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OSTEOPETROSE MALIGNA INFANTIL : UMA VISAO
GERAL PARA O PEDIATRA.
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Introduciao: a Osteopetrose maligna infantil € uma osteopatia hereditdria autossdmica recessiva, rara em criangas. Ocorre por uma
disfuncdo osteoclastica, com fun¢do osteobldstica mantida, como consequéncia ha um depdsito excessivo de material ostedide no ca-
nal medular obliterando o mesmo. Os ossos se tornam densos, esclerdticos e radiopacos, aumentando assim a incidéncia de fraturas.
As manifestacdes clinicas sdo de inicio precoce e variam em sua forma de apresentacdo e severidade, podendo-se destacar: atraso de
crescimento e desenvolvimento, hepatoesplenomegalia, cegueira, surdez, macrocefalia, protusdo da fronte, hipertelorismo, exoftalmia e
retardo da erupgdo dentdria.

Descricao do Caso: Escolar, 9 anos, sexo masculino, com relato de atraso de desenvolvimento neuropsicomotor; nistagmo, anemia e
hepatoesplenomegalia, ainda na fase de lactente jovem, quando entdo iniciou investigacdo clinica, foi realizado diagndstico precocemente
ainda nesta fase. No momento, o paciente apresenta quadro clinico mantido, sem evolu¢dao do mesmo. Adquiriu habilidades, melhora da
cognicado, crescimento deficiente, porém com desenvolvimento adequado para idade.

Discussao: A Osteopetrose em nosso meio € uma doenca de baixa incidéncia, que cursa com mdltiplas sequelas e leva a morte logo
nos primeiros anos de vida. O diagndstico precoce se faz necessario, visto que o mesmo pode reduzir a morbimortalidade e apresentar
melhora na qualidade de vida do paciente.

Conclusio: E de extrema importancia o conhecimento da patologia em questio pelo Pediatra Geral, para que o mesmo seja capaz de
identificar precocemente sinais e sintomas sugestivos da doenca. Minimizando complicagdes que possam comprometer a qualidade de
vida do paciente ou até mesmo levar ao débito.
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