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RESUMO

Boa parte dos cirurgides dentistas apresenta certa dificuldade
para diagnosticar as diferentes alteragdes do complexo maxilo-mandibular.

Entre as diferentes condigées anormais de desenvolvimento do
individuo estdo as sindromes. Para se diagnosticar com seguranga o
profissional deve conhecer as caracieristicas de cada uma das sindromes,
deve se basear em uma série de achados comuns, tanto clinicos, quanto
radiograficos e em alguns casos solicitar exames laboratoriais para
confirmagéo do laudo.

Tendo em vista a relevidncia do assunto, procurou-se neste
trabalho elucidar de forma sucinta e objetiva trés importantes sindromes:
Displasia Cleidocraniana, Picnodisostose e Osteopetrose.

O estudo trata aspecios clinicos sistémicos e bucais,
caracteristicas radiograficas, histoldgicas, diagnédstico diferenciais e fratamento

de cada uma delas.



1. INTRODUGAO

O sistema estomatognatico pode ser acometido por diversas alteragdes
de etiologias diferentes, que modificam as caracteristicas normais das
estruturas anatbmicas. O correto diagnéstico dessas alteragées & de
fundamental importancia para os cirurgiées-dentistas.

Algumas delas apresentam caracteristicas bem definidas, sinais e
sintomas especificos, padrées de desenvolvimento proprios, perfil de
morbidade reconhecido, que sdo chamadas sindromes.

As sindromes s&do estudadas ha séculos e desde entdo os
pesquisadores buscam informagdes, identificam evidéncias, analisam casos €
propde do que se trata.

O objetivo deste trabalho é evidenciar trés sindromes:. displasia
cleidocraniana, picnodisostose e osteopetrose, que sao diferentes entre si, mas
apresentam algumas caracteristicas que as aproximam e que com isso podem
confundir o diagnéstico do clinico ou mesmo do radiologista.

A displasia cleidocraniana € a mais antiga a ser relatada, observam-se
estudos que datam do século dezoito, onde os pesquisadores ja faziam alusao
acerca dos achados anormais das claviculas.

A osteopetrose é descrita pela literatura no inicio do século vinte, por
Heinrich Albers-Schonberg, mas somente em 1926 é que passa a adotar a
ndmina osteopetrose.

A sindrome mais recentemente descoberta é a pcinodisostose. Este
termo deriva do grego, pycnos: denso, dys: defeito e ostosis: 0sso. a primeira
publicacdo referente a picnodisostose como uma sindrome distinta da
osteopetrose foi feita por Maroteaux e Lamy em 1862,

Neste estudo serdo apresentados a etiologia, as caracteristicas
clinicas sistémicas e bucais, aspectos radiograficos, tratamento e prognéstico
de cada sindrome, bem como diagndstico diferencial entre elas.

Sabe-se, contudo que para se fazer o diagnéstico correto de uma

patologia, devem ser analisados alguns outros fatores, tais como: histéria



médica pregressa, exame clinico complementado por exames radiograficos e
se houver necessidade um estudo genético molecular do individuo.

O diagnéstico precoce da condicdo do paciente auxilia no
desenvolvimento de uma proposta de tratamento adequado. No caso das
anomalias esqueléticas em geral, ndo ha um tratamento especifico, mas uma
inter-relacdo entre as diferentes especialidades da Odontoiogia em diferentes
momentos de atuagao. Os pacientes portadores de sindromes devem ser

submetidos a um tratamente multidisciplinar, visando qualidade de vida.



2. REVISAO DA LITERATURA

2.1 DISPLASIA CLEIDOCRANIANA

Em 1999, BUTTERWORTH apresentou um trabatho em que relatava o
caso de um garoto de nove anos, portador de displasia cleidocraniana, que
tinha como caracteristicas varios dentes supranumerarios, atrasc na erupgao
dos dentes permanentes, atraso no fechamento das fontanelas, maxila e ossos
zigomaticos hipoplasicos, ampla base do nariz com depressdo da ponte nasal,
hipoplasia clavicular, retardo no fechamento da sinfise pubiana, formato cénico
do térax e ancilose vertebral. Nao ha histérico familiar de displasia
cleidocraniana neste caso.

O tratamento proposto envolveu no primeiro momento um cirurgidio que
removeu os dentes deciduos remanescentes, os supranumerarios e expds
cirurgicamente a coroa dos incisivos permanentes. Em um segundo momento o
ortodontista tracionou os dentes que ndo erupcionaram e por fim houve a
necessidade da confeccdo de proteses pra que se determinasse dimenséo
vertical de oclus&o normal.

Como conclusdo, o autor descreve que os efeitos psicolégicos nestes
casos ndo devem ser dispensados. O tratamento restaurador reforga a
autoconfianga dos pacientes.

Segundo FREITAS et al. (1999), através de uma revisédo bibliografica
de displasia cleidocraniana, esta condi¢do se apresenta com a mesma
freqiiéncia em ambos 0s sexos e ndo tem predilegdo por raga. Descreveu
ainda caracteristicas como hipoplasia das claviculas, atrasc no fechamento das
fontanelas e suturas, redugéo da base do cranio, pacientes com baixa estatura,
pescogo longo, 0ssos da face hipoplasicos, base nasal ampla, palato arqueado,

estreito e profundo, maxila pequena, atraso na erupgdo dos dentes



permanentes, auséncia completa de cemento nas raizes dos dentes e ma
ocluséo severa.

Radiograficamente pode-se notar cranio aumentado, deslocamento
cranial do clivus e sela tircica, hipoplasia dos ossos nasais, anodontia parcial e
presenga de multiplos supranumerarios.

Os autores citam a necessidade de um diagnostico precoce e um
tratamento inter-relacionando as especialidades, com a proposta de
intervencdes adequadas que possam dar qualidade de vida ac paciente.

Em 2001, GOLAN ef al., reporta o caso de um paciente de 18 anos que
chegou a clinica odontolégica para tratamento. Apresentava crescimento e
desenvolvimento esquelético retardado, contudo ndo havia sinais de retardo
mental.Quando crianga havia sido diagnosticada com Rubinstein-Taybi
sindrome. N&o era conhecido nenhum caso familiar.

