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EDITORIAL

VOLUME ESPECIAL

Nesse volume trazemos uma edicao especial dos artigos que foram apresentados em Goiania, Goias, durante o
490 CBOT - Congresso Brasileiro de Ortopedia e Traumatologia, do dia 15 a 18 de Novembro de 2017.

Sdo artigos relacionados ao osteometabolismo, onde seus autores autorizaram sua publicacdo na revista da ABOOM. Os
artigos foram realizados em conjunto com as Ligas Académicas de Medicina voltadas para Ortopedia e Traumatologia, com
professores, preceptores, pés-graduandos e graduandos em medicina.

Gostariamos de convidar a todos os colegas interessados em publicar artigos cientificos relacionados ao osteometabolismo
que nos enviem seus trabalhos para que possam ser avaliados. Eles podem ser encaminhados para o email frederico_barra@
yahoo.com.br.

Estamos voltados a melhorar o conhecimento cientifico do osteometabolismo em nosso pais. Aguardamos suas pesquisas.
Nosso proximo numero sera distribuido no 50° CBOT a ser realizado no Rio de Janeiro, Brasil. A diretoria da ABOOM espera
por todos vocés na cidade maravilhosa. Até Ia!

Diretoria da ABOOM 2018-2019

LUIZ JORDAN MACEDO AMARAL HENRIQUE MOTA NETO
PRESIDENTE DA ABOOM LINDOMAR GUIMARAES OLIVEIRA E
FREDERICO BARRA DE MORAES
EpiToRes



CORRECAO DO FLEXO DE JOELHO EM
ATROGRIPOSE MULTIPLA CONGENITA COM
FIXADOR EXTERNO DE ILIZAROV: RELATO DE CASO

KNEE FLEXO CORRECTION IN CONGENITAL MULTIPLE
ARTHROGRYPOSIS WITH ILIZAROV DEVICE: CASE REPORT

CLAUDIA REGINA G. CARDOSO, FELIPE DE MOURA BRAGA, ROBERTO MEDEIROS DE SOUSA,
FREDERICO BARRA DE MORAES, PEDRO FELISBINO JUNIOR, CARLOS EDUARDO CABRAL FRAGA

RESUMO

O relato de caso neste trabalho diz respeito a uma sindrome complexa, etiologicamente pouco conhecida e nomeada de artrogripose multipla
congénita que é caracterizada por multiplas contraturas articulares, presentes ao nascimento podendo ainda, comparecer isoladamente ou
agregadas a outras anomalias congénitas. O mecanismo bdsico das contraturas articulares é a acinesia fetal. O tratamento pode ser ou néo
cirdrgico e reabilitativo necessitando do auxilio de uma equipe multidisciplinar. Neste relato vamos discorrer o tratamento de deformidade em
flexéo do joelho com fixador esterno tipo llizarov.

DESCRITORES: SINDROME COMPLEXA. ARTROGRIPOSE MULTIPLA CONGENITA. CONTRATURAS ARTICULARES. ANOMALIAS CONGENITAS.

ABSTRACT

The case report in this work concerns a complex syndrome, etiologically little known and named congenital multiple arthrogryposis that is
characterized by multiple joint contractures, present at birth and may appear alone or in addition to other congenital anomalies. The basic
mechanism of joint contractures is fetal akinesia. The treatment may or may not be surgical and rehabilitative, requiring the assistance of a
multidisciplinary team. In this report we will discuss the treatment of deformity in flexion of the knee with llizarov sternum fixator.

KEYWORDS: COMPLEX SYNDROME. CONGENITAL MULTIPLE ARTHROGRYPOSIS. ARTICULAR CONTRACTURES. CONGENITAL ANOMALIES.

INTRODUCAO

A Artrogripose Multipla Congénita € uma sindrome clinica
rara que ocorre em 1 a cada 3 mil nascidos vivos, distinta por
contratura persistente ao nivel das articulacOes, aparece sempre
no nascimento, nao progressiva e consiste normalmente em
multiplas e simétricas, inexistindo déficit intelectual. Sheldon,
em 1932, sugeriu o termo amioplasia, em funcao do compro-
metimento muscular envolvido.

Fisher e colaboradores (1970) definiram que para o
diagnostico de AMC sdo necessarios 0 comprometimento
de pelo menos duas articulacoes em duas areas diferentes
do corpo; presenca de membros de aspecto fusiforme;
auséncia e/ou distribuicdo anormal de pregas cutaneas;
deformidades angulares dos membros; pterigio cutaneo;

alteragao do sistema nervoso central sem evidéncia de
doenca neurologica progressiva.

O tratamento € multidisciplinar, visando a qualidade
de vida do paciente. O tratamento ortopédico visa a corre¢ao
das deformidades e ganho de amplitude de movimentos das
articulacGes, associado a cirurgia ou nao, com posterior fisiote-
rapia e uso de Orteses para manutengao das corregdes obtidas,
devido ao alto indice de recidivas.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, com 06 anos de idade, apre-
sentando desde o nascimento deformidades nos membros
superiores e inferiores diagnosticada com artrogripose mul-
tipla congénita na forma amioplasica com um més de vida.

INSTITUICAO
Liga do Trauma - Faculdade de Medicina - UFG.
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As deformidades estao em extensao de cotovelo e flexao de
punhos, dedos e joelhos, além de coxa vara a direita e pé
equinovaro aducto rigido. A deformidade do pé foi corrigida
cirurgicamente aos 3 anos de idade (Figura 1).

Submetida a cirurgia para correcao da flexao do joelho
seguida de uso de fixador externo com aparelho llizarov
bilateral, gesso bilateral do tipo membro inferior completo

e uso de ortese e reabilitacdo fisioterapica (Figuras 1, 2,
3 e4).

Figura 1-Deformidade em flexo dos joelhos na artrogripose muiltipla congénita

A montagem de fixador externo com aparelho llizarov
bilateral foi feita no mesmo ato cirdrgico, composto com duas
charneiras e dois motores em cada membro, orientado como
ritmo de correcao de uma volta em cada motor duas vezes
ao dia. (Figura 2).

Figura 2 - Fixador externo dinamico do tipo llizarov, montado para correcao
do flexo do joelho

Decorridos cinco meses, foi removido o fixador externo
fazendo o uso de anestesia. A Figura 3 apresenta a paciente
com gesso bilateral do tipo membro inferior completo para
manter a correcao do flexo do joelho.

Figura 3 - Gesso bilateral em membro inferior para correcéo do flexo
do joelho

Ap0s uso do gesso pelo periodo de um més iniciou o uso
de ortese paralelo a reabilitagao fisioterapica (Figura 4).

Figura 4 - Ortese bilateral em membro inferior para manutencao da
correcao do flexo do joelho

DISCUSSAO

Conner (1970); Hughes (1935) e Samervaille (1960)
afirmam que n3o ha definicdo quanto a hereditariedade, as
deformidades sao frutos de alteragdes neurogénicas, miopati-
cas, a displasia esquelética.

Segundo Hall (1996), a patogénese exata da maioria dos
casos do Artrogripose nao € conhecido, mas todos envolvem
diminuicdo do movimento fetal, isto €, acinesia fetal. Os meca-
nismos sugeridos para a diminuigao o movimento fetal inclui:

' Anormalidades de estrutura nervosa ou fungao, incluin-
do a central e sistemas nervosos periféricos, ¥ anormalidades
da estrutura muscular ou funcao, ® anormalidades do tecido
conjuntivo, “’ Limitacdo do espago ou movimento dentro do
utero, ® Comprometimento vascular intra-uterino, e © do-
encas maternas, como diabete, esclerose multipla, miastenia
grave, entre outras. Uma vez diminuido o movimento fetal
surgem as contraturas articulares ao nascimento. Quanto mais
tempo diminuir o movimento fetal, mais grave € a limitacao
do movimento.
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A classificacao da AMC segundo Hall (1998 apud
Staheli, 1998), sao divididos em trés tipos: contraturas articu-
lares congénitas com envolvimento primario dos membros;
contraturas articulares congénitas multiplas com envolvimento
de outras partes; contraturas articulares congénitas associadas
a disfunc¢ao do sistema nervoso central.

Os joelhos sao acometidos entre 40% a 80% dos casos dos
pacientes com AMC , com contraturas em flexao na maioria
das vezes. O objetivo € corrigir para valores inferiores a 20°
de flexao.

A deformidade em flexao do joelho de 30° a 40° permite
que a correcao possa ser tanto cirdrgica como nao cirargica. O
grande obstaculo atualmente € a terapéutica da deformidade
do joelho em flexao acima de 40°. As deformidades maiores
quase sempre sao seguidas de subluxacdo posterior da tibia
impedindo o apoio e a marcha acarretando em graves sequelas.

O método de aplicacao de fixador externo (Ilizarov) surgiu
como um conforto no tratamento desses pacientes e para os
ortopedistas que se viam incapacitados diante da doenca (BRA-
CKETT e OSGOOQOD, 1971; TACHD]JIAN, 1976). Antes do
uso do fixador externo como tratamento, grande parte destes
pacientes que apresentavam contraturas severas optavam por
desarticulacao do joelho e protetizacao.

Conforme mostrado na literatura médica e em experiéncia
do servico, a técnica de llizarov € um método simples, seguro
e eficaz para correcao de deformidades em flexao do joelho
em pacientes portadores de artrogripose multipla congénita.
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CISTO EPIDERMOIDE INTRAOSSEO:
RELATO DE CASO

INTRAOSSEOUS EPIDERMOID CYST: CASE REPORT
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DE MORAES, ARIANE DE SOUZA CORDEIRO, LORRAINE BRANQUINHO FERREIRA, PAULO HENRIQUE DA COSTA CORA

RESUMO

O Cisto epidermoide intradsseo é uma leséo rara, podendo ou ndo estar associada a trauma prévio, caracterizada clinicamente por dor e as
vezes edema e deformidades de unhas e dedos da mdo, cuja o aspecto radiolégico pode ser confundido com outras lesées, inclusive malignas,
dai a necessidade de uma correta avalia¢do dos exames de imagem, para assim evitar condutas agressivas, tais como amputagéo e realizar o
correto tratamento que é a curetagem éssea com ou sem enxertia, com baixo indice de recidiva apds o procedimento cirtrgico.

DESCRITORES: CISTO EPIDERMOIDE INTRAOSSEO; DOR OSSEA; TUMORES OSSEOS

ABSTRACT

Intraosseous epidermoid cyst is a rare lesion, and may or may not be associated with previous trauma, characterized clinically by pain and
sometimes edema and deformities of nails and fingers, whose radiological aspect may be confused with other lesions, including malignant ones.
The need for a correct evaluation of the imaging tests, in order to avoid aggressive behaviors such as amputation and to perform the correct
treatment, which is bone curettage with or without grafting, with a low rate of recurrence after the surgical procedure.

KEYWORDS: INTRAOSSEOUS EPIDERMOID CYST; BONE PAIN; BONE TUMORS

INTRODUCAO

Os cistos epidermoides intradsseos sao lesoes benignas e
raras, acometendo principalmente ossos do cranio e em menor
frequéncia as falanges, havendo alguns casos raros descritos
na tibia, féemur e ulna .

Estas lesoes se apresentam clinicamente com quadro que varia
desde dor, hiperemia e edema até auséncia de qualquer sintoma
que podera aparecer somente apos a ocorréncia de fratura pato-
logica. A investigagao diagnodstica inclui radiografias, tomografia
computadorizada ou ressonancia magnética, cuja avaliacao vai
nortear o tratamento que geralmente € cirargico. O diagndstico
definitivo pode ser atingido somente apds analise histologica.

Nosso objetivo € relatar um caso de Cisto Epidermoide
Intradsseo no polegar esquerdo que se apresentava com dor
e deformidade de unha.

RELATO DE CASO
Paciente feminina, 46 anos de idade, professora, veio a
consulta em fevereiro de 2017 com queixa de dor no polegar

esquerdo ha 3 meses, piora nas ultimas 3 semanas, sem relacao
com trauma, com melhora parcial ao usar medicamentos anal-
gésicos. Ao exame fisico apresentava deformidade discreta de
unha de polegar esquerdo, dolorido a palpagdo e sem outros
sinais localizatorios. Foi solicitada radiografia, que demonstrou
lesdo litica circular no 1/3 distal de falange distal aproximada-
mente 0,8 cm, bem delimitada, com erosao da cortical volar
(figura 1). Em seguida foi realizada ressonancia magnética que
evidenciou lesao bem circunscrita com hipersinal em T2 e
hipossinal em T1, sem captacao de gadolinio (figura 2).

