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Resumo: Introducdo: A sindrome Osteoporose-pseudoglioma é uma rara doenca autossdomica recessiva que
cursa com osteoporose severa juvenil com fraturas espontaneas e anormalidades oculares que
levam a perda de visdo. Poucas informagdes estdo disponiveis sobre o tratamento da osteoporose,
principamente na infancia. Relato: H. A., 12 anos, nacionalidade Siria, residente no Brasil ha 1
ano, encaminhada devido a baixo peso e estatura, com histéria de queda da velocidade de
crescimento por volta dos 3 anos, associada a fraturas Osseas de baixo impacto, em joelhos,
ombro e pé esguerdos. Paciente nasceu de parto cesdrea, a termo, com peso de 3 kg. Com
diagnostico de deficiéncia visual desde os 3 meses de idade. Pais consanguineos (Primos de 1°
grau), irmado de 13 anos, higido, sem histéria familiar. Atualmente peso 16 kg, estatura 117 cm e
perimetro cefdlico 47cm. Fécies sindrbmica, com microftalmia e ma denticdo. Hipotrofia
muscular generalizada. Sem outras alteracdes. Na avaliacdo oftalmoldgica: leucoma e cegueira
total bilateral. Radiografia de idade 6ssea: 7 anos e 10 meses. RNM de Orbitas. diminuicdo
volumétrica de globos oculares. Prescrito acido zoledronico, solicitado densitometria Ossea e
acompanhamento ambulatorial. Discussdo: Distlrbio autossdmico recessivo causado pela
delecdo do gene da proteina-5 relacionada ao receptor de lipoproteinas de baixa densidade. A
LRP5 estimula a formagdo Ossea através da ativacdo da via de sinalizacdo candnica Wnt e é
importante para 0 desenvolvimento muscular. Pode causar vértebras concavas, deformidade de
0ssos longos e baixa estatura. Destaca-se 0 acometimento da retina levando a cegueira. A
osteoporose é reconhecida na primeira infancia e € importante ter como diagnéstico diferencial a
osteogénese imperfeita, Conclusdo: Sindrome rara, que afeta significativamente a qualidade de
vida do portador. Sendo, portanto, necessario ampliar 0 conhecimento para uma melhor
compreensao da doenca, tratamento e reabilitacdo para o paciente.
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