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Bilateral amaurosis due to congenital osteopetrosis: case report and literature review
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Eduardo Luis Jansson? recessiva caracterizada por 0sso esclerdtico associado a anormalida-
Ana Tereza Ramos Moreira® des hematologicas e neurologicas. Os autores fazem revisdo da litera-
tura e relatam um caso de uma crianga do sexo feminino com 2 anos ¢
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congénita.
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INTRODUCAO

Em 1904, Heinrich Albers Schonberg, radiologista alemao, relatou o
primeiro caso de osteopetrose em um homem de 26 anos com esclerose
Ossea generalizada e multiplas fraturas(->. Nesta mesma época também foi
denominada doenga marmorea ou osteosclerosis fragilis generalisata®-?.

Trata-se de doenca rara, de carater hereditario e que pode se manifestar
de varias formas e em qualquer idade. Sua etiopatogenia ainda ndo esta bem
definida, ndo havendo predominio por raga, porém acomete ligeiramente
mais o sexo masculino®?. Segundo Barba e col.®¥), aproximadamente 20%
dos casos derivam de casamentos consangiiineos.

A fisiopatologia ¢ explicada por um defeito basico na diferenciacdo das
células precursoras em osteoclastos. O 0sso contém numero aumentado de
osteoclastos estruturalmente andmalosV.

Sdo comuns as infecgdes pois os neutrofilos apresentam resposta qui-
miotética diminuida e baixa capacidade de fagocitose bacteriana®.

A osteopetrose classifica-se clinicamente em dois grupos: congénita
(maligna) - transmitida por padrdo autossomico recessivo - ¢ tardia (benig-
na) - autossémica dominante!», Alguns autores consideram ainda a forma

intermediaria®.
Trabalho realizado no Servigo de Oftalmologia do Hos- O presente caso refere-se a forma autossomica recessiva ou congénita. A
pital de Clinicas da Universidade Federal do Parand. osteopetrose congénita ocorre numa incidéncia de 1/500.000 habitantes nos

! Académicos do 5° ano de medicina. i 4 . N

2 Académica do 6° ano de medicina. Estados Unidos e de 1/200.000 no Brasil®. Nesta forma as manifestacdes

* Medicos Residentes em Oftalmologia do Hospital de clinicas sdo evidentes durante a infincia, podendo se fazer o diagndstico
Clinicas da Universidade Federal do Parana. . . . . e , . ,

4 Chefe do servigo de Oftalmologia da Universidade Fe- intra-uterino ou nos primeiros anos de vida®”. Ha supercrescimento dsseo
deral do Parana. . o ) com disfun¢do medular, fraturas espontdneas, anemia, plaquetopenia,
Os autores declaram ndo possuir interesse financeiro . . . (1,3,5)
no desenvolvimento ou marketing de qualquer instru- hepatoesplenomegalia, enfartamento ganglionar e aumento do timot'-3-2.
mento ou substancia referidos no estudo. Em estagios mais avancados da doenga podem ocorrer paralisias dos
Enderego para correspondéncia: Maria Claudia nervos optico, oculomotor e facial pela compressdo resultante do super-
Gomes Komatsu. Rua Alferes Poli, 271 - Curitiba (PR) . , 4 0 ;. , . fetad
CEP 80230-090. E-mail: dragu@cwb.matrix.com.br crescimento osseo' *. O nervo optico € 0 mais comumente atetado € o
Nota Editorial: Pela anilise deste trabalho e por sua facial fica em segundo lugar, cuja disfung@o pode ser o primeiro sinal da
anuéncia sobre a divulgagdo desta nota, agradecemos a osteopetrose(g).

Dra. Rosana Pires N. da Cunha. . L. . . .
O comprometimento neurolégico ainda pode se manifestar com hidroce-

Arq Bras Oftalmol 2001;64:251-3



252 Amaurose bilateral por osteopetrose congénita: relato de caso e revisdo da literatura

falia, trombose do seio sagital, exoftalmia, oclusdo do forame
da base do cranio comprimindo nervos e vasos, resultando em
paresia, surdez ¢ amaurose(".

O o6bito geralmente ocorre por infecg@o ou sangramento na
1* década de vida™®,

O estudo radioldgico demonstra esclerose 6ssea generaliza-
da. Os focos de esclerose que ocorrem nas vértebras, pélvis e
ossos longos distais sdo os aspectos patognomonicost 6 ®),
Nota-se ainda espessamento da base e da calota craniana,
perda da diploe e diminuig¢@o ou auséncia do canal medular®.

Os exames laboratoriais demonstram pancitopenia com he-
matdcrito baixo em casos graves®. Ha um aumento da fosfata-
se 4cida e as taxas de célcio, fosforo e fosfatase alcalina sdo
normais na grande maioria dos pacientes®.

O tratamento mais aceito e em uso na ultima década ¢é o
transplante de medula 6ssea’?.

METODOS

M.R.M., nascida em 21/01/1998, sexo feminino, branca,
natural e procedente de Marechal Candido Rondon (PR).

Paciente encaminhada ao servigo apresentando amaurose
bilateral. Méae relatou que a crianga apresentava nistagmo e
nao seguia objetos desde os 3 meses de idade.