Ap6s duas semanas do primeiro atendimento, a paciente foi
submetida a tratamento cirdrgico que consistiu em abordagem
transungueal para curetagem da lesao e colocacao de enxerto
0sseo esponjoso de radio distal ipsilateral, tendo o material
aspecto pastoso, esbranquicado, facilmente destacavel do osso
adjacente (figura 3).

O exame histopatologico apresentava fragmentos de estru-
tura cistica contendo grande quantidade de queratina lamelar,
parede constituida de epitélio escamoso estratificado e auséncia
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de atipias. A paciente evoluiu com melhora importante do
quadro de dor, referindo ja fazer algumas atividades diarias
com 30 dias e com 2 meses ja levava vida ativa normal. O
exame radiografico com 7 semanas ja apresentava integrali-
zagao avancgada do enxerto e o Ultimo exame com 4 meses e

meio apresentava aspecto radiografico normal.

)

Figura 1 - Aspecto clinico do cisto na falange distal subungueal (A), e
radiografia em antero-posterior do polegar evidenciando lesdo osteolitica
na falange distal (B).

Figura 2 — Ressonancia magnética do polegar evidenciando lesao na
falange distal com hiperssinal em T2 no corte coronal (A) e sagital (B), e
com hipossinal em T1 (C).

CISTO EPIDERMOIDE INTRAOSSEO: RELATO DE CASO
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Figura 3 - Aspecto clinico intra-operatério do cisto epidermoide da falange
distal do polegar, macroscopicamente pastoso e esbranquicado (A), apos
curetagem da lesao (B), e radiografia pés-operatoria (C).

DISCUSSAO

Os cistos epidemoides intradsseos, também chamados de
cistos epiteliais queratinicos, sebaceos ou escamosos sao lesoes
que a maioria dos artigos publicados consideram raras apesar
de Schajowicz discordar de tal informacao devido ao niumero
relativamente grande de casos arquivados no laboratorio
onde ele atua, e que isso pode ser explicado pelos erros de
diagndsticos ou a falta de publicagao de casos ?. O primeiro
caso publicado de cisto epidermoide intradsseo de falange foi
em 1930 por Harris ®. Acomete principalmente homens no
4° década, mais comuns nos ossos do cranio e falanges distais.

A patogénese destas lesGes ndo esta bem estabelecida,
podendo ser congeénita, iatrogénica ou traumatica, sendo esta
ultima a mais aceita, visto que a maioria dos pacientes apresenta
historia de trauma prévio *#. O intervalo entre o trauma e o
aparecimento de sintomas pode variar de um a varios anos.
Decorrente deste trauma haveria entao uma implantacao de
tecido epidérmico intradsseo *'. A origem iatrogénica estaria
relacionada as cirurgias de amputagao de dedos ®©.

O quadro clinico do cisto epidemoide intradsseo pode se
apresentar com edema de extremidades de dedos associado
a deformidade das unhas, sendo a dor o principal sintoma
podendo variar de leve a intensa (Rohini). Radiologicamen-
te, estas lesGes se apresentam com aspecto osteolitico, bem
definido, sem trabeculado, a cortical pode estar expandida e
afinada, sem esclerose reacional, e envolvendo geralmente a
extremidade da falange e somente nos casos negligenciados ou
de fratura patoldgica pode envolver todo osso inclusive a arti-
culagao interfalangeana. A Tomografia Computadorizada pode
ser realizada para melhor dimensionar o comprometimento
0sseo. A Ressonancia Magnética demonstra hipersinal em T2
e hipossinal em T1, além da nao captacao pelo Gadolinio. O
diagnostico diferencial € com encondromas, tumor glomico,
cisto Osseo aneurismatico, osteoma osteoide, metastases e
carcinoma de células escamosas ?. Os encondromas se loca-
lizam preferencialmente nos metacarpos e falanges proximais,



apresentam calcificagoes mas sem alteragoes periosteais, o
tumor glomico raramente € intradsseo ,provoca erosao de
cortical e localiza-se preferencialmente na extremidade digital
ou subungueal, o cisto 0sseo aneurismatico se localiza mais
na metafise e diafise e apresenta o aspecto clinico de favo
de mel pela presenca dos septos na lesao, as lesoes malignas
sao extremante raras e caracteristicamente apresentam aspecto
radiologico de lesGes infiltrativas sem limites precisos.

Os cistos epidemoides intradsseos apresentam ao exame
macroscopico 1 a 2 cm de diametro, coloracdo esbranquicada,
friavel e na avaliacao histologica evidencia cisto com debris
de queratina no interior envolvido por epitélio estratifica
escamoso, sem a presenga de anexos cutaneos, separado da
cortical vizinha por tecido conjuntivo, com moderada reacao
inflamatoria .

O tratamento € eminentemente cirurgico, com curetagem
de lesao e colocagao ou nao de enxerto 0sseo, esta decisao
podendo se basear no grau de adelgacamento da parede
Ossea com o subsequente risco de fratura patologica. Embora
tanto o enxerto 0sseo autologo quanto o sintético facilitem o
processo de recuperagao, este ultimo evita a morbidade pela
zona doadora do enxerto. 7.

O caso relatado apresenta evidencias clinicas e dos exames
complementares semelhantes aos da literatura, sendo que o
tratamento realizado, bem como a evolugao também coinci-
dem com o descrito pelos demais autores.
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HERNIA DISCAL LOMBAR GIGANTE CAUSANDO
SINDROME DA CAUDA EQUINA: RELATO DE CASO

GIANT LUMBAR DISC HERNIATION CAUSING
CAUDA EQUINA SYNDROME: CASE REPORT
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RESUMO

O caso retrata uma ocorréncia patolégica rara de hérnia de disco lombar gigante causando sindrome da cauda equina, que se apresentava
através de incontinéncia urindria e fecal, perda de for¢a nas pernas e pés, com pé esquerdo caido e dorméncia na regiéo perineal em torno
das primeiras 24 horas. O diagnéstico foi confirmado através de exames de imagem sendo necessdrio intervengéo cirdrgica para a melhor
prognéstico do paciente.

DESCRITORES: HERNIA DISCAL GIGANTE, SINDROME DA CAUDA EQUINA, HERNIA DE DISCO LOMBAR

ABSTRACT

The case depicts a rare pathological occurrence of giant lumbar disc herniation causing cauda equina syndrome, which is presented through
urinary and fecal incontinence, loss of strength in the legs and feet, lying left foot and numbness in the perineal region around the first 24 hours.
The diagnosis was confirmed by imaging studies requiring surgery for the better prognosis of the patient.

KEYWORDS: GIANT DISC HERNIATION; CAUDA EQUINA SYNDROME; LUMBAR DISC HERNIATION

INTRODUCAO

Sindrome da cauda equina € definida como a compressao
das raizes nervosas lombares, sacrais e coccigeas distais ao tér-
mino do cone medular na altura das vértebras L1 e L2". Esta
sindrome € uma das poucas condi¢Ges reais de emergéncia
em doengas da coluna vertebral, € caracterizada pelos seguin-
tes sintomas: dor lombar intensa, ciatica bilateral, fraqueza
nos membros inferiores uni ou bilateral, anestesia em cela e
disfungdo intestinal, urinaria e sexual’.

A presenca de hérnia de disco lombar causando a sindrome
da cauda equina € relativamente rara, na literatura corresponde
em torno de 01% dos casos de hérnia de disco lombar. Embora
seja relativamente rara, essa lesao tem grande potencial para
causar sintomas neurologicos graves o que pode desabilitar o pa-
ciente de suas atividades diarias, afetando sua qualidade de vida.

A hérnia de disco gigante foi definida por diferentes autores
como uma hérnia que ocupa mais de 8 mm, sendo 33%, 50%
ou 75% do diametro antero-posterior do canal espinhal ou
responsavel por um bloco completo no mielograma?®.

O diagnostico se baseia no exame fisico e necessita de
exames complementares como a tomografia computadorizada
e ressonancia magnética para confirmagao da lesao*. O diag-
nostico € seguido de intervencao cirdrgica pontual, essencial
para alcangar o melhor resultado no tratamento. O manejo do
paciente geralmente envolve cirurgia de descompressao, sendo
que se realizada nas primeiras 48 horas a partir do inicio dos
sintomas, ha uma notavel diminuicao de danos neurologicos
em longo prazo’.

O objetivo deste trabalho € relatar um caso raro de hérnia
de disco gigante causando sindrome da cauda equina, descre-
vendo seus aspectos diagnosticos e do tratamento.

RELATO DE CASO

Paciente de 40 anos, sexo feminino, procedéncia de
Goiania, feirante, com historia de cirurgia previa de hérnia
discal em L4 e L5 ha 4 anos. Refere-se que ha mais ou menos
24 horas iniciou o quadro de incontinéncia urinaria e fecal,
perda de forca nas pernas e pés, com pé esquerdo caido,
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além de dorméncia na regido perineal. Paciente apresentava
arreflexia patelar (L4) e aquileu bilateral (S1), com forca grau
0 a esquerda (L4, L5 e S1) e grau 2 a direita no mesmo nivel,
com anestesia em sela na regiao perineal. Foram evidenciadas
na radiografia em perfil da coluna lombossacra diminui¢ao do
espaco discal e neuroforames comprimidos (L4-L5 e L5-S1),
com fase mielografica da ressonancia magnética evidenciando

obstrucao importante e volumosa nessa regiao.

Figura 1 - Radiografia da coluna lombossacra em perfil (1) evidenciando
diminuicao do espaco discal e compressao de neuroforames em L4-L5
e L5-S1, com fase mielografica da ressonancia magnética evidenciando
obstrucdo importante e volumosa nessa regiao.

Na ressonancia magnética corte sagital da coluna lombos-
sacral em T1 e T2, foi encontrado hérnia discal em L4 - L5
gigante extrusa, migrada inferiormente até S1 (figura 2). No
corte axial em T1 e T2 evidenciando a compressao do canal
medular levando a sindrome da cauda equina (figura 3).

A paciente foi levada ao centro cirurgico de urgéncia
onde foi realizado laminectomia de L4 e L5, descompressao
do canal medular e artrodese posterior de L4 a S1. Apos
10 anos de seguimento, a paciente demonstra recuperacao
completa da forca, sensibilidade e reflexo do lado direito e
recuperagao em grau 3 do lado esquerdo e com hipoestesia
no trajeto L4-S1.

Figura 2 - Ressonancia magnética da coluna lombossacra, corte sagital em
T1(1) e T2 (2) evidenciando hérnia discal L4-L5 gigante extrusa e migrada
inferiormente até S1.

e 4. An‘.:;zt

Figura 3 - Ressonancia magnética da coluna lombossacra, corte axial em
T1 (1) e T2 (2) evidenciando compressao do canal medular que levou a
sindrome da cauda equina.

DISCUSSAO

Sindrome da cauda equina causada por hérnia de disco
lombar gigante, apesar de raro pode trazer danos neurologi-
cos graves. Geralmente os sintomas motores e sensoriais sao
causadas pela compressao da raiz nervosa emergente ao nivel
da herniagao do disco. Sintomas como fraqueza nos musculos
glteos, anestesia bilateral do tipo sela, principalmente ao nivel
S2 a S5, e auséncia do reflexo bulbocavernoso estao presentes
na maioria dos casos. A paralisia dos esfincteres apesar de raro
(2% dos casos) € altamente danoso ao paciente.

Geralmente, o tratamento € realizado pela da remogao
cirargica precoce da lesdo de compressao através de uma
abordagem interlaminar ou através laminectomia dependendo
do tamanho e da localizagao do fragmento do disco lombar. A
cirurgia € destinada a remocao do fragmento do disco herniado
e também para a descompressao da raiz dos nervos.®

A sindrome da cauda equina que € definida como a com-
pressao das raizes nervosas lombares, sacrais e coccigeas distais
ao término do cone medular na altura das vertebras L1 e L2,
possui varias causas de compressao as quais se sobressaem a
hérnia discal extrusa, lesdes tumorais, fraturas vertebrais, este-
noses do canal, infec¢Ges, ferimentos por armas de fogo entre
outros. A hérnia de disco € a principal etiologia e localizada
nos seguintes niveis com maior frequéncia, L5-S1, L4-L5, e
em menor numero de casos o disco herniado combinado com
alto grau de estenose degenerativa L4-L5. Euma condicdo rara,
ainda mais causada por hérnia de disco gigante, mas grave por
comprimir o canal vertebral lombossacro, o que pode resultar
em danos irreversiveis. Sua incidéncia € de aproximadamente
1 para 100.000 habitantes, sendo mais comum no sexo mas-
culino e na faixa etaria de 15 a 44 anos de idade®.

