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APRESENTAÇÃO

A Coletânea Nacional Radiodiagnóstico e Procedimentos Radiológicos 2 é um 
e-book composto por 23 artigos científicos que abordam assuntos sobre diagnostico 
de imagens, proteção radiológica, novas técnicas de aquisição de imagem, 
diagnóstico e tratamento de câncer de mama e técnica de tratamento que utilizam 
como princípio físico os raios X.  

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

Desejo a todos uma excelente leitura!

Fabrício Loreni da Silva Cerutti
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OSTEOPETROSE MALIGNA: ASPECTOS CLÍNICOS E 
RADIOLÓGICOS

CAPÍTULO 12

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

Faculdade de Medicina, Centro de Ciências da 
Saúde (CCS), Fortaleza-CE

Paulo Esrom Moreira Catarina
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Caio Vidal Bezerra
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RESUMO: A osteopetrose maligna infantil 
consiste em uma rara doença hereditária 
autossômica recessiva caracterizada 
por aumento da densidade óssea em 
radiografias, devido a uma anormalidade na 
reabsorção óssea. A doença gera uma série 
de manifestações que incluem hematopoiese 
extramedular, obliteração dos forames dos 
nervos cranianos, alterações fenotípicas  e 
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. 

Achados radiológicos condizem com 
osteosclerose difusa. O transplante de medula 
óssea representa, atualmente, a única chance 
de cura para os portadores de tal condição 
e, sem ele, o prognóstico é ruim nas formas 
severas. É importante para o médico reconhecer 
as manifestações clínicas para o diagnóstico 
precoce, principalmente das formas graves, 
mais encontradas na faixa etária pediátrica.
PALAVRAS-CHAVE: Osteopetrose; 
osteopetrose maligna; osteosclerose.

1 |  INTRODUÇAO

A osteopetrose maligna consiste em 
uma rara doença hereditária caracterizada 
por falência da função dos osteoclastos, 
resultando em deposição excessiva de 
matriz óssea. A forma autossômica recessiva 
(ARO) tem a incidência de 1 em 250,000 
nascimentos, enquanto a forma autossômica 
dominante (ADO) tem a incidência de 1 em 
20,000 nascimentos1

.

As manifestações clínicas podem variar 
amplamente a depender da sua forma de 
apresentação. Quando acomete os recém-
nascidos e os lactentes, geralmente evolui 
com complicações potencialmente fatais 
como a falência medular. Já nos casos em 
adultos, a doença tende a ser mais branda, e o 
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diagnóstico pode ser feito a partir de achados incidentais de radiografia 1,2. 
O tratamento é bastante limitado, porém, nas formas graves associadas com 

falência medular é possível realizar o transplante de medula óssea para aumentar a 
sobrevida dos pacientes3.

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 doença 
rara e muitas vezes fatal, necessitando de rápida abordagem terapêutica para 
alcançar 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 prontuário do paciente. Foi realizada 
uma revisão da literatura cientifica sobre osteopetrose abarcando estudos de caso 
e revisões bibliográficas dos últimos 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 hígidos não consanguineos, sem intercorrências no 
parto.

A mãe refere que há cerca de 10 dias notou seu filho mais pálido e com 
‘’moleza’’ (sic). Nesse período a mãe procurou assistência 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 terciário para investigacão diagnóstica. Nega febre e sangramentos 
espontâneos. 

Ao exame físico o paciente apresentava bom estado geral, hipocorado (3+/4+), 
fontanela anterior abaulada 3cmx3cm. Ausculta cardíaca: ritmo regular, em 2 tempos, 
sopro sistólico (3+/6+). Abdome: Globoso, flácido, palpo fígado a 3 cm do RCD e 
baço a 5cm do RCE (Boyd 3). Extremidades: presença de petéquias

O hemograma da admissão revelou uma anemia (Hb: 7,3 g/dL) normocitica e 
normocrômica, leucocitose (31.000/mm3) com desvio a esquerda escalonado até 
metamielócitos e plaquetopenia (29.000/mm3). Na hematoscopia houve presença de 
10 eritroblastos ortocromáticos a cada 100 células. Ausência de blastos e linfócitos 
atípicos. 

