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Esta entidade individualizada do quadro das afecgdes Osseas
condensantes constitucionais por MAROTEAUX e Lamy (1962) carac-
teriza-se fundamentalmente por densidade anormal e fragilidade
dos ossos além de diversas malformacdes esqueléticas.

E uma doenga hereditdria cuja transmissdo & autosémica
recessiva ndo ligada ao sexo. A consanguinidade, segundo Maro-
TEAUX, existe em cerca de 20 9, dos casos.

Quanto aos sinais clinicos hd a assinalar em todos os casos
um deficiente desenvolvimento estatural cujo grau nio é constante,
variando a altura entre 1,35 e 1,52 metros. A altura do tronco &
normal, sendo o encurtamento dos membros o responsavel pela
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baixa estatura dos doentes. O crénio é volumoso com as bossas
frontal, parietais e occipital salientes lembrando vagamente o cranio
raquitico. A hipoplasia dos 0ssos da face contribui para acentuar
a desproporgdo cranio-facial.

A fragilidade 6ssea e consequente tendéncia para os doentes
fazerem fracturas espontineas, cuja reparagdo se processa alids de
maneira normal, embora lentamente, constitui uma das causas que
levam a famflia a procurar o médico. As outras causas mais fre-
quentes sdo o volume anormal da cabeca com falta de encerra-
mento das fontanelas.

O desenvolvimento psicomotor é em regra normal, estando no
entanto descritos casos de atraso mental ou, pelo contrario, o de
individuos superdotados como era o caso de Toulouse-Lautrec.

O diagnéstico correcto da picnodisostose s0 pode, no entanto,
ser feito radiologicamente. Os principais sinais sdo os seguintes:

. — osteoesclerose generalizada mais ou menos intensa, evidente
sobretudo ao nivel das corticais dos ossos longos. As metd-
fises apresentam-se, pelo contrério, de aspecto normal;

— auséncia de encerramento das fontanelas e alargamento das
suturas. H4, geralmente, espessamento do frontal e adelga-
camento dos parietais;

— por vezes existe platibasia;

— outro aspecto importante para o diagnostico € a hipoplasia
do macico facial com deficiente pneumatizacdo das cavida-
des acessérias do nariz. De entre as alteracdes dos ossos da
face sfo, no entanto, as do mandibular as mais caracteris-
ticas. Além da hipoplasia dos ramos verifica-se o desapare-
cimento praticamente completo dos angulos da mandibula.
As anomalias de implantacdo dentdria sdo frequentes;

— na raquis verifica-se que tanto os corpos das vértebras como
os pediculos e laminas se apresentam de densidade aumen-
tada, o que contrasta com o aspecto normal das apdfises
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espinhosas. No radiograma de perfil nota-se, por vezes, nos
corpos vertebrais, uma zona em faixa horizontal menos
condensada devido & persisténcia dos canais das artérias
nutritivas;

— a0 nivel da cintura pélvica estdo descritos alguns casos de
coxa valga bilateral com diminuicdo da profundidade das
cavidades acetabulares. Nas mfos e nos pés verifica-se o
encurtamento dos ossos tubulares. As falangetas, além de
hipoplédsticas, apresentam um caracteristico aspectos frag-
mentado.

O exame laboratorial é negativo ndo existindo em particular
sinais de alteraces do metabolismo do Ca, P, K e das fosfatases
alcalinas.

CASO CLINICO

D.T.M, 30 anos de idade, alfaiate.

Desenvolvimento psicomotor sem alteracdo na infincia. Sempre foi de esta-
tura inferior ao normal.

Desde os 7 anos de idade que refere seis fracturas dos membros inferiores
em consequéncia de traumatismos minimos tendo side necessdrios quatro a nove
meses para a consolidagdo de cada uma delas.

AP, — Sem interesse.

AF.—11 irméos: dois rapazes tdm a mesma configuracio das méos e
estatura do doente; um destes j4 teve também seis fracturas dos membros
inferiores. Uma irmi com nanismo e epilepsia faleceu aos 7 anos, Outros quatro
irmios falecidos com sete meses, 1, 2 e 3 anos, desconhecendo o doente se
sofriam ou nio de nanismo; dois rapazes e duas raparigas saudaveis. Nega ter
conhecimento de outros casos de nanismo na familia.