Ao exame clinico o paciente apresentava perfil retilineo com mento
proeminente, e nariz pontudo. O térax tinha formato cénico e ele mostrava uma
hipermobilidade com os ombros. Um exame radiografico mostrou diversas mas
formagbes no cranio e na face. Como suporte aocs achados clinicos e
radiograficos, sugeriu-se uma andlise genética molecular, que confirmou uma
mutagac no fator CBFA1 do cromossomo 6p21.

Com isso, os autores concluiram que o diagnéstico de sindromes rara
nao deve ser feito apenas por caracteristicas clinicas, mas € importante uma
correlagdo entre clinico radiografico e para uma confirmacéo a analise genética
molecular.

Em 1981, KREIBORG ef al, propds uma investigacdo sobre o
tamanho, a forma e caracteristicas morfologicas da base cranial, em individuos
com displasia cleidocranial. A comparagao foi feita entre dezessete pessoas,
nove mulheres e oito homens entre 16 e 46 anos.

As radiografias utilizadas foram a cefalométrica lateral e a tomografia
sagital média. Os achados foram os seguintes: a base craniana é
significativamente mais curta € o angulo da base menor que em individuos

normais. Em 82% dos casos o clivus era curvado. Todos os pacientes



apresentavam um buibo no dorso da sela. A fossa pituitaria era rasa em 8%
dos casos.

Em (1999) MCNAMARA et al, fizeram um estudo com nove homens
portadores de displasia cleidocraniana, com o objetivo de identificar alteragées
observadas através da radiografia panoramica. Em todos os casos havia
retardo na erupgdo da dentigdo permanente. Em cinco casos foram
encontrados dentes supranumerarios. Caracteristicas anormais das raizes
foram encontradas em 2 casos. O padrdo do trabeculado 6sseo da mandibula
& grosso e aspero. Ramo ascendente da mandibula estreito, eminéncia
articular mais rasa, seio maxilar pequenc ou ausente. Processo corondide com
presenga de curvatura distal, 0ssos nasais hipoplasicos.

Este trabatho nos fornece dados para assegurar que a anatomia cranial
dos portadores de displasia cleidocranial apresenta desvios do padréao
anatdmico normal.

Segundo JENSEN et al. (1999), relataram o caso de um menino
portador da displasia cleidocraniana, com histérico familiar. Ele foi submetido a
tomografia computadorizada e reconstru¢do em 3D com 1 ano de idade €
novamente aos sefe anos.

Com um ano revelou-se severo retardo na ossificagdo de todos os
ossos do cranio, particularmente do frontal, parietal, esfendide e occipital. Os
0ss0S nasais eram ausentes € a maxila hipoplasica. A denticdo primaria
mostrava-se normal e havia a presen¢ga de todos os germes permanentes,
todavia a maturagao dental era atrasada.

Aos sete anos a ossificacdo do cranic nao estava completa, havia
milltiplas formagdes de ossos worminianos, havia defeitos na linha média do
cranio e na regido de fontanelas. Encontrou-se também formacéo de dentes

supranumerarios.



2.2. OSTEOPETROSE

Em 1988 RUPRECHT et al., relatou o caso de um homem de 24 anos,
branco, que procurou o departamento de clinica odontologica para tratamento
emergencial de dor de dente. Durante a conversa da histéria clinica do
paciente foi suposto um diagnostico preliminar de doenca de Albers-
Schénberg. Pelo exame fisico, o paciente apresentava audigdo comprometida
e deficiéncia de visdo. Tinha mandibula prognata. Ele foi encaminhado ao
departamento de radiologia. A imagem radiografica mostrava uma imensa
massa densa de 0sso. Os angulos mandibulares eram obtusos e os dentes
eram espalhados devido o tamanho da mandibula. Havia uma pequena
evidéncia de trabeculado 6sseo. A interpretagcdo radiografica confirmou a
historia clinica. Foram pedidas radiografias de outras partes do corpo incluindo
o cranio, mosirando mudangas ¢sseas que conferem com o diagnéstico de
osteopetrose. As vértebras eram uniformemente densas, assim como as
costelas. A CT mostrou um decréscimo do tamanho do forame
magno.Tomadas laterais do cranio mostraram espessamento dos ossos da
calvaria com perda do espago dipldico. Havia marcas vasculares pronunciadas.

Segundo BEIGHTON ef al. {1979) em um estudo pratico com trés
formas de osteopetrose, 0s pacientes apresentavam caracteristicas diversas.
No caso da forma benigna de osteopetrose, ele relatou ¢ caso de um homem
de 38 anos com moderada perda de audigdo, dores de cabeca que por vezes
incomodava, mas sem comprometimento nenhum do sistema neurolégico. Os
08808 ndo eram quebradicos e ndo havia nenhum comprometimento dental.
Ele tinha 4 filhos. O terceiro filho sofria de ataques agudos de paralisia facial do
lado esquerdo com recorréncia a cada 2 meses. Radiograficamente ele tinha
espessamento e alargamento do calvarium com esclerose na base. As corticais
dos ossos longos das maos, eram espessas e escleréticas, mas o contorno era
normal.Na espinha, escleroses no final das vértebras, produziam uma

aparéncia classica de “rugger Jersey” No segundo caso, o pacienie, um
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menino indiano de 1 ano apresentava insuficiéncia no crescimento e
hepatoesplenomegalia evidentes no sexto més. Hematopoiese extra medular
foi desenvolvida e ele morreu aos 15 meses de infeccdo puimonar.
Radiograficamente havia esclerose esquelética generalizada com uma
aparéncia de pd de 0sso em ossos trabeculares e no corpo vertebral. O
esqueleto foi hipomodelado, particularmente a parte final do fémur. Na forma
intermediaria, uma paciente de descendéncia mista, com 24 anos, tropegou e
fraturou a tibia esquerda. Radiografias revelaram esclerose oOssea e o
diagnostico de osteoporose foi estabelecido. Em 1973, ela fraturou o colo do
fémur seguido de um episodio de pequeno trauma. A intervengao operatéria foi
realizada e a fratura permaneceu unida. Um abscesso dental formou em 1971
e resultou em uma osteomielite da mandibula. Nac houve comprometimento
hematolégico € nenhuma paralisia facial. Um exame realizado em 1974
mostrou que os exames laboratoriais de rotina estavam dentro dos parametros
normais. Radiograficamente ¢ calvarium apresentava-se moderadamente
espessado, com perda de distingdo entre tdbuas 6sseas. A base do cranio
estava esclerftica com uma sequiela localizada de osteomielite. A pelve, os
ombros e as costelas apresentavam formas esclerdticas.

