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RESUMEN

Introduccion: La osteogénesis imperfecta es causada por un trastorno genético poco comun del
tejido conectivo debido a varias mutaciones genéticas las cuales llegan afectar al colageno, estas
mutaciones resultan en una fragilidad 6sea de diferentes grados de severidad. Obijetivo:
Identificar las intervenciones de enfermeria en pacientes con osteogénesis imperfecta (Ol).
Materiales y Métodos: La presente investigacion se estructuro por medio de una revision
bibliografica mediante la busqueda de bases de datos cientificas como: Redalyc, ProQuest,
SciELO, Dialnet, PubMed entre otros, de igual forma, se afiadio informacion correspondiente al
Ministerio de Salud Publica (MSP). Se emplearon palabras claves como: osteogénesis
imperfecta, cuidados de enfermeria, intervenciones quirdrgicas, tratamiento y prevalencia,
posteriormente se formaron ecuaciones de busqueda utilizando el operador Booleano AND.
Resultados: Se encontr6 una prevalencia en: Francia de 1 de 10.000 a 20.000 habitantes, en
América del Norte 1 de 10.000 nacimientos, en Ecuador 1 de 12.000 a 15.000 nacidos vivos. Las
caracteristicas clinicas varian segun el tipo de Ol que presente el paciente, entre las mas comunes
se encuentra: disminucién de la densidad 6sea, estatura baja, fragilidad en los huesos, fracturas
recurrentes en leves traumatismos y escleras de color azulada. El tratamiento farmacologico que
destaca son los bifosfonatos, ya que ayudan en la disminucion del dolor a nivel 6seo, reduce las
fracturas y permiten mejora en la movilidad. Conclusion: El personal de enfermeria cumple un
papel esencial, ya que, por medio de los cuidados se enfocan en la prevencién y control de las

caracteristicas clinicas de la patologia.

Palabras clave: osteogénesis imperfecta, cuidados de enfermeria, intervenciones quirurgicas,

tratamiento y prevalencia.



ABSTRACT

Introduction: Osteogenesis imperfecta is caused by a rare genetic disorder of connective tissue
due to several genetic mutations affecting collagen; these mutations result in bone fragility of
varying degrees of severity. Objective: To identify nursing interventions in patients with
osteogenesis imperfecta (Ol). Materials and Methods: This research was structured through a
literature review using a search of scientific databases, including Redalyc, ProQuest, SCIELO,
Dialnet, and PubMed, among others, and information corresponding to the Ministry of Public
Health (MSP by its Spanish acronym). Keywords such as osteogenesis imperfecta, nursing care,
surgical interventions, treatment, and prevalence were used, then search equations were formed
using the Boolean operator AND. Results: Prevalence was found in France, with 1 in 10,000 to
20,000 inhabitants; in North America, with 1 in 10,000 births; and in Ecuador, with 1 in 12,000
to 15,000 live births. Clinical features vary according to the type of Ol presented by the patient.
The most common include decreased bone density, short stature, bone fragility, recurrent
fractures in mild trauma, and bluish-colored sclerae. Bisphosphonates are the pharmacological
treatment of choice since they help alleviate bone pain, reduce fractures, and enhance mobility.
Conclusion: Nursing staff play an essential role since, through their care, they focus on the

prevention and control of the clinical characteristics of the pathology.

Keywords: osteogenesis imperfecta, nursing care, surgical interventions, treatment and

prevalence.



10

Introduccion
La osteogénesis imperfecta es una patologia también denominada como la enfermedad

de los huesos de cristal o huesos fragiles, debido a un trastorno hereditario poco comun que se
da en el tejido conectivo por varias mutaciones genéticas, las cuales llegan afectar al colageno,
estas mutaciones resultan en una fragilidad en los huesos presentando asi diferentes grados de
complicacion segun las siguientes caracteristicas clinicas: fracturas recurrentes, baja estatura,
esclerdticas de color gris o azuladas y dificultades de movilidad, ademas, pueden presentarse
alteraciones a nivel del craneo y fascias, en los ligamentos laxos y por ultimo disminucion de la
audicion (1, 2).
Aproximadamente el 85 a 90% de las personas que padecen de osteogénesis imperfecta,
es a causa de una mutacién autosémica de tipo dominante en los genes COL1A1 o COL1A2, por
lo tanto, los factores genéticos desempefian un papel importante en el diagndstico de la
enfermedad. Por lo que, cada afio se llega a descubrir nuevas mutaciones recesivas que también
son responsables de la Ol, lo que amplia nuestro conocimiento sobre las causas genéticas (3)(4).
Segun la Union Europea define que las enfermedades raras (ER), son aquellas que se
presentan en menos de 5 personas por cada 10 000 habitantes, por lo que, la osteogénesis
imperfecta (Ol) es considerada como una enfermedad rara, ya que, presenta una incidencia
aproximada de 1 en cada 10,000 a 20,000 habitantes nacidos vivos a nivel mundial. En el
Ecuador presenta una prevalencia de 1 de cada 12. 000 a 15. 000 nacimientos, por lo tanto, puede
existir un aproximado de 1,166 casos a nivel nacional, aunque es importante destacar, que estas
cifras pueden no revelar la cantidad correcta de casos, puesto que, la Ol que se presenta de forma
leve puede pasar desapercibida en los diagndsticos médicos (2,5,6).
Esta enfermedad con el tiempo suele ser discapacitante, especialmente en la Ol de tipo
grave, ya que, se presenta desde la nifiez debido a la disminucién en la densidad 6sea, por lo

tanto, se presentan mdaltiples fracturas durante esta etapa, sin embargo, en la actualidad la



11

utilizacion temprana del tratamiento farmacoldgica con bifosfonatos puede aumentar la masa y
densidad a nivel 6seo y, como resultado, reducir el nimero de fracturas (3, 7).

La edad en la que se realiza el diagndstico varia segun la dificultad de la enfermedad, por
lo que, se han encontrado cinco tipos distintos de osteogénesis imperfecta, siendo la fragilidad
Osea la caracteristica clinica mas frecuente en todos ellos. La Ol tipo I: es la mas frecuente, ya
que, se da de forma leve, misma que no presenta deformaciones, la estatura puede ser normal o
baja, escleroticas de color azul, la Ol tipo Il: presenta varias fracturas en la caja toracica y huesos
largos (fémur, tibia y humero), los cuales presentan deformidades marcadas y las escleréticas
son de color oscuro, estos pacientes fallecen durante las etapas prenatales o posnatales (2,8).

La Ol tipo Ill: se presenta de forma grave, ya que, los pacientes tienden a tener una
estatura extremadamente baja, cara de forma triangular, presentan escoliosis con una gravedad
alta, las esclerdticas son de color grisaceo y presentan dentinogénesis imperfecta (DI), la Ol tipo
IV: se caracteriza por una talla baja, con presencia de escoliosis misma que puede variar segun
su gravedad, las esclerdticas pueden ser de color blancas o grisaceas y pueden presentar DI, por
altimo, la Ol tipo V: manifiesta una estatura moderadamente baja, displasia metafisaria al nacer,
callo hiperplasico, las esclerdticas de color blanquecinas y por altimo los pacientes pueden
presentar escoliosis (2,9).

