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Encefalocele adquirido en un paciente 
con enfermedad de Albers-Schönberg
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Introducción
La osteopetrosis es una rara enfermedad congénita que afecta 
a todos los huesos, en la que encontramos un incremento de la 
radiodensidad ósea y cuya fisiopatología consiste en una inter-
ferencia en el remodelado de los huesos, que provoca un desa-
rrollo óseo anormal. Las alteraciones óseas giran en torno al 
incorrecto funcionamiento de los osteoclastos, encargados, 
junto con los preosteoblastos, osteoblastos y macrófagos, de 
la remodelación ósea fisiológica que sufren los huesos, y que 
alcanza una renovación de hasta el 5-10% de la masa ósea al 
año. Debido a esta alteración, se produce un fallo en la resor-
ción, de manera que obtenemos huesos de aspecto más sólido 
pero estructuralmente deficientes y, por tanto, más frágiles1.

Las formas clínicas más conocidas de esta enfermedad con-
génita son: infantil-maligna autonómica recesiva, mortal en los 
primeros años de vida (en ausencia de tratamiento efectivo); 
intermedia autosómica recesiva, que aparece durante la prime-

ra década de vida pero sigue un curso maligno, y autosómica
dominante (tipo I y II), con esperanza de vida intacta pero con 
muchos problemas ortopédicos y neurológicos2.

La forma autosómica dominante tipo II se caracteriza por 
presentar vértebras con patrón de «jersey de rugby» y esclero-
sis de la base del cráneo3. La describió Albers-Schönberg, en 
19044, y es la forma más común de la enfermedad, con una 
incidencia estimada mayor de 5,5/100.0005. Los síntomas más
destacados son el dolor óseo, las fracturas, la osteomielitis 
(particularmente mandibular) y las complicaciones neurológi-
cas, como la disminución de la agudeza auditiva, la atrofia
óptica y la parálisis facial.

Caso clínico

Paciente de 5 años de edad, hijo de padres sanos no con-
sanguíneos, con gestación, parto y periodo neonatal normal. 

Resumen

La osteopetrosis es una rara enfermedad ósea caracterizada 
por una esclerosis del esqueleto y causada por un defecto en 
la resorción ósea por parte de los osteoclastos. La forma auto-
sómica dominante de la osteopetrosis se divide en 2 subtipos. 
El tipo I implica un notable engrosamiento de la bóveda cra-
neal. En el tipo II, o enfermedad de Albers-Schönberg, predo-
mina la esclerosis vertebral y de la base del cráneo.

Las complicaciones más frecuentemente descritas de la os-
teopetrosis se localizan en el sistema nervioso, secundarias a 
la compresión de los pares craneales, los vasos sanguíneos y 
la médula espinal, por la oclusión gradual o una falta de desa-
rrollo de los orificios craneales.

Se presenta el caso de un niño de 5 años, cuya enfermedad 
se inició con una proptosis ocular bilateral de aparición brusca, 
cefalea y vómitos, secundaria a un encefalocele producido por 
una fractura espontánea del techo de la órbita.
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Abstract

Title: Acquired encephalocele in a patient with Albers-Schön-
berg disease

Osteopetrosis is a rare skeletal condition characterized by 
skeletal sclerosis caused by a defect in bone resorption by osteo-
clasts. Autosomal dominant osteopetrosis is divided into two
subtypes. Type I involves marked thickening of the cranial vault, 
while in type II, or Albers-Schönberg disease, there is a predom-
inance of sclerosis of the vertebrae and the base of the skull.

The most common complications of osteopetrosis affect the 
nervous system and are produced by the compression of cra-
nial nerves, blood vessels and the spinal cord by gradual occlu-
sion or lack of growth of skull foramina.

We report the case of a 5-year-old child who presented with
bilateral ocular proptosis, headache and vomiting, secondary
to an encephalocele produced by spontaneous fracture of the 
orbital roof.

Keywords

Albers-Schönberg disease, osteopetrosis, encephalocele, orbi-
tal fracture

Fecha de recepción: 12/02/07. Fecha de aceptación: 12/02/07.