Em 1993, COLONIA et al. Relatou dois casos de osteopetrose do tipo
intermediario, onde no primeiro caso, o paciente do sexo masculino, 31 anos,
foi atendido no servigo de reumatologia da FMUSP, com poliartralgia de
grandes e pequenas articulagdes, diminuigdo da acuidade auditiva, retardo do
crescimento, osteomielite de maxila, epistaxe de repeticdo. Este apresentava
histéria de nove fraturas (fémur, quadril € bacia). Relatou que ha anos, apds
extragio dentaria com exposicédo ossea, desenvolveu osteomielite de maxila,
com posterior fistulizagao palatina. Submeteu-se em seguida a ressec¢ao do
seqgilestro dsseo. Teve infecgdo naso-oral que evoluiu para osteonecrose
bilateral de maxila e consegiiente exoftalmia. Ac exame fisico, o paciente
apresentava baixa estatura, cranio com aumento de volume, exoftalmia do lado
esquerdo e deformidade toracica. Ao exame osteoarticular apresentava
limitacdo dos ombros, atrofia dos masculos inter 6sseos das maos,

deformidades nas interfalanges das maos, limitagdo da abdugao das
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coxofemurais, genua valga, abaulamento anterior do fémur esquerdo e tibia
direita, deformidade nos pés. Radiografias do crénio, térax, coluna, bacia, maos
e pés, apresentavam acentuada e difusa intensificagédo da textura dssea, com o
classico sinal de “rugger Jersey” e sinais de fraturas consolidadas na bacia e
coxofemurais. O escanograma evidenciou 1,3 cm de encurtamento do membro
inferior direito em relagdo ao membro inferior esquerdo. A bidpsia do osso
iliaco mostrou fragmento 0sseo constituido por osso cortical, trabecular lamelar
e nao lamelar em igual distribui¢do; volume trabecular muito aumentado com
espacos medulares bastante reduzidos. A superficie de reabsor¢ao estava
aumentada e praticamente nao se observavam osteoblastos. Os osteoblastos
ndo eram tipicos e na maioria mononucleados, observando-se varios locais
com fibrose medular. Assim, o tecido 6sseo apresentava sinais sugestivos de
osteopetrose. No segundo caso, paciente do sexo masculino, 29 anos, chegou
a FMUSP por apresentar cefaléia, dor toracica, dispnéia, diminvigdo da
audicdo. Apresentava historia prévia de tontura, fraqueza muscular e paralisia
facial esquerda ha quatro meses. Ao exame ostecarticular revelou dor em
arcos intercostais esquerdo, dor em articulacdes condrocostais, cranio
abaulado com diminuicdo da acuidade auditiva. O exame parasitoiégico de
fezes acusou Endolimax nana, Shistossoma mansoni. As radiografias do
cranio, coluna, téraco-lombar, bacia, 0ss0s longos, méos, pés, mostraram um
aumento de densidade dssea e o ultra-som abdominal hepatomegalia
especifica.

Em 1990, ROSENTHALL, descreveu um caso de osteopetrose em uma
crianca de trés anos € meio do tipo benigna. A paciente apresentava dor na
perna esquerda e fraqueza. Ac exame fisico notou-se baixa estatura e que ela
tinha dois cm menos de massa muscular na coxa esquerda. A histdria familiar
indicava que o tio da mae dela havia tido osteopetrose benigna aos 32 anos.
Calcio, fésforo, creatinina e fosfatase alcalina, apresentavam-se normais assim
como também o exame hematologico. Radiografias das extremidades
demonstraram escleroses das epifises € metafases nas tibias, nos fémures,
nas fibulas e ambos os joelhos. Havia um alargamento do fémur, um reflexo de
remodelamento 6sseo anormal. A espinha lombar mostrava escierose nas
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extremidades, o que representa previamente a atividade da doen¢a. Esta
manifestacado da atividade intermitente da doenga foi observada também nas
MAaos.

Sobre as aiteragdes dentarias na osteopetrose, DICK et al (1972),
relatava o atraso na erupgac dos dentes, perda precoce dos mesmos, auséncia
de dentes, raizes e coroas mal formadas, dentes pobremente calcificados,
propensdo a cdaries e espessamento da lamina dura. Osteomielite
secundariamente & exposicdo da polpa dental, € uma complicagdo da
osteopetrose que pode contribuir para a morte precoce do paciente. Embora os
pacientes com tipo de osteopetrose benigna tfenham menos sintomas
sistémicos severos, o desenvolvimento dental deles, pode ser afetado. Os
incisivos laterais superiores sdo geneticamente ausentes. A mandibula tem
sido relatada excessivamente desenvolvida resultando em maloclus&o do tipo
classe lll de Angle.

Em um estudo feito por BERGMAN & ENGFELNDT, publicado
por DICK et al. (1972), “as raizes apresentam reabsor¢des
superficiais, o dente apresentava pobre mineralizacéo, dentina
interglobular, tdbulos dentinarios irregulares desarranjados,
aplasia dentaria e ma formacéo de coroas e raizes.”

Segundo TAWIL ef al. (1993), a osteopetrose benigna, apresenta dois
padrées diferentes: A diferenca entre os dois tipos é vista principalmente no
esqueleto axial. Radiograficamente no tipo | ha uma esclerose no cranio que
afeta principalmente na abobada com marcas de espessamento. Na espinha
ndo ha esclerose e ndo ha esclerose de pélvis. Nas radiografias tipo Il a
esclerose pode ser encontrada principaimente na base do cranio com o
calvarium quase normal, as espinhas sempre mostram espessamento nas
extremidades, aspecto de “rugger Jersey” e a péivis sempre mostra esclerose
subscrital. H4 uma significativa caracteristica entre os dois tipos: na
osteopetrose benigna tipo Il ha um alto rico de fraturas e no tipe | ndo ha tanto.