Esta enfermedad no cuenta con una cura definitiva, los objetivos del tratamiento se
enfocan en abordar los problemas mas comunes que estan asociados con la osteogénesis
imperfecta y buscan desarrollar un aumento tanto en la masa como en la densidad Osea,
disminucion de fracturas, prevenir el retraso en la estatura y lograr una vida cotidiana
normalizada, es importante adaptar las diferentes opciones de tratamiento disponibles a cada caso
individual, lo cual requiere de una evaluacion por parte del equipo de salud (10).

Los pacientes con osteogénesis imperfecta (Ol) requieren de un enfoque
multidisciplinario y una planificacion estructurada, principalmente en la infancia, ya que durante

esta etapa los traumatismos son muy comunes, por lo que, el dolor puede ser agudo o crénico 'y
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las fracturas se dan de forma frecuentes las cuales llevan a hospitalizaciones recurrentes, y los
profesionales de la salud desempefian un papel fundamental en el manejo de estos pacientes,
ellos son quienes realizan la mayoria de las intervenciones en estos pacientes, especialmente
durante su estancia en el hospital, sin embargo, existe desconocimiento de las caracteristicas
clinicas de esta enfermedad por parte de los profesionales (11).

El estudio de la Ol proporciona informacion sobre las mejores estrategias de tratamientos
disponibles, esto incluye terapias farmacologicas, intervenciones quirdrgicas, terapia fisica y
ocupacional, asi como adaptaciones en el entorno y el estilo de vida para minimizar el riesgo de
fracturas, la Ol requiere un enfoque integral y coordinado que involucre a diferentes
especialidades médicas, como ortopedia, genética, endocrinologia, fisioterapia y odontologia,
ayuda a promover la colaboracion y el intercambio de conocimientos entre estos profesionales,
lo que mejora el manejo de la enfermedad (12).

El papel del enfermero/a es esencial en el tratamiento de la osteogénesis imperfecta (Ol),
ya que, forma parte de un equipo multidisciplinario, los objetivos principales se basan en la
prevencion y control de las caracteristicas clinicas propias de la enfermedad para favorecer el
desarrollo normal del nifio, promoviendo de tal manera la independencia fisica, emocional y
social del paciente, por ultimo, proporciona educacion sanitaria tanto al paciente como a su
entorno, especialmente a los padres o cuidadores.

Por lo anteriormente mencionado se da respuesta a las siguientes preguntas planteadas
en esta revision sistematica, que son las siguientes: ;Cuél es la prevalencia mundial de la
osteogénesis imperfecta?, ¢ Cuales son las caracteristicas de la osteogénesis imperfecta?, ¢ Cuales
son las terapias y tratamientos adecuados para la osteogénesis imperfecta?, ¢Cuales son los

hallazgos actuales sobre la osteogénesis imperfecta?
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Metodologia
La presente investigacion se estructuro mediante una revision bibliogréfica en la cual se

analizaron 50 articulos y guias publicadas en diferentes revistas cientificas tales como: Redalyc,
ProQuest, SciELO, Dialnet, PubMed entre otros, de igual forma, se afiadi6 informacion
correspondiente al Ministerio de Salud Publica (MSP). Se emplearon palabras claves como:
“Osteogénesis imperfecta”, “Cuidados de enfermeria”, “Intervenciones quirtrgicas”,

“Tratamiento” y “Prevalencia”.

Por lo tanto, dentro del analisis se aplico el operador booleano AND, determinando
ecuaciones de busqueda como: Osteogénesis imperfecta AND cuidados enfermeria, Imperfect
osteogénesis AND nursing care, Osteogénesis imperfecta AND tratamiento, Imperfect
osteogénesis AND treatment, Osteogénesis imperfecta AND prevalencia, Imperfec ostegenesis

AND prevalence.

Dentro de los criterios de inclusion se encuentran las investigaciones en diferentes
idiomas como: inglés y espafiol. Las busquedas de las publicaciones cientificas sobre el tema a
tratar se realizaron dentro de los Gltimos 5 afios, es decir desde el afio 2017 al 2023. Se incluyeron
articulos que estén relacionados con la osteogénesis imperfecta, su tratamiento, factores
asociados e intervenciones de enfermeria, los cuales responden a las preguntas de investigacion.
Dentro de los criterios de exclusion se encuentran aquellas publicaciones que no se encuentren

en el periodo 2017 — 2023, asi como trabajos de tesis y monografias.
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Resultados
Para la elaboracion de esta revision bibliografica se consultaron un total de 50 articulos

cientificos mismos que fueron utilizados para la redaccion.

15

Pregunta 1. ;Cual es la prevalencia mundial de la osteogénesis imperfecta?

Afio Autor Pais Muestra Resultado

2021 El-Gazzar, A., & | Australia Revision sistematica La Ol presenta una incidencia de 1
Hogler, W (11). bibliografica en 10.000 a 20.000 en nacidos vivos.

2017 Gimeno-Martos Espafia Estudio de campo De 162 pacientes con Ol el 54,5%
Silvia, Pérez- fueron mujeres. Con Ol tipos | un
Riera Carlos, 9,7%, el 6,2% murieron con
Guardiola- aproximadamente 60 afios de edad.
Vilarroig Sandra,
Cavero-Carbonell
Clara (5).

2019 Francisco C. Venezuela Estudio de casos Presenta una incidencia de 1 de cada
Scalisi C. Ramos clinicos 10.000 a 25.000 nacimientos.
G.(3)

2014 Ministerio de Ecuador Protocolos de El MSP indica una prevalencia de 1
Salud Publica (2). intervencion de 12.000 a 15.000 nacidos Vvivos.

2021 Chetty M., Sudéfrica Revision bibliografica | Presenta una estimacion de 1 de 20
Roomaney, I. A, sistemética 000 habitantes.
& Beighton, P
(20).

2020 Diaz. M; Alegre. | Espafa Descriptivo Se encontrd una prevalencia de 1 de
J; Martinez. A cada 10.000 personas.
(19).

2019 Carré F. Achard S. | Francia Estudio descriptivo La prevalencia en Francia es de 1 de
Rouillo I. Parodi cada 10.000 a 20.000 habitantes,
M. Loundon N. nacen con Ol.
(21)

2017 Wang Y. Canada Estudio clinico La Ol afecta aproximadamente a 1
Carnevale F. de cada 10 000 nacimientos en
Ezcurra M. Ameérica del Norte.
Chougui K.
Bilodeau C.
Siedlikowski S.
Tsimicalis A. (22)

2020 Harsevoot A. Paises bajos | Estudio transversal La Ol es un trastorno hereditario que
Gooijer K. Dijk F. se presenta en 6-7 de cada 10.000
Grijin D. Franken habitantes a nivel mundial.
A. Dommisse A.
Jano G (23).

2017 Courtney D. EEUU Estudio transversal Existe un riesgo de presentar
Nikki B. Ba M, escoliosis de 39% a 80%, en
Mark E. Summet pacientes con Ol.
G (24).

