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APRESENTAÇÃO
O termo “égide” é um substantivo feminino que de acordo com a mitologia grega se 

referia ao escudo utilizado por Zeus em sua luta contra os titãs  e que depois ele deu à sua 
filha deusa Atena. No seu sentido figurado está relacionado àquilo que protege e serve para 
amparar ou oferece defesa.

Partindo dessa breve definição como princípio, a nova obra intitulada “Medicina 
Égide e do Bem estar Populacional” apresentada inicialmente em dois volumes, trás a 
ciência médica e toda sua riqueza de informação e conteúdo como um simbólico “escudo 
protetor” da população, com prioridade às demandas populacionais e consequente bem 
estar do povo.

Nosso principal objetivo é apresentar ao nosso leitor uma produção científica de 
qualidade fundamentada no fato de que a integridade da saúde da população sempre será a 
prioridade, portanto a importância de se aprofundar no conhecimento nas diversas técnicas 
de estudo do campo médico que tragam retorno no bem estar físico, mental e social da 
população. O ano atual tem revelado a importância da valorização da pesquisa, dos estudos 
e do profissional da área médica, já que estes tem sido o principal escudo e amparo nos 
tempos da guerra da pandemia. Esta obra, portanto, compreende uma comunicação de 
dados muito bem elaborados e descritos das diversas áreas da medicina, com ênfase 
em conceitos tais como hipertensão arterial, Doenças Neurodegenerativas, Degeneração 
sensorial, AVE Isquêmico e Hemorrágico, Níveis de Atenção à Saúde, Profissionais de 
saúde, Mycobacterium leprae, diagnóstico molecular, Saúde pública, esgotamento 
profissional, Atividade física, Transtornos de aprendizagem, educação de graduação de 
medicina, narcolepsia, malformações congênitas, Osteopetrose, transplante de medula 
óssea, Embolia Pulmonar, intolerância à lactose, Infecção hospitalar, Complexo de Carney, 
Transtornos da Pigmentação, Mixomas, dentre outros diversos temas relevantes.

É fato que a disponibilização destes dados através de uma literatura, rigorosamente 
avaliada, evidencia a importância de uma comunicação sólida com dados relevantes na 
área médica, deste modo a obra “Medicina Égide e do Bem estar Populacional – volume 
1” apresenta ao leitor uma teoria bem fundamentada desenvolvida em diversas partes do 
território nacional de maneira concisa e didática. A divulgação científica é fundamental 
para o desenvolvimento e avanço da pesquisa básica em nosso país, e mais uma vez 
parabenizamos a estrutura da Atena Editora por oferecer uma plataforma consolidada e 
confiável para estes pesquisadores divulguem seus resultados. 

Novamente desejo à todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: Osteopetrose é uma doença rara, 
cujo osso do paciente se encontra de forma 
extremamente dura, por isso, também chamada 

de “osso de mármore”.  A patogenia ocorre devido 
à um prejuízo na reabsorção óssea. Possui 
caráter hereditário e geralmente é diagnosticada 
na primeira década de vida, o que possibilita um 
tratamento através de transplante da medula 
óssea. Contudo, quando diagnosticado mais 
tardiamente, como no caso relatado, não se 
faz necessário o transplante, por ser benigno e 
assintomático.
PALAVRAS-CHAVE: Osteopetrose. Osso 
de Mármore. Transplante de Medula Óssea. 
Hereditário.

OSTEOPETROSIS - CASE REPORT
ABSTRACT: Osteopetrosis is a rare disease, 
whose patient’s bone is extremely hard, so also 
called the “marble bone”. The pathogen occurs 
due to injury on bone resorption. Has hereditary 
character and is usually diagnosed in the first 
decade of life, enabling a treatment through 
a bone marrow transplant. However, when 
diagnosed later, as in the case reported is not 
needed the transplant because it is benign and 
asymptomatic.
KEYWORDS: Osteopetrosis. Marble Bone. Bone 
Marrow Transplant. Hereditary.

1 |  INTRODUÇÃO
A osteopetrose ou osso de mármore é 

uma doença de herança genética, caracterizada 
pela redução ou completa perda funcional dos 
osteoclastos (ECONS, 2012). Foi descrita pela 
primeira vez em 1904 por Albers Schonberg, 
por isso também chamada de síndrome Albers-
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Schonberg (ATHAR; ANDRADE; BREMGARTNER, 2012; ECONS, 2012).
Há três tipos principais de osteoporose: autossômica dominante, autossômica 

intermediária recessiva e autossômica recessiva (ATHAR; ANDRADE; BREMGARTNER, 
2012). O tipo autossômico dominante é a forma mais branda (BORSATO et al., 2008). 
Enquanto a forma autossômica recessiva ou osteopetrose infantil maligna é a mais severa 
(BORSATO et al., 2008; ECONS, 2012).

A forma autossômica dominante é descrita como benigna e tardia, que está presente 
nos adultos. Já a autossômica recessiva é maligna e congênita. A maior parte dos pacientes 
encaixam-se nesta última, que possui diagnóstico na primeira década de vida e tem um mal 
prognóstico (ATHAR; ANDRADE; BREMGARTNER, 2012).

