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Resumo: INTRODUCAO: Picnodisostose é um distdrbio autossdmico recessivo caracterizado por baixa
estatura, acrostedlise, displasia clavicular, osteoclerose, aumento da fragilidade Ossea e
fechamento retardado das suturas cranianas. Pouco mais de 200 casos foram relatados,com
prevaléncia estimada em 1- 1,7/milh&o. Seu diagndstico envolve exame fisico e de imagem. O
tratamento € sintomatico, contemplando prevencdo de fraturas e cuidados odontologicos.
DESCRICAO DO CASO: K.JF.S., 06 anos, nascido com 2715g, 46cm de comprimento e 35cm
de perimetro cefdlico, Apgar 9/9. Encaminhado para diagnostico com queixa de “cabeca
crescendo”, apesar do desenvolvimento neuropsicomotor normal (ADNPM). Ao exame fisico,
baixa estatura, macrocefalia devido a0 aumento anteroposterior e fronte ampla, sugerindo
sinostose sagital e bitemporal, hipoplasia das cristas orbitarias insinuando exoftalmia, escleras
azuladas, nariz pegqueno, palato ogival, térax levemente estreitado, méos com dedos de pontas
largas e unhas curtas. Como investigacdo complementar, exames radiogréficos revelaram
desproporcéo craniofacial com sinais de fechamento da sutura sagital e alargamento da coronal e
lambdoide, sela tarcica em O0mega, retificacdo do angulo mandibular, pequeno aumento de
densidade dos fémures e tibias com espessamento regular de cortical em regides diafisarias,
acrostedlise em falanges distais (1°, 2° e 3° dedos da méo esquerda) e idade Gssea compativel com
a cronol6gica, demais exames normais. DISCUSSAO:Casos, como este, ndo si0 incomuns na
prética pediatrica, devendo ser ressaltado a atencéo do profissional que, a despeito do ADNPM,
se preocupou em identificar a condicdo causadora dos dismorfismos apresentados pela crianca,
gerando tranquilidade para a familia diante da definicdo do diagndstico com seu respectivo
progndstico. CONCLUSAO: Por ser uma doenca rara, com manifestagdes clinicas caracteristicas,
seu diagndstico é predominantemente clinico. Observa-se ndo haver muitos estudos sobre o tema,
fazendo-se necessario 0 incentivo nesse aspecto, revelando a importancia do ensino da genética
médica nos cursos de Medicina, nas residéncias em Pediatria e demais profissionais da salide.
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