Embora tal patologia seja considerada uma emergéncia
ortopédica, na qual o procedimento se caracteriza por uma
abordagem interlaminar ou através da laminectomia e € des-
tinada a remocao do fragmento do disco herniado e também
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para a descompressao da raiz dos nervos, na literatura ainda
nao ha um consenso entre os autores sobre quando realizar o
procedimento cirdrgico, porem muitos estudos indicam que
quando a descompressao € realizada antes das primeiras 48
horas apos a admissao hospitalar tem melhor prognostico
comparado a casos em que foi realizado mais tarde’. A urgéncia
do diagnostico e tratamento da hérnia de disco lombar pode
ser comparada ao hematoma epidural®. A relevancia sobre o
tempo de se realizar a cirurgia tem relacao com o prognostico
do paciente, uma vez que ao analisar a literatura observa-se
nitida melhora naqueles em que a descompressao foi realizada
imediatamente apos o diagnodstico. Nesses casos tratado de
forma imediata e até no nosso caso, foi observado que os
sintomas, localizados nos niveis da herniacao do disco, como
a perda de for¢ca nos membros inferiores, a anestesia em sela,
a intensa dor lombar foram resolvidos e a for¢ca dos membros
inferiores foram recuperados quase totalmente. Nos relatos
em que o portador da doenca teve uma admissao hospitalar
tardia devido a diferentes motivos como a deficiéncia profis-
sional, baixo nivel socioeconomico, sistema publico de saude
que oferece poucos exames complementares, superlotacao e
longas filas de espera, sintomas como disfuncao esfincteriana,
intestinal e sexual que sao evidenciados mais tardiamente
foram relatados e notados no exame clinico e necessitaram
além da descompressao, um acompanhamento pos-cirurgico
mais longo, tendo em vista que estes ultimos sintomas tive-
ram melhora apenas apos um ano. Independente dos dados
limitados sobre essa doenca, ha uma homogeneidade que o
prognostico € melhor quando o tempo de diagnostico e des-
compressao sao 0s menores possiveis, entretanto esses nao
sao os unicos fatores suficientes que influenciam no resultado
final, mas sim os mais relevantes. A descompressao cirargica
de urgéncia, continua sendo o tratamento mais eficiente. Uma
vez que esta € a unica maneira segura de impedir a progressao
e a permanéncia dos danos causados pelas lesoes'*!".
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LOMBALGIA DEVIDO A CISTICERCO EM REGIAO
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LOW BACK PAIN DUE TO CYSTICERCOSIS IN

PARASPINAL REGION: CASE REPORT
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RESUMO

Na cisticercose humana ele passa a ser o hospedeiro intermedidrio no ciclo de vida da Taenia solium, onde as oncosferas deixam o intestino

para se instalar e liberar o escélex em outras regides do corpo. A lombalgia devido a cisticercose em regido paravertebral é uma condicdo rara.

Relatamos um caso onde o escdlex de Taenia solium encontrado no tecido da regido paravertebral lombar causando dor.

DESCRITORES: LOMBALGIA. ESCOLEX DE TAENIA SOLIUM. CISTICERCOSE.

ABSTRACT

Human cysticercosis is a disease where he becomes the intermediate host in the life cycle of Taenia solium, and the oncospheres leave the gut

to settle and release the scolex in other parts of the body. Low back pain due to cysticercosis in paraspinal region is a rare condition. We report

a case where the scolex of Taenia solium was found in the lumbar paraspinal region tissue causing pain.

KEYWORDS: LOW BACK PAIN. TAENIA SOLIUM SCOLEX. CYSTICERCOSIS.

INTRODUCAO

Varias espécies de ténias causam problemas a saude hu-
mana e sao responsaveis por perdas economicas. Na familia
Taeniidae, a Taenia solium tem o homem como hospedeiro
definitivo e obrigatorio. A teniase e a cisticercose sao duas
entidades morbidas distintas, causadas pela mesma espécie,
porem em fase de vida diferentes.

Os cestodas adultos, em geral, pouco dano causam ao
hospedeiro definitivo, porem as larvas e que comumente sao
responsaveis por grandes danos, a depender da localizacao, nu-
mero e tamanho das formas. As formas larvarias desenvolvem
lesdes nao so nos hospedeiros intermediarios como também
nos acidentais (homem).

Um hospedeiro intermediario proprio ingere os ovos que
no estomago os embrioforos (casca de ovos) sofrem a acao
da pepsina. Ja no intestino, as oncosferas sofrem a agao dos
sais biliares os ativam e os liberam-se do embridforo. Apos
movimentam-se no sentido da vilosidade, onde penetram.

Finalmente estes cisticercos espalham através da parede
intestinal e s3o transportadas pela corrente sanguinea para os

musculos, cérebro e tecidos subcutaneos'?, nestes locais os
cisticercos o que conduz as manifestagoes clinicas.

A importancia do complexo tenias e cisticercose para a
saude publica resultam de que o homem, além de hospedeiro
definitivo da ténia, pode se tornar hospedeiro intermediario
e abrigar a fase larval. Eo que se denomina de cisticercose
humana’. Cisticercose humana € altamente prevalente no
continente Africano, leste Europeu, México e Asia®>.

Lombalgia é uma situacdo extremamente frequente no
mundo todo, com prevaléncia de 70% em individuos acima
de 50 anos. As principais causas de lombalgia sdo as doencas
degenerativas como as discopatias e osteoartrites. O objetivo
desse trabalho € relatar um caso raro de infeccao paravertebral
pelo cisticerco causando lombalgia, descrevendo seu diagnos-
tico e tratamento.

RELATO DE CASO

Paciente de 54 anos do sexo feminino, professora, proce-
dente de Trindade, Goias. Queixa-se de lombalgia cronica ha
mais ou menos trés meses, sem ter sofrido trauma. Relata ter
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passado os ultimos dois anos no Tibete, como voluntaria ensi-
nando criangas e fazendo servigo social, além disso, refere ter
se alimentado de carnes mal preparadas durante esse periodo.

No exame fisico a paciente apresenta boa amplitude de
movimento da coluna lombar, sem sinais flogisticos, sem déficit
neurologico, Laségue negativo, no entanto apresenta peque-
na nodulagdo de mais ou menos trés centimetros em regiao
subcutanea paravertebral, de aspecto borrachoso, dolorido a
palpagao, nao aderido a planos profundos, localizada no nivel
da transicao lombossacra.

Foi solicitada ressonancia magnética da coluna lombar, que
evidenciou pequeno noédulo, de mais ou menos trés centimetros
de diametro localizado em partes moles paravertebrais, suge-
rindo um lipoma no laudo radiologico. Corte sagital da coluna
lombar evidenciando um tumor com hipossinal em T2. Com
contraste e supressao de gordura evidenciando um hipersinal
ao redor do nédulo indicando um processo inflamatorio (figura
1 e 2). Paciente apresentava ainda discopatias degenerativas de

L5S1, L4L5, L3L.4 com protusao discal, mas sem hérnia de disco.

Figura 1- Ressonancia Magnética Lombar em T2, corte sagital, evidencia
nddulo de mais ou menos trés centimetros, mostrando hipossinal (A); com
contraste e supressao de gordura, evidenciando hipersinal ao redor do
nédulo indicando um processo inflamatorio (B).

D &
Figura 2- Ressonancia Magnética Lombar em T2, corte axial, evidencia
nédulo de mais ou menos trés centimetros, mostrando hipossinal.

Foi realizada resseccao da nodulacao da regido subcutanea
paravertebral lombar, devido ao seu processo inflamatério. No
ato cirargico foi observado uma vesicula cheia de liquido ao
invés de um lipoma, que foi retirada e enviada para analise
patoldgica. O exame anatomopatoldgico evidenciou tratar-se
de um escolex de Taenia solium. Paciente foi entao submetida
a avaliagdo craniana e medular através de exames de imagem
tomografica, com evidéncia de neurocisticercose calcificada
no encéfalo (figura 3). Encaminhada ao tratamento com anti-
parasitaria pelo infectologista, utilizando albendazol. Paciente
nao mais se queixou de dor lombar.

Figura 3 - Tomografia do cranio em corte axial, evidenciando calcificagao
do encéfalo (A), e corte sagital tridimensional com contraste (B).

DISCUSSAO

De acordo com relatos da paciente, a mesma passou um
periodo como voluntaria no Tibete, uma regiao de grande
prevaléncia de cisticercose humana*’, onde provavelmente
adquiriu a doenca. A cisticercose intramuscular solitaria, sem
o envolvimento do sistema nervoso central € uma entidade
rara, e o envolvimento muscular geralmente permanece as-
sintomatico’. Como foi percebido no caso relatado a paciente
apresentou lombalgia na regido paravertebral, além disso, hou-
ve envolvimento do sistema nervoso central, com a calcificacao
no encéfalo sem clinica.

Embora a cisticercose intramuscular se manifestar geral-
mente assintomatica, a deteccao dessas lesoes pode levar a um
diagnostico precoce e evitar danos irreversiveis®. O diagnostico
de cisticercose ¢€ feito através de bidpsia cirdrgica e por exclusao
de outras doengas. O diagnostico diferencial da cisticercose
muscular inclui lipomas, cistos epidermoides, tumores de cé-
lulas granulares, neuroma, neurofibromas, pseudoganglioma,
sarcoma, mixoma, piomiosite ou linfadenite®. Perante o exame
fisico e de imagem acreditava-se que o tumor se tratava de
um lipoma, no entanto, durante a ressec¢ao cirurgica e rea-
lizacdo do exame anatomo-patologico diagnoticado escolex
de Taenia solium.

A ressonancia magnética pode detectar um cisto ativo, onde
as lesOes da cisticercose sao de hipersinal, com bordas bem de-
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finidas e um nodulo excéntrico com hipossinal dentro do cisto
representando o escolex ¢8. No tipo intra-muscular da cisticer-
cose, existem trés diferentes manifestagoes clinicas descritas: 1)
mialgica; 2) pseudo-tumoral, nodular ou pseudo-abscesso; 3) e
um tipo raro denominado pseudohipertrofica 81°,

O tratamento mais indicado para cisticercose € a ressec¢ao
cirargica, sempre que possivel, do escolex de ténia e a utiliza-
cao de medicamentos da classe dos antiparasitarios, sendo os
mais comumente utilizados o albendazol e o prazinquantel®.
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MASTOCITOSE SISTEMICA CAUSANDO
FRATURAS POR FRAGILIDADE OSSEA NA
COLUNA VERTEBRAL: RELATO DE CASO

SISTEMIC MASTOCYTOSIS CAUSING VERTEBRAL
BONE FRAGILITY FRACTURES: CASE REPORT
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RESUMO

Mastocitose é uma doenca caracterizada pelo acumulo patolégico de mastdcitos tanto na pele, o que caracteriza mastocitose cutdnea,
mais prevalente em criangas, e quanto a mastocitose sistémica, quando acomete drgédos extracutdneos, como 0ssos e 6rgdos internos, que
se manifesta a partir da terceira década de vida. Ao acometer os ossos, a mastocitose sistémica promove alteracées de fragilidade éssea
semelhantes as de outras doeng¢as como o Mieloma Multiplo. Além disso, a mastocitose sistémica é uma causa secunddria de osteoporose
e muitas vezes seu diagndstico pode ser confundido com outras fragilidades ésseas. Relatamos um caso onde o diagndstico final sé foi
possivel devido a bidpsia dssea.

DESCRITORES: MASTOCITOSE SISTEMICA. OSTEOPOROSE SECUNDARIA. FRATURAS POR FRAGILIDADE OSSEA.

ABSTRACT

Mastocytosis is a disease characterized by pathological accumulation of mast cells both in the skin, which features cutaneous mastocytosis,
more prevalent in children, and as to systemic mastocytosis, when it affects extracutaneous organs such as bones and internal organs, which
manifests itself from the third decade of life. When affecting the bones, systemic mastocytosis promotes changes in bone fragility similar to those
of other diseases such as Multiple Myeloma. In addition, systemic mastocytosis is a secondary cause of osteoporosis and often its diagnosis can
be confused with other bone fragilities. We report a case where the final diagnosis was only possible due to bone biopsy.

