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Introducdo: A picnodisostose (PYCD) é uma doenca genética rara, também conhecida como
sindrome da mucopolissacaridose tipo IV ou sindrome Maroteaux-Lamy. E uma displasia esquelética
autossbmica recessiva. Esta doenca € causada por um defeito num gene que codifica a enzima
catepsina K (tal enzima é secretada pelos osteoclastos durante a reabsorcdo dssea). E caracterizada
por osteoesclerose, deformidades no cranio e na face, baixa estatura e acro-ostedlise. Embora a
baixa estatura seja caracteristica, a deficiéncia de GH tem sido relatada apenas em parte dos casos
de PYCD. Objetivos: Relatar um caso de picnodisostose submetida a distracdo osteogénica
mandibular. Material e Métodos: Sete anos, feminino, pais n&o-consanglineos, apresentando
Sequéncia de Pierre-Robin com disfungdo alimentar e respiratéria, laringomalacia, alargamento de
fontanelas, exoftalmia, baixa estatura, braquidactilia, acrostélise das falanges distais e histéria de
fraturas nos membros inferiores. Foi submetida a laringoplastia e a distracédo osteogénica mandibular.
Resultados: Houve melhora das funcdes respiratoria e alimentar; no entanto, a paciente permaneceu
sem definicdo do angulo mandibular — o que é caracteristico da PYCD - e pseudo-atrose na
osteotomia mandibular direita. Conclusdo: Embora a melhoria funcional tenha ocorrido com a
distracdo (em conjunto com os procedimentos na laringe), a morfologia 6ssea permaneceu alterada
em funcado das anormalidades metabdlicas gerada pela PYCD.
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