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Trabalhos Cientificos

Osteopetrose Com Raquitismo Sobreposto: Uma Condicdo Rara, Grave E Paradoxa — Relato De
Caso

Introducdo: A osteopetrose autossomica recessiva (OAR) € uma displasia osteoescleréticararae
grave, causada por disfuncéo dos osteoclastos, levando ao aumento anormal da densidade mineral
Ossea.! Na OAR, o desbalanco da homeostase do célcio e fosforo compromete a mineralizagdo da
matriz ostedide e resulta em um quadro paradoxal de raquitismo sobreposto, 0
osteopetroraquitismo.2Objetivos: Lactente do sexo feminino, 5 meses, nascida a termo, adequada
para aidade gestacional, filha de pais saudaveis e ndo-consanguineos, apresentava episodios
recorrentes de infecgdes respiratorias desde o primeiro més de vida. Aos 3 meses, identificadas
anemia e plaguetopenia progressivas, refrataria a reposicao de ferro. Ao exame fisico, observou-
se Z-escore de peso -1,18 desvio-padrédo (DP), comprimento -1,92 DP, e perimetro cefdlico
proximo ao percentil 90 para sexo e idade, abaulamento 6sseo em regido temporal e
hepatoesplenomegalia. Exames laboratoriais mostraram hipocal cemia, hipofosfatemia,
hiperfosfatasemia e hiperparatireoidismo secundério. A imunofenotipagem de medula éssea
afastou neoplasias hematol 6gicas. Inventario ésseo com osteosclerose sistémica, espessamento
dos 0ssos da base do créanio e placas de crescimento franjadas, irregulares e alargadas,
compativels com osteopetrose associado a raquitismo. O painel genético paradisplasias

esquel éticas identificou duas variantes patogénicas em heterozigose com perda de fungéo do gene
TCIRGL1 (c.1166-2A>T, p.Thrd57_Tyr461del), confirmando o diagnéstico de OAR tipo 1. Foi
submetida a transplante de células tronco hematopoi éticas (TCTH) alogénico aparentado aos 7
meses. Atualmente, com 1 ano e 2 meses, segue em acompanhamento ambulatorial, sem
intercorréncias infecciosas, em melhora da anemia, normalizacéo dos exames osteometabdlicos,
Z-escores de comprimento -3,00 DP, e de peso -1,81 DP.Metodologia: Resultados. Conclusao: A
OARtipo 1 é aformamais grave e precoce de osteopetrose, sendo as variantes patogénicas de
TCIRGL1 as mais frequentemente implicadas. Cursa com osteosclerose grave, faléncia medular,
imunodeficiéncia e neuropatias compressivas. O TCTH é o Unico tratamento curativo.3 A perda
de funcéo do TCIRG1 compromete tanto a bomba de prétons nos osteocl astos, impedindo a
acidificacdo necessaria a reabsorcdo dssea, como afeta a sintese de acido pelas células parietais,
prejudicando a acidificac8o gastrica necessaria a absorcao do calcio. A hipocal cemiaresultante
induz hiperparatireoidismo secundério, que leva a hiperfosfatiria e hipofosfatemia, agravando o
desbalanco da disponibilidade de célcio e fosforo e ainsuficiéncia de mineralizagdo 6ssea na
placa de crescimento, causando raquitismo sobreposto a osteopetrose.8308, Este caso ressalta o
desafio e aimportancia daintegracéo entre dados clinicos, bioquimicos e radiol 6gicos para o
diagnostico precoce da OAR, sobretudo quando sobreposta por raquitismo, viabilizando o TCTH
oportuno, Unico tratamento curativo, e prevenindo complicaces sistémicasirreversiveis.
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