrica, explorando la unidad
de cuidados intensivos o buscando informacién sobre qué puede esperar al
llevar a su bebé al hogar. Ademas, hemos incluido una seccién que puede
darle a su médico si este no esta familiarizado con la osteogénesis imperfecta.

La Ol Foundation es un recurso que pueden aprovechar usted y su hijo o hija a
medida que crezca. Hemos preparado un sitio web en el que puede confiar, ya
que incluimos informacion médica verificada. También le invitamos a que se
comunique con otras personas que lidian con la Ol, y que se apoye en ellas.
Puede conocer las novedades sobre la Ol en nuestros medios sociales 0 en
persona durante alguna nuestras conferencias nacionales y regionales. Por
ultimo, queremos contarle que podemos brindarle informacion sobre médicos
en su area que tengan experiencia en trabajar con personas con Ol. Lo unico
gue debe hacer es comunicarse con nosotros.

Una vez mas, le enviamos nuestras felicitaciones. Estamos felices de estar a
disposicion suya y de su familia.

Saludos cordiales.

Tracy Hart
Directora general
Osteogenesis Imperfecta Foundation



Sobre este conjunto de herramientas

La informacién presentada en Cémo abordar un nuevo diagndéstico: conjunto de herramientas para familias y
profesionales de la medicina fue revisada por profesionales médicos con vasta experiencia en el campo de la
osteogénesis imperfecta (Ol). Este cuadernillo esta lleno de datos utiles, pero también es mucha informacion
que incorporar de una sola leida, en especial si la Ol es algo nuevo para usted. Estos consejos pueden
ayudarle durante la lectura.

Haga pausas mientras lee

El icono de bombilla al final de cada seccién sefala
un punto en el que puede hacer una pausa para asimilar la
informacion.

$

Escuche la serie de podcast
de la Ol Foundation

En la serie de podcast de la OIF, se debaten innovadores
estudios de investigacion y temas educativos sobre
problemas de la columna vertebral, los dientes, el corazén
y los pulmones, entre otros, en personas con Ol. En todo
el conjunto de herramientas, hemos incluido enlaces a
distintos pédcast sobre diversos temas. La serie de
podcast esta disponible en www.oif.org/podcast.

Comuniquese con la Ol Foundation

Sitio web: www.oif.org

No esperamos que sepa todo lo que
aparece en el conjunto de herramientas

La idea es que este conjunto de herramientas sea un recurso
interactivo. El icono del papel sefiala una oportunidad para
que escriba en el conjunto de herramientas, ya que esta copia
es suya. Si necesita una otra copia, la Ol Foundation puede
enviarle otra por correo electronico, por fax o por correo
postal. En nuestro sitio web, podra encontrar una version
digital (en PDF) si prefiere imprimirla usted.

Comuniquese con la Ol Foundation
si tiene preguntas

Mediante la Ol Foundation, usted puede acceder a
informacién actualizada sobre la Ol y comunicarse con
integrantes de nuestro Comité médico asesor u otros
profesionales de la medicina. De ser necesario, podemos
poner en contacto al médico actual de su bebé con
profesionales médicos con experiencia en Ol o referirle a
un médico cercano.

Teléfono: (301) 947-0083 o, la linea gratuita, (844) 889-7579

Correo electréonico: bonelink@oif.org



http://www.oif.org/
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Mitos y realidades sobre la Ol

La osteogénesis imperfecta (Ol), o la “enfermedad de los huesos de cristal”’, es un trastorno genético poco
comun que se caracteriza por huesos que se rompen facilmente, por lo general, sin causa aparente o por
causas leves. Literalmente, “osteogénesis imperfecta” significa “formacion imperfecta de los huesos”. La
causa de la Ol es una mutacion (cambio) en un gen que codifica el colageno de tipo |, la principal proteina que
se encuentra en los huesos. Estas mutaciones afectan la composicion, formacion y resistencia de los huesos,
asi como también la estructura de otros tejidos. La caracteristica distintiva de la Ol es un esqueleto fragil, pero
también puede afectar a muchos otros sistemas corporales.

Mitos habituales y realidades sobre la Ol

REALIDAD

A las personas con Ol se las
diagnostica al nacer

La Ol solo afecta los huesos

A un bebé con Ol habria que
colocarlo siempre sobre una
almohada y no deberia fomentarse
su movimiento

La Ol es un trastorno infantil; las
personas dejan de tener Ol
en la adolescencia

Todas las personas que tienen Ol
son mas bajas que la media, tienen
la esclerética azul (la parte blanca
de los ojos) y usan silla de ruedas

Todos los hijos/as de una persona
que tiene Ol tendran Ol

e La Ol puede diagnosticarse a distintas edades, entre el nacimiento y la adultez.

Las formas mas graves se suelen diagnosticar al nacer o poco tiempo después.

Otras formas pueden no diagnosticarse hasta que el nifio o nifia sufre una serie de
fracturas o hasta que la persona adulta tiene una densidad ésea inusualmente baja.

La Ol de tipo I, la forma mas leve de Ol, es relativamente comun y rara vez se
diagnostica al nacer.

Si bien los huesos fragiles son la caracteristica mas habitual de la Ol, esta afecta
muchas otras partes del cuerpo, como los pulmones, la piel, los musculos, los
tendones, los 6rganos internos y los ojos.

Ademas, puede causar problemas respiratorios, pérdida de la audicion,
transpiracion excesiva y problemas dentales a quienes tienen Ol.

Si bien existen técnicas de manipulacién y precauciones, lo mejor para el/la bebé
es el contacto fisico, que le sostengan y le alienten a explorar el movimiento
independiente hasta donde sea posible.

La inmovilidad aumenta la probabilidad de pérdida 6sea y disminuye la masa
muscular, lo que genera debilidad, huesos fragiles y mas fracturas.

La Ol es un trastorno genético que esta presente durante toda la vida de una
persona.

Muchas personas con Ol tienen menos fracturas después de la pubertad, cuando
el crecimiento se detiene, pero la diferencia genética permanece.

Durante toda la vida, pueden ocurrir fracturas y otras complicaciones, que pueden
volver a aumentar después de la menopausia en las mujeres y después de los 60
en los hombres; los problemas no esqueléticos pueden ser graves.

La apariencia de las personas con Ol varia considerablemente.

Si bien la mayoria de las personas con Ol tienen talla baja, las personas con
formas mas leves pueden estar dentro de un rango de altura normal y no presentar
sintomas evidentes de Ol.

Un 50 % de las personas con Ol tienen la esclerdética (la capa exterior blanca del
0jo) manchada de un color que puede ser casi blanco a azul oscuro o gris.

Las personas con Ol también tienen distintos grados de movilidad, algunas
caminan en forma independiente mientras que otras usan silla de ruedas todo el
tiempo.

Cuando uno de los padres tiene un tipo de Ol heredado en forma dominante, en
cada embarazo existe una probabilidad del 50% de que el bebé tenga Ol.




¢ Qué preguntas tiene sobre la OI? ; Ha escuchado algun mito sobre la Ol? Escribalo
aqui y, si lo desea, compartalo con su médico o con la Ol Foundation.

Nos complacera responder cualquier pregunta que tenga sobre la Ol. Enviela a la
Ol Foundation: bonelink@oif.orqg
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Tipos clinicos de Ol

La osteogénesis imperfecta (Ol) o “enfermedad de los huesos de cristal” es un trastorno complejo y variable.
Su caracteristica distintiva es un esqueleto fragil, pero también puede afectar muchos otros sistemas
corporales. La causa de la Ol es una mutacion (cambio) en un gen que codifica el colageno de tipo |, la
principal proteina que se encuentra en los huesos. Estas mutaciones afectan la composicién, formacion y
resistencia de los huesos, asi como también la estructura de otros tejidos. Es un trastorno de por vida que
ocurre equitativamente entre hombres y mujeres, y entre todos los grupos étnicos. Con una buena gestion
médica y cuidados de apoyo, la mayoria de las personas con Ol pueden llevar vidas saludables y productivas,
y pueden tener una expectativa de vida promedio. La Ol se presenta con grandes variaciones en apariencia y
gravedad, que puede ser leve, moderada o grave. Las formas mas graves pueden desencadenar una muerte
temprana. Ciertas caracteristicas clinicas, como la frecuencia de las fracturas, la resistencia muscular o los
problemas extraesqueléticos varian considerablemente no solo entre los distintos tipos de Ol, sino también
dentro de los tipos e, incluso, dentro de la misma familia. Estas son algunas de las caracteristicas médicas:

e Tipo mas comun y mas leve de Ol.

Tipo | (leve) e Pocos sintomas evidentes.
ipo | (leve
e La altura puede ser promedio o levemente inferior al promedio si se la compara

con familiares sin Ol, pero dentro del rango normal para la edad.

e Numerosas fracturas y grave deformidad 6sea evidentes al nacer.
e Talla baja, con pulmones subdesarrollados y poco peso de nacimiento.

Tipo Il (mas grave) e Los bebés pueden morir en semanas por complicaciones respiratorias o de otro
tipo.

e Ala Ol de tipo Il se la suele llamar “Ol letal”.

e Fracturas presentes al nacer; las radiografias pueden revelar fracturas curadas
que se produjeron antes del nacimiento.

e Las personas con Ol de tipo Il a menudo presentan una deformidad ésea

. rogresiva.

Tipo lll (grave) progresiva

e Baja talla.

e Caja toracica en forma de barril.

e Curvatura de la columna vertebral y fracturas por compresién de las vértebras.

e Gravedad y talla entre la Ol de tipo | y III.

e Las personas con Ol de tipo IV a menudo presentan una deformidad ésea
Tipo IV (moderada) progresiva de leve a moderada.

e Curvatura de la columna y fracturas por compresion de las vértebras.
e Caja toracica en forma de barril.

e Apariencia y sintomas similares a los de la Ol de tipo IV.

e Se forman grandes callos hipertréficos en los lugares de fracturas o de
procedimientos quirurgicos.

Tipo V (moderada)

¢ La calcificacion restringe la rotacion del antebrazo.

Consulte el sitio web de la Ol Foundation (www.oif.org) si necesita una lista detallada de los tipos
de Ol, con los signos clinicos, los grados de gravedad y la mutacion genética.
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¢A su bebé le dieron un diagnéstico genético de OI? De ser asi, puede escribir el
diagnéstico a continuacion:

Fecha del diagnéstico:

Médico/a que hizo el diagnéstico:

Diagndstico:




Embarazo

jFelicitaciones por su embarazo! Ya sea que su embarazo sea reciente o que se esté preparando para dar a
luz en los proximos dias, es posible que su mente y sus emociones estén revolucionadas. Nuestro objetivo es
brindarle informacion médica verificada, independientemente de en qué momento del embarazo se encuentre.

Es posible que usted deba leer esta seccion del conjunto de herramientas por encontrarse en distintas
situaciones. Si lo desea, puede marcar con un circulo la situacion que mejor se adapte a su contexto actual.
Ademas, se incluye una seccidn para que pueda escribir su propia situacion, si no esta en esta lista.

Situacion A

Persona que espera un bebé con Ol (con antecedentes familiares
de Ol)

Situacion B 1.'
Persona que espera un bebé con Ol (sin antecedentes familiares
de OlI)
. w Escuche el podcast
Situacién C
Pregnancy and Women
with Ol (Embarazo

y mujeres con Ol)

Persona con Ol que espera un bebé (sin Ol)

Situacion D .
en www.oif.org/podcast

Familiar o amigo de una persona que esta en una de las
situaciones anteriores/que busca tener mas informacion

La tabla a continuacion le indica qué secciones del conjunto de herramientas sirven para su situacion en
particular.