As caracteristicas de cada um dos trés tipos de osteopetrose sao
distintas. Em 1998, CAROLINO ef al, relatou que a osteopetrose benigna
(tardia) € geralmente detectada pela histdria familiar de doenga dssea ou por
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achados radiograficos acidentais. E assintomatico em 50% dos casos. Cerca
de 40% dos pacientes apresentam fraturas dos 0ssos petrdticos frageis ou
osteomielite especialmente da mandibula. A hematopoiese € normal. Ha alguns
casos de fosfatase acida em nivel elevado. Nao ha falhas na medula 6ssea.
Sao pacientes suscepfiveis a fratura com cicatrizagdo normal. A osteopetrose
maligna (congénita) ocorre na infancia e € associada a falhas de
desenvolvimento e crescimento retardado. Esta forma de osteopetrose € muito
severa € usualmente resulta em morte do paciente em 2 anos. Proptoses,
fragilidade, surdez e hidrocefalia ocorrem nestes pacientes. Um fator critico na
osteopetrose congénita é a severa falha do osso medular, resultando em
pancitopenia. Hematopoigse extramedular, resultando em
hepatoesplenomegalia e hiperplenismo podem ocorrer, mas ndo compensam a
falha 6ssea medular. Trombocitopenia, anemia e elevada taxa de plasma acido
e fosfatase alcalina estdo presentes. Hipocalcemia pode ou ndo estar presente.
A morte por osteopetrose congénita ocorre pelo resultado de uma severa
anemia, hemorragia ou infecgdo. No caso da osteopetrose intermediaria ou
doenga do osso marmoreo € uma outra forma de osteopetrose infantil que néo
& caracterizada por falha éssea medular. Embora a taxa de sobrevivéncia
nestes pacienies seja melhor que na osteopetrose congénita, as
conseqléncias da acidose tubular renal podem diminuir a expectativa de vida.
Pacientes com a doencga do osso marmoreo tem usualmente baixa estatura e
apresenta-se com calcificagdes intracraniais, perda da audicdo sensoneural e

retardamento psicomotor.
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2.3. PICNODISOSTOSE

Em 1995, TOLEDO ef al, reportou o caso de um menino branco, 13
anos, que se apresentou ao hospital universitario de Brasilia com finalidade de
tratamento ortodéntico. Ele apresentava pequena estatura, aspecto das méos e
dedos curtos e anomalias de oclusdo. Foram solicitadas radiografias craniais
em norma frontal e lateral, radiografias de mao e punho, telerradiografia € em
colaboragéo com pediatra os exames complementares: dosagem de proteina,
fosfatase alcalina, glicose, uréia, creatinina e calcio. As radiografias cefalicas
exibiam desproporcdo cranio-facial, aumento da densidade éssea e
crescimento incompleto dos ossos da abdboda craniana, com as fontanelas
ndo mineralizadas e grande quantidade de tecido conjuntivo entre 0s 0ss0s
chatos. Foi observada também hipoplasia mandibular e dos seios da face. As
radiografias de mao e punho revelaram falanges mais curtas e aumento da
densidade 6ssea. O exame de oclusdo dentaria evidenciou uma discrepancia
grande entre o tamanho dos dentes e o tamanho dos arcos, com dentes
ectopicos e apinhados em ambos os arcos. Foram indicadas e reafizadas
extracées dentarias. Um dos dentes extraidos foi processado histologicamente
para estudo da dentina. Em cortes por descalcificagdo corados por
hematoxilina e eosina, a dentina evidenciou aspectos morfolégicos normais. Os
exames laboratoriais mostraram o seguinte: proteina T = 6,4mg %, proteina A =
3,8mg %, proteina G= 2,6mg %; fosfatase alcalina = 12,3 UKA, glicose = 73;
uréia = 22; creatinina = 0,6 e caicio = 9,2 mg/d|.

A descoberta da sindrome pode ocorrer por desconfortos bucais, como
no caso relatado por FRANCISCO et al. (1991), de um homem de 30 anos, que
tinha dores intermitentes decorrentes de erupgdo tardia, apés sua denti¢do
permanente ja estar completa. Exames clinicos revelaram baixa estatura, o
cranio era alargado e a bossa frontal bastante proeminente. A maxila era
hipoplasica e apresentava moderado prognatismo. Foi observado
encurtamento dos ossos longos e das falanges terminais. Aplasia das
claviculas, semelhante a uma displasia cleidocranial. Foram realizadas

radiografias laterais obliguas, antero-posterior e panoradmica que revelaram
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0S50S worminianos na regiao posterior do cranio. O espessamento dos 0ss0s
da base do cranio foi notado. O cranio era dolicocefalico, na mandibula
existiam indmeros dentes n&do erupcionados na regido posterior, dos quais
alguns eram supranumerarios. Na maxila os dentes 11, 15 e 16 estavam
presentes junios com alguns fragmentos de raiz. O exame clinico revelou
palato atrésico sem evidéncia de fissuras. O palato mole apresentava-se
normal. A mucosa oral estava eritematosa, inchada, com presenga de iniimeros
dentes parcialmente erupcionados. O angulo da mandibula era obtuso, um
achado comum na picnodisostose.

Em 2000, BATHI & MASUR, descreveram o caso de um homem de 38
anos, que apresentava dores com episodios recorrentes de inchago na regiao
do primeiro molar superior direito por 6 meses. Dores e inchago cessavam
apds tomar antibiéticos. Um més antes os sintomas haviam persistido mesmo
tomando a medicagdo antibidtica. O paciente apresentava baixa estatura com
extremidades curtas. Ele nasceu de um casamento consangiiineo e foi operado
de hidrocefalia imediatamente apds o parto. Apresentava miltiplas fraturas nos
cotovelos, joelhos e pélvis, guando tinha uma simples queda. Nao havia
historico familiar de incidéncias. Ele tinha uma face simétrica com bossa frontal
e bossa parietal e exoftaimia. Suas extremidades eram severamente
deformadas. N&o havia hepatoesplenomegalia. Intraoralmente o paciente
apresentava arco palatal em forma de V com um profundo sulco palatino. Havia
macroglossia e os dentes eram hipoplasicos. Havia um aumento generalizado
da densidade dssea. Radiografias do cranio mostravam suturas e fontanelas
abertas, ossos médios da face hipoplasicos e aAngulo goniaco obtuso. Seios
maxilares menores, generalizada hipercementose dos dentes e hipoplasia dos
dentes antero- inferiores. O paciente tinha um abcesso periodontal crénico
associado ao primeiro molar superior direito gue havia sido extraido com
curetagem do alvéolo.