Segun el cuadro de resultados planteado se identificd que la osteogénesis imperfecta es

un trastorno genético que se da en el tejido conectivo. Para Gazzar E. et al. (11), es una patologia
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poco conocida, que presenta una prevalencia de 1 de cada 10 000 a 20 000 nacidos vivos, aunque
para Francisco C. et al. (3), presenta una incidencia que puede llegar hasta 1 de cada 25 000
nacimientos. EI Ministerio de Salud Pablica (2), refleja una prevalencia de 1 de 12 000 a 15 000
nacidos vivos, por lo que, en Ecuador, hay un aproximado de 350.000 nacimientos al afio, lo que
significa que 30 nifios nacerdn con osteogeénesis imperfecta, dados estos datos existe un
aproximado 1166 casos que puede haber a nivel nacional. Segun el estudio presentado por
Harsevoot A. et al. (23) refleja que existe una prevalencia 6 a 7 de 10 000 de nacidos vivos a
nivel mundial, por lo que, puede existir una media de 3 de 10 000 nacimientos con Ol comparado

con los otros estudios realizados.

Pregunta 2. ;Cuales son las caracteristicas de la osteogénesis imperfecta?

Afo Autor Pais Muestra Resultado

2020 Chougui K. Canada Revisién Disminucién en la densidad Osea,
Addab S. Palomo sistematica aumento en la fragilidad de los huesos,
T. Morin S. escleras azuladas y la dentinogénesis
Veilleux L. imperfecta (DI).

Bernstein M.
Thorstad K. Hamdy
R. & Tsimicalis A
(14).

2019 Maioli M. Gnoli, Italia Estudio de campo | Hiperelasticidad e  hipermovilidad
M. Boarini M. articular en la piel con presencia de
Tremosini M. contusiones a nivel facial debido a la
Zambrano A. deficiencia de colageno.

Pedrini E. Mordenti
M. Corsini S.
D'Eufemia P.
Versacci P. Celli M.
& Sangiorgi L (27)

2020 Cho T. Kim H. Corea Revision Fragilidad en los huesos, por lo que,
ShinH. Yoo, W. & bibliografica producen  diversas  fracturas y
Shin C (28). sistematica deformidades a nivel de extremidades

superiores e inferiores y en la columna
vertebral.

2020 Marom, R., Espafia Revision Afectacion a nivel craneofacial, atrofias
Rabenhorst, B. M., sistematica musculares, disminucién de la audicion,
& Morello, R (16). problemas respiratorios y

cardiovasculares.

2021 Judith Jose; Shivesh | Sudafrica Estudio Deformidades Oseas, fracturas
Maharaj (29) exploratorio recurrentes, esclerética de color azul y

deformidades en extremidadesinferiores
y superiores, craneo, columnavertebral y
estatura baja.

2017 Veilluex. N; Trejo. Canada Estudio Fragilidad en los huesos, anomalias
P; Rauch. F (30) descriptivo musculares y baja estatura.

2019 Li L. Mao B. Li S. China Estudio clinico Se caracteriza por multiples facturas
Xiao J. Wang H. recurrentes y deformidades en los
Zhang J. Ren X. huesos.

Wang Y. Wu'Y. F.
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Geng X. YeY. Yang
T. Zhao X. Zhang X
(33).
2022 Morabito LA, Italia Estudio Fracturas de huesos, debilidad dsea,
Allegri AEM, descriptivo escleréticas azules, baja estatura,
Capra AP, Capasso cicatrizacion anormal de heridas y la
M, Capra V, presencia de hematomas a nivel facial.
Garaventa A,
Maghnie M,
Briuglia S,
Wasnhiewska MG
(34).
2017 Palomo T, Vilaca T, | Brasil Estudio La causa mas comin de la Ol es debido
Lazaretti-Castro M descriptivo a la mutacion de dos genes los cuales
(25). codifican el colageno de tipo 1 mismos
que pueden ser COL1A1, COL1A2.
2017 Nghiem T. Louli J. | Canada Anélisis Fragilidad 6sea, ya que provoca
Treherne S. descriptivo fracturas poco después de un
Anderson C. traumatismo leve.
Tsimicalis A. Lalloo
C. Stinson J.
Thorstad K (35).
2023 Taylor E Dlesk, Espafia Revision Las caracteristicas de la Ol varian segin
Karen Larimer (26) sistemética su clasificacion:
-Ol tipo I: con una baja incidencia de
fracturas y un crecimiento normal.
-Ol tipo Il: muerte en el periodo
perinatal y posnatal
-Ol tipo I11: presenta fracturas durante el
nacimiento, deformidades dseas que
pueden ser graves y una alta incidencia
de fracturas durante la vida.
-Ol tipo IV: presenta tanto sintomas
leves como severos.
2021 Teddy L. Rémi F. Londres Analisis La diatesis hemorragica se presenta
Christilla B. Borgel descriptivo mayormente en la infancia.
D. Boussaroque A.
Pascreau T. Dudek
P. Vasiliki G. et al
(31)
2023 Mufioz J. Heyman EEUU Revision Trastornos 6seos, desmineralizacion
D. Giurgea I. sistemética Osea defectuosa y trastornos en el
Legendre M. desarrollo 6seo y de los cartilagos.
Amselem S.
Castafieda. Lezot F.
Vargas (32)

La Osteogenesis Imperfecta (Ol) se da a causa de

una herencia autosémica de tipo

dominante, lo cual existe una alteracion en la mutacion en 1 de los 2 genes que codifican la

cadena alfa del colageno tipo 1, por lo que, existe una afectacion tanto en la cantidad y calidad

de esta proteina segun lo describe Palomo T. et al. (25). Esta patologia presenta las siguientes

caracteristicas clinicas que varian segun el tipo de Ol, pero su caracteristica principal en todas
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ellas es la fragilidad Osea, asi lo sefiala Nghiem T. et al. (35). La Ol tipo I: se presenta de forma
leve con una incidencia baja en fracturas y un crecimiento normal, La Ol tipo Il: esta presenta
varias complicaciones, es la mas grave, ya que se presentan fracturas durante el perinatal y
posnatal, por lo cual provoca la muerte, la Ol tipo Ill: se caracteriza por fracturas desde el
nacimiento acompafiado de deformidades Oseas, la Ol tipo 1V: pueden presentar tanto sintomas
leves como graves asi lo indica Taylor E. et al. (26).

Pregunta 3. ;Cuales son las terapias y tratamientos adecuados para la osteogénesis
imperfecta?

