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Fundamentos: La picnodisostosis es una rara enfermedad autosémica recesiva, potencialmen-
te grave, caracterizada por displasia 6sea, talla baja, osteolisis de falanges distales, fracturas fre-
cuentes, retraso del cierre de fontanelas e hipoplasia mandibular. Se han notificado menos de 200
casos desde su descripcién en 1962. Se han descrito diferentes mutaciones en el brazo largo del
cromosoma 1 (1q21) que conducen a un déficit de catepsina K, proteasa lisosomal que degrada el
colageno de la matriz dsea y cuya expresion esta reducida en los osteoclastos de estos pacientes. El
diagnéstico es clinico apoyado con datos radioldgicos (acroosteolisis, huesos wormianos, displasia
6sea y angulo mandibular obtuso).

Paciente: Describimos a un nifio de 3 afios, afecto de picnodisostosis, sometido a alo-trasplante
(alo-TPH) en septiembre de 2010 por una leucemia mielomonocitica crénica juvenil (LMMGC;) con-
comitante diagnosticada en enero de 2009. No existen casos descritos y potencialmente el trasplan-
te, dada la fisiopatologia de la enfermedad, podria ser curativo. Se realiz6 alo-TPH de hermana HLA
idéntica tras acondicionamiento con busulfan, melfalan y ciclofosfamida.

Resultados: Durante su estancia en la unidad de trasplante (dia +9 y +48) presenté neumonitis
por virus respiratorio sincitial (VRS) e influenza B, respectivamente. A los 4 meses post-TPH, in-
gresa por sindrome febril de foco respiratorio y se evidencian rasgos dismérficos (fontanela abierta,
talla baja y retraso del desarrollo) TAC térax: lesiones fibréticas con opacidades seudonodulares
subpleurales. Mapa 6seo: craneo en cepillo con huesos wormianos, hiperostosis generalizada y
displasia de cadera. Tras aislamiento microbioldgico se diagnostica de nemonitis por VRS, con
buena evolucion clinico-radioldgica tras ribavirina y gammaglobulina. Valorado por la Unidad de
Dismorfologia, se confirma el diagnéstico de displasia 6sea tipo picnodisostosis. Se solicita estudio
secuencial de niveles de catepsina postrasplante.

Conclusiones: La picnodisostosis es una enfermedad rara, que puede sospecharse ante talla baja,
huesos hiperostéticos, retraso del cierre de fontanelas y craneo en cepillo con huesos wormianos.
No existen casos descritos de LMMC;j asociados a picnodisostosis, aunque si es bien conocida su
asociacion con el sindrome de Noonan o la neurofibromatosis. No se ha descrito ningtn caso de
picnodisostosis sometida a alo-TPH y, actualmente, desconocemos su curso evolutivo, si bien los
niveles de catepsina post-TPH deberfan aumentar y esto permitiria la regresion de los rasgos feno-
tipicos. Se requiere un estrecho seguimiento para plantear en un futuro el alo-TPH como terapia
curativa de esta enfermedad.