No exame objectivo: doente de configurag¢do and, com 1,39 metros de altura
e 40 kg de peso, de nivel intelectual normal. Ha a referir a procidéncia exagerada
das bossas frontais e uma depressdo ac nivel da sutura lambdoideia. Existem
alteracOes da implantacdo dentdria. Nas méos hd reducdo de comprimento dos
metacdrpicos e falanges, sendo ainda visiveis alteractes tréficas das unhas.

Nota-se ainda encurtamento pronunciado dos membros em relagio ao tronco,
cuja altura & normal,

Os exames lahboratoriais sdo todos normais, nomeadamente a calcemia, a
fosforemia, a kaliemia e as fosfatases alcalinas.
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ESTUDO RADIOLOGICO DO ESQUELETOQ

De um modo geral, a estrutura ossea nfo estd alterada, notando-se, con-
tudo, um aumento difuso da densidade por osteoesclerose.

1 —caBecA (Fig. 1)

a) no crdnio (Figs. 1 e 2)

Notamos uma alteracdo da ossificagio membranosa com persisténcia das
fontanelas e falta de encerramento das suturas, inclusive da metépica. Na lambdoi-
deia reconhecem-se alguns wormianos. H4 dolicocefalia estando diminuida a dife-
renca habitual de altura das trés fossas. Sela turca pouco profunda e de didmetros
Antero-posteriores aumentados.

No seu conjunto os ossos da calote estdio apenas espessados por exagero
da altura do diploe com conservagdo da espessura das tdbuas Hipopneumatizacio
das células mastoideias. £’ nitida a desproporcio cranio-facial.

b) na face (Fig. 2)

H4 a referir em primeiro lugar a hipoplasia, sobretudo do segmento posterior
da mandibula com desaparecimentec quase completo do &ngulo. Devem coexistir
alteragfes dentarias.

Hipogenesia das cavidades acessdrias do nariz.

2 — RAQUIS

O aspecto radiolégico do raquis estd pouco alterado notando-se apenas uma
leve reducdo dos didmetros Antero-posteriores dos corpos vertebrais e uma dis-
creta deformacic cuneiforme de vértice ventral ao nivel do segmento dorso-
-lombar. Mantém-se visiveis os canais das artérias nutritivas. Nio existem
alteracdes aparentes dos arcos neurais. Estd conservada a espessura dos discos,

3 — costeLas (Fig. 3)

Nio muito alteradas, as costelas tém, todavia, um aspecto tosco, mais
espessas do que o normal por hipercilindrizaco. Notam-se fracturas antigas, ja
consolidadas, em ambas as primeiras costelas.

4 — OMBROS

Sem grandes alteracBes notando-se apenas um certo espessamento das
extremidades externas das claviculas, A esquerda, reconhece-se uma fractura do
terco médio do acromion ji consolidada.

— 240 —




ir

0 VALOR DA RADIOLOGIA NO DIAGNGSTICO DA PICNODISOSTOSE

5 —mMA0S

Os osses do carpo sdo normais. Encurtamento pronunciado dos metacérpicos
e das falanges com intensa displasia das falangetas que apresentarn um aspecto
fragmentado (Fig. 4).

6 — 0S50S LONGOS

Os dos membros superiores nio parecem alterados. Nos fémures € bastante
nitida a deformacgio em baldo de Erlenmeyer das suas metades distais (Fig. 5).

Simetricamente, nos tergos médios das didfises das tibias, notam-se sinais
de antigas fracturas consolidadas (Fig. 6).

O aspecto dos calos e o facto de serem bilaterais e simétricos sugere a
possibilidade de se tratar de fracturas de fadiga. Embora nio se notem encurva-
mentos das diafises tibiais os seus eixos maiores ndo sfo perpendiculares as
superficies articulares para os astragalos. Genu valgu bilateral.

RESUMO

Os autores apresentam um caso de picnodisostose e fazem um breve resumo
dos aspectos radiol6gicos e clinicos desta anomalia congénita.

RESUME

Les auteurs présentent un cas de Picnodiseostose et en méme temps font
un bref résumé des aspects radiologiques et cliniques de cette rare anomalie
congenitale.

SUMMARY

The authors report a case of picnodisostosis and the radiological and clinigal
aspects of this rare congeniial anomaly.

Separatas (Tirés & part/Reprints):
Dr. JORGE SALDANHA

Servigco de Radiologia

Hospital de Santa Marta
Lishoa-2
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Fig, 1

Fig. 2
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Fig. 3

Fig. 4
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Fig. 6

Fig. 5