KEYWORDS: SYSTEMIC MASTOCYTOSIS. SECONDARY OSTEOPOROSIS. FRACTURES DUE TO BONE FRAGILITY.

INTRODUCAO

Mastocitose € uma doenga definida pela proliferacao e o
consequente acumulo de mastdcitos na pele e/ou em outros
orgaos e tecidos, principalmente na medula dssea e no trato
gastrointestinal. ! De acordo com a Classificacio da OMS a
mastocitose € uma neoplasia do tecido linfoide, e pode e pode
ainda ser subclassificada, de acordo com o tecido acometido,
mastocitose cutanea, quando acomete a pele ou sistémica
quando acomete orgdos internos 3.

A Mastocitose Sistémica € caracterizada pelo acumulo
dessas células em outros orgaos e tecidos, e costuma ter
inicio a partir dos 30 anos de idade. Os primeiros relatos de
MS foi em 1949 os quais foram reconhecidos por Ellis ao

encontrar mastocitos na necropsia de crianga com infiltracao
organica difusa.?

Em relagdo ao diagndstico se deve analisar primeiramente a
clinica do paciente por meio da anamnese e do exame fisico. Uma
vez que aproximadamente 80% dos pacientes diagnosticados
com mieloma multiplo apresentam lesoes litica, osteoporose ou
fraturas, esse deve ser um diferencial importante.* Posteriormente,
hemograma e niveis elevados de histamina, tanto urinaria quanto
plasmatica, auxiliam no diagnostico de mastocitose sistémica,
podendo a bidpsia ser necessaria para confirmacao. 2

O objetivo deste trabalho foi relatar um caso de mastocitose
sistémica com fragilidade Ossea e fraturas patologicas, as quais
faziam diagnostico diferencial com outras doengas.
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RELATO DE CASO

Paciente feminino de 65 anos, apresentando dorsolombalgia
cronica, historico de multiplas fraturas na coluna vertebral e sem
déficit neurologico. Paciente também relata que faz uso de car-
bonato de calcio 500 mg, vitamina D 400 U], duas vezes ao dia,
e alendronato sodico 70 mg semanal ha dois anos. A paciente
ja apresenta alguns fatores de risco para osteoporose como sexo
feminino e pos-menopausa. Densitometria dssea foi solicitada
para confirmagao diagnostica de tal doenga, evidenciando os-
teoporose L1L.4 com T-score = -4,0 e Z-score = -1,9, além de
fémur total com T-score =-3,5 e Z-score =-2,0, caracterizando
uma causa secundaria (figura 1), o que justificou o uso prévio
de drogas anti-reabsortivas pela paciente. Para investigacao mais
detalhada da queixa de dorsolombalgia, foram realizados exames
como radiografia da coluna vertebral, a qual evidenciou fraturas,

0 que comumente também esta relacionada com osteoporose.
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Figura 1 - Densitometria 6ssea evidenciando osteoporose L1L4 com T-score
=-4,0eZ-score=-1,9 (A e (), além de fémur total com T-score =-3,5 e Z-score
=-2,0 (B e D), caracterizando uma causa secundaria.

No entanto, radiografias da coluna dorsal em perfil e da
bacia evidenciaram nédulos hiperdensos no fémur, pelve e
coluna, com achatamento do corpo vertebral (figura 2).

Figura 2 - Radiografias da coluna doral em perfil (A) e da bacia (B)
evidenciaram nédulos hiperdensos no fémur, pelve e coluna, com
achatamento do corpo vertebral.

Também foram constatados tais achados na Ressonancia
Magnética da coluna lombar sagital em T 1 e axial em T2 (figura
3), com areas de hipossinal nas duas imagens, e fraturas por
fragilidade. Além de coronal da pelve em T1 na ressonancia
e sem alteracoes na cintilografia 6ssea (figura 4), levando a

suspeita e mieloma multiplo.

Figura 3 - Ressonancia Magnética da colunalombar sagitalemT1 (A) e axial em
T2 (B), com areas de hipossinal nas duas imagens, e fraturas por fragilidade.

Figura 4 - Ressonancia Magnética coronal da pelve emT1 (A), e sem alteragoes
na cintilografia 6ssea (B), levando a suspeita de mieloma muiltiplo.

Sendo assim, para confirmacdo diagnostica de mieloma
multiplo, foi solicitada a eletroforese de proteinas, que apre-
sentou leve aumento de beta globulinas, com resultado de
1,35 (até 1,27 g/dD e relacao a/g = 1,33 (figura 5).

Figura 5 - Eletroforese de proteinas com leve aumento de beta globulinas.
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Imunofixa¢dao, mielograma e imunohistoquimica nao
evidenciaram alteragcoes compativeis com mieloma multiplo.
Nao havia presenca de plasmacitos. Diante disso, foi solicitada
uma biopsia Ossea e 0 anatomopatologico constatou medula
6ssea normocelular com nodulos linfoides de células pequenas.
Estabelecendo assim, o diagnostico de mastocitose. A paciente
foi encaminhada ao hematologista para tratamento.

DISCUSSAO

Mastocitose compreende um grupo heterogéneo de alte-
ragoes caracterizadas pelo acimulo patologico de mastocitos.
Estes, por sua vez, sofrem uma mutagao genética em um de
seus genes o que lhes conferem a expansao clonal neoplasica,
em tecidos como a pele, medula Gssea e trato gastrointestinal.
A patogenia de muitos casos de mastocitose envolve mutagoes
pontuais ativadoras adquiridas na tirosina cinase receptora de
¢-KIT. O aumento resultante na sinalizacao de c-KIT conduz
ao sofrimento e sobrevida de mastdcitos.>®

Esta doenca pode ser classificada em mastocitose indolente
a qual se subdivide em dois grupos, sendo o primeiro grupo,
representado pelas mastocitoses: cutanea, urticaria, pigmen-
tosa e mastocitoma telangiectasia macular eruptiva perstans
(TMEP); ja o segundo grupo: mastocitose sistémica. Temos
também outras classificagdes como: Mastocitose associada a
alteracdo hematologica, Mastocitose agressiva com linfadeno-
patia e eosinofilia, e por fim Leucemia mastocitica.?

A mastocitose cutanea se manifesta precocemente na
infancia, geralmente até os doze meses, e em adultos, entre a
terceira e a quarta década de vida. Ja a MS se manifesta mais
tardiamente apos os trinta anos. A MS € uma patologia de
carater progressivo e seu prognostico, em alguns casos, pode
ser fatal. Os tecidos extracutaneos geralmente afetados sao
medula dssea, bago, figado, linfonodos e trato gastrointestinal”.
Alteracoes 0sseas osteoblasticas ocorrem em 70% dos casos.®

O diagnostico € feito através do exame clinico e na sus-
peita da doenga, € necessario 0 exame anatomo-patologico
da lesdo para a comprovacao do diagnostico. Exames labo-
ratoriais complementares podem ser solicitados na busca do
quadro sistémico. Também podem ser solicitados exames
como hemograma, ultrassom de abdome, densitometria Ossea,
aspirado de medula Gssea, entre outros. Da mesma forma, a
dosagem de histamina na urina, a qual vem com seu nivel
elevado, também auxilia no diagnostico. ?

A citoquimica e a imuno-histoquimica ajudam a diferen-
ciar o mastocito de outras células que contém granulos, desta
forma, a dosagem dos produtos excretados como histamina,
prostaglandina D2, triptase, heparina e seus metabolitos,
pelos mastocitos € considerada mais confirmatoria do que
diagnostica. A citometria de fluxo com identificagao, enume-

ragao e caracterizacdo do mastocito por imunofenotipagem €
o método mais escolhido atualmente.?

Ciritério diagnéstico da organizagao mundial da saude: infil-
trados densos e multifocais de mastocitos que consistem 15 ou
mais mastocitos em agregados detectados em sessoes de me-
dula 6ssea e/ou outros 6rgaos extracutaneos, confirmados por
imuno-histoquimica de triptase ou outras colorages especiais.

A osteoporose € uma doenga que pode ser classificada,
baseando-se em sua etiologia, sendo esta primaria ou secun-
daria. A primaria, que € a forma mais comum, € diagnosticada
na auséncia de doencas ou esta relacionada a outras condi¢Ges
que levem a diminui¢ao da massa ossea. A secundaria € diag-
nosticada quando a diminui¢do de massa dssea € atribuida a
outra doenca ou esta relacionada ao uso de medicamentos. A
mastocitose sistémica, por exemplo, € uma doenga de carater
cronico relacionada a osteoporose secundaria. °

O mieloma multiplo (MM) € uma neoplasia progressiva e
incuravel de células B, caracterizada pela proliferacao desregu-
lada e clonal de plasmocitos na medula 6ssea (MO), os quais
produzem e secretam imunoglobulina (Ig) monoclonal ou
fragmento chamada proteina M. As consequéncias fisiopatolo-
gicas do avango da doenga incluem: destruicao Ossea, faléncia
renal, supressao da hematopoese e maior risco de infec¢oes. '

O:s critérios atualmente utilizados para confirmagao diagnostica
de MM s3o mielograma com presenca de plasmocitos monoclo-
nais na medula 6ssea entre 10% e 60% e/ou proteina monoclonal
sérica (IgG ou IgA) =30 g/L ou proteina monoclonal urinaria
=500 mg em 24h. Entretanto, como mielograma evidenciou
medula Ossea hipercelular, disgranulopoise leve, auséncia de
plasmécitos aumentados, € os exames de imuno-histoquimico e
imufenotipagem deram negativos, 0 que nao obedece os critérios
diagnostico, a hipotese de MM foi descartada.*’

A Mastocitose Sistémica, causa alteragoes osteoblasticas que
ocorrem em 70% dos casos e € uma patologia rara e de dificil
diagnostico. Nao apresenta sinais clinicos patognomaonicos, e
suas caracteristicas clinicas sao semelhantes a outras patologias
mais acometidas cotidianamente e por isso, € subdiagnostica-
da.® O Mieloma multiplo € considerado um diagnostico dife-
rencial de mastocitose, ja que ambas as molésticas acometem
o tecido 0sseo, levando a osteoporose e a fraturas, no entanto
essas doencas se diferenciam pelo tipo de céluas encontradas
no anatomopatologico da medula 6sse. A MS, € considerada
pela OMS uma causa secundaria de osteoporose, sendo assim a
osteoporose € diagnosticada, por ser uma doenga mais comum,
nado tratando, desta forma, sua causa base a MS.
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TERAPIA COM TERIPARATIDA PARA
FRAGILIDADE OSSEA NA OSTEOGENESE
IMPERFEITA DO TIPO I: RELATO DE CASO

TERIPARATIDE THERAPY FOR BONE FRAGILITY IN
OSTEOGENESIS IMPERFECTA TYPE I: CASE REPORT

SAMIR CUNHA COURY, TALYSSA JUNQUEIRA ARANTES, ANTONINO CAETANO DE SOUZA NETTO,
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RESUMO

Relata-se caso de paciente masculino, 30 anos, com mdultiplos episddios de fraturas desde o nascimento. A doeng¢a em tese € a Osteogénese
Imperfeita, afec¢do rara e hereditdria, que causa fragilidade dssea. O acompanhamento farmacolégico com Teriparatida, 20 microgramas
subcutdneo, 1 dose por dia, por dois anos, visou a prevencao de novas fraturas e a estimulagdo na formagdo de osteoblastos, pois houve falha
terapéutica com o uso do alendronato por dois anos. Ao término do tratamento com teriparatida o paciente néo apresentou fraturas por um
periodo de dois anos.

DESCRITORES: OSTEOGENESE IMPERFEITA; TERIPARTIDA; FRAGILIDADE OSSEA.

ABSTRACT

We report a case of a male patient, 30 years old, with multiple episodes of fractures since birth. The disease in the thesis is the Osteogenesis
imperfecta, a rare and hereditary condition, that causes bone fragility. Pharmacological follow-up with Teriparatide, 20 micrograms subcu-
taneously, 1 dose per day for two years, aimed at the prevention of new fractures and stimulation of osteoblast formation, since there was a
therapeutic failure with the use of alendronate for two years. At the end of treatment with teriparatide the patient did not present fractures for
a period of two yeats.