SITUACION SECCION

A,B,C,D Abordaje del embarazo

Si espera un bebé con Ol

Madres con Ol que esperan un bebé

Madres que esperan un bebé sin un diagndstico de Ol (sin antecedentes familiares)
Diagnéstico (prenatal) de Ol

Opciones de parto
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Abordaje del embarazo

Las investigaciones actuales indican que la cantidad estandar de calcio y vitamina D, ademas de otros
minerales, es adecuada en el contexto de un embarazo con sospecha de Ol. En la actualidad, no existen
tratamientos o suplementos dietarios que puedan evitar que la criatura tenga Ol, o que puedan hacer que su
Ol sea de un tipo mas leve. Se insta a todas las mujeres a que hablen con un profesional médico sobre cuales
son la dieta y el ejercicio adecuados durante el embarazo, a fin de garantizar el mayor nivel de salud tanto
para ellas como para sus bebés.

Si espera un bebé con Ol

Por lo general, la Ol es el resultado de la mutaciéon de uno de los dos genes que llevan las instrucciones para
hacer colageno de tipo |, la principal proteina que hay en los huesos vy la piel. La mutacién puede
desencadenar un cambio en la estructura de las moléculas del colageno de tipo | o0 en la cantidad de
moléculas de colageno. Cualquiera de estos cambios causa fragilidad en los huesos, que se fracturan
facilmente, y otros sintomas en los tejidos conectivos.

Madres con Ol que esperan un bebé

Las mujeres con Ol que estan embarazadas o que estan pensando en concebir un bebé deberian consultar a
un obstetra/ginecélogo. También seria util que conversen con un especialista en embarazos de alto riesgo
aquellas mujeres que prevén tener complicaciones durante el embarazo, ya sea por cuestiones relacionadas
con una Ol grave o por otros motivos, como antecedentes de partos prematuros, numerosos abortos
espontaneos u otros problemas de salud importantes. Otro punto que tener en cuenta es la planificacién de un
parto en un hospital que cuente con servicios especiales para madres y bebés de alto riesgo.

Consideraciones especificas para mujeres con Ol que quedan embarazadas

e Sibien muchas mujeres con Ol leve tienen pocos efectos adversos debido a un embarazo, es posible que experimenten
laxitud en las articulaciones, menor movilidad, mayor dolor en los huesos y problemas dentales durante ese tiempo.

e Las posibles preocupaciones con respecto a la anestesia en mujeres con Ol incluyen la hipertermia (aumento de la
temperatura corporal) o la imposibilidad de recibir anestesia peridural debido a la curvatura o compresién de la columna
vertebral.

e A todas las mujeres embarazadas se les modifica la densidad ésea durante el embarazo, pero la preocupacion en el caso de
las mujeres con Ol es que no recuperen dicha densidad luego del parto o que no la recuperen al mismo ritmo que otras
mujeres.

e Un estudio sobre dolor de espalda entre mujeres embarazadas que tienen Ol sugiere que son comunes las fracturas por
compresion vertebral, y que la cesarea no previene este problema’.

e Latalla baja, la curvatura de la columna y las deformaciones de la caja toracica pueden generar complicaciones cuando los
6rganos internos, que ya estan apretados, deben hacer lugar a un feto en crecimiento. Las complicaciones pueden ir desde
falta de aire y malestar hasta problemas mas serios que hagan necesaria una hospitalizacion temprana o un parto prematuro.
Es posible que se prescriba el monitoreo de la funcién respiratoria.

e Una vez que nacio6 el bebé, la madre con Ol también puede sentir un mayor dolor de huesos, estar mas susceptible a
fracturas o a otros problemas de los tejidos conectivos.

e La manipulacién obstétrica durante el parto puede causar fracturas.

e El embarazo no esta claramente ligado a un mayor riesgo de fracturas maternas. Sin embargo, llevar un embarazo a término
puede generar un estrés adicional para los huesos debilitados y las articulaciones laxas. Es mas probable que una mujer se
caiga cuando el crecimiento de su vientre le altere el equilibrio.

e Las mujeres con Ol han informado sobre muchas otras complicaciones durante el embarazo. No se sabe si ocurren con
mayor frecuencia o gravedad en mujeres que tienen Ol que en quienes no la tienen. Estas son algunas complicaciones:
preeclampsia (se caracteriza por alta presién, presencia de proteina en la orina e hinchazén corporal), parto prematuro,
placenta previa (cuando la placenta recubre la apertura del cuello del utero), ruptura prematura de las membranas,
infecciones urinarias recurrentes, anemia (bajo recuento de células rojas), y deficiencia de calcio.
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En caso de antecedentes de fracturas y/o deformaciones pélvicas, es posible que sea necesario hacer una cesarea.

Aquellas mujeres con tendencia a tener moretones, sangrados nasales recurrentes o sangrados posteriores a cirugias
pueden ser mas susceptibles a tener hemorragias posparto considerables. Es posible que antes del parto se indiquen analisis

de coagulacioén de sangre y de plaquetas, como medida precautoria.
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Madres que esperan un bebé sin un diagnéstico de Ol (sin antecedentes familiares)

En ocasiones, mujeres embarazadas que no tienen Ol se preocupan por la posibilidad de que sus hijos/as
tengan Ol. Esto puede deberse a dos factores:

: . Los analisis prenatales
La pareja de la mujer . .
. sugieren la presencia de
tiene Ol ,
sintomas de Ol en el feto

La pareja de la mujer tiene Ol

Una persona con una forma dominante de Ol tiene un 50 % de probabilidades de transmitirle la enfermedad a
cada uno de sus hijos. El nifio tendra la misma mutacion generadora de Ol que su padre, aunque sus
sintomas podran ser distintos, mas leves o mas graves que los de este. Es posible que el hijo de una persona
con Ol tenga una mutacién genética espontanea que cause un tipo distinto de Ol, pero las probabilidades de
que esto ocurra son iguales entre un padre con Ol y la poblacién en general.

Se han registrado algunos casos de personas con Ol que tienen un hijo con sintomas mas graves. En estos
casos, se cree que el padre es un mosaico de Ol leve. El mosaicismo implica que la persona tiene una
mutacion de Ol solo en algunas de sus células. Esto puede causar sintomas muy leves (o inexistentes) de Ol
en el portador. Sin considerar a la Ol, el riesgo de que haya otras enfermedades congénitas en aquellos
embarazos en los que un padre tiene Ol es el mismo que el de la poblacién en general.

Los analisis prenatales sugieren la presencia de sintomas de Ol en el feto

Si una ecografia sefiala que se sospecha que un feto tiene Ol y su madre no lo posee, es posible que se
indiguen nuevas ecografias de mayor resolucion y/o que se derive a la paciente a un centro que trate
embarazos de alto riesgo. En el caso de mujeres que hayan tenido embarazos previos con problemas,
también se pueden indicar ecografias de mayor resolucion.

Los hallazgos de la ecografia pueden dar lugar a ciertas cuestiones médicas y éticas que la pareja y su equipo
médico deberan afrontar. Entre ellas, estan la precision del diagndstico, la gravedad del trastorno y el
pronéstico de sobrevida y desarrollo. En esta etapa, suele ser dificil definir con certeza si el feto tiene o no una
forma letal de Ol.

Diagnéstico (prenatal) de Ol

Las ecografias se pueden usar para examinar el esqueleto fetal en busca de arqueamientos, fracturas,
acortamientos u otras anormalidades 6seas compatibles con la Ol. Por lo general, las ecografias son mas
utiles en el diagndstico prenatal de las formas mas graves de Ol. El esqueleto fetal ya muestra signos de Ol
durante el segundo trimestre. Los fetos con formas leves de Ol no suelen mostrar signos de fracturas o
deformidades antes de nacer.

Muestreo de vellosidades corionicas
(CVS) y amniocentesis

Se analizan células obtenidas del feto en busca de
defectos en el colageno y/o una mutaciéon genética
que cause la Ol. El CVS estudia las células
placentarias, mientras que la amniocentesis examina
las células fetales (amniocitos) que pasan al liquido
amnidtico. Ambos procedimientos tienen un riesgo
de aborto espontaneo (alrededor de 1 en 200 casos
para la amniocentesis y un 1 % para el CVS).

Ecografia

Procedimiento no invasivo y de bajo riesgo.
Existen distintos niveles de ecografia: algunos son
mas utiles que otros para detectar casos de Ol.
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Estos examenes prenatales son mas utiles a la hora de hacer un prondéstico si el padre que tiene Ol ya cuenta
con los resultados de sus propios analisis de colageno o ADN.

Puede ser dificil dar un diagnéstico y una tasa de sobrevida
precisos a partir de una ecografia o de un examen genético. En
esta etapa, suele ser dificil definir con certeza si el feto tiene o no
una forma letal de Ol.

Los genetistas y los asesores en genética
estan capacitados para diagnosticar y conversar
acerca de la Ol y de las opciones disponibles.

Los especialistas en cuidados paliativos
Para interpretar estos resultados también se necesita tener una perinatales estan capacitados para ayudar a las

experiencia especifica. Las preguntas sobre la precision del familias a tomar decisiones medicas dificiles,
diagnostico, la gravedad de la enfermedad y el prondstico sobre la base de sus objetivos y valores.
deberian ser respondidas por alguien con mucho conocimiento
sobre la Ol, para que cada familia pueda tomar decisiones bien informadas. En estas situaciones, también es
muy recomendable consultar a un genetista o a un asesor en genética.

Comuniquese con la Ol Foundation si necesita ayuda para ubicar a un
médico cerca suyo que conozca sobre la Ol, esto incluye a genetistas,
asesores en genética y especialistas en cuidados paliativos perinatales.

Correo electrénico: bonelink@oif.org

Opciones de parto

Las decisiones respecto de cual es la mejor manera de parir (por via vaginal o por cesarea) deberian tomarse
caso por caso.

Distintos estudios han demostrado que el parto por cesarea no disminuye las tasas de fracturas en el
nacimiento de bebés con formas no letales de Ol, y que tampoco prolonga la sobrevida en aquellos con
formas letales.?® Estos estudios identificaron también que el parto de nalgas es mas comun en los casos de
bebés con Ol. %3 A diferencia de lo que ocurre en un
parto vaginal normal, la presentacion de nalgas puede
requerir una cesarea.
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Armado de su equipo de atencioén prenatal

En todo embarazo es importante contar con un equipo de atencion prenatal, en especial al planificar el parto
de un bebé con Ol. A continuacion, se detallan los diferentes tipos de médicos que pueden brindarle atencion
en el transcurso del embarazo:

Genetista: el genetista puede ayudar a
brindar un diagndstico de Ol y responder
preguntas sobre su caracter hereditario.

Obstetra: el obstetra debe conocer su
historial genético antes del parto.

Consejero genético: el consejero
genético puede brindar informacién sobre
la genética y el diagnéstico prenatal de Ol
y responder preguntas sobre su caracter
hereditario. Es recomendable que las
parejas con riesgo de tener un hijo con Ol
busquen consejero genético antes de la
concepcion o lo mas temprano posible
durante el embarazo.

Cuidados paliativos: el objetivo de los
cuidados paliativos es mejorar la calidad ‘ : -
de vida de los nifios que tienen una afeccidon que pone en riesgo o limita su vida. Los prestadores de cuidados
paliativos, que suelen trabajar en grupos y de cerca con las familias, buscar garantizar que el equipo médico
cumpla con lo que la familia desea para su bebé. Algunas de las cosas que pueden hacer es ayudar a zanjar
brechas en la comunicacién, asistir a las familias a la hora de tomar decisiones dificiles y brindar apoyo
emocional y espiritual. También pueden colaborar en el manejo del dolor y los sintomas del bebé luego del
nacimiento.

