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APRESENTACAO

A Coletanea Nacional Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 € um
e-book composto por 23 artigos cientificos que abordam assuntos sobre diagnostico
de imagens, protecdo radiolégica, novas técnicas de aquisicdo de imagem,
diagnostico e tratamento de cancer de mama e técnica de tratamento que utilizam
como principio fisico os raios X.

Com certeza este e-book ira colaborar para expandir o conhecimento dos leitos
nas diferentes areas da Radiologia.

Desejo a todos uma excelente leitura!

Fabricio Loreni da Silva Cerutti
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CAPITULO 12

OSTEOPETROSE MALIGNA: ASPECTOS CLINICOS E

Gabriel Pinheiro Martins de Almeida Souza
Univerdadade Estadual do Ceara (UECE),

Faculdade de Medicina, Centro de Ciéncias da
Saude (CCS), Fortaleza-CE

Paulo Esrom Moreira Catarina
Univerdadade Estadual do Ceara (UECE),

Faculdade de Medicina, Centro de Ciéncias da
Saude (CCS), Fortaleza-CE

Caio Vidal Bezerra
Univerdadade Estadual do Ceara (UECE),

Faculdade de Medicina, Centro de Ciéncias da
Saude (CCS), Fortaleza-CE

Mateus Cordeiro Batista Furtuna Silva
Univerdadade Estadual do Ceara (UECE),

Faculdade de Medicina, Centro de Ciéncias da
Saude (CCS), Fortaleza-CE

Joao Gabriel Dias Barbosa
Univerdadade Estadual do Ceara (UECE),

Faculdade de Medicina, Centro de Ciéncias da
Saude (CCS), Fortaleza-CE

RESUMO: A osteopetrose maligna infantil
consiste em uma rara doenca hereditaria
autossdmica recessiva caracterizada
por aumento da densidade 6ssea em
radiografias, devido a uma anormalidade na
reabsorcédo 6ssea. A doenca gera uma série
de manifestacbes que incluem hematopoiese
extramedular, obliteracdo dos forames dos
nervos cranianos, alteragdes fenotipicas e
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.
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RADIOLOGICOS

Achados
osteosclerose difusa. O transplante de medula

radiolégicos  condizem com
Ossea representa, atualmente, a unica chance
de cura para os portadores de tal condicao
e, sem ele, o progndstico € ruim nas formas
severas. E importante para o médico reconhecer
as manifestagcbes clinicas para o diagnéstico
precoce, principalmente das formas graves,
mais encontradas na faixa etaria pediatrica.

PALAVRAS-CHAVE: Osteopetrose;

osteopetrose maligna; osteosclerose.

11 INTRODUCAO

A osteopetrose maligna consiste em
uma rara doenca hereditdria caracterizada
por faléncia da funcdo dos osteoclastos,
resultando em deposicdo excessiva de
matriz 6ssea. A forma autossdmica recessiva
(ARO) tem a incidéncia de 1 em 250,000
nascimentos, enquanto a forma autossémica
dominante (ADO) tem a incidéncia de 1 em
20,000 nascimentos’

As manifestacdes clinicas podem variar
amplamente a depender da sua forma de
apresentacdo. Quando acomete os recém-
nascidos e os lactentes, geralmente evolui
com complicagcdes potencialmente fatais
como a faléncia medular. Ja nos casos em

adultos, a doenca tende a ser mais branda, e 0
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diagndstico pode ser feito a partir de achados incidentais de radiografia 2.

O tratamento é bastante limitado, porém, nas formas graves associadas com
faléncia medular € possivel realizar o transplante de medula 6ssea para aumentar a
sobrevida dos pacientes®.

O trabalho se baseia em um relato de caso de um paciente portador da forma
infantil da osteopetrose, a fim de informar a comunidade médica sobre essa doenca
rara e muitas vezes fatal, necessitando de rapida abordagem terapéutica para
alcancar um aumento na expectativa de vida desses pacientes.

2| METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo e documental que se processou na forma
de um relato de caso, baseado nos dados do prontuario do paciente. Foi realizada
uma revisao da literatura cientifica sobre osteopetrose abarcando estudos de caso
e revisdes bibliograficas dos ultimos 10 anos, tanto de artigos nacionais como
internacionais. Os artigos foram adquiridos por meio do New England Journal of
Medicine (NEJM) e das bases de dados Scientific Electronic Library Online (SciELO)
e US National Library of Medicine National Institutes of Health (PUBMED).