KEYWORDS: OSTEOGENESIS IMPERFECTA; TERIPARTIDA; BONE FRAGILITY

INTRODUCAO

A Osteogénese Imperfeita (OI), habitualmente referida
como "doenga dos ossos de vidro", € uma enfermidade gené-
tica rara do tecido conjuntivo. A maioria dos pacientes possui
mutagoes autossomicas dominantes que acometem os genes do
colageno tipo 1, resultando na sua producao anormal e, con-
sequentemente, 2 fragilidade dssea . E a doenca hereditaria
mais comum de fragilidade dssea ¥ e também uma condigao
cronica que apresenta desafios tanto para adultos quanto para
criangas e seus familiares ©.

A manifestacao clinica primaria envolve ossos com baixa
massa Ossea, e diminuicao da resisténcia 0ssea e também
por alteragdo da matriz organica do osso pelo defeito do
colageno, resultando em fraturas e deformidades dos ossos

longos e da coluna vertebral, com substancial deficiéncia
no crescimento ¥,

Varias terapias foram sugeridas para o tratamento de O],
incluindo: Bisfosfonatos, denosumabe, Teriparatida, € menos
frequentemente , hormonio de crescimento como terapia Gnica
ou em combinagao com outros tratamentos e transplante de
medula 6ssea © 9. A Teriparatida, em especial, € uma terapia
anabolica 6ssea que aumenta a remodela¢do dos ossos, for-
magcao e densidade, além de reduzir riscos de fratura e, por
isso, esta sendo utilizada para o tratamento da Ol somente
em adultos ©.

Desse modo, este relato tem como objetivo descrever um
caso de Osteogénese Imperfeita com falha no uso de Bisfosfo-
natos e a substituicao por Teriparatida para evitar novas fraturas.
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RELATO DE CASO

Paciente, 30 anos, masculino, procedente de Goiania,
portador de Osteogénese Imperfeita do Tipo I. Relata
que desde o nascimento apresentou fraturas bilaterais das
claviculas, antebracos e fémur direito. Ademais, ja contabi-
lizou até o momento uma série de seis fraturas. Ao exame
clinico, a inspecao confirma que o paciente consegue
deambular bem, sem auxilio de muletas e sem claudica-
cdo evidente. Além disso, apresenta deformidades leves
nos quatros membros, sem comprometimento funcional.
Para mais, evidenciou-se escleras azuladas, dentinogénese
imperfeita e surdez que sao manifestacGes caracteristicas

da doenga (figura 1).

Figura 1: Aspectos clinicos do paciente com Osteogénese Imperfeita Tipo 1,
evidenciando escleras azuladas (A), dentinogénese imperfeita (B) e surdez (C).

O paciente nao realizou tratamento com pamidronato na
infancia e adolescéncia, e foi tratado na fase adulta com Alen-
dronato Sodico 70mg uma vez por semana via oral por dois
anos (2012-2013). Entretanto, no inicio de 2014, apresentou
fratura cominutiva do punho direito apos queda da propria
altura com a mao espalmada, evidenciando desvio dorsal de
20° e fragilidade ossea (Figura 2).

Figura 2 - Radiografia do punho direito em Antero- Posterior(A) e em Perfil
(B), apresesentando fratura do radio distal, apds queda da propria altura
com a mdo espalmada , cominutiva, encurtamento radial, desvio dorsal
de 20° e fragilidade 6ssea.

O paciente foi submetido a cirurgia sendo realizada redugao
aberta e fixacao interna com placa de apoio volar bloqueada
e parafusos associados a dois fios de Steimann no processo
estiloide do radio para maior estabilidade (Figura 3).

Figura 3- Radigrafia do punho direito em Antero-Posterior (A) e em Perfil
(B), evidenciando tratamento cirirgico com estabilidade absoluta, reducao
aberta com placa volar e parafusos, associada a dois fios de steimann no
estiloide do radio.

A densitometria Ossea realizada apos a cirurgia evidenciou
baixa massa Ossea para idade sendo prescrito Teriparatida 20
microgramas subcutaneo, 1 dose por dia, durante 2 anos para
o tratamento de fragilidade Ossea com o objetivo de evitar
novas fraturas por traumas minimos. A recuperagao pos-
-operatoria foi com amplitude de movimento semelhante ao
lado nao fraturado. E atualmente, o paciente nao apresentou
mais nenhuma fratura e retornou a sua rotina.

DISCUSSAO

A Osteogénese Imperfeita foi primeiramente descrita por
Willen Vrolik, Professor da Universidade de Amsterda, no ano
de 1849, o qual relatou os sinais caracteristicos em recém-
-nascidos com multiplas fraturas e constatou que era uma
doenca genética definida por intensa fragilidade dssea (8).
A prevaléncia de Ol € de | para cada 200.000 individuos,
ocorrendo um caso em cada 15.000 a 20.000 nascimentos
® O aspecto fenotipico varia desde poucas fraturas até a
letalidade perinatal 9.

A classificagao da OI proposta em 1979 por David Sil-
lence, tem sido referéncia ha décadas no meio académico e
profissional. Sillence compara a enfermidade catalogando-a em
quatro tipos: Tipo I, € caracterizada por escleragoes azuladas,
estatura quase normal e perda de audicao de inicio tardio, e
dentinogénese imperfeita; Tipo 11, € uma forma perinatalmente
letal; Tipo IlI, € uma variedade mais grave de deformacao
progressiva; e Tipo IV, que € caracterizado por esclera branca,
baixa estatura, deformidade dssea e dentinogénese imperfeita,
que € mais grave do que o tipo I, mas menos grave que tipo Il
e tipo 111. Essa classificagao € baseada em apresentacao clinica,
caracteristicas radiograficas e padroes de heranca “.

Estudos histomorfométricos evidenciaram que a diminui¢ao
da massa Ossea € refletida por uma diminui¢ao da largura cor-
tical e do volume Gsseo esponjoso em criangas que possuem
Ol classica ®. Vale ressaltar que caracteristicas secundarias
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associadas podem estar presentes, ma oclusdo, invaginacao
basilar, escoliose, comprometimento da fungao pulmonar,
anormalidades da valvula cardiaca, fraqueza muscular e frou-
xidao ligamentar “. O diagnostico de Ol geralmente depende
da apresentagao clinica, incluindo pré-natal, fraturas e historia
familiar. Além disso, o diagnostico pode ser confirmado por
testes genéticos que identificam alteracoes autossomicas do-
minantes nos genes COL1A1 e COL1A2 @,

O tratamento habitual envolve a abordagem multidisciplinar,
incluindo medicamentos, cirurgias e terapias de reabilitacao V.
Os objetivos do tratamento sao diminuir a incidéncia de fratura,
aliviar dor 6ssea, promogao da mobilidade e crescimento e me-
lhorar a independéncia do paciente. A maioria das abordagens
farmacoldgicas utilizadas até o momento foram inicialmente
desenvolvidas para o tratamento de osteoporose, e visam au-
mentar a massa o0ssea inibindo a atividade de osteoclastos ou
aumentando a formacdo ossea por osteoblastos. Em relacao a
nutrigdo, indica-se a ingestao de calcio e vitamina D 9.

A terapia com bisfosfonatos tém-se tornado o pilar da
terapia em pacientes com Ol. Os bisfosfonatos mais usados
sao: pamidronato, alendronato, risedronato e acido zoledro-
nico. Em suma, o tratamento aumenta a massa Ossea total, e
pode reduzir o risco de fraturas, em especial para pacientes
pediatricos ja que evidenciou menos efeito em pacientes
adultos com OI "%, Logo, vale ressaltar que o nosso paciente
deveria ter sido tratado na infancia, mas nao foi, por falta de
orientagao na época.

Por fim, outra terapia que tem sido prescrita como al-
ternativa no tratamento de Ol € a teriparatida, analogo do
hormonio da paratireoide, com uso aprovado inicialmente em
pacientes com osteoporose. Em 2014, realizou-se o primeiro
estudo usando teriparatida em pacientes com OlI, no qual o
resultado comprovou aumento da Densidade Mineral Ossea
somente em pacientes com Ol leve, ou seja, aqueles pacientes
com poucas fraturas ou deformidades. A Teriparatida estimula
tanto a formacgao como a reabsorgao 6ssea. Devido a preocu-
pacOes para possiveis efeitos indesejaveis a longo prazo, como
osteosarcoma, foi solicitado que a duracao do tratamento deve
limitar-se a 24 meses e também ser prescrito somente para
pacientes adultos.

Em suma, estudos recentes afirmam que essa medicacao
ocasiona um efeito positivo na formacao 6ssea e uma diminui-
gao dos riscos de fraturas, com redugao relativa de riscos na
Ol de até 85% para fraturas vertebrais e 40-60% para fraturas
nao vertebrais dependendo do estudo 1 12,
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA TYPE IV AND TREATMENT WITH
TERIPARITIDE: CASE REPORT

ADRIANA REGINA GONCALVES CORREIA FERNANDES, BRUNA ROCHA SOARES, RENAN FRANCISCO
MERLOTO, FREDERICO BARRA DE MORAES, EURIPEDES BARSANULFO REZENDE SOBRINHO

RESUMO

A Osteogénese Imperfeita (Ol) é um grupo de doenca genética rara e hereditdria, devido as mutagées nos genes COL1AT que codifica a subunidade
alfa 1 ou COL1A2 que codifica subunidade alfa2 do coldgeno. E caracterizada por baixa massa éssea, fragilidade éssea, fraturas recorrentes que
levam a deformidades esqueléticas e geralmente pode estar acompanhada por escleréticas azuis. O objetivo central desse trabalho é relatar o
caso de uma paciente com diagnostico de Ol tipo 4. Paciente de 60 anos relata que desde o nascimento apresentou multiplos traumas, evolu-
indo com deformidade em membros inferiores e com atraso na deambulacéo. A Densitometria Mineral Ossea evidenciou osteoporose severa.
Atualmente a paciente encontra-se em acompanhamento ambulatorial e em uso de Teriparatida.

DESCRITORES: OSTEOGENESE IMPERFEITA TIPO 4; TERIPARATIDA.

ABSTRACT

Osteogenesis Imperfecta (Ol) is a rare hereditary genetic disease group due to mutations in the COL1AT genes that encodes an alpha 1 or COL1A2
subunit that encodes the alpha2 subunit of collagen. It is characterized by low bone mass, bone fragility, fractures Recommendations that lead
to skeletal deformities and may be accompanied by blue sclerotic. The main objective of this study is to report the case of a patient diagnosed
with Ol type 4. A 60-year-old patient reports that from birth he presented multiple traumas, evolving with lower limb deformity and with delayed
walking. Bone Mineral Densitometry evidenced severe osteoporosis. Currently, a patient is under ambulatory follow-up and use of Teriparatide.

KEYWORDS: OSTEOGENESIS IMPERFECTA TYPE 4; TERIPARATIDE.

INTRODUCAO

A osteogénese imperfeita (OI) constitui-se em uma doenca
rara (prevaléncia estimada de 1/10.000 a 1/20.000 nascimentos,
sem evidencias literarias de predominancia por género ou raga)
e hereditaria, sendo mutagoes que alteram as propriedades da
matriz O0ssea, explicada por varias mutagdes nos genes que co-
dificam as cadeias alfa — COL1A1 e COLIA2 — do colageno
tipo 1, podendo assim, ser descrita por defeitos na estrutura e
na sintese do colageno, ja que esta falha genética pode alterar
a quantidade ou caracteristicas do colageno tipo 1, causando
uma modificacdo na producao de tecido conjuntivo.'®

Como as manifestacoes clinicas da enfermidade podem
variar amplamente, varias classificagoes acabaram sendo de-
senvolvidas. Em 1979, Sillence et al apoiado em caracteristicas
clinicas, radiologicas e genéticas, expoe 4 tipos da Ol”

Segundo a classificagao de Sillence et al. para a O, o tipo |
€ o mais popular, com acometimento sutil, sem deformidades
extensas e estatura normal. Divide-se em dois subtipos de acor-
do com a presenca ou nao de dentinogénese imperfeita sendo
la dentes normais e Ib dentinogenese imperfeita. O tipo Il é
0 mais critico, com acometimento letal aos neonatos, descrita
pela imensa debilidade dssea levando a o6bito intrauterina ou
em seguida ao nascimento. No tipo III, em geral ndo sao casos
letais, mas todos sao afetados gravemente; descritos por debili-
dade 6ssea extrema causando multiplas fraturas, deformidade
acentuada e progressiva de 0ssos longos, cranio e coluna.