Cuando planifique su parto, los siguientes miembros clave de su equipo de atencién deberian tener las
habilidades necesarias para manejar un bebé pequefio y fragil con Ol:

¢ Neonatdlogo

Enfermera obstétrica principal

o Personal de sala de recién nacidos
e Doula/partera

e Meédico de cabecera

e Meédico a cargo del parto
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A continuacién, hemos dejado un espacio en blanco para que complete con los datos
de los integrantes de su equipo prenatal:

NOMBRE ESPECIALIDAD TELEFONO
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Consideraciones respecto de la atencion de bebés con Ol

La atencion de nifios con Ol debe adaptarse a las necesidades de cada nifio. No hay dos nifios con Ol
exactamente iguales. La elaboracién de un plan de cuidados sirve para garantizar que las necesidades de su
nifo estén cubiertas. Un plan de cuidados para nifios con Ol puede incluir los siguientes elementos:

Tratamiento de problemas 6seos y no 6seos

Rehabilitacion para mejorar la funcién y estimular el maximo desarrollo
de masa 6sea

Supervision del crecimiento y la nutricion

Atencidn quirdrgica u hospitalaria con conocimiento de la Ol y respeto
por la fragilidad de huesos y tejidos

Derivacion a otros especialistas —por ejemplo, fisioterapeuta— de ser
necesario

Atencion de enfermedades comunes de la infancia y vacunacion

A medida que su nifio crece, también debera realizarse los
siguientes controles periédicos:

Con su colaboracién, su médico/a podra determinar en qué momento deben realizarse ciertos estudios a su

hijo.

Evaluaciones oftalmoldgica, auditiva y odontoldgica de rutina

Evaluacion de columna vertebral para detectar escoliosis o cifosis, una
excesiva curvatura hacia afuera o un encorvamiento de la columna

Densitometria ésea para controlar los cambios con el paso del tiempo
(una prueba de referencia cuando se inicia un nuevo tratamiento y otra
luego de entre 6 y 12 meses, aproximadamente, tras un cambio de
tratamiento)

Ecocardiograma tanto en la nifiez y en los ultimos afos de la
adolescencia como en los primeros anos de la adultez

Consulta con un ortodoncista para evaluar el desarrollo mandibular

Escuchxﬁdcast

Multidisciplinary
Care for the Pediatric
Patient with Ol
(Cuidados
multidisciplinarios para
el paciente pediatrico
con Ol)

www.oif.org/podcast

A todo nifio/a con Ol se le debe realizar una prueba de funcién pulmonar basal y nuevamente al llegar a la madurez

(20-25 afos); debe repetirse cada dos afos si los resultados son normales
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Dieta y nutricién

Al igual que todos los nifios, es importante que los nifios con Ol reciban
una dieta balanceada, con las cantidades de agua, fibra, calcio y
vitamina D adecuadas para su edad y tamano. A medida que su hijo
crece, es importante tener presente lo siguiente:

e Ellento aumento de peso de un bebé puede no ser un retraso del crecimiento
e Puede ser conveniente para toda la familia recibir orientacion nutricional

e Un nifio que presenta dificultad para deglutir podria necesitar una derivacion
a un terapista ocupacional o a un fonoaudiélogo, asi como a un nutricionista
que trate trastornos de la alimentacion

e Se puede observar poco apetito en nifios con Ol de todas las edades; esto
puede ser causado por un crecimiento mas lento, la falta de actividad, el
dolor, los medicamentos y la depresion

e Se observa estrefiimiento en nifios de todas las edades y con todos los tipos
de Ol (también puede ser recurrente); la baja estatura, la falta de actividad, la
deformacion pélvica y los problemas de hidratacion son factores
contribuyentes

o El control del peso es importante; la obesidad genera presion sobre el
esqueleto fragil y puede causar pérdida de movilidad

Desarrollo y crecimiento

Es importante hacer un seguimiento del crecimiento y desarrollo de todos los nifios. Hay algunas
consideraciones especificas en lo que respecta al desarrollo de los nifos con Ol:

e La Ol no afecta la capacidad del nifio para pensar y aprender; sin embargo, es posible que los nifios con Ol
presenten retrasos en alcanzar metas importantes en el desarrollo

o Estos retrasos pueden ser el resultado de inmovilizaciones repetidas por fracturas; la fisioterapia y la terapia
ocupacional, los aparatos ortopédicos y el uso de equipamiento de adaptacion y ayudas para la movilidad pueden
ser de utilidad para alcanzar metas importantes en el desarrollo

e Enla Ol se presenta una baja estatura, que puede ser de moderada a significativa, y una tasa lenta de crecimiento

e Los dolores de cadera y espalda deben ser evaluados por un ortopedista o un especialista en trastornos de la
marcha
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Un recorrido por el entorno hospitalario

Recorrer el hospital puede ser una experiencia nueva pero no tiene que hacerla en soledad. A continuacion,
encontrara recomendaciones generales y medidas de seguridad para la sala de emergencias. Si bien estas
recomendaciones estan especificamente pensadas para la sala de emergencias, pueden ser Utiles para otros
sectores, como la unidad de cuidados intensivos neonatales (UCIN).

Recomendaciones generales para el tratamiento de emergencia

Pida permanecer con su hijo
en todo momento; su
presencia no solo hara que su
hijo se sienta

No tema expresar sus
opiniones, deseos,
recomendaciones o

instrucciones; usted es quien

Las fracturas pueden
ser imprevisibles

mas comodo, sino que usted
podra
colaborar con el traslado y las
medidas de seguridad para
evitar mavores lesiones

conoce mejor a su hijo y sus
aportes a menudo pueden
ayudar a los medicos

en personas con Ol

Precauciones de seguridad

Asegurese de que los profesionales médicos sean suaves y cuidadosos durante los traslados; deben evitar tironear en forma
brusca de las extremidades, el cuello o la columna vertebral. Nunca se deben torcer, doblar o enderezar las extremidades. Como
padres, podran ofrecer orientacion sobre la mejor manera de movilizar a su hijo.

Las personas con Ol pueden presentar hematomas muy facilmente.
La inyecciones intravenosas y extracciones de sangre deben ser
realizadas por los profesionales mas experimentados que estén
disponibles.

Los tensidometros o los torniquetes pueden causar hematomas o
fracturas si se aprietan demasiado. Ademas, los tensiémetros
automaticos pueden ejercer demasiada presion sobre el hueso del
brazo. Se debe tomar una medicién de presion arterial de referencia
con un dispositivo manual.

Para evitar el riesgo de fractura, los profesionales médicos no
deben tomar la presion arterial de su hijo a menos que se indique
especificamente.

Solicite que personal de enfermeria neonatal o pediatrica ayude con
los procedimientos médicos.

Las dosis de los medicamentos se deben calcular sobre la base del
peso y no de la edad del nifio con Ol.

Las camillas deben ser acolchadas y no tener huecos por los que pueda deslizarse una persona pequefa. Tenga cuidado al
ajustar las correas de la camilla, para evitar provocar una fractura.

Asegurese de que las mantas y sabanas no estén demasiado ajustadas y tenga cuidado al quitarlas para evitar que
los dedos de las manos, los de los pies, etc., se enganchen en los pliegues, lo que podria causar una fractura.

Algunas personas con Ol desarrollan hipertermia cuando reciben anestesia general y algunas son sensibles a los anestésicos
inhalatorios.

Asegurese de informar toda alergia; algunas personas con Ol son alérgicas al latex.

Puede resultar util llevar una copia del poster Tratame con cuidado de la Ol Foundation.
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Nombre del/de la paciente

iATENCION! TENGO OSTEOGENESIS IMPERFECTA (o])]
Trateme con suavidad.

Sufro de osteogénesis imperfecta (Ol); esto significa que tengo:
e Huesos fragiles
e Piel fragil
e Articulaciones laxas
e Dientes fragiles
e Dificultad para permanecer de espaldas
e Problemas respiratorios potenciales

e Pérdida potencial de la audicidn

SOSTENGA todo mi cuerpo al levantarme o girarme.
e NO tire de mis brazos para sentarme o darme la vuelta.

e NO fuerce mi cabeza para girarla.
ACTUE CON DELICADEZA al quitar cintas quirurgicas o vendajes; mi piel es muy fragil.
VERIFIQUE QUE LAS DOSIS de todos los medicamentos se ajusten a mi tamafio pequefio.

CONTROLEME LA PRESION ARTERIAL con un tensiémetro pediatrico, de ser posible.

e NO intente medir la presion arterial en un brazo fracturado o torcido.

UTILICE equipos de tamafo pediatrico, si es necesario.

Nombre del/de la médicol/a Nro. de Teléfono

Osteogenesis Imperfecta Foundation
www.oif.org ¢ bonelink@oif.orq * 844-889-7579 « 301-947-0083
Al servicio de la comunidad de familias con Ol brindando informacién y apoyo desde 1970
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Manipulacién

La siguiente informacion seréa de utilidad a la hora de mover a su bebé. Puede imprimirla y distribuirla en toda
la casa a modo de recordatorio para familiares y amistades. La familia debe saber que, en casos de Ol grave,
los nifios pueden sufrir fracturas éseas, incluso si padres y cuidadores los tratan con cuidado.

e Recuerde que los huesos son muy fragiles y pueden fracturarse con poca o ninguna presion. Tenga particular cuidado con los
huesos largos del cuerpo: brazos, piernas y costillas.

e NO levante a su bebé por debajo de las axilas ni tire de sus brazos o piernas.
e Los bebés que tengan costillas fracturadas no deben colocarse boca abajo.

e Al cambiarle el pafial, levante al bebé por las nalgas y no por los tobillos como se hace habitualmente. Separe los dedos
tanto como sea posible y ponga su mano bajo las nalgas, y su antebrazo bajo las piernas del bebé para evitar que queden
colgando.

e Para levantar el bebé sobre
su hombro o para
transportarlo, use la misma
técnica, pero colocando una
mano detras de la cabeza y
la otra detras de las nalgas,
siempre con los dedos lo
mas separados posible.

e Cuando levante o movilice a
su bebé, tenga cuidado de
que los deditos de las manos
o los pies no se enganchen
en la ropa que usted lleva
puesta, como camisas o
blusas que se abotonan por
el frente.

e Cuando un nifio tiene una
fractura dolorosa, por lo
general es mejor evitar
levantarlo o moverlo tanto
como sea posible. Una vez
logrado cierto grado de
curacion, la fractura sera
menos dolorosa y movilizar a
su hijo sera mas facil.
Lamentablemente, dejar al nifio en la misma posicién durante mucho tiempo puede causarle erupciones y escaras.

e Cambiar de posicion al nifio no solo impedira la aparicién de erupciones y escaras, sino que ayudara a que desarrolle diferentes
grupos de musculos, lo que es muy importante para la movilidad.

e En ocasiones es necesario utilizar una almohadilla de gel para evitar que la parte posterior del crdneo se achate. Se puede usar
una manta enrollada o cufias de espuma blanda para sostener la postura de lado.

e Los bebés que permanecen en la sala de recién nacidos durante mucho tiempo deben cambiarse de posicion periddicamente. El
craneo, al ser excepcionalmente blando, puede achatarse por permanecer un tiempo prolongado en la misma posicion.

e Las fracturas de costilla, el pecho deformado, etc., impediran colocar al bebé en posicién decubito prono (boca abajo).

e Siempre que sea posible, solicite a otra persona que le ayude a movilizar a su bebé. Cuatro manos siempre son mejores que
dos.

