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RESUMO

Apicnodisostose é uma condicdo genética rara, autossomica recessiva, que ocasiona diminuigdo da remodelacdo dssea, resultando
em vdrias manifestagoes clinicas e radiogrdficas. Este estudo pretende descrever dois casos clinicos diagnosticados no Servigo de
Cirurgia e Traumatologia Bucomaxilofacial de uma universidade no nordeste do Brasil. Sdo dois casos complexos que envolvem
osteomielite e alteragoes dentdrias e ésseas dos maxilares. E necessdrio o conbecimento das caracteristicas orais e maxilofaciais
dessa sindrome para planejar o tratamento adequado para o paciente, a fim de se evitar complicagoes de tratamentos dentdrios
em virtude do remodelamento dsseo inadequadp.

Unitermos: picnodisostose; odontologia, doengas dsseas.

ABSTRACT

Pycnodysostosis is a rare, autosomal recessive genetic condition, which causes a decrease in bone remodeling, resulting in different clinical
and radiographic manifestations. This case series aims to describe two clinical cases diagnosed at the Department of Oral and Maxillofacial
Surgery and Traumatology of a University on the Northeast of Brazil. There are two complex cases involving osteomyelitis and dental and
bone alterations of the jaws. It is concluded that the knowledge of oral and maxillofacial characteristics of this syndrome are required to
plan appropriate treatment for patient in order to avoid complications of dental treatments due to inadequate bone remodeling.
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RESUMEN

La picnodisostosis es una enfermedad genética rara autosomica, recesiva, con disminucion de la remodelacion dsea, que ocasiona
varias manifestaciones clinicas y radiogrdficas. Este estudio describe dos casos clinicos diagnosticados en el servicio de cirugia y
traumatologia bucomaxilofacial de una universidad en el nordeste de Brasil. Los casos son complejos y envuelven osteomielitis,
alteraciones dentales y oseas de las mandibulas. Es necesario conocer las caracleristicas orales y maxilofaciales de este sindrome
para planear el tratamiento adecuado al paciente, con la intencion de evitar complicaciones de tratamientos dentales debido a
la remodelacion dsea inadecuada.
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INTRODUCAO

A picnodisostose foi descrita em 1962 por Maroteaux & Lamy.
Também chamada de sindrome Toulouse-Lautrec®, é uma
condicio genética rara, autossomica recessiva, causada pela
mutacdo no gene que codifica a enzima catepsina K. Pode ser
associada a consanguinidade entre os pais em 30% dos casos, sem
predilecio por género; ocasiona diminuicao da remodelacio Ossea,
0 que resulta em varias manifestaces clinicas e radiograficas®.

As manifestacoes clinicas dessa doenca incluem baixa
estatura, esclerose dssea generalizada, extremidades raquiticas e
altura na idade adulta variando de 134 a 152 cm. As manifestacdes
bucais mais observadas so: atresia maxilar, aumento do angulo
mandibular, hipoplasia do esmalte, aumento do risco de fraturas
patologicas durante cirurgias odontoldgicas e extracoes dentarias
devido a fragilidade dOssea. No entanto, apesar da fragilidade,
a cicatrizagdo Ossea € normal. O aparecimento de osteomielite
relacionada com um dente com grande lesdo cariosa é frequente .
Esses achados ressaltam a importancia de se diagnosticar a
anomalia para o planejamento odontolgico adequado dos
pacientes, tomando as devidas precaucdes.

Os achados radiograficos sao osteoesclerose, fontanelas e
suturas cranianas abertas, auséncia de pneumatizacio dos seios
faciais, além de aumento da radiopacidade de todos os ossos
(principalmente da coluna espinhal), ossos longos e base do cranio.
A doenca € frequentemente diagnosticada em estdgios precoces nos
pacientes com baixa estatura e fontanela anterior aberta. Quando a
identificacio € tardia, ocorre aps quadros de fraturas dsseas®.

Um dos aspectos importantes que requer a atencdo do
cirurgido dentista € a necessidade de se planejar cuidadosamente
intervencdes cirtirgicas em razdo da remodelagio ossea defeituosa,
para minimizar o risco de osteomielite ou osteonecrose®.

Nosso trabalho propde relatar dois casos distintos da
sindrome de picnodisostose, associando caracteristicas clinicas
e radiogrificas e elucidando manejos clinicos para evitar
complicacdes decorrentes da remodelacao Ossea deficiente. Em
adicdo, foi realizada uma pesquisa na Medline de 1962 até 2018
para mapear os casos existentes.

RELATO DE CASOS

Caso 1

Paciente do sexo masculino, portador da sindrome
picnodisostose, procurou o servico de Cirurgia e Traumatologia
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Bucomaxilofacial da Universidade Federal do Rio Grande do
Norte (UFRN) apresentando baixa estatura, maos largas com
falanges curtas em forma de colher, unhas distroficas e historico
de repetidas fraturas em tibia esquerda associadas a traumas de
pequeno impacto (Figura 1A-B). Ao exame intraoral, observa-se
palato ogival, atresia maxilar, dentes em giroversio e angulo
mandibular aberto (Figura 1C-E).

