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RESUMO
Objetivo: descrever um caso de sindrome de osteopetrose em um paciente de trés anos
de idade, sexo feminino, enfatizando o diagnostico por imagem. Método: os dados
foram obtidos por meio de registro fotografico, anamnese e exame fisico, revisdo de
prontudrio e consulta a literatura por meio de livros, periddicos e bases de dados
MEDLINE e LILACS. Consideragdes finais: este caso mostra a importancia dos
métodos de imagem no diagnostico dessa malformacéo.

DESCRITORES: Osteopetrose; diagnostico; imagem.

INTRODUCAO

A osteopetrose é uma displasia
esquelética hereditéria, autossémica
recessiva, de origem ainda desconhecida.
Aproximadamente 20 % dos casos derivam
de casamentos consangliineos, atingindo
ambos 0s sexos, predominando na raca
branca.

Existem dois tipos reconhecidos a
forma benigna e maligna, sendo que a
maioria dos pacientes apresenta a forma
maligna’. A forma benigna conhecida como
doenca de Alberg-Schonberg apresenta uma
deficiéncia na reabsor¢cdo Ossea por
disfuncdo dos osteoclastos, ocorre em
adultos e criangas, porém mostram uma
expectativa de vida normal.

Na forma maligna ocorre uma
disfuncdo osteoclastica, resultando em
inabilidade do organismo em realizar
reabsorcdo e remodelagem 6ssea”. Os
0Ss0s tornam-se entao escleroticos, densos e
radiopacos’. O quadro clinico caracteriza-se
por hepatoesplenomegalia, macrocefalia,
protrusao da fronte, atraso no
desenvolvimento. A morte ocorre nos
primeiros anos de vida por anemia grave e
infecgo® .

OBJETIVO

Descrever um caso de osteopetrose
em um paciente de trés anos de idade do
sexo feminino.

METODO

Os dados foram obtidos por meio
de registro fotografico, anamnese e exame
fisico, revisdo de prontuario e consulta a
literatura por meio de livros, periddicos e
bases de dados lilacs.

RELATO DE CASO

Paciente sexo feminino, trés anos
de idade, procedente do municipio de
Capitdo Pogo, buscou atendimento médico
em servico de urgéncia sendo encaminhada
para o servigo de Pediatria da Santa Casa de
Misericérdia do Para (FSCMPa) e admitida
no dia 13/06/2009 para investigagdo
diagnostica. M&e da menor relatou que a
mesma  apresentava  febre, crises
convulsivas e distensdo abdominal ha uma
semana.

Antecedentes  pessoais:  menor
adotiva desde os 5 meses de idade (historia
prejudicada). A menor tem varios episédios
de internagdo sendo um por meningite onde
necessitou de procedimento neurocirirgico
(derivacdo ventriculo/peritoneal), tendo
realizado varias transfusfes sanguineas.

Antecedentes  familiares:  Mae
adotiva ndo sabe relatar se ha outro caso na
familia, refere que os pais bioldgicos ndo
sdo consangiineos e que mae bioldgica fez
uso de drogas ilicitas.

Exame fisico: menor hipocorada,
com retardo do  desenvolvimento
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neuropsicomotor, aumento do perimetro
cefélico, nistagmo bilateral episddico,
hipertelorismo ocular, raiz nasal em sela,
abdome globoso com
hepatoesplenomegalia, DVP sem sinais
flogisticos, auséncia de linfonodos
palpaveis, nddulo indolor, fixo, na face
volar do brago direito.

Exames laboratoriais: hemoglobina
de 6,77; plaquetas de 41.400 mm;®
hemocultura e urocultura negativas.

Exames de imagem: ao Rx de
cranio (Figura 1) e (Figura 2) desproporc¢éo
cranio facial com aumento do neurocréanio,
suturas anatdmicas com aumento difuso da
densidade 6ssea. Rx do esqueleto (Figura 3)
(Figura 4) (Figura 6) mostrando aumento
difuso da densidade 6ssea, com areas de
menor densidade, deformidades dos 0ssos
longos e mdaltiplas fraturas. Tomografia de
abdome: figado e baco de dimenses
aumentadas. Tomografia do Cranio (Figura
5): aumento da densidade  0ssea,
parénquima cerebral sem alteracGes e fossa
posterior rasa. Ultrassonografia de braco
direito: pseudoaneurisma do ramo artéria
braquial direita. Ecodopplercardiograma
normal.

O paciente foi tratado com
tranfusfes sanguineas, anticonvulsivantes e
antibioticoterapia, tendo melhora clinica
recebendo alta hospitalar para
acompanhamento ambulatorial.

Figura 1. Radiografia do cranio

Figura 2. Radiografia do cranio

Figura 3. Radiografia dos 0ssos longos

Figura 4. Radiografia dos ossos longos
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Figura 5. Tomografia do cranio

Figura 6. Radiografia do térax

DISCUSSAO

A osteopetrose, também conhecida
como doenca marmorea ou doenca de
Albergs-Schonberg, é um distirbio genético
de patogénese desconhecida, caracterizado
por aumento da densidade Ossea e
anormalidades na modelagem do esqueleto.
A densidade Ossea aumentada e
consequéncia da faléncia de reabsorcéo do

condro-ostedide  primitivo,  impedindo
assim a substituicdo por osso normal. Nas
formas graves anemia,
hepatoesplenomegalia estdo presente nos
primeiros meses de vida. Atrofia Optica e
outros defeitos de nervos cranianos podem
estar presentes e sdo resultantes da
deformidade craniana®.

Do ponto de vista imaginologico
radiografico, os achados variam desde
normais até graus variados de esclerose. O
0ss0 pode estar envolvido em toda sua
extensdo. O crénio é envolvido em um grau
menor. Pode ocorrer aumento da densidade
Ossea nos platds vertebrais, dando aspecto
de vértebras em sanduiches. Os 0ss0s
iliacos podem ser afetados precocemente.
Alteracbes nos 0ssos longos podem
aparecer sO tardiamente. Envolvimento
mandibular € raro. Linhas metafisarias
transversais sdo freqiientes. E importante
ressaltar que a maturagdo 6ssea &€ normal.
Fraturas de 0ssos longos sdo comuns e se
observa varismo com freqiiéncia resultante
de fraturas femorais proximais.

Neste caso foram encontrados
componentes caracteristicos da doenga em
estagio avangado com complicagdes.

E importante ressaltar que no
presente caso ndo ha histdria familiar
compativel com tal sindrome e que h&
histéria de uso de drogas por parte da méde
porém nao sendo encontrada nenhuma
relacdo na literatura.

CONSIDERACOES FINAIS

Este caso mostra a importancia do
exame fisico e dos métodos de imagem no
diagndstico desta malformacgéo.

SUMMARY

OSTEOPETROSIS SYNDROME: CASE REPORT

José Acurcio Cavaleiro de Macedo e Cléia Carvalho de Oliveira

Objective: to describe a case osteopetrosis syndrome in the patient three years of age and
females emphasizing in diagnostic imaging. Methods: the data were obtained through
photographic record, anamnesis and physical examination, review of medical records and
consulting the literature through books, journals and databases Medline e lilac. Final



considerations: this case shows the importance of methods of image in diagnostic of
malformation.
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