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Resumo: A osteopetrose € uma condi¢do genética rara onde hd aumento anorma da densidade Gssea
devido a defeitos na reabsorcdo Ossea pelos osteoclastos. O tipo autossdmico dominante, a
etiologia mais comum, tem uma incidéncia aproximada de 1 em 20.000 nascimentos. Paciente, 8
anos, sexo masculino, foi admitido em 07/01/23 apds fraturar o colo do fémur direito em uma
gueda. Ele passou por cirurgia de osteossintese e recebeu ata apds sete dias. Apresentava
histérico de hidrocefalia com derivacdo ventriculo-peritoneal em 2016, com um tio com mesma
afeccdo, além de consanguinidade familiar. Apds dezenove dias, retornou com suspeita de
osteomielite e artrite séptica, tratado com antibioticoterapia e multiplos desbridamentos
cirargicos. Apés 24 dias de alta, voltou com secregdo na ferida operatoria, necessitando de novos
desbridamentos e antibioticoterapia, sem melhora. Em 22/06/23, foi submetido a resseccdo da
cabeca do fémur devido a reabsorcdo Ossea e desgaste articular, seguido de antibioticoterapia,
obtendo melhora e alta hospitalar apds quase dois meses. O exame fisico revelou macrocefalia,
problemas dentérios e nistagmo bilateral. A radiografia mostrou alteracBes nas vértebras com
formato elipsoide e esclerose na porcdo cortical dos ossos pélvicos. A bidpsia dssea revelou
trabéculas dsseas espessas e imaturas, com padrdo concéntrico de crescimento e escassez de
osteoclastos. Com base nessas descobertas radiolégicas e histoldgicas, junto ao quadro clinico,
foi diagnosticada osteopetrose. Testes genéticos estdo pendentes para confirmacdo adicional. A
osteopetrose € uma condicdo genética rara caracterizada pelo aumento na densidade 6ssea devido
afaléncia dos osteoclastos, células responsaveis pela remodel agdo dssea. |sso resulta na formagéo
de ossos densos e frageis, aumentando o risco de fraturas, compressdo nervosa e problemas
dentérios. Os ossos afetados apresentam espessamento cortical, reducdo do espaco medular,
esclerose da base do cranio e dos corpos vertebrais. A heranca pode ser autossdomica dominante,
recessiva ou ligada ao cromossomo X, sendo as formas recessivas geralmente mais graves. Os
sintomas incluem fraturas patol6gicas, pancitopenia, neuropatias cranianas, e aumento do figado
e baco. O diagndstico baseia-se em achados clinicos e radiogréficos, como osteosclerose difusa e
deformidades Osseas caracteristicas. O mango é principalmente de suporte, focando na
prevencéo e tratamento de complicacbes, com o transplante de medula éssea sendo considerado
em casos severos. Este caso destaca os desafios enfrentados por pacientes com osteopetrose,
incluindo complicacdes ortopédicas como fraturas recorrentes e infecgdes graves. O diagndstico
precoce e 0 tratamento especifico sdo fundamentais para minimizar essas complicacdes. A
abordagem envolve a prevencao de fraturas, educacdo sobre a progressdo da doenca, controle de
infeccOes e suporte nutricional para melhorar a qualidade de vida.
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