No tipo IV as fraturas ocorrem logo em seguida ao nas-
cimento, os 0ssos tém baixa densidade e sdao curtos ha defor-
midades Osseas frequentes, baixa estatura, escleras azuladas,
a dentinigénese € normal, ou nao, as altera¢bes auditivas sao
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infrequentes. 4,8 O objetivo € relatar um caso raro de Osteo-
génese Imperfecta do tipo 4 que foi tratado com teriparatida.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, com 60 anos de idade, 60 kg,
140 cm de altura, IMC de 30,6 condizente com Obesidade
Grau 1, refere que desde o nascimento apresentou diversas
fraturas, juntamente com atraso na deambulacao evoluindo
com deformidades 6sseas. Durante a infancia e adolescéncia
nao realizou tratamento com pamidronato. Atualmente a
densitometria mineral ossea (DMO) evidenciou osteoporose
severa (T-escore lombar: -4,6 / Z-escore lombar:-3,2 / T-escore
do fémur total: -3,9 / Z-escore do fémur total: -2,9).

As radiografias (Figura 1) dos membros inferiores evi-
denciam deformidades bilaterais dos ossos da tibia e fibula,
caracterizando a Ol. As radiografias (Figura 2) coxofemorais
evidenciam fraturas em fémur esquerdo, sendo necessaria
cirurgia ortopédica para correcao. Na radiografia (Figura 3)
€ demonstrado o poés-operatorio de osteossintese de fémur
esquerdo, com placa bloqueada. Atualmente a paciente
encontra-se em acompanhamento ambulatorial e esta sendo

tratada com Teriparatida.

Figura 1 - Radiografias em antero-posterior (A) e em perfil (B), evidenciando
deformidade nos ossos da tibia e fibula, bilateral.

Figura 2 - Radiografias em antero-posterior da pelve com sinais de fratura
diafisaria do fémur esquerdo, além de deformidades bilaterais.

Figura 3 - Radiografia em antero-posterior do fémur esquerdo evidencia
pos-operatorio da fratura fixada com placa bloqueada.

DISCUSSAO

A Ol é caracterizada por baixa massa 0ssea, fragilidade
Ossea, fraturas recorrentes que levam a deformidades esquelé-
ticas e geralmente podem estar acompanhadas por escleroticas
azuis."* Atualmente a genética molecular ajudou a medicina
a compreender que a osteogénese imperfeita corresponde a
um grupo de desordens, devido demonstrar os defeitos quan-
titativos e qualitativos na sintese de colageno, originando uma
vasta versatilidade clinica. Sendo assim foram identificadas
outras formas (tipo V - XV) 8

No momento atual sabemos que nem todos os casos
apresentam mutagoes nos genes COL1A1 ou COL1A2, como
acontece nos casos de Ol tipo V a VIII, nos quais eles nao sao
encontrados alterados. As apresentagoes clinicas variam desde
leves (OI Tipo I) ou moderadas (Ol tipos V a VID, a quadros
mais agravantes (Ol Tipos Il e IV) ou até mesmo letais no
caso da OI Tipo 117

A paciente, neste caso, apresentou Ol tipo 4 segundo
a classificacao de Sillence et al. de 1979. Pelas radiografias,
conseguimos perceber que a paciente apresenta deformidades
Osseas nos membros inferiores bastante evidentes, juntamente
com a fratura do fémur devido a baixa densidade Ossea. A
conduta para a paciente foi cirurgica (osteossintese), associada
a fisioterapia e administragao de teriparatida.

A terapia com teriparitida auxilia a remodelagao ossea, e
no aumento da densidade Ossea, reduzindo assim, 0 numero
de fraturas, apresentando efeitos positivos tanto no aumento
da osteogénese, quanto na reducao de lesoes Osseas, existe
ainda alguma evidéncia de que a teriparatida poderia favo-
recer a recuperacao de lesdes incomuns de estresse femoral
em adultos."®

Segundo o trabalho de Orwoll e colaboradores, em 2014,
que descreve a seguranca na aplicabilidade do medicamento
em um tratamento de osteogénese imperfeita, afirmando a
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tolerancia dos pacientes a droga e a inexisténcia de efeitos
adversos graves. ! Neste mesmo estudo afirmaram que existi
uma relagao entre o tratamento com teriparitida e a reducao de
fraturas em pacientes com osteoporose. Logo, foi evidenciada
a efetividade da droga no tratamento desta enfermidade.!

O tratamento da O], inclui terapia medicamentosa e
ndo medicamentosa, no tratamento medicamentoso pode
se utilizar bisfosfonatos, anticorpo monoclonal e teriparitida
(derivado de hormona paratireoide humana recombinante)
146 Ja no arsenal terapéutico nao farmacologico, inclui uma
terapia multiprofissional na qual esta presente fisioterapia,
reabilitacdo e cirurgia ortopédica, no qual agrega qualidade
de vida ao paciente com OL*¢
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OSTEOPETROSE INFANTIL: RELATO DE CASO
INFANTILE OSTEOPETROSIS: CASE REPORT

SOLOMAR MARTINS MARQUES, ANTENOR AGUIAR ALMEIDA JUNIOR, JESSICA FONSECA CAMPOS DE OLIVEIRA,
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RESUMO

Os autores apresentam um caso de osteopetrose infantil e sua relagGo com a dor durante internagéo prolongada por osteomielite de mandibula.
A osteopetrose é um raro disturbio do metabolismo dsseo, de cardter hereditdrio, que acomete preferencialmente o sexo masculino e que se
manifesta de vdrias formas ao longo da vida, sendo por isso uma doenca de dificil reconhecimento. Complicagées dlgicas estéo frequentemente
associadas a doenga e o uso de escalas comportamentais de dor pode ser Util, por se tratar de criangcas com algum atraso cognitivo. O relato
tem por fungdo demonstrar aimportdancia do conhecimento cientifico sobre o tema, para melhores propedéutica e condugéo frente a achados
clinicos e radiolégicos sugestivos.

DESCRITORES: OSTEOPETROSE INFANTIL; FRATURA POR FRAGILIDADE; DOENGAS OSTEOMETABOLICAS.

ABSTRACT

The authors present a case of infantile osteopetrosis and its relation to pain during prolonged hospitalization for mandibular osteomyelitis.
Osteopetrosis is a rare disorder of bone metabolism, of a hereditary nature, which affects males preferentially and manifests itselfin many ways
throughout life, and is therefore a disease that is difficult to recognize. Painful complications are often associated with the disease and the use of
behavioral pain scales may be useful because they are children with some cognitive delay. The purpose of the report is to demonstrate the impor-
tance of scientific knowledge on the subject, for better propaedeutics and conduction in the face of suggestive clinical and radiological findings.

KEYWORDS: INFANTILE OSTEOPETROSIS; FRAGILITY FRACTURE; OSTEOMETABOLIC DISEASES.

INTRODUCAO

Osteopetrose (doenca de Albers-Schonberg ou doenca
Marmorea) € um termo genérico para doenca esclerotica
generalizada causada por desordem genética rara'. Ocorre
por um distarbio da atividade dos osteoclastos em remodelar
0s 0ssos, levando a maior densidade mineral e incremento da
forca compressiva, paradoxalmente, dor e fratura 0ssea sao os
maiores sintomas da osteopetrose.

No sistema nervoso sao encontrados macrocefalia, protusao
da fronte, hipertelorismo, exoftalmia, obliteracdo dos forames dos
nervos cranianos, aumento da pressao intracraniana, e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. Na medula 6ssea ha acimulo
de material osteoide que oblitera o canal medular, levando a
hematopoiese extramedular (hepatoesplenomegalia). Sao obser-
vados ainda retardo na erupgdo dentaria, atraso no crescimento?3.

Osteomielite de mandibula € uma complicacdo comum e
muito bem documentada nesta doenca. Infeccoes locais, como
odontogeénica, tem maior probabilidade de levar a osteomielite,
com grande desafio para terapéutica®.

Este relato de caso descreve um caso de osteomielite
de mandibula secundario a osteopetrose em uma crianga, e
mostra seu comportamento frente a dor e o desconforto de
causado pela doenca de base e pela complicagao.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, trés anos e nove meses de
idade, procedente de Goiania e natural do estado do Para.
Filha anica de pais nao consanguineos. Mae adotiva refere
gestacao sem intercorréncias. Exame fisico da internagao
apresentou perimetro cefalico: 54,5cm (Z>3), atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, sustento cefalico aos sete
meses, sentou aos dois anos. Ainda nao verbaliza e responde
muito mal aos estimulos sonoros. Atualmente engatinha e fica
em pé com apoio. Mae identificou, entre dois e trés meses de
idade, auséncia de intolerancia a luminosidade. Alteracao do
nervo optico diagnosticado pelo exame oftalmologico. Aos
dois anos, refere fratura do femur devido a queda da cama.
Apresentou quadro sugestivo de osteomielite mandibular, com
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relato de internacao, uso de antibioticoterapia e procedimentos
cirdrgicos, mas sem registro disponivel.

Durante a internagao o diagnostico foi possivel de ser fir-
mado, fundamentalmente, pelos exames radiologicos (figuras
1 e 2), com sinais muito associados como esclerose Ossea
generalizada, espessamento da base e da calota craniana,
perda da diploe e diminuicao ou auséncia do canal medular,
sinais de fraturas antigas em membros inferiores, rarefacoes
Osseas sugestivas de raquitismo carencial associado. Os focos
de esclerose nas vértebras, pélvis e ossos longos distais sao
achados patognomomicos. Vale ressaltar que radiografias
neonatais podem ser dificeis de ser interpretadas na ausén-
cia de envolvimento adicional de multiplos orgaos, pois o
esqueleto do neonato pode parecer mais denso do que o
normal, mas ao contrario da osteopetrose, este aspecto se

modifica com o tempo.®

Figura 1: A) Radiografia de membros inferiores: ossos densos, escleréticos,
radiopacos e com cavidade medular ausente. Alargamento das metades
inferiores dos fémures (fémur em Enlenmeyer) e sinais de rarefacao dssea,
possivelmente raquitismo carencial; B) Aspecto em “camisa de rugbi”
nas vertebras superiores e esclerose nas vértebras inferiores, melhor
visualizado no perfil.

Figura 2: Aumento difuso da densidade 6ssea, visualizado nas radiografias
em anteroposterior da pelve (A), maos e membros superiores (B).

OSTEOPETROSE INFANTIL: RELATO DE CASO

Ressonancia magnética de cranio revelou hiperssinal da
mandibula em T2 (figura 3) e hidrocefalia compensada, con-
firmada pela ressonancia magnética do encéfalo. Associados ao
quadro radiologico foram identificados pancitopenia, achado
comum na osteopetrose, paratormonio (PTH) aumentado,
calcio e fosforo diminuidos, albumina e fosfatase alcalina di-
minuidas, PCR (proteina C reativa) aumentada, referente ao
quadro inflamatorio persistente.

A paciente foi submetida a drenagem cirargica de abscesso
da mandibula, recebeu antibioticoterapia com ceftriaxona e
clindamicina por 32 dias, tendo sido interrompidos por ter
desenvolvido DRESS (Drug Reaction with Eosinophilia and
Systemic Symptoms)®. Apos suspensao da antibioticoterapia, a
crianga evoluiu com melhora da DRESS e diminui¢ao do processo
inflamatodrio da osteomielite, recuperacao do estado geral e do
apetite, tendo sido liberada para acompanhamento ambulatorial
e encaminhamento para terapia com oxigenioterapia hiperbarica.

Durante todo o periodo de hospitalizagao, mesmo nos mo-
mentos em processo ativo de infecgao, a crianga ficou tranquila,
nao apresentou oscilacao de pressao arterial, frequéncia cardiaca,
choro, facies de sofrimento ou perda do apetite. Por ser uma
crianga pequena e com atraso no desenvolvimento neuropsico-
motor, nao foi possivel utilizar instrumentos de avaliacao da dor
com respostas verbais. Optou-se por avaliagdo comportamental
da dor. Os principais indicadores comportamentais de dor cronica
em crianga sao posturas anormais; medo de ser mobilizado; ex-
pressoes faciais anomalas ou falta de expressao; falta de interesse
no ambiente; irritabilidade; imobilidade excessiva; diminuicao de
humor; interrup¢ao do sono; alteragdo de apetite® ”.

Figura 3 - Ressonancia magnética do cranio com hiperssinal em T2,
evidenciando osteomielite de mandibula com abscesso.

