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Trabalhos Cientificos

Doenca De Camurati-engelmann: Nova Opgéo Terapéutica

PRESTI PF; MENEZES FILHO HC; DAMIANI D; SETIAN N; BERTOLA DR; TESTAI LC;
YAMAMOTO GL; BARBOSA SMM; BOBOLI I; OLASTRINI RTV

Introducdo: A Doenca de Camurati-Engelmann (DCE) é rara (250 casos reportados) e trata-se de
uma heranca autossdmica dominante associada a mutacéo ativadora heterozigética do gene TGF-
?1 (cromossomo 19g13). A proteina traduzida por esse gene tem papel na regulagdo da
reabsorcdo 6ssea. A DCE é caracterizada por espessamento da cortical diafisaria dos 0ssos
longos e cranio, dor Gssea de extremidades, fragueza muscular e marcha com base alargada. A
pesquisa genética € determinante para o diagnodstico.O tratamento ainda ndo é bem estabelecido,
porém novas propostas tém se mostrado promissoras. Descricdo do Caso: M.A.JL, sexo
feminino, 13a4m, com historia de dores Osseas desde 8 meses de vida, sem antecedentes ou
histéria familiar relevantes. Evoluiu com dor 6steo-muscular progressiva, deformidade de MM,
dificuldade para deambular e desnutricdo. As dores impedem-na de frequentar escola e de
realizar atividades de vida didrias. Apresentava aumento discreto de fosfatase acalina e lesdes
poliostéticas, predominantes em regides diafisarias e craniana. Devido a hipotese diagnéstica de
DCE, foi realizada pesquisa molecular e identificagdo da mutacdo do gene TGF-?71
(p.Arg218Cys). Foi tratada, inicialmente, com bisfosfonatos. Apos confirmagdo diagnéstica,
optou-se por losartan, um bloqueador do receptor de angiotensina que atua como antagonista do
receptor de TGF-?1. Comentérios. A Doenca de Camurati-Engelmann € uma doenca 0ssearara e
de dificil diagnostico, associada a dor cronica e incapacitante e que deve ser sempre lembrada
nos diagnosticos diferenciais de doengas osteometabdlicas. Novos tratamentos tém sido
propostos, sendo o losartan uma opgao terapéutica promissora.
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