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Resumo: INTRODUÃ‡ÃƒO: Picnodisostose Ã© uma rara doenÃ§a genÃ©tica com padrÃ£o de 
heranÃ§a autossÃ´mico recessivo, causada por um defeito no gene codificador da enzima 
catepsina K e caracterizada essencialmente por uma displasia esquelÃ©tica osteoesclerÃ³tica. 
AlÃ©m de vÃ¡rias outras alteraÃ§Ãµes fenotÃpicas inespecÃficas, essa sÃndrome Ã© 
acompanhada de baixa estatura e atraso puberal, sendo integrante do rol desses diagnÃ³sticos 
diferenciais. DESCRIÃ‡ÃƒO DO CASO: JOCJ, 10 anos de idade, masculino, com histÃ³ria de 
baixa estatura (117cm; Z escore < -3), IMC revelando obesidade (24kg/mÂ²; Z escore entre +2 e 
+3), proeminÃªncia Ã³ssea frontal (fronte olÃmpica) e occipital exacerbada, fechamento 
retardado de suturas, palato estreito e sulcado, frÃªnulo lingual curto, micrognatia, erupÃ§Ã£o 
retardada de dentiÃ§Ã£o, falanges distais curtas e com pele enrugada sobre o dorso das 
extremidades dos dedos. Nega consanguinidade entre os pais e histÃ³ria de quadro semelhante na 
famÃlia. Apresentava ainda malformaÃ§Ãµes craniofaciais que predispunham a infecÃ§Ãµes 
de vias aÃ©reas, causando diversas internaÃ§Ãµes. O diagnÃ³stico de Picnodisostose foi 
estabelecido aos 4 anos de idade, durante o seguimento clÃnico foi constatado ainda 
hipotireoidismo primÃ¡rio, ginecomastia e diarrÃ©ia persistente de etiologia a esclarecer. 
COMENTÃ•RIOS: A picnodisostose Ã© uma doenÃ§a rara, que tem ocorrÃªncia ligada 30% das 
vezes a consanguinidade dos pais da crianÃ§a afetada, o que nÃ£o ocorre no caso relatado. 
Mostra-se como uma condiÃ§Ã£o heterogÃªnea, diante do amplo quadro clÃnico e das 
diferentes manifestaÃ§Ãµes que podem resultar do defeito genÃ©tico definidor dessa patologia, 
tendo, entretanto, um tratamento principalmente e quase unicamente direcionado aos sintomas, 
com Ãªnfase na prevenÃ§Ã£o de fraturas.
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