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Resumo: IntroduÃ§Ã£o: A osteopetrose Ã© uma doenÃ§a hereditÃ¡ria caracterizada pela disfunÃ§Ã£o 
dos osteoclastos, levando uma deficiÃªncia na reabsorÃ§Ã£o Ã³ssea, resultando em fragilidade 
Ã³ssea, insuficiÃªncia hematopoiÃ©tica e sÃndromes de compressÃ£o de nervos cranianos e 
comprometimento do crescimento. SÃ£o identificadas trÃªs formas clÃnicas, sendo a mais 
freqÃ¼ente a osteopetrose congÃªnita maligna autossÃ´mica recessiva, com prognÃ³stico ruim e 
tem como Ãºnico tratamento curativo o transplante de medula Ã³ssea. Em geral o diagnÃ³stico 
Ã© feito tardiamente, havendo atraso ou perda de diagnÃ³sticos com graves repercussÃµes 
prognÃ³sticas. Relato: AFP, masculino, 14 dias de vida, TeresÃ³polis - RJ. Filho de pais 
consangÃ¼Ãneos, sem relato de casos semelhantes na famÃlia. MÃ£e adolescente, Gesta I, 
Para I. GestaÃ§Ã£o sem interocorrÃªncias e prÃ©-natal completo. VDRL materno positivo. 
Parto vaginal, no termo, sem asfixia. Pesou 3,600g e 52cm de comprimento. Radiografia de ossos 
longos evidenciou densidade Ã³ssea aumentada, padrÃ£o caracterÃstico da Osteopetrose. 
Exame morfololÃ³gico: dismorfias faciais menores, tais como fontanela anterior ampla, 
diÃ¡stase de sutura sagital, occipital proeminente. Fronte proeminente com projeÃ§Ãµes 
supraorbitÃ¡rias. Ponte nasal plana e alargada, telecanto, hipertelorismo ocular, dorso nasal 
curto, pirÃ¢mida nasal alargada, narinas antevertidas. Orelhas displÃ¡sicas com hÃ©lice 
espessada. Prega palmar transversa bilateral, aracnoidactilia aparente. Hipertonia aparente, 
hipoplasia de Ãºvula. Exame fÃsico geral e neurolÃ³gico normais para a idade. Fito o 
diagnostico, o paciente foi encaminhado a instituiÃ§Ã£o especÃfica para transplante de medula. 
DiscussÃ£o: O diagnÃ³stico de Osteopetrose no probando foi realizado precocemente, 
incidentalmente em exame radiolÃ³gico solicitado por outro motivo (protocolo para sÃfilis 
congÃªnita), propiciando intervenÃ§Ã£o precoce na evoluÃ§Ã£o da doenÃ§a. ConclusÃ£o: 
Como a osteopetrose Ã© uma doenÃ§a grave e fatal, ressaltamos a importÃ¢ncia do 
diagnÃ³stico precoce para indicaÃ§Ã£o de transplante de medula.
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