Recuerde confiar en usted mismo. El sentido comun es la mejor guia para movilizar a un nifio con Ol. No tema
mostrar afecto a su bebé abrazandolo, meciéndolo, tocandolo y hablandole. La estimulacion frecuente
es necesaria para un buen desarrollo emocional y social.
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Asientos de seguridad y cama

Asientos de seguridad

Necesitara un asiento de seguridad para trasladar a su bebé desde el hospital hasta su hogar. Como en
cualquier otro caso, es importante que el nifio con Ol esté seguro en un asiento aprobado ubicado en el
asiento posterior del automovil.

e Para maximizar la seguridad, nunca ubique el asiento de seguridad
en el asiento del acompafante, ya que los airbags pueden
ser peligrosos, especialmente para nifios con Ol.

* Al momento del alta del hospital, sera necesario un asiento de
seguridad o incluso una cama para automovil. Las caracteristicas de
este equipamiento dependeran del peso y la capacidad del nifio para
sentase erguido.

e Hay asientos de seguridad disefiados para nifios que pesan menos
de 20 libras. Entre las caracteristicas que deben buscarse se
incluyen un arnés bien acolchado y una almohada de soporte para la
cabeza. Este tipo de almohada en forma de U esta disponible para la
venta comercial y se usa para posicionar la cabeza del bebé
en la linea media.

o Pueden agregarse pequefios cilindros, toallas u otro tipo de
acolchados para mantener la cabeza del nifio en linea con las
caderas.

e Todos los asientos para automoévil deben tener aprobacion de
seguridad y estar correctamente anclados al vehiculo.

* No es seguro colocar relleno acolchado entre la carcasa plastica y la
funda acolchada. Ese relleno comprimira al bebé en caso de un
accidente automovilistico.

e Se recomienda optar por fundas de algodén desmontables que son
mas frescas, ya que algunos nifios con Ol sudan en exceso.

» Siempre es mejor ubicar el asiento de seguridad en el asiento
posterior del vehiculo.

o Muchos padres colocan una etiqueta en el borde superior del asiento,
en donde figura el diagndstico, el nombre y numero de teléfono del
médico, el numero de teléfono del contacto de emergencia e
instrucciones de MOVER CON CUIDADO (que se incluyen
en la seccién Recursos) en caso de que ocurra un accidente.

Cama

Lo mas adecuado para un bebé con Ol es un colchén de cuna estandar. Nunca deben utilizarse camas de
agua ni equipamiento de cama blando.
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Alimentacion y vestimenta

Alimentacion

Algunos bebés con Ol tienen un reflejo de succion débil y pueden requerir ingestas frecuentes y porciones
pequefias. La combinacién de baja estatura, dificultad para alimentarse y crecimiento lento puede confundirse

con retraso del crecimiento.

Lactancia materna: la leche materna es una excelente
fuente de calorias para casi todos los bebés, incluso los
que tienen Ol. La lactancia materna puede establecer un
vinculo especial entre madre e hijo/a. Los bebés con
todos los tipos de Ol, salvo los mas graves, deberian
poder ser amamantados. No obstante, aquellos con los
tipos mas graves de Ol pueden tener dificultades
respiratorias que interfieran con su capacidad de succion.
Las respiraciones rapidas pueden predisponer a la
aspiracion. Si un bebé no puede ser amamantado, la
madre puede optar por extraerse leche y alimentarlo con
leche materna por medio de biberdn, sonda nasogastrica
o sonda G.

Manipulacion durante la alimentacion: al alimentar al
bebé, la madre debe ser especialmente cuidadosa y evitar
colocarlo bebé con un brazo por detras de la espalda o
con una pierna presionada contra el cuerpo materno, para
que tales extremidades no reciban presién en un angulo
anormal.

Eructos: se debe hacer eructar al bebé con mucha
suavidad para disminuir la posibilidad de fracturas,
especialmente de las costillas. Se recomienda dar
palmadas suaves, de ser posible con la mano recubierta
por una almohadilla acolchada.

e Para levantar al bebé para que eructe, se lo debe
recostar boca arriba mientras quien lo atiende se
inclina para levantarlo. El/la cuidador/a debe
inclinarse hacia adelante hasta tocar con el hombro
muy suavemente al bebé y, sosteniéndolo por
debajo de la espalda, colocarlo sobre el hombro; en
esta posicion el/la cuidador/a se mueve hacia
adelante y hacia atras. También pude ser util frotar
suavemente la espalda del bebé mientras se dan
pequefos pasos rebotando ligeramente.

Vestimenta

Al vestir al bebé, se deben tomar ciertas precauciones, como las siguientes:
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e Laropa de algodén floja y liviana parece ser la mas comoda para los bebés con Ol, ya que a estos nifios
con frecuencia les afectan las temperaturas calidas y muchas veces sufren de sudoracion excesiva.

o Elija prendas con botones o broches en el frente y en la entrepierna.
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e Cuando vista al bebé, suba la prenda por sobre la extremidad; no tire de la extremidad a través de la manga o las
piernas del pantalon.

e El uso de prendas de talla mas grande de lo necesario puede ayudar a evitar tirones, torceduras o enganches
en la ropa, que pueden causar fracturas.

e Se debe aconsejar a los padres que elijan prendas con aberturas amplias que les permitan deslizar
la prenda sobre los brazos o las piernas del bebé sin tirar de las extremidades.

e La ropa sin cintas, botones, bolsillos ni pliegues también es mas segura para el bebé.

Atencién en el hogar en caso de fractura

Sin importar cuanto cuidado se tenga, se pueden producir fracturas. A continuacion, encontrara una guia para
reconocer cuando se ha producido una fractura y comenzar el tratamiento.

Reconocimiento de fracturas

e La aparicién repentina de dolor o irritabilidad inexplicable puede indicar una fractura; tenga en cuenta también
otros motivos de irritabilidad (p. €j., célicos, estrefiimiento, otras enfermedades).

e Sensibilidad o renuencia al movimiento de un brazo o pierna.

o ¢ Se torci6 o colocd un brazo o pierna en una posicién inusual antes de la aparicion del dolor?
Eso puede ayudar a identificar la zona probablemente lesionada.

¢ Llanto repentino o arrebato de su nifio; en algunos casos, usted podria llegar a escuchar o sentir el chasquido del
hueso.

Primeros auxilios

o Evite seguir moviendo al nifio y dele tiempo para que se tranquilice.

¢ Una vez calmado, con mucha suavidad investigue lentamente tocando o levantando apenas cada extremidad;
por lo general, es posible localizar la ubicacién de la fractura.

e Cuando levante o mueva el hueso fracturado, incluso si lo hace muy
suavemente, el bebé se estremecera o dara un grito; esa reaccion le
ayudara a establecer el lugar de la fractura.

e Una vez identificada el area afectada, coloque una férula; incluya la
articulacién que esté por encima y la que esté por debajo.

e Sila extremidad esta deformado o torcida, no intente enderezarla;
aplique la férula en la posicién en que se encuentre.

e Para aliviar el malestar inicial después de una fractura 6sea, puede
administrar un analgésico segun las indicaciones de su médico.

Coémo entablillar en casa

En el caso de bebés o nifios pequefios, colocarlos sobre una
almohada o una superficie protectora blanda y evitar el movimiento
de la extremidad puede brindarles comodidad suficiente. Para
algunas fracturas, un vendaje de algodén suave genera
inmovilizacion suficiente (ver fotografia).

Un vendaje suave de algoddn inmoviliza el
brazo izauierdo

26



En algunos casos, su equipo de cuidado de Ol le entregara un equipo de entablillado y le ensefiara como
inmovilizar una fractura en casa. Hay muchos tipos de férulas disponibles en el mercado. Es recomendable
que tenga materiales de entablillado que pueda manejar con comodidad a disposicion en todo momento (en
casay en la calle).

Si no dispone de un equipo de entablillado, hay otros métodos que han resultado efectivos para algunos
padres:

Fémur: Se puede proteger una pierna fracturada (en especial para dormir) simplemente colocando una
pequena toalla de mano doblada entre las piernas del nifio y envolviendo ambas piernas juntas con un
vendaje elastico o de gasa. La toalla impedira el roce y dara algo de rigidez a las piernas. También se puede
cortar una pieza ovalada de carton, que tenga 4 o 5 pulgadas de ancho y el largo del muslo del nifio desde la
cadera a la rodilla (o desde la cadera al tobillo). Déblela y envuélvala alrededor de la pierna, sosteniendo el
hueso como si fuera un yeso. Cubra el cartén con una tela blanda o una manta. Envuelva el protector de
carton, sin apretar, con un vendaje elastico o un rollo de gasa.

Colocar la venda es mas facil entre dos personas: una
envuelve y la otra sostiene la pierna. Si usa un vendaje
elastico o rollo de gasa, coldquelo sin estirarlo por si la
extremidad se hincha. Deje los dedos de los pies
expuestos y controle frecuentemente que no haya
cambios de color que indiquen falta de circulacion.
Observe también que no haya hinchazén o cambio de
color en la extremidad inmovilizada. Un color rojo o
rosado intenso indica que la inmovilizacion esta
demasiado apretada; el primer paso seria aflojar la venda.

Ejemplo de entablillado casero de la pierna
derecha.
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Hueso de la parte superior del brazo: Apoye el brazo contra el cuerpo y limite el movimiento lo mas posible

El brazo derecho se sostiene con un
envoltorio de algoddn suave y se sujeta al
cuerno con Surgilast

(ver fotografia). Para un cabestrillo temporario eficaz, simplemente
sujete con un alfiler la manga de una camisa de manga larga al cuerpo
de la camisa por encima y debajo de la mufieca, y en el codo.

Hueso de la parte inferior del brazo: Forre una revista con una toalla
pequefia, envuélvala alrededor del brazo y asegurela con un vendaje
elastico o rollo de gasa.

Si el nifio tiene edad suficiente para describir el dolor, puede aplicarse
hielo, con una capa protectora entre el hielo y la piel. Aplique hielo
durante 20 minutos como maximo; luego, retirelo del area otros

20 minutos. NO aplique hielo directamente sobre la piel.

La elevacion es una medida importante para ayudar a mejorar la
hinchazén y el malestar:

o Sila extremidad lesionada es inferior, elévela, si es posible, recostando
al nifio y levantandola suavemente. Los dedos de los pies deben quedar
por encima del nivel de la cadera

o En el caso de una extremidad superior, coloque almohadas o pequefias
mantas blandas debajo del brazo lesionado. La mano debe estar por
encima del codo.

Entablillado. Fotos cortesia de I. Martin y la familia
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Comunicacion con su equipo de salud

Tenga a mano un numero telefénico o medio de contacto para comunicarse con su equipo de Ol o un
prestador de salud local que tenga experiencia con pacientes con Ol. También es recomendable que las
familias tengan una carta del médico especialista en Ol donde se describa la enfermedad y qué hacery a
quién contactar en caso de fractura o emergencia.

e Consulte a su prestador sobre los pasos a seguir en caso de necesidad de una radiografia o
evaluacién/seguimiento.

e Si bien casi todas las fracturas se pueden tratar con inmovilizacién y seguimiento programado, debe hacer una
consulta urgente en los siguientes casos:

o

©)

o

Existe decoloracion extrema de la piel que indica potenciales problemas circulatorios
La extremidad esta muy deformada (torcida)
Existe hemorragia en el sitio de fractura

Existe preocupacion de que haya lesion del cuello o la médula espinal con pérdida de la funcién de una extremidad o
alteraciones en el control de esfinteres

Si no se cuenta con ningun otro tipo de orientacion médica

Informacioén adicional

Al principio, probablemente desee llevar a su bebé o nifio/a a un cirujano ortopédico cada vez que tenga
una fractura. A medida que se familiarice con la afeccion, tendra una mejor comprension de las
necesidades de su hijo y se sentira mas a gusto con el manejo de las fracturas en casa.

