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Resumen

Introduccion: La osteogénesis imperfecta es un trastorno genético del tejido conectivo caracterizado por
fragilidad 6sea, deformidades esquel éticas y, en algunos casos, alteraciones craneofaciales. Dentro de las
manifestaciones neurol 6gicas, la deformidad ésea craneal como la braquicefalia grave debida a craneotabes
puede estar asociada a compromiso de lafosa posterior y aalteracion de la circulacion del liquido
cefalorraquideo, favoreciendo el desarrollo de hidrocefalia. Laliteratura sobre el abordaje neuroquirirgico en
estos pacientes es limitada, particularmente en lactantes con hidrocefalia, con escasos pacientes descritos en
laliteratura.

Caso clinico: Presentamos €l caso clinico de una paciente lactante de 4 meses diagnosticada a nacimiento de
osteogénesis imperfectatipo Il secundariaa mutacién en el gen COL1A2 con afectacion grave
multisistémica. A nivel neurologico, presenta una braguicefalia severa con craneotabes, realizandose estudio
de ecografiay RM craneal en la que se evidenciala presencia de una hidrocefalia triventricular secundariaa
una alteracién anatdmica de la fosa posterior con compromiso de la union craneocervical (invaginacion
basilar, estenosis del foramen magno y grave aplanamiento occipital bilateral). Tras discutir el caso en sesién
multidisciplinar, se llevaa cabo una cirugia de colocacién de una vavula de derivacién ventricul o-peritoneal
(Miethke GAV 2.0 5/20) y posterior tratamiento ortésico craneal de la deformidad. La evolucion

posoperatoria fue favorable. En sucesivos controles de imagen se aprecia una mejoriadel tamafio ventricular
junto con una adecuada progresién de la morfologia craneal.

Discusion: Laincidencia de la hidrocefalia en la osteogénesis imperfecta es desconocida, si bien diversos
estudios han resaltado |a asociacion existente entre ambas entidades. Se han descrito ocho casos en la
literatura en los que se destaca el compromiso de fosa posterior y |as alteraciones craneocervicales como
causa predisponente de esta. Dada la repercusion del cuadro clinico, es necesario un abordaje
multidisciplinario de estos pacientes.
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