Afo Autor Pais Muestra Resultado
2014 Ministerio de Salud | Ecuador Protocolos de Intervenciones quirurgicas, fisioterapia,
Publica (2) intervencion rehabilitacion, asesoramiento
psicoldgico y farmacoldgico.
2019 Franzone, J. M., Nebraska Revision Nutricion adecuada que contenga calcio
Shah, S. A, sistemética y la vitamina D, también se puede
Wallace, M. J., & bibliografica incluir los bisfosfonatos y la actividad
Kruse, R. W (9) fisica.
2022 Jovanovic M. Reino Unido Revision Terapia farmacoldgica que esta contiene
Guterman R. & sistematica bifosfonatos antirresortivos los cuales
Marini C (12). bibliografica favorecen el aumento de la densidad y
resistencia 0sea.
2019 Jijon. F; Acebo. J; Ecuador Estudio de caso Tomografia computarizada como parte
Aguinaga. F; Félix. clinico de tratamiento en fracturas, lautilizacion
M; et al (18) de analgésicos como el ibuprofeno y
paracetamol.
2022 Schindeler A. Lee Australia Revision Seguimiento con médicos genetistas,
L. O'Donohue A. bibliografica fisioterapeutas, ortopedistas y farmacos
Ginn, S. & Munns sistematica atirresortivos, ya que, estos aumentan la
C (4). densidad 6sea y disminuyen la
incidencia de fracturas.
2019 Rossi V. Lee B. & Espafia Revisién Los bifosfonatos ayudan a mejorar la
Marom R. (10) sistematica movilidad, el aumento del crecimiento y
disminuir el riesgo de posibles facturas.
2021 Deguchi M. Tsuji S. | Espafia Revision La cirugia a una edad temprana es
Katsura D. sistemética fundamental para mejorar el estilo de
Kasahara K. vida y desarrollar el crecimiento en los
KimuraF. & pacientes pediatricos.
Murakami T (40).
2021 Botor M. Kujawa Polonia Revisién Los bifosfonatos, hormona paratiroidea
A. Uroczynska M. sistematica sintética y el trasplante de célulasmadre.
Stepien K. Galicka
A. Gawron K. &
Sieron, A.
2018 Phillips CL, Jeong EEUU Estudio La fisioterapia y los ejercicios de
Y (39). descriptivo fortalecimiento muscular.
2021 Fassier FR (41). Canada Estudio La colocacion de varillas en los huesos
descriptivo largos evitara deformidades y posibles
fracturas.
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2022

Prasad Pramod
Dhage, Chaitanya

Ajay Kulkami (38).

India

Estudio Clinico

Estudio realizado en un paciente de 19
afos, el cual como parte de tratamiento
fue: calcio, 1000 miligramos por dia,
800 miligramos de vitamina D, 50
miligramos metilprednisolona
intravenoso y fisioterapia después de un
mes identificaron mejoria en la
sintomatologia y en estilo de vida.

2020

Lafuente P. Arriba
A. lzquierdo S.

Ferrer M. Medina
M. Labarta J (37).

Esparfia

Estudio
retrospectivo

Los bifosfonatos presentan mejoria del
dolor a nivel 6seo y ayudan en la
disminucion del nimero de fracturas.

Las terapias y tratamientos para la osteogénesis imperfecta (Ol) segun el cuadro de

resultados, destaca la utilizacion de bifosfonatos segun lo indica Rossi V. et al. (10), ya que, este

tratamiento farmacoldgico ayuda en la disminucién del dolor a nivel dseo, reduce el nimero de

fracturas y ayuda en la movilidad. Para Phillips C. et al. (39), indica que la rehabilitaciéon y la

fisioterapia es fundamental en las personas con osteogénesis imperfecta, puesto que, previene la

aparicion de las atrofias musculares debido a la movilidad limitada que tiene el paciente. Para el

Ministerio de Salud Publica (2), manifiesta que el tratamiento de la Ol debe basarse en las

necesidades de cada paciente, siendo este personalizado los cuales pueden ser mediante

intervenciones quirdrgicas,

psicoldgico.

rehabilitacion,

tratamiento farmacoldgico y asesoramiento

Pregunta 4. ¢ Cuales son los hallazgos actuales sobre la osteogénesis imperfecta?

Tsimicalis A. Wirth
T. Verhoef M.

Afo Autor Pais Muestra Resultado
2019 Cammarata F. México Estudio de casos 37 pacientes pediatricos con Ol se
Ramos G (3). clinicos obtuvo la siguiente informacién: 31
pacientes presentaron Ol tipo 1 con un
porcentaje de 83,78%, el hueso mas
comun en las fracturas es el fémur, y el
signo mas comun en Ol fue las escleras
azules en 32 pacientes siendo un
86,49%.
2017 Symeon Tournis; Reino Unido Revisién La utilizacion de bifosfonatos permite
Anastasia D, (7). Sistematica mejorar la regeneracién osea, por lo
que, disminuye la probabilidad de
fracturas.
2021 Sakkers R. Esparfia Revision Recientemente, se public6 un consenso
Montpetit K. sistematica para el uso de bifosfonatos en los nifios

y en los adolescentes, puesto que, puede
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Hamdy R. Ouellet. ayudar en la densidad 6sea y en el
J. Panzeri L. Paveri crecimiento de los mismos.
S. Mekking D.
Thorstad K. (13).
2018 Morello R (8). Arkansas Revisién Los BF reducen las fracturas, suprimen
sistematica recambio 0se0 y que estos pueden
persistir en el sistema esquelético por
varios afios.

2020 Gotherstrom, C., & | Reino Unido Revisién Las células madre mesenquimales son
Walther-Jallow, L sistematica una nueva forma para disminuir las
(6). bibliografica manifestaciones graves de la Ol y se

pueden utilizar durante la etapa prenatal
y posnatal.
2021 Hidalgo Perea, S., EEUU Revisién Las varillas telescopicas intramedulares
& Green, D. W (17) sistematica de Faisser-Duval son utilizados en
cirugias  para  corregir  ciertas
deformidades dseas en huesos largos, ya
que, ayuda la elongacion de los mismos.

2022 Damian, L. O, EEUU Revisién La Ol puede desencadenar en una
Miclea, D., sistematica artritis debido a las fracturas recurrentes
Vulturar, R., & que son propias de la enfermedad.
Craciun, A (43)

2017 Nghiem T. Louli J. | Sudafrica Analisis Los bisfosfonatos se indican en
Treherne S. descriptivo personas con Ol para disminuir las
Anderson C. fracturas, sin embargo, estos pueden
Tsimicalis A. Lalloo causar varios efectos adversos tales
C. Stinson J. como: dolor a nivel muscular, dolores
Thorstad K (35). articulares y 6seos.

2023 Winnie Liu, Reino Unido Revision La utilizacion de bisfosfonatos orales o
Brendan Lee, bibliogréfica intravenoso en adultos con Ol no esta
Sandesh CS sistematica confirmado que protejan contra
Nagamani, Lindsey facturas, ya que, indican que falta datos
Nicol, Franco mas especificos sobre este tratamiento.
Rauch (42).

2022 Ludwig C. EEUU Analisis Las anomalias créneo-cervicales en la
Seiltgens A. Ibba N. descriptivo Ol pueden causar una morbilidad
Saran J. Ouellet F. neurolégica severa.

Glorieux F.(44)

2023 Oded R. Ahmad E. | Alemania Analisis Las correcciones quirGrgicas en
Yossi S. Yoram A. descriptivo pacientes con Ol que presentan
Kumar A. Neil S. escoliosis es favorable y no presenta
Jean O.(45) ninguna complicacion transoperatoria y

posoperatoria.

Segun los hallazgos actuales de la osteogénesis imperfecta descrita por Hidalgo P. et al.

(17), indica que las intervenciones quirdrgicas en la cual se utiliza las varillas intramedulares

ayudan en la correccion de deformidades en los huesos largos, ya que, estos ayudan en la

elongacion de los mismos y disminuye las fracturas. Por otra parte, para Sakkers R. et al. (13),

indica que la utilizacion de los bisfosfonatos en nifios y adolescentes ayuda en la regeneracion a

nivel 6seo, disminuyendo las fracturas y fisuras en los huesos, si se administra a una edad
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temprana. Pero para Nghiem T. et al. (35), la utilizacion de este tratamiento farmacoldgico puede
desencadenar en efectos adversos como: dolor a nivel muscular, dolores articulares y 6seos luego

de su administracion.