As alteragbes dentarias s&o descritas na grande maioria dos casos de
picnodisostose. Em 1998, HUNT ef al., reportou o caso de um paciente de
origem indiana que necessitava de correcdo facial e de oclusdo. Ele

apresentava baixa estatura e um historico de fraturas envolvendo a perna
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direita em duas ocasiées de pequeno trauma. Seus dentes eram curtos e
largos como banguetas de tambor. O cranio mostrava bossa frontal e
exoftalmia. Ele apresentava classe Il padrdac esquelético com maxila
hipoplasica. O planc mandibular de Frankfurt dele era bem alto e associado
com uma reducdo na altura posterior da face. O palato apresentava uma linha
media atresica acompanhado de uma fissura submucosa. Os dentes
apresentavam-se normais e as exiragbes dos dentes deciduos foram
realizadas sem complicagdes. A historia familiar indicava que sua irma mais
nova era afetada por uma desordem similar. Ele era casado e sua filha nao era
afetada. As suas radiografias apresentavam escleroses dsseas generalizadas,
atraso no fechamento das suturas craniais e auséncia do seio frontal. A
mandibula apresentava auséncia de angulo goniaco. A radiografia panoramica
mostrou segundo e terceiro molares impactados. Nao havia espago periodontal
definido separando as raizes do osso. Andlises cefalométricas confirmaram a
classe lll.

As principais caracteristicas apresentadas pelo paciente portador de
picnodisostose foram relatadas por SEDANO ef al. (1968), que apresentou
primeiramente as alteragdes esqueléticas que eram: estatura reduzida, aplasia
parcial das falanges terminais dos dedos das méos e dos pés, hipoplasia das
claviculas, agenesia da primeira costela, aumento da radiopacidade dos ossos
principalmente ossos longos, espinha € base do crénio. As alteragbes
craniofaciais seriam: cranio aumentado, exoftalmia, alteragées no &ngulo
mandibular, ossos faciais subdesenvolvidos. Anormalidades orais e dentais séo
reportadas tais como: erupgao tardia ou prematura, hipoplasia dos dentes, ma
posicao dental, maxila hipoplasica, macroglossia, retengao de dentes deciduos
e palato ogival. Radiograficamente o cranio € dolicocéfalo com bossa frontal e
occipital. A maioria das suturas e fontanelas sao abertas. Os 0ssos da base do
cranio sdo mais densos. Ossos worminianos sido comumente observados. O
seio frontal é ausente. A analise genética sugere que seja um padrao
autossOmico recessivo, seguindo os fatores: os parentes ndo sac afetados,
irméos podem ou ndo ser afetados, o gene & raro e ha um alto indice

parenteral consangtiineo.
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A picnodisostose pode apresentar complicacdes ao paciente. KAWARA
et al.(1977), relatou um caso de uma mulher, tinha 32 anos, que foi a clinica
com dor espontanea do lado esguerdo da mandibula. Acerca de um ano
previamente o dentista havia extraido o segundo molar inferior esquerdo por
causa de dor espontinea na regido. Depois da extracado ocorreram dores
intermitentes e acerca de 1 més a paciente apresentava paralisia no labio
inferior do lado esquerdo. Desde os 10 anos a paciente tinha experiéncias de
dez fraturas em ambas as pernas. Ela nadc teve nenhuma anormalidade ao
nascer. Caracteristicas sexuais e mentais normais. Nenhum dos parentes
apresentava esta alteracéo, porém seus pais eram primos. Ela tinha 1 metro e
35 cm, pesava 38 kg. A area frontal da cabega era pronunciada e a face
relativamente pequena. Ambos 0s maxilares pequenos e o angulo mandibular
atréfico. Os dedos eram curtos e largos e os pés eram pequenos com dedos
finos e hipoplasicos. Os achados intra-orais incluiam uma rafe palatina
mediana, apinhamento dos dentes anteriores, perda de dois dentes
permanentes, gengivite generalizada com inchago na regido de molares
inferiores esquerdo. Quase todas as suturas craniais e fontanelas eram
abertas. Havia esclerose éssea generalizada, porém nao foi encontrado
espessamento do cranio. A maxila e a mandibula apresentavam micrognatia
como resultado da hipoplasia. A mandibula nao apresentava angulo mandibular
e mostrava uma linha reta do corpo mandibular com o ramo. C Omo achados
dentarios, houve perda de molares inferiores e nac foram observadas
anormalidades no nimero e no formato dos dentes. Quatro molares estavam
impactados. Os dpices das raizes da maioria dos dentes misturavam-se ao
osso adjacente. Exames complementares de sangue e urina tiveram resultados
normais dentro dos limites.

Uma complicagdc constante a picnodisostose € o desenvolvimento da
osteomielite. EM 1987, MERKESTEYN et al., relatou o caso de uma mulher
negra, de 41 anos, que apresentava dor e uma fistula extra-oral drenando, trés
meses depois de ter sido extraido um molar do fado direito da mandibula. O
exame intra bucal mostrou diversas caries,um severo apinhamento e doenca
periodontal. Na radiografia panordmica extensa osteosclerose em todos os
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quadrantes e uma raiz residual fraturada no dente 47. Um pouco mais
distalmente amandibuia encontrava-se fraturada. Otratamento constituiu de
remover 0 remanescente do dente e curetar as lesdes osteoliticas. Depois uma
mentoneira foi utilizada para conter a fratura. Dezenove meses depois a
paciente estava livre de complicagbes e uma pseudo - artrose sem sinais de

destruicdo dssea pdde ser vista pela panoramica.
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3. DISCUSSAOQ

3.1. DISPLASIA CLEIDOCRANIANA

A displasia cleidocraniana também é conhecida como doenga de Marie
e Sainton; sindrome de Scheuthauser Marie e Sainton; disostose mutacional e
sisostose cleidocranial. Foi apenas em 1969 na Conferéncia sobre
nomenclatura dos distarbios dsseos em Paris que se adotou a nomenclatura
displasia cleidocraniana.

Os estudos sobre displasia cleidocraniana comegaram em 1795
quando Martin escreveu um jornal francés sobre os achados anormais das
claviculas, Em 1871 Scheuthauer descreveu a sindrome com grandes
detalhes. E em 1897 Marie e Sainton notaram a transmissao genética e criaram
o nome disostose cleidocranial.

