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PICNODISOSTOSE E OSTEONECROSE DA MANDIBULA - CASO CLINICO
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% Introducao

A Picnodisostose é uma doenca rara, de transmissao autossomica recessiva, em que ocorre disfuncdao dos osteoclastos
devido a mutacdao no gene codificador da enzima Catepsina K. Esta disfuncdo leva a que nao ocorra reabsorcdao ou
remodelacdao dssea. Consequentemente a densidade 0ssea esta aumentada e ha maior incidéncia de fracturas mesmo
com pequenos traumas. E caracteristica a baixa estatura, dedos curtos e largos, com atrofia das falanges terminais, e
varias manifestacGes cranianas com atraso no encerramento das suturas (fontanelas abertas). Os individuos
afectados tém frequentemente cabecas alargadas, bossa frontal e occipital, angulo mandibular obtuso, hipoplasia do
1/3 médio da face com consequente falsa exoftalmia’ , bem como alteracées na erupcao e hipoplasia dentaria.

Facies Caracteristico:

“* Pertil Prognata

¢+ Labio inferior protuido

“* Regiao Frontal e occipital proeminentes

% Caso Clinico

A.P.P.M de 41 anos, sexo feminino, com antecedentes pessoais de Picnodisostose, diagnostico confirmado pela
presenca da mutacdo do gene CTSK em 2009. Trata-se de uma doente filha de uma casal consanguineo e ha
referéncia de uma irma com quadro clinico sobreponivel, embora sem historia de estudo genético que confirme a —
etiologia do quadro. Como antecedentes pessoais existia ainda duvida se teria efectuado terapéutica com
bifosfonados, que ndo conseguimos apurar.

A doente foi observada no Servico de Estomatologia do CHUC em Outubro de 2012 por apresentar dor no 1°
quadrante. Aquando do exame objectivo, além de se verificar a existéncia de restos radiculares no referido
quadrante, provavel origem da dor, observou-se supuracao activa no 42 quadrante. Apos consulta dos registos
informaticos foi possivel verificar que tinha um historial de nao cumprimento da consulta, com vindas multiplas a »'

urgéncia por quadros de Osteonecrose/Osteite desde 2010, altura em que tera efectuado extraccoes dentarias no 4° '

quadrante. 2 3

Pelo risco de novo episddio de osteite/osteonecrose e pela osteonecrose activa no 4° quadrante nao se efectuaram
as extraccoes em contexto de consulta. Foi submetida a limpeza cirurgica da mandibula a direita e extraccoes
concomitantes dos referidos focos ,sob anestesia geral.

“* Discussao % Diagnostico Diferencial
Os individuos com Picnodisostose mostram uma propensao maior para a - Osteopetrose
ocorréncia tanto de fractura como episodios de osteomielite que podem ser - Displasia Cleido caniana

derivados de trauma (como extraccao dentaria) ou secundaria a infeccao - Acro-osteolise Idiopatica
(cujo foco pode tdao simplesmente ser doenca periodontal ou carie) e -Osteogensese imperfecta
existem num espectro continuo.

A osteonecrose que ocorre nestes individuos ocorre pelo decrescimo de vascularizacao que o 0sso apresenta, sendo
portanto semelhante a osteonecrose avascular semelhante a que se verifica quando existe terapéutica com

bifosfonados.

Nos casos em que existe osteonecrose ou fractura da mandibula associada a picnodisostose tem sido preconizado
uma abordagem conservadora, com terapéutica antibiotica, drenagem, remocao dos sequestros 0sseos e oxigénio
hiperbarico. No entanto em alguns casos o tamanho dos fragmentos no sequestro pode levar a excisao alargada com
amputacao parcial da mandibula ou maxila
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% Conclusao

Embora ndo seja possivel afirmar com certeza a causa da Osteonecrose nesta doente, necrose avascular pelas
caracteristicas do osso compacto, desencadeadas pelas extraccoes dentarias, parece ser a etiologia mais provavel.
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