Establezca un sistema de acceso a un equipo de atencion de salud familiarizado con la Ol para asi

minimizar la necesidad de ir a una sala de emergencias.

Tras el entablillado inicial, el prestador decidira si se requiere inmovilizacion adicional con un yeso

o férula.
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Apoyo y salud mental

La vida con una afeccion crénica como la Ol en ocasiones puede tornarse estresante. Sin embargo, muchas
personas con Ol y sus familias lidian bien con los problemas tanto fisicos como sociales y emocionales que se
asocian a la Ol, y logran tener vidas felices, interesantes y exitosas. Tener conciencia acerca de las areas
problematicas puede ayudar a la gente a estar mejor preparada y evitar o minimizar algunas dificultades
potenciales. Al implementar sistemas de apoyo, tendra ayuda adicional a disposicion cuando la necesite.

Algunas estrategias utiles:

También reconocemos que las necesidades referidas a salud mental
son diferentes para cada miembro de la familia. Como padre o

madre, sus necesidades pueden ser diferentes a las de los abuelos e
incluso de los hermanos. trata los aspectos de salud

Problemas que pueden surgir para los miembros de la
familia Disability Identity

Padres: Cuando diagnostica Ol en un nifio por nacer, bebé o nifio
pequefio, los padres pueden experimentar una variedad de discapacidad y Ol)
emociones. Dado que la enfermedad es rara, algunas veces la
familia espera el diagnéstico meses o incluso afnos. En este
estresante camino hasta el diagnéstico, la preocupacion por la salud
del nifo es primordial. Llegar a un diagndstico puede resultar un
alivio y, si las acusaciones de maltrato infantil fueron parte de la

Contar con buena informacién acerca de la Ol
Desarrollar una red de apoyo eficaz

Resolver las necesidades sociales y emocionales de la persona
con Ol y de su familia a medida que surjan

Incluir actividades interesantes y divertidas en su agenda ‘ . ,

La Ol Foundation

mental relacionados con la Ol
en el pddcast

and Ol (Identidad de

www.oif.org/podcast

experiencia, los padres pueden sentirse reivindicados. Una vez establecido el diagnéstico, los padres
enfrentan la incertidumbre de criar a un niflo con una afeccion médica de por vida y el desafio de encontrar
médicos con experiencia en la enfermedad.

Algunos otros problemas emocionales y decisiones con los que los padres pueden tener que lidiar:

El impacto del diagnéstico inesperado en todos los miembros de la familia respecto de sus emociones, actividades
cotidianas, decisiones laborales y finanzas.

La incertidumbre en relacion con la enfermedad, por ejemplo, cuando podria ocurrir la proxima fractura; cuando el
nifio alcanzara una meta importante en el desarrollo, como darse vuelta; cual es la mejor opcién de tratamiento;
cuales podrian ser los efectos de un tratamiento experimental, o si los planes de vacaciones se veran
interrumpidos por una lesion.

La comprensién de que, sin importar cuan delicado intente ser el/la cuidador/a, es imposible proteger a un nifio
fragil del dolor de los huesos rotos.

La lucha por encontrar el equilibrio adecuado entre proteger del dafio y estimular al nifio o nifia a probar cosas
nuevas.

Satisfacer las necesidades de un nifio con Ol a la vez que se atiende a otros nifios y adultos de la familia, ya que
la atencién de un nifio con Ol puede consumir mas tiempo que la de otros nifios
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o Enfrentar fatiga, estrés y tristeza que pueden afectar la salud y relaciones de los padres y causar tension
en los matrimonios.

Estrategias para ayudar a los padres a manejar el estrés asociado a la Ol:

e Desarrollar técnicas para lidiar con el riesgo y la incertidumbre, y un sistema para hacer frente a las fracturas
y otras emergencias médicas.

e Crear una red de apoyo que incluya a la familia extendida, amistades y servicios profesionales.
o Los/as abuelos/as suelen ser parte importante del sistema de apoyo.

o El personal médico y de enfermeria, asistentes sociales del hospital y consejeros genéticos pueden brindar
informacioén acerca de servicios locales.

o La Ol Foundation puede proporcionarle informacion sobre la enfermedad y los recursos disponibles.
o Cultivar el habito de comunicarse de manera clara y abierta entre los miembros de la familia, incluso con los
nifos.

o Prestar atencion a sus propias necesidades de descanso, apoyo emocional y amistades adultas.

Hermanos/as: Es normal que los hermanos y hermanas se sientan celosos del tiempo que sus padres
dedican a cuidar de un hijo con Ol. Pueden sentirse dejados de lado, enojados o tristes, o tener miedo. Incluso
pueden sentirse culpables por no tener Ol o por causar una fractura. Muchos hermanos se preocupan cuando
el nifno con Ol debe internarse o cuando sus padres estan fuera de casa. Es comun que los nifios sientan
resentimiento cuando perciben que su hermano/a con Ol recibe un trato diferente que el resto de la

familia.

Las siguientes estrategias para padres pueden ayudar a que hermanos y hermanas desarrollen afecto y
respeto mutuo de por vida:

e Comuniquese de manera abierta y calmada con los nifios; la informacion puede ayudar a que se sientan mas
seguros y tranquilos.

e Pase tiempo de calidad con los nifios que no tienen Ol.

e Sea receptivo al punto de vista del hermano.

e Espere un comportamiento adecuado a la edad de parte de todos los nifios de la familia.
¢ Incluya al nifio con Ol en proyectos familiares y tareas cotidianas.

e Ensefie a todos los niflos de la familia qué hacer en caso de emergencia.

Los hermanos necesitan contar con informacion sobre Ol en términos acordes a su edad. También necesitan
reglas para jugar con su hermano o hermana fragil. Cuando tengan la edad adecuada, necesitaran
informacion sobre genética y su futuro como padres.

Abuelos/as y otras personas: Como parte de la familia extendida, abuelos, tios, primos, amistades

y vecinos se veran afectados en cierta medida si un nifio tiene Ol. También necesitan informacién y apoyo. La
Ol Foundation patrocina una conferencia nacional bienal y un sitio web interactivo, y publica materiales que
pueden cubrir esta necesidad. La familia extendida puede ser una parte importante del sistema de apoyo de
cada familia.

Para obtener mas informacion sobre salud mental, consulte www.oif.org.
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iTiene quien le acompanie! A continuacién, haga una lista de los miembros de su grupo
de apoyo (es decir, familia, amistades, profesionales médicos). La Ol Foundation facilita

grupos de apoyo en nuestro sitio web (www.oif.org).

Utilice el espacio a continuacion para anotar el grupo de apoyo mas cercano a usted y
el numero telefonico del lider, por si alguna vez desea ampliar su red de apoyo.
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Acusaciones de maltrato infantil

Los padres de nifios con Ol pueden verse bajo sospecha de abuso infantil por error, debido a sintomas como
una fractura. La sola posibilidad puede resultar aterradora, pero hay maneras de prepararse para ese tipo de
situaciones.

o Esté listo para responder preguntas sobre la enfermedad de su hijo con calma y comprension cuando
necesite buscar asistencia médica que no sea la de su médico habitual.

e Siempre lleve con usted una carta de su médico que consigne que su hijo tiene diagnéstico de Ol y explique
qué significa eso; muchos padres también llevan consigo una copia de esta carta en la guantera del automovil.

e Cuando viaje, lleve copias de la historia clinica de su hijo/a; la Ol no se conoce tanto como deseariamos.

Manejo del dolor y tratamientos

Manejo del dolor

Las personas con Ol pueden presentar dolor tanto agudo como crénico. El manejo del dolor requiere la
evaluacion por parte de un médico y un plan personalizado que brinde una variedad de estrategias para
afrontar y controlar el dolor. El objetivo del tratamiento es una terapia eficaz que no solo reduzca o elimine el
dolor, sino que permita alcanzar bienestar mental y una mejora en la funcién fisiolégica. Los siguientes son
ejemplos de distintos tipos de estrategias de manejo del dolor; se puede obtener mas informacion en la hoja
informativa de la Ol Foundation sobre manejo del dolor.

e Hieloy calor

o Ejercicio y fisioterapia

e Acupuntura

o Entrenamiento de relajacion, mindfulness, medicacion y visualizacion
e Biorretroalimentacion

¢ Medicamentos para el manejo del dolor

En ocasiones, se necesitan medicamentos para el dolor agudo de una fractura o el dolor 6seo crénico. En la
mayoria de los casos de Ol, se puede aliviar el dolor con medicamentos de venta libre, tales como el
acetaminofeno y el ibuprofeno. Sin embargo, en ciertas circunstancias son utiles los medicamentos recetados.
Es importante que tenga en cuenta que tanto los medicamentos de venta libre como los recetados pueden
provocar complicaciones graves. Debido a su pequefa estatura, muchas personas con Ol no pueden tomar
con seguridad la dosis estandar para nifios o adultos. Asegurese de que tanto usted como su médico lo
tengan en cuenta al iniciar la administracion de un medicamento nuevo.

Tratamientos

En la actualidad, no existe cura para la Ol. Sin embargo, existe una gama de opciones terapéuticas que su
médico puede recomendarle para su hijo. Los tratamientos para la Ol se personalizan segun las necesidades
de cada nino/a. Puede obtener mas informacion sobre tratamientos en www.oif.org.

Medicamentos: Los bisfosfonatos, que en la actualidad han sido aprobados por la Administracion de
Alimentos y Medicamentos de los Estados Unidos (FDA) para la prevencion y tratamiento de la osteoporosis,
en ocasiones se emplean para aumentar la densidad 6sea en nifios y adultos con Ol moderada o grave. Para
obtener mas informacion acerca de los bisfosfonatos, consulte www.oif.org/factsheets. Otros farmacos que se
desarrollaron para tratar la osteoporosis y un medicamento derivado de la hormona paratiroidea también se
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utilizan para prevenir la disminucién de la masa 6sea relacionada con la edad en adultos con Ol. Los
tratamientos en evaluacion incluyen la hormona de crecimiento y las terapias génicas. Se sigue buscando un
tratamiento farmacoldgico especifico para la Ol.

Fisioterapia: los objetivos de la fisioterapia incluyen ampliar y mantener la funcion, y promover la
independencia. Un programa habitual incluye el fortalecimiento muscular y el acondicionamiento aerdbico. La
fisioterapia a menudo comienza en la infancia para contrarrestar el retraso en el desarrollo de habilidades
motoras que sufren muchos nifios debido a la debilidad muscular relacionada con la Ol. Pueden ser
necesarios dispositivos de adaptacion.

Terapia ocupacional y ejercitacion
segura: la terapia ocupacional (TO) y la
ejercitacion segura contribuyen

con las habilidades de motricidad fina y la
seleccidn de equipo de adaptacién para la
vida cotidiana. A medida que un nifio con
Ol crece y adquiere mayor independencia,
se beneficiara de mantener la actividad
fisica. Los adultos con Ol también obtienen
beneficios de una actividad fisica segura 'y
regular para mantener las masas 0sea y
muscular. La natacién y la hidroterapia son
particularmente apropiadas para las
personas con Ol de todas las edades, ya
que permiten el movimiento independiente
con un riesgo de fractura bajo. Caminar
también es un ejercicio excelente para
quienes pueden hacerlo (con o sin dispositivos de ayuda para la movilidad).
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Cirugia: la cirugia puede ser necesaria para reparar un hueso
fracturado, corregir deformidades 6seas como las piernas
combadas, estabilizar la columna o reparar los pequefios huesos
del oido medio y mejorar la audicion. Muchos nifios con Ol
requieren un procedimiento quirurgico conocido como colocacion
de un clavo intramedular, en el que se introducen varillas
metalicas dentro de los huesos largos para controlar las fracturas
y mejorar las deformidades que interfieren con la funcion. Existen
varillas expandibles y no expandibles.