Segundo SHAFER (1956), € uma doenga de etiologia desconhecida,
gue freqliientemente, mas nem sempre & hereditaria. Afeta homens e mulheres
com igual freqiéncia.

Segundo JENSEN et al (1999), a displasia cleidocraniana tem sido
mapeada no cromossomo 6p21, ende o fator transcriptor CBFA1 é localizado.
Este fator & que ativa a diferenciagcao dos osteoblastos e é nele que ocorre uma
mutagdc que atrasa ou mesmo bloqueia a maturacido Ossea, tanto
intramembranosa, quanto endocondral.

Os pacientes que apresentam displasia cleidocraniana apresentam
caracteristicas comuns como; severc atraso na ossificacéo da base do cranio,
ambas as ossificagbes afetadas, multiplos dentes supranumerarios, atraso na

erupgao dos dentes permanentes (JENSEN, 1990).

Em 1999, Mcnamara ef al., relatou que os pacientes portadores de
displasia cleidocraniana apresentam face menor que o cranio, hipoplasia de
maxila, 0ssos nasais, lacrimais e zigomaticos, subdesenvolvimento dos seios

paranasais e atraso na ossificagio das suturas e fontaneias.
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Segundo SHAFER (1956) alem das caracteristicas comuns a todos os
pacientes existem algumas menos comuns que sao: paiato arqueado, estreito e
profundo, presenca de fenda palatina, mandibulas maiores que o normal e nio
maxila pequena como relatada em algumas literaturas.

Segundo HERDON et al (1951), os pacientes apresentam face
pequena, cranio braquicefalico, pequena estatura, falange media curta do
quinto dedo, base ampla do nariz, pescogo longo.

Segundo GOLAN et al. (2001), as caracteristicas que podem se
apresentar em um paciente com displasia cleidocraniana em alguns casos sdo:
polegar e dedos dos pés largos, perfil retilineo e falanges médias curtas.

Em alguns casos, ha também atraso no fechamento da sinfise pubiana,
reduzido didmetro da pelve, ancilose vertebral, fenda palatina, auséncia do
cemento celular nas raizes dentarias (BUTTERWORTH, 1999).

Em todos os trabalhos de displasia cleidocraniana pesquisados duas
caracteristicas foram rigorosamente citadas: hipoplasia ou mesmo aplasia das
claviculas e movimento amplo com 0s ombros.

Segundo HERDON ef al (1951), o diagndstico de displasia
cleidocraniana se faz através das caracteristicas clinicas e radiograficas do
cranio, dentes, térax e outras partes do esqueleto.

Recentemente foram reportadas novas anormalidades morfolégicas na
maxila e mandibula de pacientes portadores de displasia cleidocraniana. O
ramo ascendente tem um padrao espessado e o processo coronéide apresenta
uma curvatura distal comparada com o normai. A eminéncia articular é mais
rasa, o seio maxilar € bem pequeno ou por vezes ausente na radiografia
panordmica. O trabeculado ésseo da mandibula tem um padrao aspero.

Segundo COOPER et al. (2001), existem algumas complicagdes que
ocorrem em numerc significativo em pacientes com displasia cleidocraniana
como: otite média recorrente, infecgdes de seios, complicagbes respiratorias,
escolioses, perda da audi¢do, genua valga e pes planus. No sistema motor e
intelectual a Unica diferenga significante entre os individuos normais e os com

displasia cleidocraniana é a idade em que a criangca comega a caminhar.
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Dentro da normalidade a média € de 10 meses e entre os pacientes portadores

da sindrome 12 meses.
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3.2. OSTEOPETROSE

A osteopetrose ficou assim conhecida em 1922 quando Karshner
introduziu esta nomina. A doenca foi pela primeira vez descrita em 1904 pelo
radiologista aleméo Albers- Schénberg. Outros nomes também sdo conhecidos
tais como: osteosclerose fragilis generalisata, osteosclerose congénita,
osteopetrose generalizada e doencga do osso marmoreo (TAWIL et af.,, 1993).

A osteopetrose &€ uma desordem 6ssea rara, que se apresenta de trés
formas: osteopetrose benigna ou tardia, osteopetrose maiigna ou congénita e
doenga do osso marmoreo. A osteopetrose tardia & a forma benigna e se
apresenta na fase adulta, a osteopetrose congénita é a forma maligna, se
apresenta na infancia e a doenga do 0ss0 marméreo ocorre entre a infancia e a
puberdade (CAROLINO, ef al., 1998).

Segundo SVOBODA et al. (1983), a doenga de Albers- Schdnberg tem
sido encontrada em pacientes de todas as idades e ndo ha predilecdo por
nenhum sexo ou raga.

A forma benigna da osteopetrose apresenta-se com carater
autossdmico dominante, a osteopetrose maligna com padréo autossémico
recessive e a doenga do osso marmoreo ou forma intermedidria com carater
autossomico recessivo (TAWIL ef al., 1993).

Acredita-se que a osteopetrose resulte da deficiéncia da fungéo dos
osteoclastos responsaveis pela reabsorcdo dssea e presentes na medula
ossea, dificuitando a reestruturacdo 0ssea durante o processo de crescimento
(COLONIA, et al., 1993).

Para BOK et al. (1974), a causa e a patogénese da osteopetrose em
homens é desconhecida. O diagnostico é baseado em achados radiocgraficos.

Segundo ROSENTHALL (1980}, a osteopetrose é causada por uma
fatha dos osteoclastos para reabsorver a cartilagem e o 0sso como parte do

processo de remodelamento do o0sso endocondral. O osso depositado nao é
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reabsorvido, a cartilagem & calcificada e esta acumulagéo de osso aparece
como esclerose nas radiografias.

A incidéncia de osteopetrose nos EUA é de um caso para 500 mil e no
Brasil ¢ de um caso para 200 mil habitantes (COLONIA et al., 1993).

A osteopetrose € geralmente caracterizada pela esclerose das
extremidades Osseas (GOMEZ ef al., 1966).

