PICNODISOSTOSE DE MAROTEAUX-LAMY ASSOCIADA A
MALFORMACOES GENITAIS EXTERNAS

AGUINALDO GONGALVES *

A picnodisostose é doenca 6ssea do tipo alteracdo estrutural (Maroteaux,
1964), caracterizada por esclerose e consequente recorréncia de fraturas é6sseas
multiplas (Shuler, 1963). Inicialmente foi considerada como um tipo de
osteopetrose, mas ulteriormente foi verificada a ocorréncia de picnodisostose
sem osteopetrose (Anden, 1962). Modernamente admite-se que a sindrome
picnodisostética englobe trés entidades distintas: picnodisostose de Maro-
teaux-Lamy, picnodisostose de Stanesco e disostose clino-craneal (Nelson,
1971).

A picnodisostose de Maroteaux-Lamy é considerada a mais frequente mas,
ainda assim, até 1962 havia apenas 26 casos descritos clinicamente( Maro-
teaux & Lamy, 1962); em revisdo mais recente os mesmos autores assinala-
ram sua ocorréncia em apenas mais quatro casos (Lamy & Maroteaux, 1966).
Sua etiologia é desconhecida até o presente, ndo tendo sido detectada a alte-
racdo enzimatica basica (CARTER & FAIRBANK, 1974), embora o sulfato de
dermatan e, em menor grau, o sulfato de heparan, possam estar aumentados
na urina (Maroteaux, 1963), sendo considerada por alguns autores como mu-
copolissacaridose tipo VI (McKusick, 1965).

A afeccdo apresenta segregacdo familial, provavelmente do tipo autossoé-
mico recessivo, embora haja relatos de casos isolados (Wash, 1967). Quanto
ao sexo, a propor¢dao é de 1:1, com um incidéncia admitida de um afetado
em cem mil nascidos vivos; os afetados morrem precocemente, raramente
atingindo 20 anos de idade (Stevenson, 1973). Basicamente se caracteriza por
anomalias de implantacdo dentaria, fontanelas abertas, hipoplasia dos ossos
da face, osteosclerose e encurtamento das falanges distais (Maroteaux &
Lamy, 1962).

OBSERVACAO

S.R.T., 7 anos de idade, branca, sexo feminino (RG 31862) atendida de urgéncia
em decorréncia de colisdo automobilistica que levou ao dbito da mae e da irma.
Ao exame fisico, crianca com idade aparentemente superior & referida, inconsciente,
com fratura de terco distal do radio e fibula lateralmente, hematoma supra-orbitario
€ pequenas equimoses na fase anterior do tronco. Radiologicamente, além das le-
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sbes mencionadas, foram encontrados: no cranio, sinais de osteosclerose, de hiper-
tensdo intracraniana e desproporcédo cranio-face; nos o0ssos longos, displasia epifi-
saria; no térax, a direita, hipoplasia de extremidades da clavicula, alteracido morfo-
l6gica do acrémio e costela cervical. Pela heterodoxia de tais achados, procedemos
4 anamnese genético-clinica que revelou: gestacdo sem intercorréncias, parto hospi-
talar precoce (sete meses), quadro de cianose de desaparecimento espontaneo com
uma semana de vida; irmandade de trés elementos, pais ndo aparentados, familia
sem consanguinidade. HA referéncia a um primo em primeiro grau (pelo lado pa-
terno) que, com quatro anos, j4 teve fraturas repetidas em membros superiores em
pontos diferentes e outro primo cuja “feicio” lembra a da paciente. A paciente
apresentou tenséo cervical, controles esfincterianos, andou e sentou em épocas ulte-
riores s normais; o informante ndo sabe referir periodo de oclusdo de fontanelas.
Até o presente sofre notada disartria, j& tendo melhorado bastante com exercicios
foniatricos. Com dois e trés anos e meio, apresentol fraturas de membros superio-
res; infeccGes repetidas de vias aéreas superiores. Exame clinico — Féacies com des-
proporcdo cranio-facial, rosto afilado e longo; articulacio mandibular com angulo
obtuso bilateralmente; dentes com duas fileiras de implantacio nas porcdes poste-
riores do maxilar superior; sinofris discreta; micrognatia; disartria; encurtamento
das falanges distais de todos os dedos, bilateralmente; sopro sistélico suave de média
intensidade no foco mitral; agenesia de grandes labios vaginais e de orificio uretral
externo. Exames subsididrios: N&do foram encontradas alteracdes numéricas e mor-
folégicas na analise da cromatina sexual (cem células examinadas) e do cariétipo,
segundo a técnica habitual (Preus e Fraser, 1972); a anllise dos dermatéglifos en-
contra-se no quadro 1. O teste de Dorfman-Steiness foi negativo, com transmitan-