DISCUSSAO

A osteopetrose € historicamente descrita em duas formas:
1) Forma adulta, benigna, de transmissao autossomica domi-
nante - alteragdes Osseas escleroticas em criangas e adultos,



na maioria das vezes assintomaticas, com expectativa devida
normal, embora estivessem mais propensos a fraturas (Albers-
-Shonberg, 1904); 2) Forma infantil, maligna, de transmissao
autossOmica recessiva: tem inicio precoce com inabilidade do
organismo na reabsorcao e remodelacao Ossea, por defeito na
funcao do osteoclasto. A fungao osteoblastica € normal acar-
retando deposito excessivo de material osteoide mineralizado.

Além da osteopetrose maligna infantil, um grande numero
de variantes também sao descritas como osteopetroses autos-
somicas recessivas 8-11: 1) deficiéncia de anidrase carbonica
II, sindrome que se caracteriza por quadro leve de osteope-
trose, acidose tubular renal, calcificagao cerebral e profunda
deficiéncia de anidrase carbonica II; 2) osteopetrose severa
com resisténcia ao hormonio da paratireoide; 3) osteopetrose
infantil transitoria; 4) osteopetrose letal intra-utero; 5) formas
intermediarias; 6) osteopetrose pos-infeccao.

Na forma infantil maligna os ossos sao densos, escleroticos
e radiopacos. A cavidade medular € ausente nos 0ssos longos,
levando a hematopoiese ser extramedular (hepato-espleno-
megalia) acarretando alteragoes hematologicas como anemia,
plaquetopenia e leucocitose, obliteracao dos forames dos ner-
vos cranianos (cegueira, surdez, paralisias faciais), macrocefalia,
protusao da fronte, hipertelorismo, exoftalmia, aumento da
pressao intracraniana, retardo na erupcao dentaria, atraso no
crescimento, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. A
morte ocorre precocemente, nos primeiros anos de vida, por
anemia grave, sangramento ou infec¢ao % 2.

Existem varios sinais radiologicos bem conhecidos da oste-
opetrose que incluem esclerose generalizada dos 0ssos, calvario
espessado, linhas transversas metafisarias alternando bandas
densas e radioluscentes, estrias diafisarias longitudinais e fémur
em forma de frascos. A presenca do aspecto “osso dentro de
osso” diferencia a osteopetrose de outras displasias esclero-
santes. Na coluna, o aumento da densidade dssea dos platos
vertebrais pode dar o aspecto de “vértebras em sanduiche”'>.

A dor é um fendmeno multidimensional e complexo que
exige mecanismo compreensivo para avaliagao. Essa definicao
€ mais complicada na crianga, principalmente na hospitalizada.
Abordagens simplificadas para a afericao, mesmo com ferramen-
tas confiaveis, talvez sejam problematicas em servicos pediatricos,
até mesmo por nNao terem experiéncias prévias de eventos dolo-
rosos. As criangas apresentam diversas caracteristicas cognitivas,
afetivas e de desenvolvimento, o que significa desafios para a
tomada de decisOes clinicas.” Cada individuo apresenta maneiras
diferentes de lidar com a dor. As atitudes e os comportamentos
de resposta variam com o nivel social, cultural, os contextos de
vida, a historia pessoal e personalidade'.

Escalas de avaliagado comportamental devem ser utilizadas
quando a crianga nao consegue expressar sua dor. Num ambien-
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te de confianca procede-se a recolha de informacoes: avaliacao
do problema entrando nos pormenores da vida quotidiana, pro-
cura de alivio, ingestoes medicamentosas, avaliagdo do humor
ou das suas modificagoes, apreciagao do estado doloroso pelo
meio envolvente, andlise do contexto socioeconomico, exame
das possibilidades de reabilitacio e por fim uma analise do
pedido daquele que sofre, 0 que permitira precisar melhor ao
doente participar de forma ativa no plano terapéutico.

Indicadores comportamentais de dor aguda: expressao
facial, movimento corporal e postura corporal, incapacidade de
ser consolado, choro, geméncia, medo de ser movido, falta de
expressao facial, falta de interesse no ambiente, tranquilidade in-
devida, aumento da irritabilidade, mau humor, perturbagoes do
sono, raiva, alteracoes no apetite e mau desempenho escolar®.

Osteopetrose € causada por uma alteracdo genética rara
que cursa com diminuicdo da atividade de reabsorcdo ossea
devido a inatividade ou auséncia dos osteoclastos. Isso leva a
disturbios da remodela¢ao 6ssea, maior densidade mineral e
incremento da forca de compressao'®.

E sabido na literatura que cerca de 10% das criancas
com osteopetrose desenvolvem osteomielite, geralmente
envolvendo a mandibula. Osteomielite de maxila é muito
rara, provavelmente devido ao fato da fina cortical dssea ser
ricamente irrigada por colaterais.” Medidas para a prevencao
de osteomielite em pacientes com osteopetroses sao extrema-
mente importantes, tais como cuidados com a higiene oral, tra-
tamentos dentarios, com especial atengao para procedimentos
cirurgicos dentarios sempre com uso de antibidticos. Quando
a osteomielite estiver instalada € fundamental a remocao de
tecidos infectados e tratamento da infecao*.

O tratamento da osteomielite secundaria a osteopetrose é
controverso e passa por esquemas de altas doses de antibio-
ticos sistémicos associados ao debridamento de partes Osseas
necrosadas. Uso de camara de oxigénio hiperbarico pode ser
utilizada no caso de osteomielite cronica'” 8.

O transplante de medula 6ssea continua sendo a melhor
opgao terapéutica, capaz de promover a remissao e limitar
o comprometimento neuroldgico da doenca. Em estudo de
coorte realizado por Orchard e colaboradores, 193 pacientes
de osteopetrose foram submetidos a transplante de medula
Ossea com taxa de sobrevivéncia apds 6 anos de aproximada-
mente 50%. 2'° Para tanto, € de fundamental importancia o
reconhecimento precoce da doenga, ja que quanto mais cedo
for realizado o transplante, menores serao as sequelas neuro-
logicas e melhor sera a qualidade de vida para o paciente?®?!,
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PSEUDOGLIOMA-OSTEOPOROSIS: CASE REPORT

ADRIANA SABBATINI DA SILVA ALVES, MARCELO RODRIGUES TORRES, GUSTAVO AMORIM MARTINS
BRUM, FREDERICO BARRA DE MORAES, RANGELL DOS SANTOS GUERRA MACHADO

RESUMO

Aosteoporose- pseudoglioma é uma doenga genética rara. Além de baixa massa éssea para idade que pode ocasionar mdltiplas fraturas, existem
também anormalidades oculares com déficit visual importante ou perda da viséo. Jd foi chamada de forma ocular da osteogénese imperfeita.
No entanto, trata-se de entidade nosoldgica separada, porém nem sempre de conhecimento dos especialistas. O objetivo deste trabalho é relatar
ediscutir o caso de uma crianga atendida pela ortopedia, deficiente visual desde o nascimento e apresentando fraturas com traumas minimos.

DESCRITORES: OSTEOPOROSE-PSEUDOGLIOMA. BAIXA MASSA OSSEA. FRAGILIDADE OSSEA INFANTIL.

ABSTRACT

Osteoporosis-pseudoglioma is a rare genetic disease. In addition to low bone mass for age that can lead to multiple fractures, there are also
ocular abnormalities with significant visual deficit or loss of vision. It has been called the ocular form of osteogenesis imperfecta. However, it
is a separate nosological entity, but not always known to the specialists. The objective of this work is to report and discuss the case of a child
attended by orthopedics, visually impaired from birth and presenting fractures with minimal trauma.

KEYWORDS: OSTEOPOROSIS-PSEUDOGLIOMA. LOW BONE MASS. CHILDHOOD BONE FRAGILITY.

INTRODUCAO

A osteoporose-pseudoglioma (OPG) é uma doenca gené-
tica rara caracterizada por importante baixa massa Ossea para
a idade e anormalidades oculares, que levam a perda da visao.
Ocorre aproximadamente em 1 a cada 2 milhdes de pessoas
19 Foi descrita pela primeira vez por Von Pellathy em 1931,

Nos exames sao encontradas multiplas fraturas em dife-
rentes estagios de consolidacao com deformidades dos 0ssos
longos, fraturas por compressao das vértebras com deformida-
des da coluna vertebral, além da rarefacao dssea generalizada
e alteragOes no cranio como afinamento das tabuas osseas.

O tratamento medicamentoso ainda € comtroverso, com relatos
de uso de pamidronato na infancia e a teriparatida na fase adulta. O
tratamento cirurgico requer cuidados para que o material de sintese
n3o tenha soltura precoce. O objetivo deste trabalho € relatar um
caso de OPG ocorrido em uma crianga atendida pela ortopedia.

RELATO DE CASO
Paciente masculino, 15 anos de idade, 60 kg, proceden-
te de Goiania-Goias, deficiente visual desde o nascimento.

Irmao de 19 anos com a mesma deficiéncia visual. Mae
refere que crianga teve duas fraturas por trauma minimo,
uma em umero proximal esquerdo e outra em regidao su-
pracondileana do femur direito, com discrepancia de 03 cm
(figura 1). Esta dltima fratura com consolidacao viciosa com
30° de antecurvatum. Foi avaliado pelo cirurgiao de joelho,
que indicou osteotomia do fémur distal com fixacao interna
para correcao da deformidade. No entanto, antes solicitou
avaliagao do especialista em doencas osteometabolicas devido
a ma qualidade dssea nas radiografias.

A densitometria 6ssea (DXA) evidenciou baixa massa ossea
para a idade, com Z-score = -5,4 na coluna lombar (figura 2).
Investigacao laboratorial para doengas osteometabolicas na
infancia revelou exames todos normais exceto PINP baixo.
Radiografias da coluna evidenciaram fraturas vertebrais por
acunhamento em diversos niveis (L1, L2, L3) que passaram
despercebidas do ponto de vista clinico pelo paciente e pelos
familiares, mas que ja se apresenta com cifo-escoliose (figura 3).

Foi aventada a hipotese de osteoporose-pseudoglioma.
Neste caso, o exame da retina deve apresentar lesao de
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padrao semelhante ao glioma, por isso denominada pseu-
doglioma. O paciente foi encaminhado entao para o servi¢o
de retina da oftalmologia para investigagcao da lesao ocular.
Foi verificada a presenca do pseudoglioma, o que confirmou
a suspeita clinica.

Assim, com esse diagnostico, foi sugerido iniciar tratamento
clinico e aguardar durante alguns anos a melhora da massa
Ossea para que fosse feita a cirurgia de correcao da deformidade
do joelho. Nao foi indicado uso de teriparatida, pois o paciente
tem fise aberta, estando ainda em fase de crescimento (figura
4). Iniciou-se o uso de Pamidronato 60 mg por via endovenosa
a cada trés meses. Até o presente momento apos um ano de

tratamento nao foram observadas novas fraturas.

Figura 1 - Radiografias do joelho direito em anteroposterior (A) e perfil
(B) evidenciando fratura supracondiliana do fémur distal a direita com
encurtamento e antecurvatum, além de fratura do umero proximal ja
consolidada (C).

Li-L4 Canparizon ts Bsfsarsscs

AGE (yoars)

BMD'  Young-Adult Age-Matched'

Region g/cm® &% T-Score % Z-Score
L1 0.294 - - 36 -5.3
L2 0.351 - - 39 =55
L3 0.394 - - 44 -51
L4 0.324 - - 36 -5.8
L1-L4 0.338 - - 38 -5.4

Figura 2 - Densitometria dssea evidenciou baixa massa 6ssea para aidade,
com Z-score = -5,4 na coluna lombar.

OSTEOPOROSE - PSEUDOGLIOMA: RELATO DE CASO

Figura 3 - Radiografias da coluna lombar em anteroposterior (A) e em
perfil (B) evidenciando multiplas fraturas vertebrais evoluindo com cifo-
escoliose aumentada.

Figura 4 - Radiografias da pelve em anteroposterior (A) e na escanometria
(B) evidenciando fise aberta, coxa valga bilateral simétrica, e discrepancia
de 03 cm com membro inferior direito menor do que o esquerdo.