Pregunta 5. ¢ Cudles son las intervenciones en enfermeria implementados en casos de

osteogénesis imperfecta?

Ano Autor Pais Muestra Resultado
2021 Pillar A. Seoane V. Espafia Estudio de caso El manejo de forma adecuada en el
Ibafiez G (). movimiento de pacientes con Ol es
fundamental para prevenir
complicaciones, el control del dolor y
el apoyo emocional son tres aspectos
importantes que debe recibir el
paciente en la atencion sanitaria.
2014 Ministerio de Salud Ecuador Protocolos de Al momento de tomar la presién
Publica (2) intervencion arterial a pacientes con Ol, no se debe
tomar en el brazo si estd encovado o se
halla fractura. También indica que los
nifios pueden recibir sus vacunas de
forma normal, de acuerdo al esquema
de vacunacion, no existe ninguna
contradiccion.
2020 Castro A. Marinello J. | Canada Cualitativo 18 familias que tienen Familiares con
Chougui K. Morand descriptivo Ol, se identific6 la importancia de
M. Bilodeau perfeccionar los servicios de salud y el
C. Tsimicalis A (15). bienestar de los cuidadores, ya que, la
rutina de una persona con Ol requiere
de una gestion acorde a sus
necesidades, como en la movilizacion,
alimentacion, rehabilitacion y
tratamiento farmacoldgico.
2021 Marini J. Forlino A. EEUU Estudio La funcion de enfermeria es
Bachinger H. Bishop descriptivo fundamental, ya que, mediante una
N. Byers P. Paepe A. rehabilitacién y adecuado manejo de
Fassier F. Fratzl N. personas con Ol puede ayudar en la
Kozloff K. Krakow D. mejor a corto plazo en la fuerza
Montpetit K. Semler muscular.
O (46).
2020 Chougui K. Addab S. | Canada Revisién La importante de la educaciéon por
Palomo T. Morin S. sistematica parte de los profesionales de la salud a
Veilleux L. Bernstein los pacientes, tanto en los ejercicios de
M. Thorstad K. respiracion, la utilizacion de aparatos
Hamdy R. & ortopédicos y la actividad fisica para
Tsimicalis, A (14). evitar las atrofias musculares.
2022 Sawamura, Aichi Estudio La OI grave se presenta mayormente
Kenta;Kitoh, descriptivo en neonatos con insuficiencia
Hiroshi; Kaneko, respiratoria debido a que el tdrax es
Hiroshi; Kitamura, estrecho y por mdltiples fracturas en
Akiko; Hattori, costillas al nacer, para ello es
Tadashi (49) fundamental el manejo adecuado por
parte de médicos y enfermeras.
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Mark H. Crowe B.
Gotherstrom C. Lyn
S. Catherine D. (48).

2020 Castro A. Marinello Canada Cualitativo Las enfermeras, terapeutas Yy
J. Chougui K. descriptivo fisioterapeutas deben identificar las
Morand M. Bilodeau necesidades de cada paciente a la hora
C. Tsimicalis A (15). de la movilizacién y la educacién a
familiares sobre el transporte y
movilizacién de personas con Ol.
2023 Rapport, Mi. Bober C. | Espafia Revision Las practicas de atencion,
Lena L. Rauch F. sistematica seguimientos y las interacciones con el
Ingunn W. Taco sistema de salud en la atencién de
Welzenis. Arun M. pacientes con OIl, se encontré que
Clancy J. Semler O afecta en los estilos de vida de los
47 pacientes, limitandolos a poder
realizar varias actividades de su
interés.
2020 Zhytnik L. Kadri S. EEUU Estudio En la actualidad se estan desarrollando
Salumets A. Peters M descriptivo procedimientos con terapias genéticas,
Aare M. & Katre M. trasplantes de células en la cual
(50) incorpora a todo el personal de salud
para disminuir las caracteristicas delos
diferentes tipos de la Ol y ofrecer una
calidad mejor de vida.
2020 Hill M. Hammond J. EEUU Estudio La Ol con sus caracteristicas pueden
Mithila S. Lewis C. cualitativo. repercutir en la salud de los padres que

cuidan a sus hijos con esta patologia,
ya, que el cansancio fisico y emocional
pueden limitar interacciones y
actividades con sus hijos, para ello es
importante la necesidad del apoyo
emocional y coordinacion de servicios
de salud.

La funcion del personal de enfermeria es importante en pacientes con osteogenesis

imperfecta, segun lo indica Sawamura K. et al. (49), ya que desde del nacimiento de un bebe con

Ol es importante el manejo adecuado, pues pueden sufrir fracturas durante los diferentes

procedimientos que se le realice, los profesionales de enfermeria deben estar capacitados en los

cuidados que brinden para evitar empeorar el estado de salud y alargar la estancia hospitalaria

de los pacientes. Para Pillar. et al. (1), manifiesta que el manejo de forma adecuada, el control

del dolor y el apoyo emocional son tres aspectos importantes que debe recibir el paciente con

osteogénesis imperfecta durante la atencién sanitaria.

Discusion
Prevalencia mundial de la osteogénesis imperfecta
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La osteogénesis imperfecta, es una enfermedad que afecta a los huesos, siendo estos
propensos a fracturas en traumatismos leves, debido a un trastorno genético, segun lo describe
Gazzar E. et al. (11), el cual menciona que existe una incidencia de 1 de cada 10.000 y de 1 de
cada 20.000 nacidos vivos presentan esta enfermedad, los cuales son similares a los datos
prescritos por Diaz M et. (19), el cual indica un punto importante en la Ol que es la displasia
Osea autosomica dominante, se debe a mutaciones en los genes que codifican el colégeno tipo 1,
por lo tanto, presenta una prevalencia de 1 de cada 10 000 personas y para Chetty M et al. (20)

el cual presenta una prevalencia igual de 1 por cada 10.000 a 1 de cada 20.000 personas con Ol.

Segun los datos encontrados por Camarata F. et al. (3), menciona algo importante en la
osteogénesis imperfecta que la incidencia de esta enfermedad puede llegar hasta 1 de cada 25
000 nacimientos, lo que significa que la incidencia de esta patologia puede variar segun los datos
de las investigaciones encontradas. Para Carre F et al. (21), menciona que en Francia existe una
prevalencia igual a la cifra descrita anteriormente, 1 de cada 10.000 a 20.000 habitantes nacen
con osteogénesis imperfecta, en América del Norte, segun Wang Y. et al. (22), existe la misma
incidencia de casos 1 de cada 10.000 nacidos presentan Ol. Por otro lado, Harsevoot A. et al.
(23) manifiesta que existe una incidencia de 6 a 7 de 10.000 habitantes a nivel mundial nacen
con este trastorno hereditario, dando asi de una media de 3 de 10 000 nacimientos con Ol

comparado con los otros estudios realizados.

