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Introducéo: Osteopetrose compreende um grupo de doencas esquel éticas raras caracterizadas por
aumento da densidade 6ssea, falha na diferenciacéo e funcdo osteoclastica. Quadro clinico
envolve fraturas, convulsdes por hipocalcemia, comprometimento hematolégico e
hepatoesplenomegalia. Além de imunodeficiéncia e doengca neurodegenerativa. Descricdo do
caso: Relatamos o0 caso de uma paciente de 2 meses com histéria de diarreia crénica, abscesso
perianal, baixo peso e pais consanguineos. Palidez cutanea, esplenomegalia e hemograma
evidenciando anemia e trombocitopenia. Investigadas infecgdes congénitas, com sorologia para
CMV IgG e IgM positivo, confirmada apos PCR urinaria quantitativa. Apds tratamento com
ganciclovir, houve resposta hematol 6gica parcial. Houve trés tentativas de coleta de mielograma
Sem sucesso por amostra compativel com sangue periférico. Apresentou abscesso frio no local da
BCG, sem sintomas sistémicos, prescrita Isoniazida. Durante investigacdo de Erros inatos da
imunidade, radiografia de térax revelou timo presente e esclerose éssea difusa. Ja radiografia do
esguel eto mostrou achados tipicos de osteopetrose: aparéncia de 0sso dentro do 0sso, metafise de
0ss0 longo aumentada e cranio em méscara de Arlequim. Um painel genético de displasias
esgueléticas demonstrou mutagdo no gene CLCN7 -p.Gly521AIaENST00000382745 - em
homozigose (com significado indeterminado). O transplante de células-tronco hematopoéticas foi
desencoragjado pois avaliacdo neuroldgica comprovou doenca neurodegenerativa. Discussao: O
diagnostico de osteopetrose é baseado em achados radiograficos compativeis e o teste genético é
recomendado, pois 0 progndstico varia de acordo com a mutagdo. No caso descrito, o teste
indicou um gene que é responsavel por multiplas apresentacdes, desde a forma autossdomica
recessiva infantil até aforma “benigna’ autossdmica dominante. A variante da paciente ainda néo
havia sido relatada, mas outra variante no mesmo cddon foi descrita em associacdo com
osteopetrose autossdmica recessiva. Conclusdo: Por ser uma doenca com amplo espectro de
apresentacdo clinica e possiveis desfechos graves, faz-se necesséria sua inclusdo no diagnéstico
diferencial dos Erros inatos da imunidade.
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