3| RESULTADOS

Esse trabalho trata-se de um relato de caso de um lactente de 2 meses de idade,
do sexo masculino, filho de pais higidos ndo consanguineos, sem intercorréncias no
parto.

A mae refere que ha cerca de 10 dias notou seu filho mais palido e com
“’moleza” (sic). Nesse periodo a méae procurou assisténcia médica em Unidade de
Pronto Atendimento (UPA) onde foram realizados exames laboratoriais gerais. Ao
se deparar com o resultado do hemograma, o médico encaminhou o paciente para
hospital infantil terciario para investigacado diagnéstica. Nega febre e sangramentos
espontaneos.

Ao exame fisico o paciente apresentava bom estado geral, hipocorado (3+/4+),
fontanela anterior abaulada 3cmx3cm. Ausculta cardiaca: ritmo regular, em 2 tempos,
sopro sistolico (3+/6+). Abdome: Globoso, flacido, palpo figado a 3 cm do RCD e
baco a 5cm do RCE (Boyd 3). Extremidades: presenca de petéquias

O hemograma da admisséo revelou uma anemia (Hb: 7,3 g/dL) normocitica e
normocrémica, leucocitose (31.000/mm?3) com desvio a esquerda escalonado até
metamieldcitos e plaquetopenia (29.000/mm3). Na hematoscopia houve presenca de
10 eritroblastos ortocromaticos a cada 100 células. Auséncia de blastos e linfocitos
atipicos.

Diante do quadro clinico, foi optado por estudar a medula 6ssea do paciente
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com biopsia e aspirado medular. No entanto, antes do resultado dos exames, foi
atentando que o paciente apresentava aumento importante da densidade éssea nos
raio-x de térax PA e crénio, o que determinou o diagnostico de osteopetrose (Figura
1e?2)

Figura 1. Hiperdensidade 6ssea de costelas e coluna vertebral.

Figura 2. Hiperdensidade periorbitaria e em ossos da base do cranio.

4 | DISCUSSAO

A osteopetrose consiste em um grupo variado de osteopatias hereditarias em
caracterizadas por uma reabsorcdo O0ssea deficiente devido a anormalidades na
funcédo ou maturacao dos osteoclastos, o que leva a uma progressiva osteosclerose,
com o0ssos densos, porém frageis.® Tal condicao se divide em 4 subtipos principais:
forma maligna infantil (autossémica recessiva); forma benigna adulta (autossémica
dominante); forma intermediaria e forma de deficiéncia de anidrase carbdnica tipo
.26

A forma classica maligna infantil € uma rara desordem genética, com incidéncia
de 1 em cada 250.000 nascimentos.? A doenca se divide em dois subtipos principais
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de acordo com o tipo disfuncéo presente nos osteoclastos: forma rica em osteoclastos
(desordem qualitativa) e forma pobre em osteoclastos (desordem quantitativa).®*

Na doenga, a incapacidade do organismo em reabsorver e remodelar o 0Sso
leva a uma deposicao excessiva de matriz 6ssea mineralizada. Com isso, 0S 0Ss0s
tornam-se mais densos e a medula 6ssea ¢ infiltrada, culminando em uma série de
achados clinicos e radioldgicos caracteristicos da doenca.’

As manifestagdes englobam caracteristicas fenotipicas tais como macrocefalia,
fronte proeminente, hipertelorismo, exoftalmia e baixa estatura.? Retardo na erupcgao
dentaria', bem como predisposicao a fraturas e osteomielite, sdo comuns devido ao
paradoxal enfraquecimento do 0ss0.%7

A expansdo anormal do 0sso, com invasao progressiva da medula 6ssea,
interfere na hematopoiese. Pode-se observar profunda anemia, leucopenia e
plaquetopenia, predispondo a infeccbes e sangramentos. Ocorre também a
hiperplasia compensatoéria de sitios hematopoiéticos secundarios, o que justifica a
hepato-esplenomegalia, bastante frequente nessa condicéo.?