Segundo BOK et al. (1974), as manifestagdes clinicas na regido da
cabeca e do pesco¢o s&d0 numerosas. Em adultos o crescimento dos ossos
facial pode resultar em uma aparéncia de face quadrada. Ocasionalmente
hidrocefalia é visto, bem provavel pelo resultado de osteosclerose na base do
cranio produzindo um disturbio que derrama o fluido cérebro espinhal. Cegueira
e surdez podem ocorrer provavelmente porque reduzindo os forames craniais,
causam atrofia dos nervos. Paralisia facial também pode ocorrer. A erupgéo
dos dentes deciduos e permanentes também podem sofrer aiteragbes. Os
dentes sdo mais susceptiveis a caries. Osteomielites sdo freqlientes na
mandibula. Os sintomas na regido da cabega e do pescogo variam,
dependendo da severidade da doenca.

A osteopetrose também apresenta alteragdes dentarias que incluem:
retardo na erupcéo dos dentes, perda precoce dos dentes, anodontia parcial,
lesbes de hipoplasia, prognatismo de mandibula, constricgde dos canais
radiculares e propenséao ao desenvolvimento de osteomielite apds cirurgias de
extragdo ou trauma (THOMPSON et al., 1969).

Os achados laboratoriais na osteopetrose mostram anormalidades no
sistema hematologico. Esta €& atribuida pela obliteracdo das cavidades
medulares pela calcificacdo do osso. Clinicamente hepatoesplenomegalia e
linfoadenopatia refletem uma fungéo eritropoiética extramedular compensatéria.
Com o aumento do osso medular envolvendo, neutropenia e frombocitopenia
podem ser encontrados. Comumente as taxas de soro de calcio, soro de
fosforo, fosfatase alcalina s@o normais, ocasionalmente o soro da fosfatase
acida apresenta taxa elevada (SVOBODA et al, 1983).

Os diferentes achados na osteopetrose sugerem trés consistentes

verificagbes para a doencga: predeterminagdo genética, desenvolvimento de
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displasia mesenquimal primordial e osteopetrose em si. Estas produzem
diferentes complicagdes tais como: comprometimento neurofégico, anemia e
comprometimento  hematolégico, infecgdes, propensdo a fraturas,
osteosclerose no cranio e nas extremidades ¢sseas, fragilidade dssea e
deformidades 6sseas como coxa vara e escolioses (THOMPSON et al., 1969).

O aspecto da caracteristica radiografica desta doenca é esclerose
generalizada do esqueleto com extrema densidade 0ssea marmérea. Todos os
casos apresentados tém este trago (YOUSHENG ef al., 1995).

Histologicamente a osteopetrose apresenta osteoclastos com pouca
organela, auséncia de bordas rugosas, zonas claras e persisténcia de
membrana limitante espessada, que caracterizam a diminuicao da atividade de
absorcdo. Os neutrofilos apresentam resposta quimiotatica diminuida, baixa
capacidade de fagocitose bacteriana, aumentando a possibilidade de
infecgdes. Os linfocitos presentes na meduia 6ssea exibem defeitos na fungio
imune, incapacidade para absorgdo de osso e diminuigdo da produgéo de
interleucina (COLONIA et al., 1993).

As varias formas de osteopetrose, diferem na patogénese, modo de se
apresentarem e prognéstico. Por esta razéo, as informagdes radiograficas séao
extremamente importantes (BEINGHTON ef al., 1979).

Segundo CAROLINO et al. (1998), o prognédstico sé € bom no caso da

osteopetrose benigna ou tardia, nos outros casos o prognéstico é desfavoravel.
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3.3. PICNODISOSTOSE

A picnodisostose foi diferenciada pela primeira vez em 1962. Ela é uma
sindrome craniofacial rara com aproximadamente 130 casos relatados na
literatura (FRANCISCO ef al, 1991).

O termo picnodisostose deriva do grego e significa osso denso
defeituoso. E uma desordem genética de carater autossémico recessivo, cujas
principais caracteristicas sao: baixa estatura, displasia do cranio, anguio
mandibular obtuso, claviculas hipoplasicas, apiasia parcial ou total das falanges
terminais e aumento generalizado da densidade dssea (ELMORE et al., 1967).

Esta sfndrome foi relatada em 1923 por Montanari como uma variacao
n3o usual da disostose cleidocranial ou um tipo de osteopetrose ou mesmo a
combinacéo das duas (KAWARA et al., 1977).

Histologicamente ha uma formagéao de trabeculado denso, presenca de
linhas reversas com espagos medulares marcadamente estreitos semelhante a
doenca do osso marmoreo (KAWARA et al., (1977).

Segundo HUNT et al (1998), na picnodisostose ndo ha
comprometimento da funcdo dos osteoclastos. Eles apresentam aspectos e
ndmero normais.

A consanguinidade genética foi notada em mais de 30% dos casos
(SEDANO ef al., 1968).

Segundo ELMORE ef al. (1967), o cranio do paciente € largo e
braquicéfalo. Contudo, SEDANOC ef al. (1968) afirma que radiograficamente o
cranio & dolicocefalico.

As alteragbes orais que acometem o paciente portador da
picnodisostose sao: erupcdo prematura dos dentes, hipoplasia de esmaite, ma
oclusdo, caries severas, macroglossia, rafe palatina mediana, retencdo de
dentes deciduos, agenesia de angulo mandibular, dupla fileira de dentes
deciduos em ambos 0s maxilares (KAWARA ef al., 1977).

SEDANO et al. (1968), acrescenta as alteracdes orais o palato fendido,
hipoplasia da maxila e pseudoprognatismo da mandibula.
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Entre as caracteristicas clinicas e radiograficas observam-se suturas e
fontanelas abertas, hipoplasia dos seios paranasais, presenca de 0ss0s
worminianos, face pequena, hipoplasia do dngulo mandibular, ombros estreitos,
exoftalmia, hipoplasia das falanges terminais dos dedos dos pés e das méos
(FRANCISCO et al., 1991).

Segundo ZACHARIADES & KOUN (1984), como caracteristica
radiografica ha ainda o aumento da radiopacidade dos ossos, pouca definigdo
das cavidades medulares, fusdo das vértebras.

Segundo FRANCISCO ef al (1977), os exames laboratoriais s&o
usualmente dentro dos niveis normais.

O diagndstico diferencial que sugere pichodisostose deve incluir baixa
estatura, ndo comprometimento endécrino e hematologico e auséncia do seio
frontal (SEDANO et al., 1968)

Segundo KAWARA et al. (1977), ndo hd comprometimento mental e
nem sexual dos pacientes.