En un estudio de campo realizado por Gimeno M. et al. (5), identifico por medio de
documentacion clinica de 162 pacientes con osteogénesis imperfecta la siguiente informacion:
El 54,5% corresponde a las mujeres, la osteogénesis imperfecta de tipo | presenta un 9,7%, el
6,2 de las personas murieron con una edad aproximada de 60 afios de edad, lo que da entender
que esta patologia es mas comun en sexo femenino y que la Ol tipo 1 es la mas prevalente de los
4 tipos que existen de esta enfermedad. Por otra parte, Courtney D. et al. (24), menciona existe
un desarrollo de escoliosis en pacientes con osteogénesis imperfecta con una probabilidad de
39% a 80% de contraer esta afeccion, siendo este un porcentaje alto agregando de esta manera

otra manifestacion clinica que puede causar alguna deformidad a nivel lumbar.

Para finalizar, el Ministerio de Salud Publica del Ecuador (2), indica que la Ol se presenta
en 1 de cada 12.000 y 1 de cada 15.000 nacidos vivos. Por lo tanto, en el Ecuador, existe un
aproximado de 350.000 nacimientos al afio, lo que significa que 30 nifios nacerdn con
osteogénesis imperfecta, dados estos datos existe un aproximado 1166 casos que puede haber a

nivel nacional, pero estas cifras no son exactas mismas pueden variar, ya que, esta enfermedad
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puede pasar desapercibida en los diagnosticos médicos segun las manifestaciones clinicas que

presente el paciente.
Caracteristicas de la osteogénesis imperfecta

Segun la revision realizada por Chougui et al. (14), indica que la Osteogénesis Imperfecta
(Ol) se debe a un factor hereditario autosémico dada entre dos genes, los cuales codifican la
cadena alfa del colageno de tipo I, por lo que, se produce una afectacion tanto en la calidad y
cantidad de dicha proteina, misma que da lugar a las siguientes manifestaciones clinicas:
disminucion en la densidad 6sea, fragilidad en los huesos, escleras de color azulada y por dltimo,
dentinogénesis imperfecta. Por otra parte, Palomo et al. (25), coincide con lo anteriormente
mencionado que la (Ol) se debe a una mutacion de los dos genes los cuales codifican el colageno
tipo 1: COL1A1L, COL1A2.

Para Taylor et al. (26), clasifica la osteogénesis imperfecta segin su tipo y sus
caracteristicas clinicas en el cual explica que la Ol tipo I: es la mas leve con una baja incidencia
de fracturas y con un crecimiento normal, la Ol tipo 11 es la que causa la muerte durante el periodo
perinatal y posnatal, por lo que, no es muy utilizada dentro de los estudios de investigacion, la
Ol tipo Il presenta fracturas durante la primera infancia incluso desde el nacimiento,
deformidades a nivel éseo misma que pueden ser graves, durante el transcurso de lavida de las
personas con este tipo de (Ol) presentaran multiples fracturas ocasionados en traumatismos leves
y por ultimo, la Ol tipo IV pueden presentar tanto sintomas leves como severos. Por otra parte,
Maioli et al. (27), identifico mediante un estudio a 362 pacientes con (Ol)la presencia de
hiperelasticidad y la hipermovilidad articular de la piel con presencia de hematomas a nivel facial
debido a la existencia escasa de colageno, ya que, son caracteristicas propias de la enfermedad

siendo estas nuevas manifestaciones clinicas de la Ol.

Para Cho et al. (28), manifiesta que las caracteristicas de la (Ol) se deben a trastornos
genéticos, los cuales se presentan por debilidad dsea, fracturas frecuentes y deformidades en
extremidades superiores e inferiores y en la columna vertebral, por otra parte, Judith et al. (29),
describe las mismas caracteristicas clinicas mencionadas anteriormente, pero afiade que existe
deformidades a nivel del craneo y la presencia de color azul en la esclerética. Por ultimo, para
Veilluex et al. (30), sefiala que otra de las caracteristicas de la (Ol) aparte de las mencionadas

anteriormente, son las anomalias a nivel muscular y la baja estatura.

Luego de la revision realiza por Marom et al. (16), indica que la osteogénesis imperfecta

no afecta solamente a los huesos, sino también a otras partes del cuerpo como: craneofaciales,
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atrofias a nivel de los masculos, disminucion de la audicidn, problemas cardiovasculares y
respiratorios. Por otra parte, para Leguillier (31), segun el analisis realizado, identifica que otra
de las caracteristicas de la (Ol) es la diatesis hemorragica, que esta se presenta mayormente
durante la infancia, afectada la piel mediante erupciones como consecuencia de lesiones en los
vasos sanguineos. Y para Mufioz et al. (32), explica que también existe desmineralizacion a nivel
6seo y trastornos en el desarrollo de los mismos y de los cartilagos, por lo que, da lugar a

deformidades en los huesos largos.

Para Li et al. (33), explica que la Ol se debe a un trastorno genético que causa multiples
fracturas mismas que son recurrentes, por lo que, provoca deformidades en los huesos, por otra
parte, para Morabito et al. (34), describe las siguientes caracteristicas clinicas debilidad 6sea,
fracturas, estatura baja, hematomas a nivel facial y una de las caracteristicas principales que
describen que no ha sido mencionada anteriormente es la cicatrizacion anormal de las heridas.
Por altimo, para Nghiem (35), describe que la Ol se debe a la fragilidad dsea, por lo tanto, las

personas se fracturan con facilidad luego de un traumatismo leve.
Terapias y tratamientos adecuados para la osteogenesis imperfecta

Segun la revision realizada por Jovanovic et al. (12), identificO que como parte del
tratamiento para la osteogénesis imperfecta se encuentra la terapia farmacoldgica a base de los
bifosfonatos antirresorivos mismos que presentan resultados favorables, ya que, ayudan en la
densidad y resistencia dsea sin aumentar la fragilidad de la misma. Por otra parte, Rossi et al.
(10) manifiesta que los bifosfonatos también ayudan en la movilidad, crecimiento y disminuyen
laincidencia de fracturas. Para Botor et al. (36) describe de igual manera a los bifosfonatos como
parte del tratamiento de la Ol, pero afiade algo méas que el trasplante de las células madres ayudan
en la mejoria de los sintomas de la Ol, por ultimo, Lafuente et al. (37), menciona que los
bifosfonatos presentan una mejoria a nivel 6seo reduciendo el nimero de fracturas, dando como

resultado el mismo tratamiento farmacoldgico mencionado por los autores anteriormente.

Para Franzone et al. (9), identifico que como parte del tratamiento de la osteogénesis
imperfecta se encuentra una nutricién adecuada misma que deber ser acorde a las necesidades
requeridas de cada paciente en la cual contenga alimentos ricos en calcio y vitamina D, por lo
que, la alimentacion es una parte fundamental en el tratamiento de la Ol, por otra parte, también
menciona que la actividad fisica es importante, pero esta se debe adaptar segun la complejidad
de la enfermedad, ya que, se ha demostrado que puede ayudar en la disminucion de deformidades
Oseas, fracturas y mejorar la capacidad aerébica del paciente.
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Mientras que Jijon et al. (18), estipula que ante la sospecha de un caso de osteogénesis
imperfecta es fundamental realizar una tomografia computarizada y que como parte de
tratamiento ante una fractura la utilizacion de analgésicos como: ibuprofeno y el paracetamol
para disminuir el dolor. Por ultimo, Prasad et al. (38) realizo un estudio en un paciente de 19
afios de edad en la cual se identificé lo siguiente informacién: que la administracion de calcio de
1000 miligramos por dia, 800 miligramos de vitamina D, 50 miligramos de metilprednisolona y
la fisioterapia, que fue parte del tratamiento del paciente durante un mes, se obtuvo una mejoria

en la sintomatologia y en su estilo de vida.

