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OSTEOPETROSIS IN ADULTHOOD: CASE REPORT
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RESUMO

Objetivo: Relatar um caso de osteopetrose do adulto. Relato de Caso: paciente do género feminino, 30 anos de idade, assistida em um hospital de
Goidnia- GO, em virtude, de uma experiéncia dolorosa éssea de cardter difusa pelo corpo, crénica; solicitaram-se alguns exames de imagem os
quais auxiliaram na confirmacao de osteopetrose, tais como radiografia, tomografia, ressondncia magnética e densitometria éssea da coluna
lombar e quadril. Discussdo: a osteopetrose do adulto pode apresentar-se como uma sindrome dolorosa em primeiro plano, sendo indicado
tratamento clinico. Por razées funcionais ou estéticas, assim como perda de fun¢do, multiplos e repetidos episédios de fraturas, principalmente
no eixo femoral inferior do colo femoral ou na tibia posterior, pode ser necessdrio tratamento cirtrgico.

DESCRITORES: OSTEOPETROSE; DOENGCA OSTEOMETABOLICA; DOR OSSEA.

ABSTRACT

Objective: Report an osteopetrosis case in adulthood. Case Report: Female pacient, 30 years old, from Goidnia- GO, who was hospitalized due to
cronic bone pain of diffuse character by the body; it was done some medical imaging procedures, which helped in osteopetrosis confirmation, as
radiography, computed tomography, magnetic ressonanceimaging, lumbar spine and pelvic bone desitometry. Discussion: Adult osteopetrosis
can be presented as a pain syndrome at first place, when clinical treatment is done . Surgical treatment may be needed, for functional or aestetic
reasons, as like loss function, multiple and repeated fractures, specially at femoral shaft, inferior neck of femur or posterior tibia.
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INTRODUCAO

Primeiramente descrita pelo radiologista alemao Albers
Schonberg, no ano de 1904, conhecida como Sindrome de Al-
bers Schénberg ou Doenca dos Ossos Marmoreos, descoberta
devido alteracoes oOsseas, muita das vezes na forma assintomati-
ca, com propensao a fraturas. A osteopetrose se apresenta em
trés formas clinicas distintas: 1) infantil / congénita / maligna;
2) intermediaria; 3) adulta / tardia. A tardia normalmente €
benigna, bem como ¢é diagnosticada na maioria dos casos em
exames radiograficos de rotina."?

A osteopetrose do adulto ou tardia € uma displasia
Ossea hereditaria autossOmica rara, caracterizada pela
disfuncao dos osteoclastos frente a reabsor¢ao dssea, por
conseguinte, na modelacdo e remodelacdo ossea’. Os
principais aspectos clinicos dessa doenca s3o: elevada
suscetibilidade a fraturas, ossos frageis, dor e possivel de-
generagao nas articulagoes; porém metade dos pacientes se
apresentam assintomaticos, sem faléncia da medula dssea.
A sua etiopatogenia permanece obscura.*

O objetivo desse relato € apresentar um caso clinico de
osteopetrose do adulto observando seus aspectos de diagnos-
tico e tratamento.

RELATO DE CASO

Paciente do género feminino, 30 anos, obesa, procedente
de Goiania-GO, vém a consulta devido a dor 6ssea difusa,
cronica ha varios anos, pelo corpo todo, principalmente na
regido lombossacra, com escala visual analogica °, insonia e ce-
faléia. Nega fraturas prévias. Ao exame apresenta bom estado
geral, sem altera¢oes da marcha, sem déficit neurologico, sem
sinais flogisticos, com dor a palpacao ossea difusa, com varios
tender points (14 de 18), poliartralgia, com carcateristicas de
sensibilizagao central da dor pela cronicidade. Foram solicitados
exames de imagem

Radiografia da bacia em antero-posterior, evidenciando
um aumento de densidade Gssea, espessamento importante
das corticais e diminuicdo da medula dssea, e radiografia da
coluna lombar em perfil, evidenciando retificagao da lordose
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lombar e reducao do canal vertebral (figura 1). Tomografia
da coluna lombar, corte sagital, janela 6ssea, evidenciando
a vértebra “em moldura” e com diminui¢ao do cumpri-
mento dos pediculos vertebrais, e cintilografia do corpo
total, corte coronal, evidenciando hipercaptacao difusa
pelas articulagoes, com evidéncia de artrose precoce (figura
2). Ressonancia magnética em T2, corte coronal da pelve,
hipersinal na medula 6ssea aumento de densidade Ossea,
um espessamento importante das corticais e diminuicao da
medula 6ssea e ressonancia magnética da coluna lombar,
corte sagital em T2, evidenciando uma estenose congénita
do canal vertebral lombar (figura 3). Densitometria Ossea
da coluna lombar, evidenciado um aumento acentuado da
massa 0ssea com T e Z — escores de L1 a L4 = +5.5 (figura
4). Densitometria quadril, evidencia um aumento acentuado

da massa 6ssea com T- escore do colo femoral= +8.1 e do
femur total= +8.2 (figura 5).