É uma doença rara, reportado por apenas algumas centenas de casos no mundo, 
acometendo mais o sexo masculino (ECONS, 2012). Cerca de 20% dos casos derivam de 
casamento consanguíneo (ECONS, 2012). Possui maior incidência na Costa Rica, com 3,4 
em cada 100.000 nascidos-vivos, e em Chuváchia República da Rússia, com 1 em cada 
3.879 (SHADUR et al., 2018).

Ainda não está bem estabelecida, contudo, sabe-se que a doença é de caráter 
genético que acomete diversos genes, alguns ainda não identificados (FREIRE et al., 
2001). Estes defeitos causam prejuízo na reabsorção óssea, seja por ausência total de 
osteoclastos, atribuível a ausência de células precursoras, a uma falha na diferenciação da 
linhagem hematopoiética ou por defeito enzimático no metabolismo do próprio osteoclasto, 
impossibilitando a reabsorção óssea adequada (FREIRE et al., 2001; ATHAR; ANDRADE; 
BREMGARTNER, 2012). Em cerca de dois terços dos pacientes, os osteoclastos são 
normalmente formados, mas incapazes de realizar a reabsorção efetivamente, devido 
mutações que afetam o transporte de Cl- ou H+ (ECONS, 2012). 

A função osteoblástica é normal, assim ocorre deposição excessiva de material 
osteóide mineralizado na medula óssea, deixando os ossos mais densos, escleróticos e 
radiopácos (ECONS, 2012). O aumento da massa óssea pode causar alterações fenotípicas 
como macrocefalia e modificação da morfologia facial, além de poder afetar outros órgãos 
e tecidos (STARK; SAVARIRAYAN, 2009).

O diagnóstico depende basicamente da radiografia do esqueleto. Geralmente 
aparece com esclerose difusa afetando crânio, pelve, coluna e ossos apendiculares, e 
também defeito na modelação metafisária dos ossos longos, similando a aparência de um 
funil (STARK; SAVARIRAYAN, 2009).

O tratamento é realizado apenas por meio de transplante de medula óssea, cujo 
doador precisa ter HLA compatível 100% (YADAV et al., 2016). Ocorre um reestabelecimento 
da hematopoese, melhorando as lesões ósseas e impedindo que a doença progrida. A 
melhora radiológica ocorre por volta do segundo mês após o transplante e resolução 
completa após, aproximadamente, um ano (BORSATO et al., 2008).
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2 |  RELATO DE CASO
Paciente LHLF, 65 anos de idade, sexo feminino, procurou assistência médica no 

Centro de Especialidade Médica Diagnóstico Diamente, em São Luís - MA, em 2017, para 
avaliação de osteoporose. Encontrava-se assintomática. Exame físico nada digno de nota. 
Hipertensa em uso de Losartana, nega diabetes, etilismo e tabagismo. Relata fazer dieta 
pobre em derivados de cálcio.Foi solicitado densitometria óssea (DMO), cujo resultado da 
coluna, na região de L1-L4, foi T-score 6,6; do fêmur, região do colo, T-score 7,2 e região 
trocantérica, T-score 14,4, totalizando no fêmur T-score 11,6. Além da DMO, foi também 
requisitado exame radiográfico, cuja imagem mostrou esclerose difusa e grande espessura 
das regiões corticais dos ossos longos, restringindo o canal medular (Figuras 1, 2, 3).

Devido a idade da paciente e a ausência de sintomas, foi submetida apenas a 
seguimento ambulatorial conservador, sem necessidade de tratamento farmacológico. 
Atualmente, a paciente encontra-se bem e sem manifestações da doença que justifiquem a 
adesão de medicamentos ou indicação de transplante de medula óssea.

Figura 1. Radiografia de hemitórax direito e membro superior direito mostrando espessura 
aumentada da cortical do úmero.
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Figura 2. Radiografia da pelve e fêmur mostrando esclerose e aumento da cortical.

Figura 3. Radiografia dos membros inferiores com aumento da região cortical e redução do 
canal medular.
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3 |  CONSIDERAÇÕES FINAIS
Segundo, Borsato et al., (2008), a osteopetrose consiste em uma condição 

hereditária em que as manifestações clínicas podem variar de assintomática a um curso 
fatal da doença. Apresenta também duas formas, uma autossômica recessiva, que é mais 
severa e outra autossômica dominante, caracterizada como benigna e tardia. 

O presente relato descreve uma paciente em que o quadro clínico se caracteriza 
sob a forma autossômica dominante, devido sua idade de 65 anos e ausência de sintomas, 
sendo que as alterações foram observadas apenas na densitometria óssea e radiografia 
dos ossos. 

Via de regra a doença é comumente diagnosticada na infância, segundo Athar et al., 
(2012), sendo assim, nessa época da vida é possível realizar um tratamento mais invasivo 
e de maior sucesso, como o transplante de medula óssea. 

Entretanto o caso aqui relatado não se enquadra ao que é descrito na literatura, pois, 
devido ao diagnóstico tardio e a ausência de manifestações clínicas, não se fez necessário 
tratamento invasivo, com o transplante, apenas sendo proposto seguimento conservador e 
monitoramento da doença.
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