En el protocolo del Ministerio de Salud Publica (2), indica que el tratamiento para la
osteogénesis imperfecta debe ser individualizado segun las necesidades que requiera cada
paciente mismo que deber segun el tipo de Ol que presente, en los tratamientos existentes
describe los siguientes: rehabilitacion, fisioterapia, intervenciones quirurgicas y la utilizacién de
terapia farmacologica. Para Schindeler et al. (4), indica que para el tratamiento de la (Ol) se debe
contar con medicos genetistas, fisioterapeutas y ortopedistas, ya que, pueden ayudar en el
aumento de la masa 6sea, disminuyendo asi el nimero de fracturas tanto en nifios como en
adolescentes. Por ultimo, Phillips et al. (39), menciona que la fisioterapia y los ejercicios de
fortalecimiento a nivel muscular pueden ayudar de gran manera en el aumento de la densidad de

los huesos, dando como resultado favorable la movilidad de los mismos.

Otro de los procedimientos que forman parte de tratamiento de la (Ol) esté la cirugia a
temprana edad, asi lo menciona Deguchi et al. (40), ya que esta mejora el estilo de vida de los
pacientes y les permite un crecimiento normal dependiendo su edad. Para Fassier (41), la
colocacion de varillas en los huesos largos del cuerpo, como es el fémur, previene las

deformidades y las posibles fracturas que se puedan presentar a futuro.
Hallazgos actuales sobre la osteogénesis imperfecta

Luego de la revision sistematica realizada por Tournis et al. (7), indica que en la
actualidad los tratamientos terapéuticos en la (Ol) no son curativos, pero el uso de los
bifosfonatos puede mejorar de alguna manera en la regeneracion 0Osea, ya que, disminuye la
probabilidad de fracturas, mejora la movilidad y dependencia al momento de realizar ciertas
actividades cotidianas. Por otra parte, Sakkers et al. (13), menciona que los bifosfonatos,
mediante un consenso que se llevd a cabo recientemente, aprobaron la utilizacién de este

tratamiento farmacologico en nifios y en adolescentes, ya que, anteriormente solo se utilizaba en
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personas de edad adulta, por lo que, estos farmacos pueden optimizar una mejor calidad 6sea y

crecimiento de los mismos desde una edad temprana.

Mediante un andlisis descriptivo, Nghiem et al. (35), manifiesta que los bifosfonatos que
estan indicados en pacientes con Ol para disminuir el numero fracturas pueden causar varios
efectos adversos tales como: mialgias, dolores articulares y 6seos por lo que se requiere mayor
estudio sobre este tratamiento farmacoldgico. Por otra parte, Winnie et al. (42), identifico que la
utilizacion de los bifosfonatos tanto orales como intravenosos en adultos con osteogénesis
imperfecta no esta atn confirmado que proteja al 100% contra las fracturas por esta misma razén
indica que los datos existentes no son muy especificos en este tratamiento. Para Morello (12),
manifiesta que el uso de los bifosfonatos en paciente con Ol disminuyen las fracturas y pueden
persistir en el sistema esquelético por mucho tiempo, pero algo importante que menciona es que

los bifosfonatos solo reducen el riesgo de fracturas en ciertos lugares 6seos.

Segun estudio realizado por Cammarata et al. (3), en 37 pacientes pediatricos con
osteogenesis imperfecta obtuvo la siguiente informacion: 31 pacientes presentaron Ol tipo | con
un porcentaje de 83,78% siendo asi la Ol tipo 1 es mas prevalente, también identificaron que el
hueso con mas fracturas es el femur y la caracteristica principal de la Ol fue las escleras color
azulado que se manifestd en 32 pacientes con un 86,49%, dando como resultado que el sexo
femenino es méas prevalente en contraer esta enfermedad. Para Damian et al. (43) indica que la
enfermedad de osteogénesis imperfecta puede desencadenar una artritis a causa de las multiples
fracturas que provoca esta patologia, siendo este otro riesgo para los pacientes con Ol. Por
altimo, Ludwin et al. (44), manifiesta que las anomalias craneocervicales de la Ol pueden

ocasionar una morbilidad a nivel neuroldgica de forma severa.

Para Gotherstrom et al. (6), identifico que en la actualidad existe el tratamiento con
células madre mesenquimales que son una nueva forma de disminuir las manifestaciones clinicas
graves que se presentan en la osteogénesis imperfecta, ya que, estas se pueden utilizarse antes
del nacimiento o después del mismo durante los primeros meses de vida del nifio. Por otra parte,
Hidalgo et al. (17), manifiesta que segun estudios recientes, la utilizacion de varillas telescopicas
intramedulares de Faisser Duval en procedimientos quirdrgicos para la correccion de
deformidades en huesos largos ayuda en la elongacion de los huesos disminuyendo el riesgo de
fracturas. Por Gltimo, Oded et al. (45), mediante un andlisis realizado, identific6 que las
correcciones quirurgicas en pacientes con Ol que presenta escoliosis misma que es causada por

esta enfermedad es favorable y no presenta complicaciones transoperatorias ni posoperatorias.
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Intervenciones en enfermeria implementados en casos de osteogénesis imperfecta

Los cuidados de enfermeria que se deben brindar a los pacientes con osteogénesis
imperfecta (Ol) segln Pilar et al. (1), menciona que el manejo de forma cuidadosa y adecuada
en el movimiento de pacientes con osteogénesis imperfecta es fundamental para prevenir
complicaciones como fracturas o empeorar el estado de salud, sefiala también que el manejo del
dolor y el apoyo emocional son aspectos importantes que debe recibir el paciente durante su
estancia hospitalaria. Por otra parte, Marini et al. (46), asume que el papel de la enfermeria
esimportante, ya que, como parte del tratamiento mediante un manejo adecuado y rehabilitacion,

puede mejorar la fuerza muscular a corto plazo.

Para Chougui et al. (14), indica que la educcion es importante por parte de los
profesionales de la salud, sobre todo en los siguientes aspectos: ejercicios de respiracion,
utilizacion de aparatos ortopédicos y la movilidad fisica, ya que, esto, evitara las atrofias
musculares. Por Gltimo, Castro et al. (15), sefiala que el personal de salud como: las enfermeras,
terapeutas y fisioterapeutas deben identificar las necesidades de cada paciente al momento de
brindar una atencidn, puesto que, deben estar al tanto de la movilizacion adecuada y sobre todo

la educacion a familiares de como movilizar a los pacientes con Ol en sus hogares.

