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Resumo: Introducéo: A osteopetrose maligna € uma doenca autossdmica recessiva rara caracterizada pela
disfuncdo dos osteoclastos. Ocasiona prejuizo da reabsorcdo 6ssea, hipocalcemia grave e reducéo
do espago medular, com consequente reducdo da hematopoiese. Descricdo: GCKS, masculino, 3
meses e 24 dias, admitido com quadro de anemia e plaguetopenia graves, hepatoesplenomegalia,
dismorfismo facial, hipocalcemia e crises convulsivas afebris desde o periodo neonatal. Nascido
de mée G1POADO, parto ceséreo, atermo e adequado para idade gestacional, Apgar 9/10. Pais ndo
consanguineos. Durante internacdo, recebeu inlmeras transfusdes de concentrado de hemécias e
plaquetas, apresentou infeccBes bacterianas e fungicas recorrentes e mantinha hipocalcemia
apesar de reposicao venosa de célcio e magnésio. Realizou radiografia de ossos longos sendo
aventada hipotese de osteopetrose maligna. Apos diagnéstico clinico-radiolégico e devido a
imunodeficiéncia secundéria relacionada a doenca (disfuncdo mondcito-macrofago), foi iniciada
profilaxia antibiotica e antifungica com Sulfametoxazol+Trimetropim e Itraconazol. Apds inicio
de corticoterapia, apresentou reducdo significativa da necessidade de hemotransfusdes e melhora
da hipocalcemia. 1sso permitiu tratamento com reposicdo oral de célcio, ata hospitalar com 7
meses de vida e espera domiciliar pelo transplante de medula 6ssea. Discussao: A osteopetrose
maligna tem inicio precoce e dentre as caracteristicas sugestivas da doenca, também apresentadas
pelo paciente do caso, estdo a macrocrania com fronte ampla, nistagmo e exoftalmia, alteracbes
Osseas radiograficas com esclerose 0ssea e reducdo do espaco medular, atraso do crescimento e
desenvolvimento neuropscicomotor, hepatoesplenomegalia ocasionada por hematopoiese
extramedular, surdez e cegueira por obliteracdo dos forames e compressao nervosa, obstrucdo
respiratéria ata e taquipneia, anemia e plaguetopenia por hipoproducdo medular e hipocalcemia.
Dentre as opcOes terapéuticas estédo o uso de vitamina D, aumento da oferta de fosfato na dieta,
eritropoeting, corticoterapia, interferon alfa, e transplante de medula Gssea como terapéutica
curativa definitiva. Conclusao: A osteopetrose maligna € uma doenca de prognostico reservado e
deve ser lembrada no diagnostico diferencial das hipocal cemias e bicitopenias.
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