O diagnostico de osteopetrose do adulto foi realizado para
essa paciente, sendo o tratamento da dor feito com duloxeti-
na 30 mg ao dia, pregabalina 75 mg duas vezes ao dia, com
melhora da dor para EVA 3 apos trés meses.

Figura 1- Radiografia da bacia em antero-posterior, evidenciando um
aumento de densidade dssea, um espessamento importante das corticais
e diminuicao da medula éssea (A), radiografia da coluna lombar em perfil,
evidenciando retificacdo dalordose lombar e reducédo do canal vertebral (B).

Figura 2- Tomografia da coluna lombar, corte sagital, janela 6ssea,
evidenciando a vértebra“em moldura”e com diminui¢do do cumprimento
dos pediculos vertebrais (A); cintilografia do corpo total, corte coronal,
evidenciando hipercaptacéo difusa pelas articulagdées, com evidéncia de
artrose precoce (B).
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Figura 3- Ressondncia magnética em T2, corte coronal da pelve, hipersinal
na medula 6ssea aumento de densidade 6ssea, um espessamento
importante das corticais e diminuicdo da medula 6ssea (A); ressonancia
magnética da coluna lombar, corte sagital em T2, evidenciando uma
estenose congénita do canal vertebral lombar (B).

Figura 4 - Densitometria 6ssea da coluna lombar, evidenciado um aumento
acentuado da massa dsseacomT e Z - escoresde L1a L4 =+5.5.
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Figura 5- Densitometria do quadril, evidenciando um aumento acentuado
damassa 6ssea com T- escore do colo femoral=+8.1 e do fémur total= +8.2.
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DISCUSSAO

Osteopetrose caracteriza-se por uma displasia 0ssea heredi-
taria autossomica recessiva’®, devido a deficiéncia na reabsor¢ao
Ossea por disfuncao dos osteoclastos®. Trata-se de uma doenca
descrita na forma infantil, congénita ou maligna, associada a
sintomas mais graves, bem como na forma adulta, tardia e be-
nigna, sendo esta de transmissao autossomica dominante, mais
leve, hipotese acometida pelo paciente descrito no caso clinico.

A manifestacao da doenca pode apresentar-se ocasional-
mente por meio de achados incidentais em radiografias, haja
vista sua forma assintomatica, mas também pode demonstrar
comprometimento e complicacoes como faléncia de medula
Ossea, variando, portanto, de acordo com sua severidade.
A historia clinica da paciente demonstra dor ossea, difusa,
principalmente na regiao lombossacra. O aumento da den-
sidade Ossea apresentada na radiografia evidencia a faléncia
da reabsorcao condro-osteoide, o que impede a substituicao
por osso normal’.

O diagnostico desta sindrome se da diante de estudos
radiologicos, evidenciando alteragbes Osseas, resultando no
aumento das dimensoes e densidades, diminuicao da me-
dula dssea, conforme apresentado nos exames de imagem
do paciente. O tratamento da osteopetrose maligna consiste
substancialmente em medidas paliativas®, como transfusoes
de hemacias e plaquetas, vitamina D, corticoides, controle do
metabolismo 0sseo com aumento do fosfato e diminuicao
do calcio, interferon gama, eritropoietina, entre outros, com
o objetivo de aumento a reabsor¢ao 6ssea. Todavia, atualmen-
te, utiliza-se o transplante de medula 6ssea como forma de
tratamento, com o fim de corrigir as anormalidades Osseas e
imunolégicas da osteopetrose. Ja na osteopetrose do adulto,
sua forma mais benigna, o tratamento € realizado para alivio
dos sintomas, principalmente da dor cronica.

Tendo em vista casos paralelos na literatura cientifica,
pode-se analisar uma similaridade dos casos acometido pela
doenca, cujo quadro clinico apresentava dores nas costas,
auséncia de déficits neuroldgicos, na qual exame radiografico
da coluna toracica e lombar demonstrava esclerose Ossea’.
Evidencia-se ainda retificacao da lordose lombar e reducao do
canal vertebral em radiografia da coluna lombar, estenose no
canal vertebral lombar, conforme ressonancia magnética, bem
como vértebra “em moldura” com diminui¢ao do cumprimento
dos pediculos vertebrais, observado em tomografia da coluna
lombar. Portando, verifica-se uma variedade de remodelacao
Ossea, que resulta em formas anormais nos 0ssos, 0s quais
mesmo densos, apresentam-se enfraquecidos com propensao
a fraturas patologicas’.

Vale ressaltar, que o reconhecimento precoce da doenga
auxilia em melhores condi¢oes de vida, desde a diminuicao
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da progressao de danos a remissdo da doenca. Além disso,
nao ha tratamento medicamentoso que retarda a progressao
da sindrome, sendo somente utilizado para tratamentos das
complicagGes secundarias.
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