Estilo de vida saludable: las personas con Ol se benefician de
un estilo de vida saludable, que incluye la ejercitacidon segura y
una dieta nutritiva. La ingesta adecuada de nutrientes, tales como
la vitamina D y el calcio, es necesaria para mantener la salud
0sea. Sin embargo, no se recomiendan dosis extragrandes de
tales nutrientes. Es importante mantener un peso adecuado, dado
que el exceso de peso afiade estrés al esqueleto, el corazon y los
pulmones, y disminuye la capacidad de moverse con facilidad.
Ademas, las personas con Ol deben evitar fumar, ser fumadores
pasivos, consumir alcohol o cafeina en exceso y los
medicamentos con esteroides, todos factores que reducen la
densidad Osea.

Otros tratamientos: otros tratamientos incluyen los audifonos,
coronas para los dientes quebradizos, suplemento de oxigeno
para las personas con dificultad respiratoria y dispositivos de
ayuda para la movilidad.

&

Los siguientes pddcast
profundizan sobre el tratamiento
de nifos/as
con Ol

Surgical Updates on
Treating Children with Ol
(Actualizaciones
quirargicas en el
tratamiento de ninos con
Ol)

Physical/Occupational
Therapeutic Strategies
for Children with Ol
(Estrategias de
fisioterapia o terapia
ocupacional para ninos
con Ol)

Rodding Surgery and Ol
(Clavos intramedulares y
Ol)

en www.oif.org/podcast
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Para compartir
con su medico

Se aconseja a los padres llevar un registro (electrénico o en papel) con
informacion importante como informes, fracturas y preguntas para
ayudarle a recordar detalles entre las consultas con su(s) prestador(es)
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Introduccién y tabla de tipos

Existen mas de 15 tipos de Ol, que van de leves a moderados o graves. Las caracteristicas clinicas de la
enfermedad varian segun el tipo, dentro de cada tipo, segun la edad e incluso dentro de la misma familia. A
continuacion, encontrara algunos de los rasgos caracteristicos de los tipos principales de Ol.

BAJA COLUMNA ARTICULACIONES
ESTATURA CURVADA LAXAS

PERDIDA DIENTES PROBLEMAS
DE LA AUDICION QUEBRADIZOS RESPIRATORIOS

Para leer la lista completa de caracteristicas o ver la tabla de crecimiento especifica de la Ol, visite
www.oif.org/informationcenter.

Tipos de Ol

La Ol se asocia a cientos de mutaciones que afectan a mas de una decena de genes. Actualmente, existen
varios sistemas para abordar la variabilidad clinica y genética de la Ol. Algunos se centran en la gravedad
clinica como medida primordial, mientras que otros apuntan a las causas genéticas especificas para distinguir
los tipos. Otros integran ambos enfoques. En términos generales, sobre la base de la gravedad del cuadro
clinico, la Ol se puede agrupar en cuatro clases: leve, moderada, grave y extremadamente grave o letal. En la
gran mayoria de los casos de Ol (85 %-90 %), se hereda de manera autosomica dominante y estas
mutaciones afectan la cantidad y calidad del colageno de tipo I. Estos casos se describen en los tipos I-IV de
esta tabla. No se han establecido claramente las relaciones entre genotipo y fenotipo, tanto para la Ol
dominante como para la recesiva, y conocer el tipo de Ol no es predictivo de la funcion futura. El conocimiento
de la mutacién brinda informacién util para el asesoramiento genético. El conocimiento del tipo o la gravedad
puede ayudar al crear un plan de tratamiento inicial.

La siguiente tabla refleja un sistema de clasificacion genética que incluye una descripcion de la gravedad. En
www.oif.org/informationcenter se incluyen otras caracteristicas clinicas.
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Nosologia de la osteogénesis imperfecta4

TIPO DE Ol CARACTER HEREDITARIO | FENOTIPO DEFECTO GENETICO

Defectos en la sintesis, estructura o procesamiento del colageno

| AD Leve Alelo COL 1A1 nulo
! AD Letal COL1A1 0 COL1A2
1] AD Deformidad progresiva COL1A1 0 COL1A2
v AD Moderado COL1A1 0 COL1A2
X AR Leve/grave BMP1

Defectos en la mineralizacion 6sea

\" AR Variable, histologia caracteristica IFITM5
Vi AR Moderado/grave SERPINF1

Defectos en la modificacion del colageno

Vil AR Grave (hipomorfico) CRTAP
VI AR Grave/letal LEPRE1
IX AR Moderado/letal PPIB

XV AR Grave TMEM38B

Defectos en el plegado y entrecruzamiento del colageno

X AR Grave/letal SERPINH1
XI/BRKS1 AR Leve/grave FKBP10
BRKS2 AR Moderado/grave PLOD2

Defectos en el desarrollo de osteoblastos con insuficiencia de colageno

Xl AR Grave SP7

XV AR Grave WNT1
XVI AR Grave CREB3L1
XVII AR Progresivamente grave SPARC
XV XR Moderado/grave MBTPS2
Abreviaturas:

AD = autosémica dominante; la mutacion se hereda de manera dominante.
AR = autosdémica recesiva; la mutacion se hereda de manera recesiva. 38



Toma de signos vitales y manipulacién

Toma de signos vitales

Los nifios con Ol se someten a numerosos procedimientos médicos. Cuando tome los signos vitales de un
bebé con Ol:

Procure que el proceso sea lo mas breve e indoloro posible.

De ser posible, solicite a uno de los padres que sostenga al nifio.

Antes de extraer sangre, pidale al paciente o su cuidador/a que identifique sitios de puncién venosa previa exitosa.
Para adaptarse a venas pequefas, utilice la aguja de mayor calibre posible que le permita obtener muestras.

Al colocar el torniquete evite el contacto directo con la piel y coléquelo sobre la manga de la ropa del paciente (no use
torniquete si el paciente presenta una fractura humeral aguda).

En pacientes con Ol grave, es preferible utilizar un tensiémetro manual en lugar de un torniquete, debido a que el primero
dispersa la presién sobre el hueso subyacente (no debe inflarse por encima de los 80 mm Hg).

Para tomar la presién en un paciente con Ol se deben tomar precauciones, tales como lograr el apoyo distribuido del peso,
usar un acolchado de proteccion, evitar los impactos, la torsién y el enderezamiento de las extremidades arqueadas. Solo debe
tomarse la presion cuando sea necesario.

Debe emplearse equipo del tamafo adecuado.
Se recomienda un tensiometro manual.

En lo posible, evite tomar la presion en un brazo arqueado o que ha sufrido fracturas repetidas. Si ambos brazos
presentan malformaciones, la medicidn de presion arterial puede realizarse en el muslo.

En pacientes que no se pueden parar, mida la longitud en lugar de la estatura; como la longitud de ambas piernas puede
diferir, mida ambos lados del cuerpo.

Es posible que necesite una bascula de plataforma para pesar a pacientes que no caminan.

Por lo general, los pacientes con Ol tienen mayor temperatura corporal basal y mayor sensibilidad al calor que otros pacientes.

Manipulacién

Un/a bebé con Ol tiene algunas caracteristicas especiales. Puede tener un craneo inusualmente blando,
sobresaltarse con facilidad y presentar deformidades 6seas y fracturas, a menudo en las costillas y los huesos
largos, en distintas fases de curacién. Cuando mueva a un bebé con Ol:

Todos los movimientos deben ser lentos, metddicos y suaves.
Nunca empuije, tire, tuerza, doble, presione o intente enderezar brazos o piernas.

No se debe tomar por debajo de las axilas o alrededor de la caja toracica a los bebés con Ol porque esto puede provocarles
fracturas costales.

La cabeza y el tronco deben sostenerse con una mano, mientras que la otra sostiene las nalgas.

Mantenga los dedos del cuidador separados para ofrecer una base de apoyo mas amplia y una distribucién uniforme de la
presion de apoyo.

Cuando levante o gire al bebé para alimentarlo, vestirlo o cambiarle los pafales, sosténgalo de modo que cubra el area mas
amplia posible. Una forma segura y eficaz es deslizar una mano por debajo de las nalgas del nifio hacia la espalda, con
soporte bajo la cabeza. Coloque la otra mano sobre el pecho y el abdomen, armando un “emparedado” con el bebé entre
ambas manos.

Cuando le cambie el pafial al bebé, no lo levante por los tobillos (ya que puede ocasionar una fractura). Deslice su mano
bajo las nalgas para hacer rodar al bebé con suavidad hacia un lado y retirar/cambiar el pafal.

Los bebés con fracturas pueden ser inmovilizados con un yeso o una férula para disminuir la movilidad y aportar estabilidad.
Estos nifios no deben colocarse en posicién decubito prono sobre sus abdémenes, porque eso puede provocarles asfixia.
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e Al cambiar la vestimenta y la ropa de cama, hay que tener cuidado de proteger los brazos, las mufecas y los dedos del bebé.

e Cuando vista al bebé, suba la prenda por sobre la extremidad; no tire de la extremidad a través de la manga o las piernas del
pantalén.
Los tirones, las torsiones o los enganches con la ropa pueden provocar fracturas.

e Es importante que los bebés con Ol reciban afecto y sean tomados en brazos y acariciados por sus padres y otros cuidadores.

Alimentacion y cama

Alimentacion

Los bebés con Ol pueden alimentarse de forma deficiente. Algunos bebés tienen un reflejo de succion débil y
pueden requerir ingestas frecuentes y porciones pequefias. La combinacion de baja estatura, dificultad para
alimentarse y crecimiento lento puede confundirse con retraso del crecimiento. A continuacion, encontrara la
informacion que necesita sobre como alimentar a un bebé con Ol.

Lactancia materna: la leche materna es una excelente fuente de calorias para casi todos los bebés, incluso
los que tienen Ol. La lactancia materna puede establecer un vinculo especial entre madre e hijo/a. Los bebés
con todos los tipos de Ol, salvo los mas graves, deberian poder ser amamantados. No obstante, aquellos con
los tipos mas graves de Ol pueden tener dificultades respiratorias que interfieran con su capacidad de
succion. Las respiraciones rapidas pueden predisponer a la aspiracion. Si un bebé no puede ser amamantado,
la madre puede optar por extraerse leche y alimentarlo con leche materna por medio de biberdn, sonda
nasogastrica o sonda G.

Manipulacion: al alimentar al bebé, la madre debe ser especialmente cuidadosa y evitar colocarlo bebé con
un brazo por detras de la espalda o con una pierna presionada contra el cuerpo materno, para que tales
extremidades no reciban presién en un angulo anormal.

Eructos: se debe hacer eructar al bebé con mucha suavidad para disminuir la posibilidad de fracturas,
especialmente de las costillas. Se recomienda dar palmadas suaves, de ser posible con la mano recubierta
por una almohadilla acolchada. Para levantar al bebé para que eructe, se lo debe recostar boca

arriba mientras quien lo atiende se inclina para levantarlo. El/la cuidador/a debe inclinarse hacia adelante
hasta tocar con el hombro muy suavemente al bebé y, sosteniéndolo por debajo de la espalda, colocarlo sobre
el hombro; en esta posicion el/la cuidador/a se mueve hacia adelante y hacia atras. También pude servir frotar
suavemente la espalda del bebé mientras se dan pequefios pasos rebotando ligeramente.