Entre as complicagbes mais freqlentes na picnodisostose estd a
tendéncia a fraturas, devido a composicao anormal do osso (ELMORE ef al.,
1967).

Segundo MERKESTEYN et al. (1987), a osteomielite nos maxitares
pode ser observada com frequéncia entre as complicacées de picnodisostose.

Ja THOMAS et al. (1999), relatou casos de granuloma central de
células gigantes associados com picnodisostose.

O tratamento desta desordem nao é especifico. O ideal é que se tenha
um enfoque multidisciplinar entre os profissionais. Devido a fragilidade 6ssea
comum nesta sindrome, ha um risco de fraturas iatrogénicas (FRANCISCO et
al., 1991).

Um ponto particularmente interessante é que embora haja
susceptibilidade a fratura, ndo ha maiores comprometimentos e o paciente com
picnodisostose néo sofre com a desordem (ZACHARIADES & KOUN, 1984)
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4. CONCLUSAO

4.1. DISPLASIA CLEIDOCRANIANA

Nas sindromes, os achados radiograficos tém uma importancia
significativa, pois através das imagens obtidas do paciente, pode ser finalizado
um diagnéstico.

A displasia cleidocraniana € uma desordem genética rara, com padrio
autossdmico dominante que apresenta caracteristicas bem definidas, etiologia
conhecida, prognéstico favoravel e tratamento multidisciplinar,

Os pesquisadores localizaram no cromossomo 6p21 o fator transcriptor
CBFA1, que é o responsavel pela ativacao e diferenciagdo dos osteoblastos e
€ nele que se acreditam ocorrerem as mutagdes.

Esta condigé@o envolve homens e mulheres com igual freqiiéncia e néo
apresenta predile¢ao por raga.

Entre a maioria dos autores ha um consenso entre as caracteristicas
sistémicas e bucais: hipoplasia ou mesmo aplasia parcial das claviculas;
movimento amplo e irrestrito dos ombros; atraso na ossificacdo tanto
endocondral, quante intramembranosa; presenca de dentes supranumerarios;
estatura baixa.

No entanto existem algumas divergéncias entre os pesquisadores. A
maxila tem o tamanho adequado, a mandibula é que € maior que 0 normal. Os
demais autores descrevem a maxila como sendo hipoplasica.

Existerm também caracteristicas estudadas por em radiografias
panoramicas, que descrevem condilo, eminéncia articular, processo corondide,
ramo ascendente da mandibula com morfologia diferentes das condigbes de

normatidade.
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Apesar de nao apresentar tratamento especifico, os pacientes com
displasia cleidocraniana, devem ter um tratamento restaurador e estético

adequados, para que eles tenham a autoconfianca reforgada.
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4.2. OSTEOPETROSE

A osteopetrose € uma rara desordem esquelética, de carater genético
que se apresenta de trés formas: osteopetrose benigna ou tardia, osteopetrose
maligna ou congénita e doenga do 0sso marmoreo.

Acredita-se que a osteopetrose resulte de uma deficiéncia da funcéo
dos osteoclastos responsaveis pela reabsorcdo 0ssea e presente na medula
ossea, dificultando a reestruturagao 6ssea no processo de crescimento.

A condi¢gdo envolve todos os grupos de sexo e raga com igual
prevaléncia.

Entre suas caracteristicas ha principalmente a esclerose éssea do
cranio e das extremidades dos ossos. De acordo com o tipo de osteopetrose
pode haver diferentes niveis de comprometimento.

No caso mais grave de osteopetrose pode ocorrer surdez, cegueira,
hidrocefalia, problemas hematolégicos, comprometimento neurolégico,
infeccdes, propensao a fraturas € na maioria das vezes morte do paciente.

Na osteopetrose existem também comprometimentos dentarios tais
como: atraso na erupcdo dos dentes, anodontia parcial, ma ocluséo,
prognatismo, hipoplasia de esmalte, deformidades das raizes e espessamento
da lamina dura.

O tratamento da osteopetrose difere para cada tipo da doenga. Alguns
pacientes nao apresentam sintematologia e devem ser apenas acompanhados

e outros devem sofrer intervengbes até mesmo cirdrgicas.
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4.3. PICNODISOSTOSE

A picnodisostose é uma rara desordem autossémica recessiva,
caracterizada por anomalias craniais, nanismo, osteopetroses, agenesias
parciais das falanges terminais dos dedos das méos e dos pés e hipoplasia do
angulo da mandibula.

Foi confundida com um tipo de variagdo de osteopetrose. Apenas em
1962, Maroteaux e Lamy definiram picnodisostose como uma sindrome distinta
com caracteristicas proprias.

Apresenta uma maior prevaléncia em homens e néo ha evidéncias em
relagéo a raga.

As caracteristicas clinicas bucais mais relatadas séo; palato atrésico,
ma posicdo dental, retencdo de dentes deciduos no arcoe, erupgéo tardia dos
permanentes, macroglossia, hipoplasia de maxila e mandibula e incompleta
calcificacao do esmalte.

Como caracteristicas radiograficas, sdo comumente relatadas: suturas
craniais e fontanelas abertas, seios maxilares e frontais diminuidos, hipoplasia
de ossos longos, anguio mandibular mais aberto, aplasia parcial das falanges
terminais e hipoplasia das raizes dentarias, processo coronédide alongado,
agenesias dentarias e obliterag&o da camara pulpar.

O paciente apresenta algumas complicagbes tais como:
susceptibilidade a fraturas e osteomielite em mandibula.

O diagnostico diferencial entre picnodisostose e displasia
cleidocraniana & que na CCD ndo ha comprometimenio da estatura do
individuo, as falanges dos pacientes apresentam-se normais, o angulo
mandibular € normai € os ossos longos nac apresentam fraturas.

O diagnoéstico diferencial entre picnodisostose e osteopeirose se da
através do tamanho do cranio, que na osteopetrose é normal, na estatura do
paciente, tamanho da maxila e mandibula, seios maxilares, claviculas, suturas,
falanges e angulo mandibular. Todas estas estruturas que na osteopetrose

apresentam-se normais, na picnodisostose sao alteradas.
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Embora as fraturas na picnodisostose sejam comuns, nao ha registros

de sérios comprometimentos sistémicos, em geral o prognéstico € bom.
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