Correspondencia: J.P. García Iñiguez. Unidad de Lactantes. Hospital Materno-Infantil «Miguel Servet». P.º Isabel la Católica, 1-3. 50009 Zaragoza.
Correo electrónico: dr_jpablo@hotmail.com349

40-43 NOTA CLIN ENCEFA.indd 4040-43 NOTA CLIN ENCEFA.indd   40 13/7/07 11:38:4213/7/07   11:38:42

©2007 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados



Encefalocele adquirido en un paciente con enfermedad de Albers-Schönberg. J.P. García Iñiguez, et al.

41

El desarrollo psicomotor y ponderoestatural posterior fue nor-
mal; sólo destacaba una hipoacusia bilateral de transmisión 
con OMA de repetición controlada en el servicio de otorrinola-
ringología. A los 2 años de vida, presentó una parálisis facial 
derecha periférica, que cedió tras un tratamiento corticoideo. 
A los 5 años, tras 2-3 semanas de cefalea acompañada de 
vómitos y fiebre, acudió a urgencias por presentar un cuadro 
de proptosis ocular bilateral, más llamativa en el ojo izquier-
do, de aparición súbita tras un episodio de vómitos incoerci-
bles. No consta antecedente traumático previo conocido. En la 
exploración de fondo de ojo se observa un edema bilateral de 
papila, compatible con hipertensión intracraneal. En la tomo-
grafía computarizada (TC) craneal, se pone de manifiesto una 
masa intraorbitaria izquierda con calcificaciones y un destaca-
do aumento generalizado de la radiodensidad ósea de la base 

del cráneo, sin diferenciación de la tabla interna y la externa 
(figura 1). En la resonancia magnética (RM) posterior, se cons-
tata la dependencia encefálica de la masa orbitaria que com-
prime el globo ocular y el recto superior (figura 2), así como una 
fractura del techo de la órbita que se pudo observar en la re-
construcción tridimensional del cráneo (figura 3), por lo que se 
diagnosticó un encefalocele frontorbitario adquirido, secunda-
rio a fractura del techo de la órbita.

Los marcadores de aposición y resorción ósea realizados por 
la sospecha de alteración del metabolismo óseo fueron norma-
les, mientras que la creatincinasa (CK) y la fosfatasa ácida 
tartato resistente (FATR) mostraron una significativa elevación 
que sugería osteopetrosis6: CK 194 U/L (0-170) y FATR: 10 U/L 
(0-6,6). La densitometría ósea realizada por ultrasonidos situa-
ba la puntuación Z del paciente en +3,51 desviaciones están-
dares (DE) (figura 4).

En el estudio familiar, el padre no presentaba alteraciones, 
observándose en la madre una clara definición del maxilar su-
perior, una densitometría ósea de +2,89 DE (figura 4) y vérte-
bras «en jersey de rugby», y esclerosis de la base del cráneo en 
la serie ósea realizada, coincidentes con la enfermedad de Al-
bers-Schönberg3.

Figura 1. Tomografía computarizada de la base del cráneo. 
Puede apreciarse un aumento generalizado de la densidad ósea

Figura 2. Resonancia magnética. Encefalocele frontorbitario 
con compresión del globo ocular izquierdo

Figura 3. Reconstrucción tridimensional de la tomografía 
computarizada. Puede apreciarse la fractura del techo de la órbita 
izquierda

350

40-43 NOTA CLIN ENCEFA.indd 4140-43 NOTA CLIN ENCEFA.indd   41 13/7/07 11:38:4313/7/07   11:38:43

©2007 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados



Acta Pediatr Esp. 2007; 65(7): 349-352

42

El paciente fue remitido al servicio de Neurocirugía del Hos-
pital «12 de Octubre», en donde se realizó de manera exitosa 
la corrección del encefalocele mediante una compleja inter-
vención, consistente en el desmontaje de la arcada frontorbi-
taria izquierda, la extirpación del saco herniario, la sutura de la 
duramadre y el cierre con plastia. Actualmente, permanece 
asintomático y sigue controles periódicos en nuestro hospital.

