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Introducdo: A osteopetrose € uma osteopatia hereditéria, extremamente rara, caracterizada por
disfuncdo osteoclastica resultando em inabilidade do organismo na reabsorcéo e remodelacdo
Ossea. Ha duas formas de apresentacéo da doenca: a autossomica dominante que € aforma tardia
e benigna da doenca, e a autossbmica recessiva, que € a forma grave e com carater maligno da
doenca, sendo o tipo congénito. Descricdo do caso: Crianga do sexo feminino, com 11 meses de
idade, apresentando hidrocefalia, insuficiéncia respiratoria e alteragbes fenotipicas, sendo
internada no Hospital Infantil Dr. Fgjardo, devido a choque séptico. Solicitados exames de
imagem, biopsia de medula 6ssea, exames laboratoriais e sorologias, que confirmaram suspeita
diagnostica de osteopetrose. Discussdo: A forma maligna e congénita da doenga € geralmente
diagnosticado nos primeiros anos de vida, manifestando-se com atrofia Optica, crescimento
deficiente, fraturas patologicas, macrocefalia, aumento da pressdo intracraniana, faléncia de
medula éssea, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, hipertelorismo, paraisia facia e
diminuicdo da acuidade auditiva. O diagnostico, nesse caso, foi feito pelos exames de imagem
gue apresentaram aumento da densidade dssea difusa nos 0ssos torécicos, aumento da densidade
dos ossos da face e do cranio, dilatacdo dos ventriculos laterais e do terceiro ventriculo,
associado as manifestacGes clinicas. Conclusdo: A suspeicdo radiolégica € de fundamental

importéncia parainiciar a investigagdo diagnostica, correlacionado com a histéria clinica, exames
laboratoriais e bidpsia de medula Ossea para confirmagdo da patologia. Faz-se necess&rio a
interacdo entre as especialidades médicas para elucidagdo e agilidade diagndstica e assim
proporcionar uma melhor abordagem terapéutica multidisciplinar.
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