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Informacion sobre la osteogénesis imperfecta
éQué es la osteogénesis imperfecta?

La osteogénesis imperfecta (OI) es una patologia genética congénita. Se considera una
enfermedad poco frecuente puesto que afecta aproximadamente a 1 de cada 10.000
nacidos. Consiste en la inadecuada formacién de los huesos a causa de una mutacién
genética que altera su forma y rigidez.

La principal caracteristica de las personas afectadas de Ol es la frecuente aparicion de
fracturas 6seas. También aparecen otras manifestaciones clinicas como deformaciones
esqueléticas, articulaciones hiperextensibles, alteraciones de tono muscular, escleroticas
azuladas, dentinogénesis imperfecta (fragilidad de los dientes), temperatura corporal
elevada, sudoracion excesiva, dolor crénico o pérdida de audicion. Estos signos tienen
una gran variabilidad: no aparecen con la misma intensidad ni frecuencia en todas las
personas: cada caso es unico.

Se trata de una enfermedad crénica e incurable. En la actualidad se cuenta con una
aproximacion terapéutica muy avanzada que contribuye en gran parte a mejorar la
calidad de vida de los afectados. El tratamiento se basa en tres pilares: farmacologia,
cirugia y fisioterapia.

AHUCE

La sigla AHUCE es el nombre abreviado de la Asociacion Nacional Huesos de Cristal Ol
Espafa, una entidad declarada de utilidad publica que fue creada en el afio 1994. Su
objetivo es hacer frente a las necesidades especificas de las personas afectadas por
osteogénesis imperfecta y sus familias.

Servicio de Asesoramiento Escolar en OI

Se trata de uno de los servicios que presta la Asociacion AHUCE. La entidad ofrece
asesoramiento especifico sobre la patologia en centros educativos de todo el territorio
nacional con el fin de mejorar la calidad de vida de los afectados en edad escolar.

Desde el servicio se llevan a cabo dos proyectos:

- «La OI en el colegio» trata de eliminar barreras e integrar a los afectados de OI
en el entorno escolar. El objetivo es conseguir la inclusidon efectiva del alumnado
con OI en los centros educativos. Desde AHUCE se forman asesores escolares
especializados en OI para posteriormente acudir a los centros en los que hay
afectados de OI. Se llevan a cabo talleres de Asesoramiento Escolar con los
profesionales la comunidad educativa ofreciéndoles informacion sobre la patologia
en general (aspectos clinicos, psicopedagdgicos y sociales) y sobre el caso del
afectado de OI en particular.

- «SQY OI» busca la normalizacién de la OI entre la poblacion escolar, interviniendo
directamente en las aulas, y empoderando a los educandos en el abordaje de las

diferencias y discapacidades. Se promueve la lectura comprensiva y dinamizacién
de cuentos sobre OI y diversidad (p.e.: Marcos va al colegio).

2
La .) en el coleglo

OSTEOGENESIS IMPERFECTA



Sobre este documento

El presente libro ha sido preparado por la Asociacion Nacional Huesos de Cristal de
Espafia (Ahuce, www.ahuce.org) como instrumento para facilitar la integracion escolar
de los niflos con osteogénesis imperfecta. Los datos que se ofrecen aqui estan ajustados
a la realidad de Espafa. Se prohibe su venta con fines comerciales. Se permite su
difusién haciendo referencia a su procedencia.

Marcos va al colegio esta inspirado en el libro Jason s First Day (http://oifoundationstore.
stores.yahoo.net/jasonsfirstday.html), publicado por la OIF, la fundacidén estadounidense
de osteogénesis imperfecta. La presente versidén espafiola ha sido realizada gracias a
la colaboracién de la DGOI, la asociacién alemana de OI, que ha cedido gratuitamente
las ilustraciones de su propia versién en aleman (Lukas erster Schultag, ISBN 13-
9783932732119).

Ahuce agradece a la OIF y a la DGOI su colaboracién y la cesion de derechos e imagenes
para la preparacién de Marcos va al colegio.

Han participado en la preparacion de este libro las siguientes personas:

- Sara Nunes (col. 5922) y Pedro Martinez (col. 6997), fisioterapeutas de Ahuce;

- Tamara Fernandez (col. M-27286), psicdloga de Ahuce;

- Belén Chavero Chércoles (col. 3131), trabajadora social de Ahuce.

La revisidn y edicion de la presente versidn espafiola ha corrido a cargo de M. Barbero,
socia de Ahuce. La maquetacion ha sido realizada por Producciones Glamour.

Clausula de exencion de responsabilidad

El presente libro se entiende Unicamente como resumen informativo destinado a
servir de orientacion a educadores, padres, afectados y personas relacionadas con la
osteogénesis imperfecta. Esta documentacion no sustituye en ningun caso los consejos
y las instrucciones que los pacientes reciban de sus médicos, fisioterapeutas y personal
sanitario.

Los elaboradores del libro no se responsabilizan de cualesquiera danos que pudieran
sufrir los lectores al poner en practica por su cuenta alguna sugerencia de las que
se recogen aqui. En todo momento se indica expresamente que las personas con
osteogénesis imperfecta deberan seguir en su tratamiento las instrucciones del personal
sanitario especializado de su confianza.

Otros materiales de referencia

Para cualquier consulta relacionada con este libro, o para solicitar boletines
u otro tipo de material informativo sobre la osteogénesis imperfecta, pueden
ponerse en contacto con la Asociacién Nacional Huesos de Cristal de Espafia,
AHUCE: ahuce@ahuce.org (Calle San Ildefonso 8, Bajo. 28012 Madrid.
Tfno. 914678266 / 696939725).

Web: www.ahuce.org.

Publicado en diciembre de 2015.
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