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RESUMO

Os autores apresentam um caso de osteopetrose infantil e sua relagdo com a dor durante internagéo prolongada por osteomielite de mandibula.
A osteopetrose é um raro disttrbio do metabolismo ésseo, de cardter hereditdrio, que acomete preferencialmente o sexo masculino e que se
manifesta de vdrias formas ao longo da vida, sendo por isso uma doenga de dificil reconhecimento. Complicagées dlgicas estédo frequentemente
associadas a doenga e o uso de escalas comportamentais de dor pode ser util, por se tratar de criangas com algum atraso cognitivo. O relato
tem por fungdo demonstrar aimportdncia do conhecimento cientifico sobre o tema, para melhores propedéutica e conducdéo frente a achados
clinicos e radiolégicos sugestivos.
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ABSTRACT

The authors present a case of infantile osteopetrosis and its relation to pain during prolonged hospitalization for mandibular osteomyelitis.
Osteopetrosis is a rare disorder of bone metabolism, of a hereditary nature, which affects males preferentially and manifests itselfin many ways
throughout life, and is therefore a disease that is difficult to recognize. Painful complications are often associated with the disease and the use of
behavioral pain scales may be useful because they are children with some cognitive delay. The purpose of the report is to demonstrate the impor-
tance of scientific knowledge on the subject, for better propaedeutics and conduction in the face of suggestive clinical and radiological findings.
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INTRODUCAO

Osteopetrose (doenca de Albers-Schonberg ou doenca
Marmorea) € um termo genérico para doenca esclerotica
generalizada causada por desordem genética rara'. Ocorre
por um distarbio da atividade dos osteoclastos em remodelar
0s 0ss0s, levando a maior densidade mineral e incremento da
forca compressiva, paradoxalmente, dor e fratura 6ssea sao os
maiores sintomas da osteopetrose.

No sistema nervoso sao encontrados macrocefalia, protusao
da fronte, hipertelorismo, exoftalmia, obliteracao dos forames dos
nervos cranianos, aumento da pressao intracraniana, e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. Na medula 6ssea ha acimulo
de material osteoide que oblitera o canal medular, levando a
hematopoiese extramedular (hepatoesplenomegalia). Sao obser-
vados ainda retardo na erupgao dentaria, atraso no crescimento?>.

Osteomielite de mandibula € uma complicacdo comum e
muito bem documentada nesta doenga. Infecg¢oes locais, como
odontogénica, tem maior probabilidade de levar a osteomielite,
com grande desafio para terapéutica*.

Este relato de caso descreve um caso de osteomielite
de mandibula secundario a osteopetrose em uma crianga, e
mostra seu comportamento frente a dor e o desconforto de
causado pela doenca de base e pela complicacao.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, trés anos e nove meses de
idade, procedente de Goiania e natural do estado do Para.
Filha dnica de pais nao consanguineos. Mae adotiva refere
gestacdo sem intercorréncias. Exame fisico da internacao
apresentou perimetro cefalico: 54,5cm (Z>3), atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, sustento cefalico aos sete
meses, sentou aos dois anos. Ainda nao verbaliza e responde
muito mal aos estimulos sonoros. Atualmente engatinha e fica
em pé com apoio. Mae identificou, entre dois e trés meses de
idade, auséncia de intolerancia a luminosidade. Alteracao do
nervo optico diagnosticado pelo exame oftalmologico. Aos
dois anos, refere fratura do fémur devido a queda da cama.
Apresentou quadro sugestivo de osteomielite mandibular, com
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relato de internacao, uso de antibioticoterapia e procedimentos
cirargicos, mas sem registro disponivel.

Durante a internagao o diagnostico foi possivel de ser fir-
mado, fundamentalmente, pelos exames radiologicos (figuras
1 e 2), com sinais muito associados como esclerose Ossea
generalizada, espessamento da base e da calota craniana,
perda da diploe e diminuigao ou auséncia do canal medular,
sinais de fraturas antigas em membros inferiores, rarefacoes
osseas sugestivas de raquitismo carencial associado. Os focos
de esclerose nas vértebras, pélvis e ossos longos distais sao
achados patognomomicos. Vale ressaltar que radiografias
neonatais podem ser dificeis de ser interpretadas na ausén-
cia de envolvimento adicional de multiplos 6rgaos, pois o
esqueleto do neonato pode parecer mais denso do que o
normal, mas ao contrario da osteopetrose, este aspecto se

modifica com o tempo.®

Figura 1: A) Radiografia de membros inferiores: ossos densos, escleréticos,
radiopacos e com cavidade medular ausente. Alargamento das metades
inferiores dos fémures (fémur em Enlenmeyer) e sinais de rarefagao dssea,
possivelmente raquitismo carencial; B) Aspecto em “camisa de rugbi”
nas vertebras superiores e esclerose nas vértebras inferiores, melhor
visualizado no perfil.