Diante do quadro clínico, foi optado por estudar a medula óssea do paciente 



 
Radiodiagnóstico e Procedimentos Radiológicos 2 Capítulo 12 96

com biópsia e aspirado medular. No entanto, antes do resultado dos exames, foi 
atentando que o paciente apresentava aumento importante da densidade óssea nos 
raio-x de tórax PA e crânio, o que determinou o diagnóstico de osteopetrose (Figura 
1 e 2)

Figura 1. Hiperdensidade óssea de costelas e coluna vertebral.

Figura 2. Hiperdensidade periorbitária e em ossos da base do crânio.

4 |  DISCUSSÃO

A osteopetrose consiste em um grupo variado de osteopatias hereditárias em 
caracterizadas por uma reabsorção óssea deficiente devido a anormalidades na 
função ou maturação dos osteoclastos, o que leva a uma progressiva osteosclerose, 
com ossos densos, porém frágeis.3 Tal condição se divide em 4 subtipos principais: 
forma maligna infantil (autossômica recessiva); forma benigna adulta (autossômica 
dominante); forma intermediária e forma de deficiência de anidrase carbônica tipo 
II.2,6

A forma clássica maligna infantil é uma rara desordem genética, com incidência 
de 1 em cada 250.000 nascimentos.2 A doença se divide em dois subtipos principais 
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de acordo com o tipo disfunção presente nos osteoclastos: forma rica em osteoclastos 
(desordem qualitativa) e forma pobre em osteoclastos (desordem quantitativa).3,5

Na doença, a incapacidade do organismo em reabsorver e remodelar o osso 
leva a uma deposição excessiva de matriz óssea mineralizada. Com isso, os ossos 
tornam-se mais densos e a medula óssea é infiltrada, culminando em  uma série de 
achados clínicos e radiológicos característicos da doença.1

As manifestações englobam características fenotípicas tais como macrocefalia, 
fronte proeminente, hipertelorismo, exoftalmia e baixa estatura.2 Retardo na erupção 
dentária1, bem como predisposição a fraturas e osteomielite, são comuns devido ao 
paradoxal enfraquecimento do osso.2,7

A expansão anormal do osso, com invasão progressiva da medula óssea, 
interfere na hematopoiese. Pode-se observar profunda anemia, leucopenia e 
plaquetopenia, predispondo a infecções e sangramentos. Ocorre também a 
hiperplasia compensatória de sítios hematopoiéticos secundários, o que justifica a 
hepato-esplenomegalia, bastante frequente nessa condição.1,2

Manifestações neurológicas tais como hidrocefalia, cegueira, surdez e paralisia 
facial são comumente encontradas devido ao estreitamento de forames ósseos, 
comprimindo estruturas nervosas e vasculares.2

O diagnostico é fundamentalmente radiológico. Devido a esclerose difusa 
dos ossos, é possível notar evidente radiopacidade o que determina uma série de 
achados radiológicos típicos. 1,4

Verifica-se o osso uniformemente denso, com perda da diferenciação 
corticomedular. Poderá haver um achado de  “osso dentro de osso” e um “aspecto de 
funil” em ossos longos, onde ocorrerá um alargamento das extremidades. Aumento 
na densidade óssea da porção superior e inferior dos corpos vertebrais também 
pode ocorrer, gerando o aspecto de “vertebras em sanduiche”. 1,4

O transplante de medula óssea é a melhor abordagem terapêutica para os 
pacientes com osteopetrose maligna. Caso submetidos precocemente ao tratamento, 
os pacientes podem evitar a progressão do dano neurológico e até mesmo alcançar 
a cura da doença. Desse modo, é fundamental o reconhecimento precoce dessa 
condição para obtenção do sucesso no tratamento empregado. 1,7

5 |  CONSIDERAÇÕES FINAIS

A osteopetrose é uma condição com manifestações clinicas bastante diversas, 
podendo variar de quadros graves de falência medular a achados incidentais em 
pacientes assintomáticos. É importante para o médico reconhecer as manifestações 
clínicas e os achados radiológicos característicos para o diagnóstico precoce. 
Embora a resposta a terapêutica ainda seja limitada, com o reconhecimento precoce 
mais pacientes poderiam ser beneficiados com o transplante de medula óssea. 
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