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INTRODUZIONE

L’Osteogenesi Imperfetta (O.1) ¢ una rara malattia genetica del tessu-
to connettivo caratterizzata da abnorme fragilita ossea, osteopenia, pro-
gressive deformita scheletriche e grave ritardo della crescita.

Il primo a descriverla nel 1833 fu Lobstein, ginecologo di Strasburgo,
che la denomino osteopsatirosi idiopatica.

Nel corso degli anni questa malattia & stata denominata, dai diversi
autori, in vari modi. Questi, sicuri di aver identificato sindromi diverse
da quella descritta da Lobstein, hanno sottolineato con gli eponimi scelti
varie caratteristiche quali la fragilita ossea, il colorito blu delle sclere, I'e-
reditarieta della malattia, le deformitad scheletriche: cio ¢ dipeso dalla
estrema variabilita e molteplicitd delle manifestazioni cliniche, tipica di
una malattia genetica a penetranza ed espressivita variabili.

1l disordine genetico si esprime con alterazione della sintesi del colla-
gene nei diversi tessuti.

Numerosi studi indicano che l'alterazione biochimica fondamentale ¢
a livello della molecola del collagene e che, probabilmente, esistono due
alterazioni principali. La prima di tipo quantitativo con associato deficit
della sintesi delle molecole di collagene tipo 1; la seconda di tipo quali-
tativo della molecola collagenica delle sole cellule ossee.

Recenti studi inoltre hanno dimostrato che alterazioni dell’idrolisi del-
la prolina e lisina giocano un ruolo fondamentale nello sviluppo ¢ matu-
razione del tessuto connettivo. Nei pazienti con O.L vi € un aumento di
idrossilazione della lisina con conseguente sovvertimento strutturale della
tripla elica del collageno di tipo 1. Tale modificazione non ¢ sempre pre-
sente alla nascita ma si manifesta nel corso dello sviluppo per alterazio-
ne enzimatica progressiva.

In particolare la stabilita della tripla elica & proporzionale all’idrossi-
lazione della prolina e lisina e alla conseguente glicosilazione del collage-
ne che appunto determinano le caratteristiche di elasticita e resistenza
dell’'osso.

Nell’O.L la fragilizzazione del tessuto osseo dipende quindi dalla per-
dita di elasticita delle fibre collagene biochimicamente alterate.

Scopo del presente lavoro ¢ quello di analizzare il processo riparativo
delle fratture di pazienti affetti da O.L trattati incruentemente. A tal fine
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mata per rettilineizza-
zione delle coste (Fig.
2A)e perconcomitante
sviluppo di una bozza
sternale in sede precor-
d_lale (Fig. 2B). L'altera-
zione morfologica pil
caratteristica del baci-
no & risultata quella a
cuore di carta da gioco
(Fig. 3). Le pil grosso-
lane deformiti le abbia-
mo osservate a carico
degli arti, soprattutto
gli inferiori (Figg. 3, 4.
5). Le ossa lunghe sono
deformate in tuttie tre i
piani dello spazio, con
incurvamenti anche su-
periori ai 90°, singoli o
multipli in uno stesso
segmento osseo. Rite-
niamo che le cause di
questa  caratteristica
e deformita sianoalmeno
; zione delle coste. B) Bozza due:
precordiale. 1) La  patologica
plasticita dell'osso e
quindi la minore resi-
stenzaalle forze flesso-
rie che agiscono suj
segmenti scheletrici;

2) L'interessa-
mento della cartilagine
di accrescimento,

Ineffetti, riguardoa
questo secondo aspet-
to, abbiamo notato, in
accordo con la lettera-
tura, che i dischi di car-
tilagine di accresci-
mento sono contigui a
zone metafisarie di
aspetto pseudocistico
‘mazione caratteristics i : Fedo d? Sm'm_'“’ cle

cde]]: eristica degli arti inferiori l}c?(:)lar! e che i nuclei
ATt epifisari sono di aspet-
to irregolare o fram-

e i i . mentato (Fig. 5).
ek ?on:gé ucehlﬁiladpdm]a_tgme ‘dl accrescimento suEisc)a delle
ifisarie sarebbe duﬁ(t;ll.lreb]sedciz:lili?cFCSCimenm“ e e
confermato da due os::ervazio:ifl?mi“?iiliiig]:i..r?.si??ﬁ:t:;au_

1) rarvita del di-
stacco epifisario nel-
o,

2) il tessuto con-
nettivo cartilagineo &
riceo di sostanza fon-
damentale, mucopoli-
saccaridi e fibre colla-
gene a differenza del
tessuto osseola cuima-
trice & formata in gran
parte da sole fibre col-
lagene.

Nei nostri pazienti
abbiamo rilevato due
tipi di risposte riparati-
ve dell'osso al trauma

fratturativo. Inalcunisi : —— / i Bas
Fig. 4. - Paziente di anni 7: aspetto clinico degli arti inferiori.

& avuta la formazione
dicallo periostale sotto

forma di regolari ispessimenti fusiformi,
formazione di tessuto osseo mal struttura

2 manicotto e abbondante neo-
to e disomogencamente caleifi-

cato (Fig. 6 A e B). In altri invece il processo riparativo & avvenuto per

formazione di callo endostale co
frattura (Fig. 7).

Le diverse risposte dell'osso
alle fratture non sono risultate
comunque legate alla bonta del-
Pimmobilizzazione effettuata ma
le riteniamo legate alle caratteri-
stiche genetiche del soggetlo;
inoltre il tempo medio di conso-
lidazione non & stato influenzato
dal tipo prevalente di riparazio-
ne. Dato a nostro avviso molto
interessante & che in tutti i casi
non abbiamo mai osservalo
pseudoartrosi. Nei pazienti affetti
da O.1 abbiamo inoltre rilevato
un notevolissimo numero di mi-
crofratture o infrazioni della sot-
tilissima corticale che spesso
sfuggono anche ad un accurato
esame radiografico perché lo-
steopenia pud essere cosi grave
da determinare la scomparsa
radiografica della corticale ¢ del-
le trabecole (Fig. 8).

L’incidenza delle fratture & ri-
sultata essere in graduale aumen-
to dalla nascita fino all'epoca
della puberta per poi decrescere
e stahilizzarsi su un tasso pa-

n aspetto a smeriglatura del focolaio di

Fig. 5. - Quadro radiografico della gam-
ba in pz. di 7 anni in cui si evidenzia:
incurvamento diafisario, estremo assotti-
gliamento delle corticali, aspetto pseudo-
wistico della metafisi, alterazione della fi-