Figura 2: Aumento difuso da densidade 6ssea, visualizado nas radiografias
em anteroposterior da pelve (A), maos e membros superiores (B).
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Ressonancia magnética de cranio revelou hiperssinal da
mandibula em T2 (figura 3) e hidrocefalia compensada, con-
firmada pela ressonancia magnética do encéfalo. Associados ao
quadro radiologico foram identificados pancitopenia, achado
comum na osteopetrose, paratormonio (PTH) aumentado,
calcio e fosforo diminuidos, albumina e fosfatase alcalina di-
minuidas, PCR (proteina C reativa) aumentada, referente ao
quadro inflamatorio persistente.

A paciente foi submetida a drenagem cirurgica de abscesso
da mandibula, recebeu antibioticoterapia com ceftriaxona e
clindamicina por 32 dias, tendo sido interrompidos por ter
desenvolvido DRESS (Drug Reaction with Eosinophilia and
Systemic Symptoms)®. Apos suspensao da antibioticoterapia, a
crianga evoluiu com melhora da DRESS e diminuicao do processo
inflamatorio da osteomielite, recuperacao do estado geral e do
apetite, tendo sido liberada para acompanhamento ambulatorial
e encaminhamento para terapia com oxigenioterapia hiperbarica.

Durante todo o periodo de hospitalizagao, mesmo nos mo-
mentos em processo ativo de infec¢do, a crianga ficou tranquila,
nao apresentou oscilacao de pressao arterial, frequéncia cardiaca,
choro, facies de sofrimento ou perda do apetite. Por ser uma
crianga pequena e com atraso no desenvolvimento neuropsico-
motor, ndo foi possivel utilizar instrumentos de avaliacio da dor
com respostas verbais. Optou-se por avaliagdo comportamental
da dor. Os principais indicadores comportamentais de dor cronica
em crianca sao posturas anormais; medo de ser mobilizado; ex-
pressoes faciais anomalas ou falta de expressao; falta de interesse
no ambiente; irritabilidade; imobilidade excessiva; diminuicao de
humor; interrupgao do sono; alteragdo de apetite®”.

Figura 3 - Ressonancia magnética do cranio com hiperssinal em T2,
evidenciando osteomielite de mandibula com abscesso.

DISCUSSAO

A osteopetrose € historicamente descrita em duas formas:
1) Forma adulta, benigna, de transmissao autossomica domi-
nante - alteracGes Osseas esclerdticas em criancas e adultos,



na maioria das vezes assintomaticas, com expectativa devida
normal, embora estivessem mais propensos a fraturas (Albers-
-Shonberg, 1904); 2) Forma infantil, maligna, de transmissao
autossomica recessiva: tem inicio precoce com inabilidade do
organismo na reabsorcao e remodelacao 6ssea, por defeito na
funcao do osteoclasto. A fungao osteoblastica € normal acar-
retando deposito excessivo de material osteoide mineralizado.

Além da osteopetrose maligna infantil, um grande nimero
de variantes também sao descritas como osteopetroses autos-
somicas recessivas 8-11: 1) deficiéncia de anidrase carbonica
II, sindrome que se caracteriza por quadro leve de osteope-
trose, acidose tubular renal, calcificagao cerebral e profunda
deficiéncia de anidrase carbonica II; 2) osteopetrose severa
com resisténcia ao hormonio da paratireoide; 3) osteopetrose
infantil transitoria; 4) osteopetrose letal intra-utero; 5) formas
intermediarias; 6) osteopetrose pos-infec¢ao.