Cama

Lo mas adecuado para un bebé con Ol es un colchén de cuna estandar. Nunca deben utilizarse camas de
agua ni ropa de cama blanda.

40



Atencioén en caso de fractura, manejo del dolor y tratamientos

La Ol se caracteriza por frecuentes fracturas éseas. Como resultado, las personas con este trastorno pueden
pasar una cantidad considerable de tiempo inmovilizadas, a menudo con un yeso. La comprension de los
diferentes métodos que se utilizan para inmovilizar una fractura, asi como las técnicas adecuadas para el
cuidado de un yeso, les permitira desempenar un papel mas activo en su recuperacion.

Atencion en caso de fractura

Una correcta inmovilizacion es fundamental para promover la curacién adecuada de las fracturas, aliviar el
dolor y permitir cierta libertad de movimiento durante el proceso de curacion. A continuacion, se ofrece una
breve lista de las diferentes formas de inmovilizacién que pueden utilizarse.

Se puede encontrar una lista mas extensa en www.oif.org.

Yeso propiamente dicho: se utiliza habitualmente para el tratamiento inicial de una fractura porque es
maleable y econdémico. Por lo general, se usa en la fase aguda de la curacion de la fractura porque se amolda
facilmente al contorno que desea el médico para mantener la fractura en la posicidon correcta.

Yeso de fibra de vidrio: es mas ligero y fuerte, y el exterior es mas resistente al agua que el yeso comun.
Este tipo de yeso, si se moja, no cambiara de forma, pero el acolchado y el forro que hay debajo
permaneceran humedos e irritaran la piel. Cuando se utiliza un yeso de fibra de vidrio junto con un forro de
yeso GORE-TEX, la persona puede participar en actividades que impliquen agua sin necesidad de
procedimientos especiales de secado.

Dispositivo ortopédico: se utiliza para mantener una fractura al tiempo que se permite la libertad de
movimiento de las articulaciones vecinas.

Férula: se utiliza para inmovilizar y mantener una posicién determinada de un hueso o una articulacioén. Las
férulas se fijan a la extremidad con vendas elasticas.

La inmovilizacion debe mantenerse al minimo y debe fomentarse la carga de peso, u otro uso funcional de la
extremidad afectada, lo antes posible para evitar la disminucién de la masa 6sea. La colocacion de yesos y
férulas suele estar a cargo de un técnico ortopédico, quien trabaja siguiendo las indicaciones de un médico,
cuenta con formacién sobre la correcta aplicacion de yesos y tiene conocimientos sobre la Ol.

Manejo del dolor

Las personas con Ol presentan dolores que pueden ser tanto agudos como crénicos. El manejo del dolor
requiere una evaluacion adecuada y un plan personalizado que brinde una variedad de estrategias para
afrontar y controlar el dolor. El manejo del dolor suele requerir un abordaje multidisciplinario. El objetivo del
tratamiento es una terapia eficaz que no solo reduzca o elimine el dolor, sino que permita alcanzar bienestar
mental y una mejora en la funcion fisioldgica. Los siguientes son ejemplos de distintos tipos de estrategias de
manejo del dolor; se puede obtener mas informacion en la hoja informativa de la Ol Foundation sobre manejo
del dolor.

e Hieloy calor
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Estimulacién nerviosa eléctrica transcutdnea (ENET)

Ejercicio y fisioterapia

Acupuntura

Entrenamiento de relajacién, mindfulness, medicacion y visualizacion
Biorretroalimentacién

Medicamentos para el manejo del dolor*

*Los medicamentos de venta libre o
recetados pueden provocar
complicaciones graves.

Dada a su baja estatura y por su

seguridad, muchas personas con Ol no
pueden tomar la dosis estandar de
medicamentos para nifios o adultos.
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Tratamientos

Fisioterapia: los objetivos de la fisioterapia incluyen ampliar y mantener la funcién, y promover la
independencia. Un programa habitual incluye el fortalecimiento muscular y el acondicionamiento aerébico. La
fisioterapia a menudo comienza en la infancia para contrarrestar el retraso en el desarrollo de habilidades
motoras que sufren muchos nifos debido a la debilidad muscular relacionada con la Ol. Pueden ser
necesarios dispositivos de adaptacion.

Terapia ocupacional y ejercitacion segura: la terapia ocupacional (TO) y la ejercitacion segura contribuyen
con las habilidades de motricidad fina y la seleccion de un equipo de adaptacion para la vida cotidiana. A
medida que un nifio con Ol crece y adquiere mayor independencia, se beneficiara de mantener la actividad
fisica. Los adultos con Ol también obtienen beneficios de una actividad fisica segura y regular para mantener
las masas 6sea y muscular. La natacion y la hidroterapia son particularmente apropiadas para las personas
con Ol de todas las edades, ya que permiten el movimiento independiente con un riesgo de fractura bajo.
Caminar también es un ejercicio excelente para quienes pueden hacerlo (con o sin dispositivos de ayuda para
la movilidad).

Cirugia: la cirugia puede ser necesaria para reparar un hueso fracturado, corregir deformidades éseas como
las piernas combadas, estabilizar la columna o reparar los pequefios huesos del oido medio y mejorar la
audicién. Muchos nifios con Ol requieren un procedimiento quirdrgico conocido como colocacion de un clavo
intramedular, en el que se introducen varillas metalicas dentro de los huesos largos para controlar las
fracturas y mejorar las deformidades que interfieren con la funcion. Existen varillas expandibles y no
expandibles.

Medicamentos: los bisfosfonatos, que en la actualidad han sido aprobados por la Administracién de
Alimentos y Medicamentos de los Estados Unidos (FDA) para la prevencion y el tratamiento de la
osteoporosis, en ocasiones se emplean para aumentar la densidad ésea en nifios y adultos con Ol moderada
o grave. Otros farmacos que se desarrollaron para tratar la osteoporosis y un medicamento derivado de la
hormona paratiroidea también se utilizan para prevenir la disminucion de la masa 6sea relacionada con la
edad en adultos con Ol. Los tratamientos en evaluacion incluyen la hormona de crecimiento y las terapias
génicas. Se sigue buscando un tratamiento farmacolégico especifico para la Ol.

Crecimiento: excepto en las formas mas leves de Ol, la altura y el peso de los nifios con Ol suelen estar por
debajo de las curvas pediatricas estandar al afio de edad. En ocasiones, esto debe distinguirse del retraso en
el crecimiento o de los problemas cardiorrespiratorios. Existen curvas de crecimiento estandarizadas para
nifos y nifias con Ol de tipo Il y IV para comparar la altura y el peso del caso puntual de un nifio con el de
otros que tienen el mismo tipo de Ol. Pueden descargarse de forma gratuita de este articulo médico:

Barber, L. A.*, Abbott, C.*, Nakhate, V.*, Dang Do, A., Blissett, A. R. y Marini, J. C. (2018)
Longitudinal growth curves for children with classical osteogenesis imperfecta (types lll and IV) caused by
structural mutations in type | collagen. Genet Med 21:1233-39

Estilo de vida saludable: las personas con Ol se benefician de un estilo de vida saludable, que incluye la
ejercitacion segura y una dieta nutritiva. La ingesta adecuada de nutrientes, tales como la vitamina D y el
calcio, es necesaria para mantener la salud 6sea. Sin embargo, no se recomiendan dosis extragrandes de
tales nutrientes. Es importante mantener un peso adecuado, dado que el exceso de peso afiade estrés al
esqueleto, el corazén y los pulmones, y disminuye la capacidad de moverse con facilidad. Ademas, las
personas con Ol deben evitar fumar, ser fumadores pasivos, consumir alcohol o cafeina en exceso y los
medicamentos con esteroides, todos factores que reducen la densidad 6sea.
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Otros tratamientos: otros tratamientos incluyen los audifonos, coronas para los dientes quebradizos,
suplemento de oxigeno para las personas con dificultad respiratoria y dispositivos de ayuda para la movilidad.

Puede obtener mas informacién sobre tratamientos en www.oif.org.
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Planificacion del alta y equipo de atencion pediatrica

Planificacion del alta

Cuando el paciente esté listo para el alta del hospital, deben tenerse en cuenta las siguientes cuestiones:

Las instrucciones que se le dan a los padres antes del alta del paciente deben incluir explicaciones y
demostraciones de los procedimientos para sostener y levantar al bebé, cambiarle los pafiales y brindarle
cuidados en general. Las demostraciones garantizaran que los padres se sientan comodos con cada técnica.
De ser posible, muestre estas técnicas a otros familiares y amistades que ayudaran a cuidar al nifio en casa.

Como es de esperar que se produzcan nuevas fracturas, los padres también deberian aprender, por medio de su
ortopedista pediatrico, a reconocer una fractura y a proteger la parte del cuerpo lesionada durante el trayecto
hasta el hospital o la clinica.

Una carta con el membrete del hospital en la que se indique que el nifio tiene un diagnéstico de Ol puede hacer
mas facil obtener la atencién adecuada en caso de que la familia vuelva a la sala de emergencias o necesite
buscar tratamiento en otro centro.

Al momento del alta, sera necesario un asiento de seguridad o incluso una cama para automdévil. Las
caracteristicas de este equipamiento dependeran del peso y la capacidad del nifio para sentase erguido.

Hay asientos de seguridad disefiados para nifios que pesan menos de 20 libras. Tales asientos también deben
incluir un arnés bien acolchado y una almohada de soporte para la cabeza. Este tipo de almohada en forma de U
esta disponible para la venta comercial y se usa para posicionar la cabeza del bebé en la linea media. Pueden
agregarse pequenios cilindros, toallas u otro tipo de acolchados para mantener la cabeza del nifio en linea con las
caderas. Todos los asientos para automévil deben tener aprobacién de seguridad y estar correctamente anclados
al vehiculo. No es seguro colocar relleno acolchado entre la carcasa pléstica y la funda acolchada.

Siempre es mejor ubicar el asiento de seguridad en el asiento posterior del vehiculo.

Se debe aconsejar a los padres que elijan prendas con aberturas amplias que les permitan deslizar la prenda
sobre los brazos o las piernas del bebé sin tirar de las extremidades. La ropa sin cintas, botones, bolsillos ni
pliegues también es mas segura para el bebé.

La planificacion del alta debe incluir la derivacién a grupos locales de apoyo a la Ol o a otra familia que tenga un
nifo con Ol (con la aprobacion de esa familia).

Equipo de atencidon pediatrica

Ademas de la derivacion a grupos de apoyo locales, hay muchas otras especialidades clinicas a las que se
puede derivar a una familia para que reciba atencion multidisciplinar, por ejemplo, de un pediatra, un
ortopedista pediatrico, un fisioterapeuta, un audiélogo, un optometrista, un dietista titulado, profesionales de
salud mental y todo otro servicio que ofrezca apoyo a nifios/as con Ol.

En muchos casos, la Ol Foundation puede ayudar con las derivaciones. Se alienta a los padres y al personal
del hospital a comunicarse con la Ol Foundation para obtener ayuda.
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Recursos de la Osteogenesis Imperfecta Foundation

La Ol Foundation puede brindarle apoyo a usted y su familia a medida que su hijo/a crece y tiene diferentes
necesidades. Deseamos darle la bienvenida a la comunidad y esperamos poder proporcionarle la informacion
que usted y su familia necesitan a medida que su hijo/a crece. A continuacion, encontrara algunos de los
recursos que tenemos disponibles:

Sitio web de la Ol Foundation: nuestro sitio web (www.oif.org) tiene informacion sobre todo
tipo de temas relacionados con la Ol. Las hojas informativas y otros recursos aportan
informacion precisa desde el punto de vista médico y pueden imprimirse en cualquier
momento.

