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RELATO DE CASO: PACIENTE MASCULINO, 30 ANOS COM DIAGNOSTICO DE
OSTEOPETROSE
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Resumo: O termo osteopetrose ndo é definidor de uma doenca Unica, mas refere a
uma entidade patolégica, caracterizada pelo aumento generalizado da massa do
esqueleto. A expressao clinica se constitui de um conjunto raro de variantes
congénitas que apresentam em comum a deficiéncia na capacidade de reabsorcéo
Ossea por parte dos osteoclastos. Na osteopetrose humana, pode-se considerar
essencialmente dois grandes grupos de acordo com critérios de transmisséo e de
gravidade das manifestacdes clinicas, sendo: 1) as formas malignas, que se revelam
na infancia e possuem transmissao autossémica recessiva, com incidéncia geral de 1
em 250.000 nascimentos e 2) osteopetroses benignas, de transmissdo autossémica
dominante que apresentam curso mais indolente, com incidéncia de 1 em 20.000
nascimentos. A modificacdo na reabsorcédo da matriz 6ssea se traduz fenotipicamente
por aumento generalizado da massa do esqueleto, evidenciada por exames de
imagem como uma matriz 6ssea espessada, esclerosada e fragilizada. O diagnéstico
€ baseado principalmente na avali¢cao clinica e radiolégica e deve ser confirmado por
testes genéticos, quando aplicavel. O caso clinico em questdo, trata-se do
atendimento realizado a um homem de 30 anos de idade, branco, auxiliar de estoque,
casado e pai. Referenciado de sua cidade de origem ao ambulatorio de clinica médica
da Universidade Federal da Fronteira Sul, campus Passo Fundo, referindo como
gueixa principal “dor na perna direita”. Durante a anamnese o paciente relata que suas
dores comecgaram ha 2 anos, inicialmente acometendo apenas a regido do quadril,
evoluindo a novos locais: perna direita, maos, joelhos e costas, poupando os pés. Nos
antecedentes pessoais, referiu ser tabagista, negando outra condicdo de doencas
cronicas e uso de medicamentos continuos. No histérico patolégico pregresso,
lembrou-se de quadro de dor generalizada aos 5 anos de idade. Nos antecedentes
familiares, ndo houve, ao que parece, antepassados que tenham padecido de
situacbes sugestivas de osteopetrose. Durante o exame fisico, na avaliacdo do
membro inferior, foi constatada dor a mobilizacdo do quadril direito com irradiacéo
para face anterior da coxa, manobra de Patrick com leve redugdo, sem outras
alteracdes dignas de nota. Nos resultados de radiografias de: cranio, coxas direita e
esquerda, articulacdes coxo-femorais direita e esquerda, bacia, coluna lombo-sacra e
maos direitas e esquerda, foi observado aumento difuso e homogéneo da densidade
0ssea nos segmentos radiografados, especialmente da bacia e fémures proximais.
Em ambas as maos, entretanto, observou-se discreto aumento da densidade 6ssea,
especialmente ao nivel das falanges. Ao nivel do cranio identificou-se além de
densidade aumentada, aspecto de “sanduiche” dos corpos vertebrais. Sendo os
achados radiologicos compativeis com osteopetrose. O tratamento das doencas
osteopetréticas é fundamentalmente sintoméatico, apesar do transplante de células
hematopoiéticas ser aplicado nas formas graves associadas a faléncia medular.
Sendo assim, para o paciente em questao foi prescrito dipirona soédica 1000mg para
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0s quadros de dores. Nesse contexto, o paciente foi orientado quanto a sua condi¢cao
clinica e referenciado ao servi¢co especializado de Genética Médica em Porto Alegre.
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