PICNODISOSTOSE EM PACIENTE INFANTIL: UM RELATO DE CASO
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FUNDAMENTAGAO TEORICA/INTRODUGAO

A Picnodisostose é uma doenga genética de carater autossémico
recessivo de prevaléncia estimada em 1 a cada 1,7 milhdes. Relacionada a uma
mutacdo no gene da catepsina K, configura-se como uma displasia 6ssea com
deformacdes craniofaciais de apresentagdo clinica vasta. Nesse aspecto, as
anomalias da doenga podem ser observadas desde a infancia, progredindo com a
idade, provavelmente devido a acro-ostedlise progressiva dos ossos e déficit de

desenvolvimento.

OBJETIVOS

Discorrer sobre a apresentacdo clinica de uma portadora de
Picnodisostose de forma a enriquecer a comunidade cientifica acerca desta rara

doenga.

DELINEAMENTO E METODOS

Trata-se de um relato de caso de uma paciente admitida em servigo

ambulatorial para investigagao de queixas associadas a sindrome.



RELATO DE CASO

Paciente, sexo feminino, 10 anos, portadora de Picnodisostose, admitida
em 2020 com apneia obstrutiva do sono, obstrugdo nasal bilateral e amigdalite de
repeticdo. Ao exame fisico, baixa estatura, dismorfismo facial com saliéncia frontal,
proptose, braquidactilia, micrognatia, apinhamento dentario, hipoplasia das unhas,
palato ogival, tonsilas grau 3, Mallampati grau 2, desvio de septo para fossa nasal
esquerda e hipertrofia de cornetos inferiores. Ao decorrer da investigagao por multiplas
especialidades, foram constatadas velocidade de crescimento baixa, idade 6ssea de
3 anos e 6 meses, hipopituitarismo, seio frontal ndo pneumatizado e hipertrofia
adenoideana. Em relacdo a terapia instituida, tratamento com sintomaticos
descongestionantes e lavagem nasal, terapia hormonal com rhGH, terapia
fonoaudioldgica, reabilitagdo em comunicagao e desenvolvimento neuropsicomotor e
treinamento oromiofuncional 3x/dia. A paciente prossegue acompanhamento na

otorrinolaringologia, pediatria, endocrinologia, genética e ortopedia.

CONCLUSOES/CONSIDERAGOES FINAIS

O caso descrito ilustra uma apresentagdo multifacetada da
Picnodisostose. Proptose (62,5%), micrognatia (50%), palato ogival (100%),
hipertrofia adenoideana (62,5%), desconforto respiratorio (75%) e apneia do sono
(50%) foram constatados em estudos com pacientes portadores da sindrome. Os
demais comemorativos apresentados pela paciente contemplam o quadro classico
desse disturbio. Dessa maneira, esse caso reafirma a diversidade clinica que circunda

a doenca.

DESCRITORES

Picnodisostose, Apneia obstrutiva do sono, Crescimento.