Fig. 1 — Caso S.R.T.. Fotografias mos-
trando as anomalias mencionadas
no texto.
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cia de 97%. a pesquisa de anomalias hematocitarias, no decorrer da observacido de
250 hemocitos em esfregacos de sangue corados pelo método de Leishman, também
foi negativa *.

Dedos D E

I II 111 v v T I II IIT 1Iv V T TRC
Conf. Iu Ju  ws Ju ws  Ju 1u Ju Ju v Ju u
Cont. 12 15 13 12 9 61 9 12 9 8 12 50 111

Palmas: Padrbes nas areas interdigitais: 14 em Is a D e E
Numero de trirrddios digitais: 4 a D e E
Contagem das linhas a-b: 42 a D; 47 a E
Padrdao de &rea hipotenar: 1r a D; 14 g E
Pregas palmares: tipo b bilateralmente
Fusdo de linhas palmares: ¢ e d bilateralmente

Tirrddio axial: E D
N.o 1 1
Tipo t t
Atd 46,50 44,50
R.W. 32,08 34,15
I.U. 1,21 1,17
Quadro 1 — Dermatdglifos de S.R.T.: TRC = contagem digital total; 1I4,4,r =
presitha ulnar, distal, radial; w* = werticilo simples; Conf. = confi-
guracdo; Cont. = contayem; R.W, = Relacdo de Walker; I1.U. =

indice de ulnaridade (Saldanha, 1968). Nos dedos ndo existem allera-
¢bes morfologicas.,

DISCUSSAO

Basicamente, o caso relatado é compativel com o diagnéstico clinico.
No entanto, observam-se outras alteracdes, cujo significado ainda nido pode
ser precisado, no sentido de passar a constituir caracterizacdo nosografica
da sindrome. O que se observa é que publicagdes recentes vém-lhe incor-
porando novos componentes. Assim, Langer (1967) refere encurtamento dos
membros superiores, Spranger (1970) assinala frequente comprometimento
cardiaco e Carter (1974) refere hipoplasia da extremidade externa da
clavicula, sendo possivel que a primeira associa¢do da sindrome com malfor-
magles genitais externas tenha se observado no presente caso, dada a ine-

xisténcia de referéncia a tal situacdo na literatura.

* Externamos nossos agradecimentos ao Prof. Fernando Teixeira Mendes, res-
ponsével pela execucdo destes exames.
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O resultado da analise dos dermatdglifos nac permite patognomia, mas
as alteracdes encontradas dos trirradios axiais bilateralmente, fusdo das li-
nhas ¢ e d bilateraimente e aumento do indice de ulnaridade, mostram a
necessidade de os proximos casos da doenca serem também submetidos a
esta técnica da semiologia genético-clinica, a fim de gque resultados mais
extensos possam ser obtidos a respeito.

RESUMO

£ relatado o caso de menina de 7 anos de idade, com picnodisostose de
Maroteaux-Lamy associada a malformacgdes urogenitais externas. Tendo em
conta o aparente e progressivo aumento dos tracgos clinicos desta condicio, o
caso apresentado pode contribuir para a nosografia da mesma; foi feita a
coleta e analise dos dermatoglifos, cujos resultados heterodoxos sdo apresen-
tados e discutidos.

SUMMARY

Maroteaux-Lamy’s pycnodysostosis associated to external genital anomalies:
a case report

The case of a seven-years-old girl with features of Maroteaux-Lamy’s
pycnodysostosis associated with external genital envolvement is reported.
Considering the apparent and gradual increase of the clinical traits in this
condition, this case may represent some contribuition to its nosography.
Additionally dermatoglyphs technique and analysis were done which peculiar
results are discussed.
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