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TITULO:
Implicaciones neuroquirurgicas en la esclerosteosis hereditaria familiar.

INTRODUCCION/OBJETIVOS:

La esclerosteosis es una displasia 6sea esclerosante secundaria a una alteracion en
el gen SOST, que presenta un patron de herencia recesiva.

Es una patologia infrecuente con pocos casos publicados en la literatura.

El sobrecrecimiento esquelético progresivo, mas pronunciado en la mandibula y el
craneo, es un hallazgo fenotipico caracteristico y este ultimo puede provocar un
aumento de la presion intracraneal.

Describimos el manejo neuroquirirgico de un paciente afecto por esta entidad
genética.

MATERIAL Y METODOS:

Se describe e ilustra con las imagenes de tomografia craneal y resonancia magnética
el caso clinico.

Se explica e ilustra las técnicas quirargicas empleadas para el manejo de la
hipertension endocraneal.

RESULTADOS:

Paciente de 17 afios con un sobrecrecimiento esquelético, braquidactilia, alteraciones
ungueales, paralisis facial bilateral e hipoacusia mixta.

A los 14 afios se diagnostica un Chiari secundario a la hiperostosis 6sea craneal junto
con un papiledema severo. Se realiza una descompresion extradural de la fosa
posterior. La evolucion es satisfactoria con resolucion del papiledema. Sin embargo,
a los dos afos reosifica la zona de la descompresion unido a un aumento progresivo
del grosor del craneo, generando la reaparicion del papiledema y motiva una
expansion craneal.

Se realizan dos craneotomias frontales y dos craneotomias parietales sin sobrepasar
la linea media. Las craneotomias se planifican con guias de corte. Los cuatro colgajos
0seos son rebajados fresando la tabla interna hasta conseguir un grosor estandar

A los 3 meses, el control de fondo de ojo revela la resolucion del edema de papila.
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CONCLUSIONES:

La hiperostosis craneal en casos graves de esclerosteosis puede causar un aumento
de la presion intracraneal, incluso en edades tempranas. La falta de terapias médicas
dirigidas convierte la cirugia en una opciéon fundamental para el manejo de esta

patologia.
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