Segun estudio realizado por Castro et al. (15), en 18 familias que presentan un familiar
con osteogénesis imperfecta identifico existe la necesidad de perfeccionar los servicios de salud
y el bienestar de los cuidadores, ya que, los familiares manifestaron que una rutina con una
persona con Ol requiere de maltiples cuidados y se necesita de una gestion que sea acorde a las
necesidades de cada uno de ellos como es en la movilizacién, alimentacion, rehabilitacion y el
tratamiento farmacolégico. Para ello es importante incorporar estrategias a largo plazo, sobre
todo en el cuidado de todos los dias y el acceso a centros sanitarios que sean especializados en
esta patologia, de manera que faciliten al cuidador o familiar en las rutinas diarias de pacientes

con Ol.

Para Rapport et al. (47), identifico que, en las practicas de atencion sanitaria, los
seguimientos y las interacciones de pacientes con Ol durante las diferentes etapas de la vida, se
encontrd que esta patologia afecta en la calidad de vida, limitandolos a realizar ciertas actividades
en su vida diaria que son de su interés, para ello es importante el apoyo emocional por parte de
personal de salud. Por otra parte, Hill et al. (48), manifiesta que las caracteristicas de la Ol pueden

repercutir en la salud de los familiares o cuidadores, ya que, el cansancio fisico y emocional
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pueden limitar las interacciones y actividades con sus hijos, puesto que, su vida se vuelve

rutinaria para ello es considerable que ellos también reciban apoyo psicoldgico.

Para Sawamura et al. (49), segun el estudio realizado, identificaron que la osteogénesis
imperfecta grave se presenta mayormente en los neonatos con insuficiencia respiratoria debido
a que el torax es estrecho y existe multiples fracturas en costillas los cuales se dieron durante el
nacimiento, para ello es importante el manejo adecuado tanto de médicos como enfermeras en la
movilidad correcta y el cuidado en los procedimientos a realzarse para evitar el empeorar el
cuadro clinico del paciente. Por otra parte, Zhytnik et al. (50), describe que en la actualidad se
estan desarrollando procedimientos con terapias genéticas, trasplantes de células, en la cual
incorpora a todo el personal de salud, para disminuir las caracteristicas de los diferentes tipos de
Ol y de esta manera aportar una mejor calidad de vida a los pacientes mediante estos

procedimientos innovadores.

Para finalizar segun el protocolo propuesto por el Ministerio de Salud Publica (2), indica
que una de las intervenciones de enfermeria al momento de tomar la presion arterial en pacientes
con Ol es que, no se debe tomar en el brazo que esté encovado o haya tenido una fractura anterior,
ya que, podria causarle otra fractura debido a que la patologia se caracteriza por huesos fragiles,
también indica que todos los nifios con osteogénesis imperfecta pueden recibir sus vacunas de
forma normal de acuerdo al esquema de vacunacion, pues no existe ninguna contraindicacion de
la misma, asi que es importante la educacién del personal de enfermeria a familiares que deben

de vacunar a sus hijos, puesto que, estas vacunas ayudan a prevenir varias enfermedades.

Conclusiones
La osteogénesis imperfecta es una enfermedad que se debe a un trastorno genético poco

comun del tejido conectivo debido a varias mutaciones genéticas las cuales llegan afectar al
colageno, esta patologia es poco comun, ya que, presento una prevalencia que no varia de manera
significativa segun los articulos utilizados en esta revision bibliografica, puesto que, presento
una incidencia aproximada de 1 de cada 10 000 o 1 de cada 20 000 nacidos vivos pudiendo llegar
hasta 1 de cada 25 0000 nacimientos. En el Ecuador presento una prevalencia de 1 de cada 12
000 a 15 000 nacidos vivos, por lo que, en Ecuador, hay un aproximado de 350.000 nacimientos

al afio, lo que significa que 30 nifios naceran con osteogénesis imperfecta.

Las caracteristicas de la Ol varian segun el tipo de osteogénesis imperfecta que presente
el paciente. El tipo | es la més frecuente, es leve y no presenta deformidades 0seas, la estatura es

normal o baja y las escleréticas tienden hacer de color azulado, en los pacientes con el tipo 1l se
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caracterizan por diversas fracturas en huesos largos y costillas en el nacimiento, presentan
deformidades Oseas definidas en extremidades superiores e inferiores y las escleréticas son
oscuras, estos pacientes fallecen poco después de nacer debido a las complicaciones que

presentan.

La OI tipo Il se considera las mas grave, ya que, se caracteriza por una estatura
moderadamente baja, a nivel facial tiende a tener una forma triangular, las esclerdticas son
grisiceas y presentan varias fracturas durante el trascurso de su vida, lo cual presentan
deformidades 6Oseas, en los pacientes con el tipo IV se define por una talla moderadamente baja,

esclerdticas de color grisaceas o blancas, presentan escoliosis de gravedad que puede variar.

El tratamiento para la osteogénesis imperfecta debe ser llevado desde un enfoque
interdisciplinario en la cual se involucre al paciente, familia y personal sanitario que esta
conformado por médicos, enfermeras, cirujanos, psicologia y fisioterapeutas. La Ol es una
enfermedad que no tiene cura, para ello es importante un diagndstico a temprana edad para

brindar un tratamiento oportuno y seguimiento adecuado.

En la infancia los traumatismos se manifiestan con frecuencia, el dolor crénico que se
presenta en cada fractura, por lo que, se requiere de hospitalizaciones frecuentes, para ello es
importante las estrategias de tratamiento las cuales pueden incluir: terapias farmacologias con
bifosfonatos, intervenciones quirdrgicas, terapias fisicas y psicolégicas, asi también

adaptaciones en el entorno y en los estilos de vida para disminuir el riesgo de nuevas fracturas.

En la actualidad, los hallazgos encontrados indican que las intervenciones quirdrgicas en
la cual se utiliza las varillas intramedulares han ayudado en las correcciones de deformidades en
los huesos largos, ya que, estos proporcionan elongacion de los mismos disminuyendo de tal
manera el nimero de fracturas en pacientes con Ol, también se identifico que la utilizacion de
bifosfonatos como tratamiento farmacoldgico desde una edad temprana ayuda en la regeneracion
6sea disminuyendo asi las fracturas y fisuras, promoviendo la independencia en la realizacion de

ciertas actividades de los pacientes en su vida diaria.

El personal de enfermeria cumple un papel esencial en el tratamiento de los pacientes con
osteogenesis imperfecta Ol, ya que, forma parte de un equipo multidisciplinario, en las
intervenciones de enfermeria cabe destacar los cuidados, los cuales se enfocan en la prevencién
y controlar las manifestaciones clinicas de la patologia para favorecer de alguna forma el

desarrollo normal del paciente incentivar la independencia tanto fisica, emocional y social, por
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altimo, lo mas importante la educacion sanitaria tanto al paciente como a su entorno,

especialmente a los padres o a los cuidadores.

Para concluir, la osteogénesis imperfecta es una enfermedad poco comdn a nivel mundial
para ello es importante la actualizacion de nuevas investigaciones en la cual se exponga el
desarrollo de nuevos tratamientos los cuales sean innovadores, ya que, el estudio de esta
enfermedad puede contribuir de gran manera en el avance cientifico y al desarrollo de nuevas
opciones terapéuticas las cuales sean efectivas y seguras para el paciente, por otra parte también
es importante brindar apoyo emocional y educacién mediante organizaciones los cuales permitan
comprender mejor la condicion de salud tanto al paciente como a los familiares y de esta manera

puedan acceder a recursos y servicios que se adecuados para ellos.
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