FIGURA 1 — Caracteristicas clinicas extraorais e intraorais do paciente do caso 1

A) paciente com baixa estatura; B) falanges encurtadas; C) maloclusao de classe lll com
overjet, além de mordida aberta posterior bilateral; D) palato estreito e sulcado, com
apinhamento dentdrio; E) presenca de dente incluso, agenesia do segundo pré-molar
inferior e angulo obtuso mandibular.

Caso 2

Paciente do sexo feminino, portadora da sindrome
picnodisostose,compareceuaoservicodeGirurgiae Traumatologia
Bucomaxilofacial da UFRN apresentando baixa estatura, méos
largas com falanges curtas em forma de colher (Figura 2A-B),
dentes em giroversao, hipoplasia do esmalte dental (Figura 2C)
e osteomielite bilateral, em corpo mandibular (Figura 3).

FIGURA 2 — Caracteristicas clinicas extraorais e intraorais do paciente do caso 2

A) paciente com baixa estatura e extremidades raquiticas; B) falanges curtas; C)
biprotrusdo dos incisivos, mordida aberta posterior bilateral, hipoplasia do esmalle,
agenesia dentdria e pré-molar em giroverso.
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289 artigos foi encontrado e 73 artigos, excluidos. O restante (216
casos) foi selecionado de acordo com os critérios de inclusio e estdo
representados na Figura 4. A maioria dos casos dessa sindrome
foi encontrada na Asia (35,1%), América do Sul (24%) e Europa
(23,6%). Os paises com maior prevaléncia sdo Brasil e India.
No Brasil, a regiao Nordeste apresenta a maior concentracao de
casos (76,9%).

Os achados orais e maxilofaciais dos pacientes com
picnodisostose ndo foram reportados em todos os casos, e
apenas 22 artigos contemplavam as caracteristicas orais
detalhadas da sindrome. E comum encontrar achados dentdrios
na picnodisostose, como hipercementose — relatada em dois
artigos® ©; maloclusdo do tipo classe III — relatada em trés
artigos” ; overjet™ %1V, mordida lateral aberta bilateral ™1
mordida aberta anterior™; mordida cruzada posterior® 7 1:
atraso na erupcao™ 'Y; agenesia dentdria®; hipoplasia do

esmalte® 'V osteomielite® & 1“19: osteossarcoma”; palato
sulcado® 1% 19 posicionamento  dos
dentes ou apinhamento dentdrio® * 8 % 1112 1519 dentes
ectépicos™ . Quanto aos achados radiograficos, sio eles:
hipoplasia dos maxilares® * 5101219 qumento da densidade
ossea® 9; radiodensidade ao redor das rafzes® ® *: retencdo

estreito e mal

FIGURA % — Tratamento de osteomielite na paciente do caso 2
A) sequestro dsseo extraoral bilateral em corpo de mandibula; B) transcirirgico para
realizagdo de sequestrectomia e colocagdo de placa para prevenir fratura; C) radiografia
panordmica evidenciando presenga de sequestro dsseo oriundo de osteomielite e angulo
obtuso mandibular; D) proservagdo de dois anos com cicatrizagdo extraoral; E)
radiografia panoramica evidenciando osteointegragdo.

de dentes®; auséncia de demarcacdo entre o osso trabecular

Relatou sintomatologia dolorosa e pulsatil. Paciente parcialmente
dentada, com quadro infeccioso com drenagem ativa e presenca
de fistula submandibular bilateral (Figura 3A). Foi submetida
4 anestesia geral em ambiente hospitalar. Acesso extraoral
submandibular com extensdo retromandibular bilateral foi
realizado; fez-se o debridamento cirtirgico de dreas de sequestro
0sseo até encontrar o 0sso sangrante para a colocacdo de placas
de reconstrucio (2,4 mm) (Figura 3B), além de coronectomia
dos molares em corpo mandibular esquerdo (Figura 3C).
Administrou-se clindamicina uma semana antes da cirurgia e
seis semanas apds o procedimento. A paciente encontra-se em
acompanhamento, dois anos apds a cirurgia, sem apresentar
sinais de recidiva da infeccio mandibular (Figura 3D-E).

DISCUSSAO

Artigos  sobre picnodisostose publicados de 1976 até
novembro de 2018 na lingua inglesa foram analisados, e os casos
mapeados de acordo com o continente de ocorréncia da doenca
e a regido geogrdfica do Brasil. Foram pesquisados dados do
Medline (PubMed) usando as palavras-chave: pycnodysostosis;
pyenodysostosis and oral; pycnodysostosis and oral features,
e pycnodysostosis and dentofacial characteristics. Um total de
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e o cortical®; retrusdo maxilar com crescimento mandibular
hiperdivergente®; hipoplasia da crista alveolar®; cAmara pulpar
estreita®; estenose ou atresia do canal radicular®; calcificacdes
no canal radicular®; Angulo obtuso da mandibula®® ' 1519,
fraturas patoldgicas® ® > 19; fraco desenvolvimento radicular
dos primeiros molares permanentes inferiores®; e dilaceragdo
das rafzes dos incisivos laterais® (Quadro).
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FIGURA 4 — Distribuigdo dos casos de picnodisostose no mundo e no Brasil. A regido de
maior acomelimento é a regido Nordeste; o estado do Ceard € o detentor de maior niimero

de casos

CE: Ceard; RN: Rio Grande do Norte; PE: Pernambuco; DF: Distrilo Federal; MG: Minas