Directorio de clinicas y sistema de derivacion médica: el sitio web de la Ol Foundation
incluye una lista de clinicas que ofrecen atencién médica multidisciplinar, por estado. La
organizacién también puede ayudar a buscar médicos por especialidad. Para obtener mas
informacion, comuniquese con el educador en salud de la Ol Foundation, al (301) 947-0083.

Eventos de la Ol Foundation: la Ol Foundation organiza una conferencia nacional cada dos
afios sobre diversos temas relacionados con la Ol. La conferencia ofrece una oportunidad
para que la comunidad de familias con Ol se reuna, se conozca y socialice, al mismo tiempo
que se entera de las ultimas investigaciones sobre Ol. La organizacion también celebra
conferencias regionales de un dia de duracién sobre temas importantes relacionados con la
Ol. El lugar donde se realizan las conferencias regionales varia. Se pueden consultar todos
los eventos en www.oif.org/events.

Redes de apoyo: la Ol Foundation también tiene una lista de grupos de apoyo por estado en
su sitio web. Estos encuentros comunitarios son, ante todo, una reunién social. De vez en
cuando se programan oradores que brindan informacién sobre temas de interés para el
grupo. Visite www.oif.org/supportnetworks para obtener mas informacion.

Medios sociales: siga a la Ol Foundation en Facebook, Instagram y Twitter para conocer
mas sobre los avances que estamos haciendo y las ultimas novedades e investigaciones.

Comuniquese con nosotros: la Ol Foundation esta a su disposicion. Puede enviarnos un
mensaje por correo electrénico a bonelink@oif.org, o bien puede llamarnos al (301) 947-0083
o al numero gratuito (844) 889-7579.
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Nombre del/de la paciente

iATENCION! TENGO OSTEOGENESIS IMPERFECTA (o])]
Trateme con suavidad.

Sufro de osteogénesis imperfecta (Ol); esto significa que tengo:
e Huesos fragiles
e Piel fragil
e Articulaciones laxas
e Dientes fragiles
e Dificultad para permanecer de espaldas
e Problemas respiratorios potenciales

e Pérdida potencial de la audicidn

SOSTENGA todo mi cuerpo al levantarme o girarme.
e NO tire de mis brazos para sentarme o darme la vuelta.

e NO fuerce mi cabeza para girarla.
ACTUE CON DELICADEZA al quitar cintas quirdrgicas o vendajes; mi piel es muy fragil.
VERIFIQUE QUE LAS DOSIS de todos los medicamentos se ajusten a mi tamafio pequefio.

CONTROLEME LA PRESION ARTERIAL con un tensiémetro pediatrico, de ser posible.

e NO intente medir la presion arterial en un brazo fracturado o torcido.

UTILICE equipos de tamafo pediatrico, si es necesario.

Nombre del/de la médico/a Nro. de Teléfono

Osteogenesis Imperfecta Foundation
www.oif.org * bonelink@oif.org * 844-889-7579 « 301-947-0083
Al servicio de la comunidad de familias con OI brindando informacién y apoyo desde 1970
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Glosario

Audidlogo

Bisfosfonatos

Prueba de densidad 6sea

Dispositivo ortopédico

Dietista

Prueba DEXA

Ecocardiograma

Retraso en el crecimiento

Yeso de fibra de vidrio

Consejero genético

Poster Tratame con
cuidado

Almohada de soporte
para la cabeza

Profesional médico que diagnostica y trata problemas de audicién y equilibrio.

Clase de farmacos, generalmente utilizados para tratar la osteoporosis, que evitan la pérdida
de densidad dsea. En ocasiones se utilizan en nifios con Ol.

Prueba que ayuda a calcular la densidad ésea y la probabilidad de rotura de un hueso.

Dispositivo médico disefiado para tratar problemas musculoesqueléticos. Se utiliza para
alinear, sostener, estabilizar y proteger adecuadamente partes del cuerpo mientras se curan
de una lesion.

Principal proteina estructural de varios tejidos conectivos del cuerpo.

Profesional médico experto en nutricion.

Prueba no invasiva que mide la densidad mineral 6sea. Sirve para comprobar si una persona
corre el riesgo de sufrir una fractura.

Prueba del funcionamiento del corazén que, mediante ondas de ultrasonido, produce una
representacion visual.
Sirve para el diagndstico o el seguimiento de enfermedades cardiacas.

Se dice que un nifio tiene un retraso en el crecimiento cuando no se ajusta a las normas de
crecimiento reconocidas.

Yeso fabricado con material de fibra de vidrio, que es mas ligero que el yeso mate.

Grieta o rotura de un objeto o material duro, normalmente un hueso.

Profesional médico experto en la herencia y la variacion de las caracteristicas hereditarias.

Profesional médico que instruye y ofrece apoyo a personas y familias con riesgo de padecer
enfermedades genéticas, o a quienes se les han diagnosticado dichas enfermedades.

Recurso de la Ol Foundation que puede imprimirse y entregarse a profesionales médicos. En
él, se explica la mejor manera de trabajar con personas con Ol.

Tipo de almohada que se utiliza en los asientos de seguridad como soporte para la cabeza y
el cuello.




Cifosis

Profesionales de salud
mental

Neonatélogo

Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales
(UCIN)

Personal de enfermeria

Obstetra

Terapia ocupacional

Ortopedista

Osteogénesis imperfecta
Q1)

Osteogénesis imperfecta
de tipo |

Osteogénesis imperfecta
de tipo Il

Osteogénesis imperfecta
de tipo ll

Osteogénesis imperfecta
de tipo IV

Curvatura excesiva de la columna vertebral hacia fuera, que provoca un redondeo o
encorvamiento de la espalda.

Categoria que puede incluir, entre otros, a psicélogos, psiquiatras, enfermeros psiquiatricos y
consejeros de salud mental que brindan apoyo en cuestiones sociales y emocionales, incluido
el duelo.

Estado que consiste en estar compuesto por células de dos tipos genéticamente diferentes.

Relativo a los nifios recién nacidos.

Profesional médico capacitado para manejar situaciones complejas y de alto riesgo con recién
nacidos.

Unidad de cuidados intensivos del hospital que se especializa en el cuidado de recién nacidos
enfermos o prematuros.

Persona formada para atender a personas enfermas, especialmente en un hospital.

Profesional médico especializado en el embarazo, el parto y el aparato reproductor.

Forma de terapia que fomenta la rehabilitacién mediante la realizacion de actividades
necesarias en la vida cotidiana.

Profesional médico que trabaja para corregir deformidades o deficiencias del sistema 6seo.

Grupo de trastornos genéticos que afectan principalmente los huesos. Se caracteriza por
huesos que se rompen con facilidad, pero afecta a muchos otros sistemas del cuerpo.
También se conoce como enfermedad de los huesos de cristal.

El tipo mas comun y mas leve de Ol, con pocos sintomas evidentes. Las personas con Ol de
tipo | pueden tener una estatura normal o casi normal.

El tipo méas grave de Ol. En el caso de la Ol de tipo Il, se producen numerosas fracturas y una
grave deformacién 6sea al nacer, y los bebés pueden morir en pocas semanas por
complicaciones respiratorias o cardiacas.

Tipo grave de Ol en el que a menudo se observa una deformidad ésea progresiva. Hay
fracturas presentes al nacer, y las radiografias pueden revelar fracturas curadas que se
produjeron antes del nacimiento. En este tipo de Ol también son comunes la curvatura de la
columna vertebral y las fracturas por compresion de las vértebras. Las personas con Ol de
tipo Ill suelen ser de baja estatura, con la caja toracica en forma de barril.

Tipo moderado de Ol que se encuentra entre el tipo | y el tipo Il en cuanto a gravedad y
estatura; presenta una deformidad ésea de leve a moderada, curvatura de la columna
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Osteogénesis imperfecta
de tipo V

Osteogénesis imperfecta
de tipo VI

Osteogénesis imperfecta
de tipo VI

Osteogénesis imperfecta
de tipo VIII

Osteogenesis Imperfecta
Foundation (OIF)

Cuidados paliativos

Fisioterapia

Preeclampsia

Prenatal

Procedimiento

Prueba de funcién
pulmonar

Trabajadores sociales

vertebral y fractura por compresioén de las vértebras. Las personas con Ol de tipo IV suelen
tener la caja toracica en forma de barril.

Tipo moderado de Ol similar a la Ol de tipo IV en cuanto a la aparicién de sintomas. En la Ol
de tipo V, se forman grandes callos hipertroficos en los lugares de las fracturas y la
calcificacion de la membrana entre el radio y el cubito restringe la rotacion del antebrazo. La
Ol de tipo V también incluye una mutacién que no esta en la via del colageno y tiene caracter
hereditario dominante.

Tipo moderado de Ol extremadamente inusual y similar al tipo IV en cuanto a apariencia. La
Ol de tipo VI se caracteriza por un defecto de mineralizacion en el hueso sometido a biopsia.
La mutacién de la Ol de tipo VI no se encuentra en la via del colageno y se hereda de forma
recesiva.

La Ol de tipo VIl es un tipo grave de Ol que tiene un patron de herencia recesivo.

La Ol de tipo VIl es grave y similar a la de tipo Il, pero tiene un patrén de herencia recesivo.
En la Ol de tipo VIII, hay deficiencia grave de crecimiento y mineralizacion insuficiente del
esqueleto.

Organizacién voluntaria relacionada con la salud cuya mision es mejorar la calidad de vida de
quienes viven con osteogénesis imperfecta mediante la investigacion, la educacion, la
concientizacion y el apoyo mutuo.

Atencion médica especializada para personas que viven con una enfermedad grave. Este tipo
de atencion se centra en aliviar los sintomas y el estrés de la enfermedad para mejorar la
calidad de vida de la persona y su familia.

Tratamiento de enfermedades, lesiones o deformidades mediante métodos fisicos como
masajes, termoterapia y ejercicios.

Vendaje rigido con yeso mate amoldado a la forma de la extremidad rota, que se utiliza para
sostenerla y protegerla.

Afeccion desarrollada durante el embarazo que se caracteriza por presion arterial alta.

Antes del nacimiento; durante o relativo al embarazo.

Operacion quirurgica.

Prueba no invasiva que muestra el funcionamiento de los pulmones.

Profesionales formados para ayudar a personas y familias a desarrollar sus habilidades y la
capacidad de utilizar sus recursos y los de la comunidad para resolver problemas.
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Yeso en espiga

Entablillado

Cirugia

Ecografia

Signos vitales

Se utiliza para inmovilizar la cadera o el muslo y para facilitar la curacién de las articulaciones
de la cadera o de los fémures fracturados.

Todo material rigido que se utiliza para inmovilizar un hueso fracturado o dislocado, o para
mantener cualquier parte del cuerpo en posicion fija.

Tratamiento de lesiones o trastornos del cuerpo mediante incision o manipulacion,
especialmente con instrumentos.

Tipo de prueba que, mediante el sonido u otras vibraciones de frecuencia ultrasénica, produce
una imagen para uso meédico.

Mediciones clinicas —concretamente, el pulso, la temperatura, la frecuencia respiratoria y la
presioén arterial— que indican el estado de las funciones corporales esenciales de un
paciente.
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