Discusión

Las complicaciones neurológicas como efecto de la osteopetrosis 
han sido objeto de publicación científica, todas ellas resultantes 
de la disminución del calibre de los orificios destinados a la salida 
de los pares craneales, la médula espinal y los vasos sanguíneos 
desde el interior del cráneo. En la bibliografía médica revisada se 
indica la posibilidad de fracturas de la base del cráneo, pero esta 
complicación no se ha comunicado como una manifestación habi-

tual en los niños con esta enfermedad7, aunque sí se encuentra 
en el paciente que se describe en este caso.

El mecanismo responsable de las fracturas en estos pacientes
es el incorrecto funcionamiento de los osteoclastos, encargados
de la resorción ósea fisiológica. Debido a esta alteración, en la 
osteopetrosis los huesos presentan un aspecto más sólido, pero 
son estructuralmente más deficientes y con tendencia a la frac-
tura. La disminución del espacio intracraneal por el aumento de 
la densidad ósea hace que aumente la presión, que contribuye a 
desencadenar la fractura del techo de la órbita7.

El paciente había sido seguido varios años en el servicio de 
otorrinolaringología por una hipoacusia bilateral de transmi-
sión, no sensitiva, como cabría esperar si se pensara en ella
como complicación derivada de la estenosis del canal del octa-
vo par, lo que se explica por el aumento de la densidad de la 
cadena de huesecillos del oído medio.

Se han descrito varios tipos de osteopetrosis, basándose en 
la forma de la herencia, edad al diagnóstico, severidad y sínto-
mas clínicos asociados. Las 3 formas clínicas más conocidas 
son las autosómica recesiva maligna e intermedia y la autosó-
mica dominante (tipos I y II)2.

La forma autosómica dominante tipo II, o enfermedad de Al-
bers-Schönberg, se caracteriza por su patrón radiológico, en el 
que predominan las vértebras en «jersey de rugby» y la escle-
rosis de la base del cráneo3. Varios estudios han mostrado que 
en esta forma de osteopetrosis se encuentran niveles elvados
de CK dependiente de su isoenzima cerebral (CK-BB)8,9, así co-
mo de TRAP, sin apreciarse prácticamente alteraciones en los 
niveles de otros marcadores de resorción o aposición ósea6.

Son múltiples los estudios que intentan descubrir el gen, o 
los genes, implicados en el desarrollo de esta enfermedad, así 
como la cantidad de hipótesis para explicar los muchos subti-
pos de osteopetrosis; por tanto, todavía se requiere un cierto 
tiempo para llegar a conclusiones satisfactorias. En los últimos
años se ha señalado una mutación en el gen CLCN7, que se 
encuentra en el locus 16p13.3, como la responsable de la en-
fermedad de Albers-Schönberg. El producto de este gen es un 
canal del cloro y una bomba de protones, cuya alteración sería
responsable de la enfermedad a través de una acidificación de 
la surpeficie ósea que queda bajo el osteoclasto10. En 2001 se 
describió esta mutación en las 12 familias estudiadas por os-
teopetrosis en su forma autosómica dominante tipo II11. El últi-
mo estudio realizado al respecto data de diciembre de 2006, y 
en él se llega a la conclusión no sólo de que esta mutación 
produce la enfermedad, sino también que dos de cada tres per-
sonas que heredan este defecto presentarán manifestaciones
clínicas de la enfermedad a lo largo de su vida12.

Tanto el paciente de este caso como su madre presentan un 
patrón radiológico y bioquímico compatible con la forma auto-
sómica dominante de la osteopetrosis, además de una densi-
tometría ósea elevada, lo que unido al curso clínico de la en-
fermedad hace posible llegar al diagnóstico de enfermedad de 
Albers-Schönberg. 

Figura 4. Densitometría ósea por ultrasonidos del paciente (arriba)
y de la madre (abajo)
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