Gerais; RJ: Rio de Janeiro; SP: Sdo Paulo; RS: Rio Grande do Sul.
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OQUADRO - Manifestacdes orais e maxilofaciais da sindrome picnodisostose

Achados dentarios Achados radiograficos
Aumento de espessura do cemento (cemento celular) Hipoplasia dos maxilares
Mordida do tipo classe 3 Aumento da densidade dssea
Overjet Radiodensidade ao redor das raizes
Mordida lateral bilateral aberta Retencdo de dentes
Mordida aberta anterior Angulo obtuso da mandibula
Mordida cruzada posterior Fraturas patoldgicas
Dentes ectopicos Auséncia de demarcagao entre 0 0sso trabecular e cortical
Atraso na erupcio Retrusdo maxilar com crescimento mandibular hiperdivergente
Agenesia dentdria Hipoplasia da crista alveolar
Hipoplasia do esmalte Camara pulpar estreita
Osteomielite Estenose ou atresia do canal radicular
Osteossarcoma Calcificacoes no canal radicular

Palato estreito e sulcado

Mau posicionamento dos dentes ou apinhamento dental

Pobre desenvolvimento radicular dos primeiros molares permanentes inferiores
Dilaceragio das raizes dos incisivos laterais

A osteomielite € a complicacio oral mais séria da
picnodisostose devido a extragdes ou infecgdes dentarias prévias.
Os autores especulam que a remodelacio inadequada do osso com
a disfuncio dos osteoclastos no impede a deposicao dssea, mas
determina formacao de ossos frageis e reducio da vascularizacéo,
que piora com a idade. A maior suscetibilidade 2 osteomielite pela
diminuicdo do nimero de ostednios e a obliteracdo acentuada
dos canais de Havers prejudica o fluxo sanguineo através dos
vasos, aumentando a infeccio®. Nossa paciente realizou
exodontia prévia e apresentou historico de pericoronarite no lado
contralateral.

Outro achado comum € hipoplasia do esmalte, que
desempenha um papel importante na satide bucal. Areas de
desmineralizagdo do esmalte sdo propensas a desenvolver
cdries, portanto, cuidados apropriados devem ser tomados para
preveni-las. Recomenda-se boa higiene bucal, avaliacao clinica
e exames radiograficos periodicos® 12,

Ahipercementose ocorre em razdo do aumento de cementicitos
e cementoblastos entre as camadas de cemento celular, que
sugere uma desmineralizacio de caracteristica hipocalcificada
do cemento. Isso pode ser causado pela degradagio inadequada
do coldgeno. O cemento é composto 90% de coldgeno I, III e
substancia fundamental ®.

0 padrao de mordida dos pacientes €, predominantemente,
classe IIT devido a insercio horizontal atipica do condilo
mandibular na fossa glenoide; tal padrdo tende a projetar a
mandibula anteriormente®.
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As maloclusdes sdo frequentes nos pacientes com
picnodisostose, ocasionada, sobretudo, pela forma do palato
(fundo e sulcado). A baixa remodelacio dssea, provocada pela
auséncia da catepsina K, dificulta as estratégias ortodonticas;
a reabsorcdo e a neoformacdo Gssea sio eventos necessirios
para o sucesso do tratamento ortodontico e ndo hd protocolo
disponivel. Os tratamentos ortodonticos consistem em expansdo
da maxila e cirurgia ortogndtica, indicadas para a correcio da
maloclusgo® 46891112 18.19

Nos casos relatados, observamos baixa estatura com
extremidades raquiticas, falanges encurtadas, biprotrusdo dos
incisivos, mordida aberta bilateral e apinhamento dental. Além
dessas caracteristicas, o caso 2 apresentava amelogénese imperfeita
e osteomielite secunddria a exodontia de elemento dentdrio. Varias
doencas Gsseas devem ser consideradas no diagndstico diferencial
da picnodisostose, particularmente a disostose cleidocraniana,
a acroostedlise, a osteogénese imperfeita e a osteopetrose®.
Na disostose cleidocraniana, a clavicula frequentemente é
atingida; na picnodisostose, esse 0sso ndo € acometido®. A
auséncia do angulo mandibular é fundamental para distinguir
picnodisostose de acroostedlise™.

Conclui-se que o conhecimento das caracteristicas orais
e maxilofaciais da sindrome picnodisostose é necessrio para
planejar o tratamento adequado para o paciente a fim de se
evitar complicagdes decorrentes de extragdes prévias, caries,
periodontites e instalacao de aparelhos ortodonticos, uma vez que
o reparo 0sseo desses pacientes € dificultado pelo remodelamento
0sseo inadequado.
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