Na forma infantil maligna os ossos s3o densos, escleréticos
e radiopacos. A cavidade medular € ausente nos 0ssos longos,
levando a hematopoiese ser extramedular (hepato-espleno-
megalia) acarretando alteracGes hematologicas como anemia,
plaquetopenia e leucocitose, obliteracao dos forames dos ner-
vos cranianos (cegueira, surdez, paralisias faciais), macrocefalia,
protusao da fronte, hipertelorismo, exoftalmia, aumento da
pressao intracraniana, retardo na erupcao dentaria, atraso no
crescimento, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. A
morte ocorre precocemente, nos primeiros anos de vida, por
anemia grave, sangramento ou infeccao > 2,

Existem varios sinais radiologicos bem conhecidos da oste-
opetrose que incluem esclerose generalizada dos 0ssos, calvario
espessado, linhas transversas metafisarias alternando bandas
densas e radioluscentes, estrias diafisarias longitudinais e fémur
em forma de frascos. A presenga do aspecto “osso dentro de
osso” diferencia a osteopetrose de outras displasias esclero-
santes. Na coluna, o aumento da densidade dssea dos platos
vertebrais pode dar o aspecto de “vértebras em sanduiche” .

A dor € um fenémeno multidimensional e complexo que
exige mecanismo compreensivo para avaliacdo. Essa definicao
€ mais complicada na crianca, principalmente na hospitalizada.
Abordagens simplificadas para a afericao, mesmo com ferramen-
tas confiaveis, talvez sejam problematicas em servigos pediatricos,
até mesmo por nao terem experiéncias prévias de eventos dolo-
rosos. As criangas apresentam diversas caracteristicas cognitivas,
afetivas e de desenvolvimento, o que significa desafios para a
tomada de decisGes clinicas.” Cada individuo apresenta maneiras
diferentes de lidar com a dor. As atitudes e os comportamentos
de resposta variam com o nivel social, cultural, os contextos de
vida, a historia pessoal e personalidade'.

Escalas de avaliacao comportamental devem ser utilizadas
quando a crianga nao consegue expressar sua dor. Num ambien-
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te de confianca procede-se a recolha de informacdes: avaliacao
do problema entrando nos pormenores da vida quotidiana, pro-
cura de alivio, ingestoes medicamentosas, avaliacio do humor
ou das suas modificagdes, apreciacdo do estado doloroso pelo
meio envolvente, analise do contexto socioecondmico, exame
das possibilidades de reabilitacado e por fim uma analise do
pedido daquele que sofre, o que permitira precisar melhor ao
doente participar de forma ativa no plano terapéutico.

Indicadores comportamentais de dor aguda: expressao
facial, movimento corporal e postura corporal, incapacidade de
ser consolado, choro, geméncia, medo de ser movido, falta de
expressao facial, falta de interesse no ambiente, tranquilidade in-
devida, aumento da irritabilidade, mau humor, perturbacoes do
sono, raiva, alteracoes no apetite e mau desempenho escolar®.

Osteopetrose € causada por uma alteracao genética rara
que cursa com diminuicdo da atividade de reabsorcao dssea
devido a inatividade ou auséncia dos osteoclastos. Isso leva a
disturbios da remodelacdo 0ssea, maior densidade mineral e
incremento da forca de compress3o's.

E sabido na literatura que cerca de 10% das criangas
com osteopetrose desenvolvem osteomielite, geralmente
envolvendo a mandibula. Osteomielite de maxila € muito
rara, provavelmente devido ao fato da fina cortical ossea ser
ricamente irrigada por colaterais.”> Medidas para a preven¢ao
de osteomielite em pacientes com osteopetroses sao extrema-
mente importantes, tais como cuidados com a higiene oral, tra-
tamentos dentarios, com especial aten¢ao para procedimentos
cirargicos dentarios sempre com uso de antibioticos. Quando
a osteomielite estiver instalada € fundamental a remogao de
tecidos infectados e tratamento da infecao*.

O tratamento da osteomielite secundaria a osteopetrose €
controverso e passa por esquemas de altas doses de antibio-
ticos sistémicos associados ao debridamento de partes osseas
necrosadas. Uso de camara de oxigénio hiperbarico pode ser
utilizada no caso de osteomielite cronica'” '8,

O transplante de medula 6ssea continua sendo a melhor
opgao terapéutica, capaz de promover a remissao e limitar
o comprometimento neurologico da doenga. Em estudo de
coorte realizado por Orchard e colaboradores, 193 pacientes
de osteopetrose foram submetidos a transplante de medula
ossea com taxa de sobrevivéncia apos 6 anos de aproximada-
mente 50%. >' Para tanto, € de fundamental importancia o
reconhecimento precoce da doenga, ja que quanto mais cedo
for realizado o transplante, menores serdo as sequelas neuro-
logicas e melhor sera a qualidade de vida para o paciente?®?'.
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