Em seu desenvolvimento psicomotor, apresentou susten-
tacdo cefalica e sentou sem apoio aos 5 meses ¢ anda com
andador. Iniciou fala com significado aos 10 meses.

Pais saudaveis e sem historia de consangiiinidade. Filha
unica, parto natural, a termo, peso de 3650g. Gestagdo ¢ parto
sem intercorréncias.

Ao exame fisico apresenta peso e estatura baixos para a
idade. Bom estado geral, hipocorada e atitude ativa. Hd macro-
crania, protusdo frontal e ma formacao dentaria.

Ao exame oftalmoldgico apresenta nistagmo rotatorio,
motilidade intrinseca ausente. Paciente ndo fixa nem segue
objetos. A pressdo intra-ocular, a biomicroscopia e a gonios-
copia sao normais. O fundo de olho (Figura 1) apresenta papila
atrofica bilateral e auséncia de fixa¢cdo macular.

Na avaliacdo neuroldgica observa-se desenvolvimento
cognitivo adequado para a idade e discreto atraso motor. Ha
perda auditiva moderada bilateral.

A radiografia de cranio (Figura 2) e membros (Figura 3)
demonstra importante esclerose difusa e uniforme, arquitetura
totalmente obliterada da calota craniana, ossos da base do
cranio, coluna cervical e dos membros inferiores. Tomografia
axial computadorizada e ressonancia nuclear magnética nor-
mais. Leucocitose, trombocitopenia e anemia na avaliacdo da
hematologia pediatrica.

DISCUSSAO

O caso relatado apresenta achados radiologicos caracte-
risticos da doenga, além da apresentacdo clinica e laboratorial
muito proximas as da literatura.

Segundo Ainsworth e col.””, seria apropriado investigar
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Figura 1 - Papila atréfica

difusa e uniforme

especificamente a osteopetrose em todas as criangas que apre-
sentem redugdo visual nos primeiros meses de vida, na ausén-
cia de uma causa obvia. Os achados oculares caracteristicos
sdo atrofia Optica, nistagmo, paralisia do nervo abducente ¢ a
obstrugdo do ducto nasolacrimal. A palidez do disco Optico
esta sempre presente, embora em grau variado.

Algumas teorias tém sido propostas para explicar a perda
visual na osteopetrose, sendo elas a compressdo Ossea, a
desmielinizagdo do nervo optico, o edema de papila e a dege-
neragdo retiniana”. Embora a compressdo do nervo optico
tenha sido considerada a principal causa de atrofia optica e
conseqiiente amaurose na osteopetrose, alguns autores tém
sugerido a degeneracdo retiniana como o principal fator em
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Figura 3 - Metéfises distais e proximais das tibias e dos fémures
alargadas com aumento da densidade 6ssea

alguns casos®”. Esta evidéncia pode ser comprovada pela
melhora da funcdo visual e neuroldgica observada em certos
pacientes ap0s o transplante de medula 6ssea®.

De acordo com Jinkins'?, pacientes que apresentam dimi-
nuicdo da acuidade visual mas sem atrofia Optica severa de-
vem ser submetidos a descompressao cirurgica do nervo op-
tico a fim de se evitar a progressdo da lesdo nervosa. No
entanto Angeli e col.® propdem que ha uma propensio para
atrofia do nervo 6ptico mesmo com minima manipulagdo du-
rante a descompressdo cirurgica, tendo sido frustrante, por-
tanto, este procedimento.

O transplante de medula 6ssea HLA idéntico representa a
melhor opg¢do de tratamento, pois pode promover a remissdo
completa da doenga”. Contudo deve ser realizado o mais
precoce possivel pelo risco de infec¢do recorrente e também
pelo fato de que, com a idade, aumentam os riscos de compli-
cagdes pos-transplante como, por exemplo, a hipercalcemia®.

Além disso ndo existe medicamento capaz de conter a doenga®.
Nao havendo tratamento adequado ha um alto indice de
morbidade e mortalidade, sendo que poucas criangas sobrevi-
vem até a adolescéncia®.

A paciente atualmente aguarda o transplante, necessitan-
do de uma medula 6ssea HLA compativel do Banco Interna-
cional de medula dssea.

CONCLUSAO

E importante realizar o diagnostico da osteopetrose congé-
nita o mais precoce possivel a fim de planejar a conduta
terapéutica mais apropriada e tentar evitar as complicagdes
decorrentes da evolucdo da doenca. Infelizmente as opgdes
de tratamento ndo vém se mostrando eficazes com exceg¢do do
transplante de medula 6ssea que tem mostrado bons resulta-
dos em alguns casos.

ABSTRACT

Osteopetrosis is a rare autosomal recessive genetic disorder
characterized by sclerotic bones associated with hematologic
and neurologic abnormalities. The authors review the lite-
rature and report a case of a girl aged 2 years and 5 months
who presented bilateral amaurosis due to congenital osteope-
trosis.

Keywords: Osteopetrosis/congenital; Osteopetrosis/compli-
cations; Blindness/etiology; Case report; Child
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