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Resumo: Osteopetrose é uma osteopatia hereditéria, descrita em 1904 por Heinrich Albers Schonberg. E
rara, sendo a incidéncia da forma infantil de 1:200.000 habitantes no Brasil, 20% desses casos
derivando de casamentos consanguineos. Lactente, 7 meses, masculino, encaminhado ao nosso
servigo para investigacao diagnostica por esplenomegalia volumosa e palidez. Admitido em bom
estado geral, hipocorado (++/4), respirac@o bucal, facies tipica com macrocrania, hipertelorismo,
fontanela abaulada. Ausculta cardiaca fisiologica. Ausculta pulmonar com ruidos de transmisséo
e sibilos. Abdémen globoso, hérnia umbilical, RHA presentes, tenso, baco palpavel ao nivel da
fossa iliaca esquerda. Extremidades bem perfundidas. Genitdlia masculina, testiculos tdpicos.
Desenvolvimento neuropsicomotor adequado. Estatura 65 cm (Percentil 3), peso 7.150g
(Percentil 3), perimetro cefalico 46cm (entre percentis 85 e 97). Antecedentes: hipertrofia de
cornetos. Nasceu com idade gestacional de 35 semanas, cesareana, APGAR 8/10, 3.150g, sem
outros dados. Segundo filho de pais ndo consanguineos. Irméo saudavel. Radiografia de térax
com aumento de densidade 6ssea. Anemia, leucocitose com desvio a esquerda e plaguetopenia.
Mielograma: hipoplasia eritrdide e megacariocitica. Biopsia 0ssea: placa de crescimento com
ossificagdo endocondral associado a fragmentos de trabéculas Gsseas com neodeposicao espessa
de matriz cacificada basofilica. A disfuncdo dos osteoclastos resulta em inabilidade na
reabsor¢do e remodel agdo Ossea. Formas clinicas: autossdmica recessiva, autossdomica dominante
e a forma intermediaria. O paciente tem a forma autossomica recessiva que pode se manifestar
com hematopoiese extra-medular, obliteracdo dos forames dos nervos cranianos, macrocefalia e
protrusdo da fronte, hipertelorismo, exoftalmia, hipertensdo intracraniana, atraso do crescimento
e desenvolvimento neuropsicomotor. O diagndstico € radiolégico, com aumento da densidade
Ossea. No histopatoldgico € patognoménico restos de cartilagem mineralizada dentro de 0sso
normal. A Unica alternativa curativa é o transplante de medula 6ssea de doador HLA idéntico. E
importante o0 reconhecimento precoce da doenca, pois quanto mais cedo for redlizado o
transplante, menores serdo as seqiiel as neurol dgicas e maiores as chances de cura.
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