Manifestacdes neuroldgicas tais como hidrocefalia, cegueira, surdez e paralisia
facial sdo comumente encontradas devido ao estreitamento de forames ésseos,
comprimindo estruturas nervosas e vasculares.?

O diagnostico é fundamentalmente radiolégico. Devido a esclerose difusa
dos 0ssos, € possivel notar evidente radiopacidade o que determina uma série de
achados radiologicos tipicos. '*

Verifica-se o o0sso uniformemente denso, com perda da diferenciacao
corticomedular. Podera haver um achado de “osso dentro de 0sso” e um “aspecto de
funil” em ossos longos, onde ocorrerd um alargamento das extremidades. Aumento
na densidade 6ssea da porgcdo superior e inferior dos corpos vertebrais também
pode ocorrer, gerando o aspecto de “vertebras em sanduiche”. '#

O transplante de medula 6ssea é a melhor abordagem terapéutica para os
pacientes com osteopetrose maligna. Caso submetidos precocemente ao tratamento,
0s pacientes podem evitar a progressao do dano neuroldgico e até mesmo alcancar
a cura da doenca. Desse modo, é fundamental o reconhecimento precoce dessa
condicao para obtencao do sucesso no tratamento empregado. '’

51 CONSIDERACOES FINAIS

A osteopetrose € uma condicdo com manifestacdes clinicas bastante diversas,
podendo variar de quadros graves de faléncia medular a achados incidentais em
pacientes assintomaticos. E importante para o médico reconhecer as manifestagées
clinicas e os achados radiolégicos caracteristicos para o diagndstico precoce.
Embora a resposta a terapéutica ainda seja limitada, com o reconhecimento precoce
mais pacientes poderiam ser beneficiados com o transplante de medula 0ssea.

Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 Capitulo 12



REFERENCIAS

1. BORSATO, Maria L. et al. Malignant osteopetrosis: bone marrow transplantation. Revista Brasileira
de Hematologia e Hemoterapia, v. 30, n. 2, p. 168-171, 2008.

2. ESSABAR, Laila et al. Malignant infantile osteopetrosis: case report with review of literature. The
Pan African medical journal, v. 17, 2014.

3. MUGHAL, Zulf. Miscellaneous bone disorders. In: Calcium and Bone Disorders in Children and
Adolescents. Karger Publishers, 2009. p. 191-217.

4. OLIVEIRA, C. L. et al. Diferencas clinicas e radioldgicas entre portadores de osteopetrose e
picnodisostose. Rev Bras Cir Craniomaxilofac, v. 13, n. 1, p. 49-54, 2010.

5. SOBACCHI, Cristina et al. Osteopetrosis: genetics, treatment and new insights into osteoclast
function. Nature Reviews Endocrinology, v. 9, n. 9, p. 522, 2013.

6. LAM, David K. et al. Marble Bone Disease: A Review of Osteopetrosis and Its Oral Health
Implications for Dentists David. Journal of the Canadian Dental Association, v. 73, n. 9, 2007.

7. STARK, Zornitza; SAVARIRAYAN, Ravi. Osteopetrosis. Orphanet Journal of Rare Diseases, v. 4,
n. 1, p. 5, 2009

Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 Capitulo 12



SOBRE O ORGANIZADOR

FABRICIO LORENI DA SILVA CERUTTI: Coordenador de Curso do Centro de Ensino
Superior dos Campos Gerais (CESCAGE). Professor adjunto do Instituto Latino Americano
de Pesquisa e Ensino Odontolégico (ILAPEO). Tecnélogo em Radiologia pela Universidade
Tecnologia Federal do Parand (UTFPR). Mestre e doutorando em Engenharia Biomédica
pelo programa de Pés Graduagdo em Engenharia Elétrica e Informatica Industrial (CPGEI) da
UTFPR. Possui experiéncia com o desenvolvimento de pesquisas na area de diagnoéstico por
imagem, fisica médica, controle de qualidade e simulagdo computacional.

Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 Sobre o organizador




INDICE REMISSIVO

A

Acido gadoxético 82, 84, 85, 86, 87, 88, 90, 91, 92, 220
ADEM 8,9, 10, 13, 15, 16, 17, 18, 19

Anatomia 23, 105, 106, 210, 214

Aneurisma 25, 26, 27, 28, 29

Aneurisma veia porta 25

Angiotomografia 1, 2, 3, 4, 6, 42, 43, 44, 46, 99
Apendagite epipldica 20, 21, 23

Apendicite aguda 20, 21, 22

AVC 1,2,3,4,6

Cc

Céancer 86, 93, 122, 123, 124, 126, 127, 128, 130, 131, 132, 133, 134, 135, 136, 137, 138,
139, 140, 141, 142, 143, 156, 187, 188

Cintilografia das vias biliares 30, 31, 32, 33, 34, 40

Cirurgia Bucal 48

Cockett 99

Compresséo veia iliaca 99

Coronaria 42, 43, 44, 45

D

Diagnéstico 2, 8,9, 10, 16, 17, 20, 21, 22, 23, 25, 29, 30, 31, 32, 33, 35, 42, 46, 49, 54, 55, 56,
58, 60, 61, 63, 64, 71,72, 73, 74, 80, 82, 83, 84, 85, 86, 87, 89, 90, 92, 93, 94, 95, 96, 97, 104, 105,
106, 112, 114, 115,116, 121, 126, 135, 138, 139, 140, 142, 150, 151, 153, 154, 155, 157, 158, 161,
167, 169, 183, 187, 190, 199, 201, 202, 205, 206, 213, 214, 215, 219, 220, 221, 222, 224
Discinesia da Vesicula Biliar 30, 32, 33

Dor Abdominal 20, 21, 22, 30, 31, 35, 40

E

Encefalite 9

F

Febre amarela 8, 9, 10
Fibrosante 58, 59, 60, 61
Fraturas Espontaneas 48

Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 indice Remissivo




H

Hemorragia putamen 78

Impresséo 3D 144

Intersticial 114, 115, 116, 118, 125
Intoxicagao pelo metanol 78
Isquémico 1,2,3,4,6

L

Lesbes hepaticas 82, 84, 85, 86, 87, 88, 213, 215, 218, 219, 220, 221, 222

M

Ma rotagdo intestinal 20, 21, 23
Massa 16, 51, 58, 59, 60, 61, 217
May-Thurner 99

Mediastinal 58, 59

Mediastinite 58, 59, 60, 61

N

Necrose putaminal 78, 80
Nervo optico 80, 105, 106, 107, 108, 109, 110, 111, 112
Neurorradiologia 105, 106

o)

Odontologia 47, 48
Osteopetrose 94, 95, 96, 97, 98
Osteosclerose 94, 96

P

Pesquisa em Odontologia 48

PINE 114, 115, 116, 118, 119, 120, 121
PIU 114, 115, 116, 117, 118, 119, 120, 121
Planejamento virtual 144

Pneumonia 114, 115, 116, 118, 182
Pulméao 114, 154

R

Radiologia 1, 24, 58, 83, 105, 121, 123, 140, 145, 146, 150, 156, 157, 158, 159, 160, 161,

Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 indice Remissivo




162, 163, 164, 165, 166, 167, 168, 169, 170, 171, 172, 173, 181, 182, 183, 184, 185, 186,
189, 190, 192, 195, 196, 197, 198, 213, 214, 219, 221, 224

Radionuclideos 122, 123, 124

Radioterapia interna 122, 123, 124

Reconstrucéo 44, 50, 51, 52, 53, 103, 144

Ressonancia magnética 8, 25, 29, 61, 73, 78, 79, 80, 82, 84, 85, 86, 87, 92, 93, 105, 111,
139, 145, 161, 167, 190

RNM 33, 40, 105, 106

S

Substituicdo 42, 43, 45, 46, 47, 48

T
Tomografia computadorizada 2, 20, 21, 23, 24, 25, 26, 29, 33, 48, 51, 58, 59, 60, 61, 73, 116,
119, 129, 145, 146, 150, 156, 161

\)

Vacinacéo 8, 9, 10, 15, 17
Valva adrtica 42
Veia porta 25, 26, 27, 28, 29

Radiodiagnostico e Procedimentos Radiologicos 2 indice Remissivo




Agéncia Brasileira do ISBN
ISBN 978-85-7247-737-6

9"%7885727477376