DISCUSSAO

A ocorréncia da OPG estaria relacionada a um padrao
de heranca autossomica recessiva. Ha relatos de familias com
alta incidéncia da doenga devido a grande quantidade de
casamentos consanguineos”. E causada por uma mutacio
no gene LRP5 (gene relacionado ao receptor da lipoproteina
5 de baixa densidade). A proteina LRP5 ajuda a regular a
densidade mineral Ossea e tem papel critico no desenvolvi-
mento da retina ¥, A mutacdo no gene LRP5 impede as
células de fabricarem a proteina LRP5 ou leva a formagao de
uma proteina que nao funciona. A perda desta funcao leva a
um disturbio na via Wnt de sinalizagdo quimica. A proteina
LRP5 seria um co-receptor, ou seja, formaria um complexo
receptor juntamente com a proteina Wnt na membrana dos
osteoblastos, que, quando ativados, promoveriam a estabiliza-
¢ao da beta-catenina no citoplasma destas células e induziriam
aformacao Ossea. Na osteoporose pseudoglioma esta via esta
deficiente, com consequente falha na formacao de osso ©?.

A falha na via Wnt de sinaliza¢ao também afeta o desenvol-
vimento normal da retina, levando a uma hipovascularizacao



durante o seu desenvolvimento. Posteriormente pode ocorrer
uma neovascularizacao, porém com vasos desorganizados e de
parede fragil'®. A maioria dos individuos afetados possuem visao
prejudicada ao nascimento ou na infancia precoce, e tornam-se
cegos quando adultos jovens. A terminologia pseudoglioma é
utilizada para descrever as lesOes oculares porque ao exame
elas lembram um tumor de retina conhecido como glioma'.

Somer et al” em estudo com um casal de irmaos afetados
realizou extensa analise bioquimica e metabdlica em que todos
os achados foram normais. A biopsia 6ssea mostrou um de-
créscimo na quantidade normal de tecido osteoide, com areas
de superficie de reabsorc¢ao por osteoclastos dentro dos limites
normais. Por este motivo, a OPG foi primeiramente entendida
como uma desordem do colageno antes da descoberta do
gene defeituoso” e ja foi também chamada de Forma Ocular
da Osteogénese Imperfeita'™.

Além do grave déficit visual ou cegueira, as demais mani-
festagoes clinicas sao decorrentes da fragilidade ossea. Sao elas:
1- maltiplas fraturas em diferentes fases de consolidacao, tanto
dos ossos longos como do esqueleto axial; 2 - deformidades
dos membros; 3 - multiplas fraturas na coluna vertebral com
colapso das vértebras afetadas levam a escoliose secundaria
e baixa estatura; 4 - no cranio, ocorre afinamento das tabuas
Osseas (craniotabes) e deformidades. Raramente outras mani-
festagOes estao presentes, como fraqueza muscular (hipotonia),
hiperfrouxidao ligamentar e das articulagoes, convulsoes e
retardo mental'>”,

Na analise densitométrica deve-se lembrar que em criangas,
mulheres na pré-menopausa e homens abaixo de 50 anos o
indice de Z-score (que mostra o desvio padrao em relagao aos
individuos da mesma faixa etaria) € o adotado para analise. Os
indices de Z-score do fémur proximal ndo estao disponiveis na
populacdo pediatrica abaixo de 3 anos, devendo ser utilizada a
medida de massa 0ssea de coluna total e corpo inteiro. Nosso
paciente apresenta densitometria 0ssea com baixa massa ossea
para a idade, com Z-score =-5,4 na coluna lombar.

Existem marcadores séricos usados para fornecer um pa-
rametro do turnover Osseo basal do paciente e analise de sua
evolucao e resposta ao longo do tratamento. O CTX (telopep-
tideo carboxiterminal do colageno tipo 1) € um produto da
degradacao do colageno tipo 1 pelos osteoclastos e portanto
um marcador sérico de reabsor¢ao 6ssea. O PINP (propep-
tideo aminoterminal do procolageno tipo 1) € um marcador
sérico de formagao ossea. O colageno tipo 1 € o principal
componente do tecido osteoide. Quanto maior for a deposi-
¢ao de colageno, maiores serao os niveis de PINP. O PINP
sérico diminui durante a terapia com inibidores do turnover
Osseo (antirreabsortivos) e aumenta quando sao usadas drogas
formadoras de tecido 0sseo, como a teriparatida (anabdlico).
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Devido a raridade desta condicdo, ainda ndo ha um con-
senso a respeito do tratamento medicamentoso. Até algum
tempo atras o tratamento da fragilidade ossea na infancia
visava apenas o manejo das fraturas e corre¢Oes cirdrgicas das
deformidades. Com o surgimento de novas drogas, formadoras
ou anti-reabsortivas, outras op¢oes se abriram.

Conforme citado, o defeito primordial na OPG esta loca-
lizado no gene LRP5, que codifica uma proteina presente na
membrana dos osteoblastos e seus precursores. Em decorréncia
de uma mutacao que induz a perda da funcao desta proteina,
a formacao do tecido 6sseo esta diminuida. Assim, o racional
para o tratamento destes pacientes seria o uso de um medi-
camento que estimulasse a formacao de massa dssea, como
a tereiparatida. No entanto, seu uso ndo esta indicado para
individuos em fase de crescimento devido ao potencial efeito
carcinogénico. Sendo assim, as drogas anti-reabsortivas, como
os bifosfonados, s3o a unica opcao viavel de tratamento para
estas criangas neste momento‘'?.

Os bifosfonados foram desenvolvidos no século XIX, mas
somente nos anos 60 foram investigados para uso em doencas
osteometabolicas e nos anos 90 seu mecanismo de agao foi
demonstrado. Apresentam um alto indice de ligacdo aos cris-
tais de hidroxiapatita do tecido 6sseo. Durante o processo de
reabsor¢ao Ossea sao captados ativamente pelos osteoclastos,
desencadeando uma série de efeitos metabolicos intracelulares
que levam a morte celular por apoptose!'”.

Neste caso aqui relatado fizemos uso do Pamidronato
endovenoso. Este bifosfonato pertence ao grupo dos nitro-
genados, mais recentemente desenvolvidos. Seu uso tem
sido demonstrado com sucesso e seguranga em criangas® 'V,
Atualmente o paciente encontra-se com um ano de uso da
medicagado, além da suplementacado de calcio e vitamina D via
oral, cuja necessidade deve sempre ser lembrada.

Assim como em outras condi¢oes de fragilidade 6ssea na
infancia, na OPG o tratamento cirdrgico tanto das fraturas
como das deformidades Osseas pode levar a maus resulta-
dos devidos a problemas inerentes a fixacdo cirdrgica em
ossos severamente deformados e com coeficiente de forga
comprometido biomecanicamente. Kasten et al® relataram
o caso de uma crianga de 6 anos com multiplas fraturas dos
fémures e que apresentava 80° de arqueamento no plano
sagital na regiao supracondileana do fémur esquerdo, tendo
sido indicado corregdo cirurgica com uso de hastes intrame-
dulares flexiveis. Além de complicagdes no intraoperatorio
(fratura subtrocanteriana), a haste teve que ser removida com
uma semana de pos operatorio devido ao seu deslocamento.
Jerosch et al "2 e Karbowski et al'™® publicaram estudos com
uso de hastes intramedulares extensiveis em que os indices de
complica¢Oes variaram entre 21% a 63,4%''>"®. Portanto, em



algumas situagGes a correcao cirdrgica das deformidades pode
se fazer necessaria''”, mas os estudos indicam que o manejo
ortopédico deve ser conservador sempre que possivel.

Nosso paciente apresenta deformidade consideravel (30°
antecurvatum) na regiao supracondileana do fémur direito. Po-
rém, estamos aguardando maior tempo de uso do Pamidronato
para avaliacdo do ganho de massa Ossea e reconsiderarmos a
possibilidade de tratamento cirdrgico.
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OSTEOPOROSE TRANSITORIA DE QUADRIL
BILATERAL NO POS-PARTO: RELATO DE CASO

POSTPARTUM BILATERAL TRANSIENT
OSTEOPOROSIS OF THE HIP: CASE REPORT

RODOLFO ROVAGNOL CAMBOTA, THALES AUGUSTO DE QUEIROZ, FABIO LOPES DE CAMARGO,
FREDERICO BARRA DE MORAES, RODRIGO MARQUES PARANAHYBA, LINDOMAR GUIMARAES OLIVEIRA

RESUMO

Osteoporose transitdria de quadril (OTQ) é uma entidade clinica rara, autolimitada e de etiologia desconhecida caracterizada por algia intensa
e limitante nos quadris sem trauma associado. O presente trabalho visa relatar um caso de OTQ bilateral no puerpério em primigesta de 35 anos,
com manifestagées sintomdticas caracteristicas da doenca iniciadas no primeiro dia de pés-parto. O diagnéstico e o acompanhamento foram
realizados através de RNM e Absorciometria por raio X de dupla energia (DXA) no inicio e apds remisséo dos sintomas. A analgesia, mesmo com
uso de opioides, ndo apresentou grande eficdcia. Houve regressédo espontdnea da dor em poucas semands retomando aos exercicios fisicos
com 3 meses.

DESCRITORES: OSTEOPOROSE TRANSITORIA DE QUADRIL. EDEMA OSSEO MEDULAR. SINDROME DA DOR COMPLEXA REGIONAL.

ABSTRACT

Transient hip osteoporosis (OTQ) is a rare, self-limiting clinical entity of unknown etiology characterized by severe and limiting pain in the hips
without associated trauma. The present study aims to report a case of bilateral OTT in the puerperium in primigravida of 35 years, with symp-
tomatic manifestations characteristic of the disease initiated on the first day postpartum. Diagnosis and follow-up were performed through
MRI and dual-energy X-ray Absorptiometry (DXA) at baseline and after remission of symptoms. Analgesia, even with the use of opioids, did not
show great efficacy. There was spontaneous regression of pain in a few weeks, resuming exercise at 3 months.

KEYWORDS: TRANSIENT OSTEOPOROSIS OF THE HIP. BONE MARROW OEDEMA. REGIONAL PAIN COMPLEX SYNDORME.

INTRODUCAO

A Osteoporose Transitoria de Quadril (OTQ) é uma doen-
¢a rara, de etiologia pouco conhecida que se apresenta com
dor intensa de evoluc¢do rapida e autolimitada, causadora de
limitagao funcional. Foi primeiramente reportada por Ravault
em 1947 seguido por Curtiss e Kincaid em 194912

Foi descrita com denominacGes distintas dentro das varias
especialidades médicas como Sindrome do Edema Osseo Me-
dular Primario, Osteoporose Regional Migratoria, Sindrome da
Dor Complexa Regional Tipo |, Variacao Nao Traumatica de
Sindrome de Sudeck e Algodistrofia do Quadril*#, indefinicao
que levanta controvérsias quanto a classificacao da doenca,
dificultando ainda mais o seu manejo.

Embora a bilateralidade seja comum (40%), a ocorréncia
simultanea € rara e praticamente s encontrado em gestan-

tes. O paciente tipicamente afetado € a gestante no terceiro
trimestre ou pos-parto e 0 homem de meia idade®.

O trabalho visa apresentar um caso de OTQ em paciente
primigesta de 35 com inicio dos sintomas no primeiro dia pos-
-parto e resolugdo espontanea em poucas semanas.

RELATO DE CASO

Paciente feminina, 35 anos, primigesta com historia de
dor severa em quadris de evolugao rapida que teve inicio no
segundo dia pos-parto. Negou ter sofrido quedas, traumas
diretos ou ter sido submetida a atividades fisicas extenuantes
nos dias que antecederam o surgimento do quadro algico.
Submetida ao parto cirdrgico sem intercorréncias quando
registrava 39 semanas e 6 dias de gestacao. Nos dez dias que
antecederam o parto queixava dor leve nao limitante em
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topografia de sacroiliacas. No dia do parto ja apresentava dor
leve em quadris ao deambular que evoluiu com dor intensa
limitante em 48 horas.

Ap6s 10 dias da agudizagao dos sintomas realizou Res-
sonancia Nuclear Magnética da coluna lombar e pelve que
evidenciou hipo-hidratagao discal entre L4-L5 e imagem
correspondente a edema medular 6sseo da cabeca e colo
femorais bilateral e simétrico (Figuras 1).

Passados 12 dias da realizacdo da RNM foram realizados
também exames de Densitometria 6ssea (DXA) de ambos os
quadris evidenciando osteopenia em quadril esquerdo e oste-
oporose em quadril direito conforme padrdes da Organizacao
Mundial de Saude (Figuras 2 e 3).

Para controle da dor foram prescritos o anti-inflamatorio
nao hormonal Celecoxib e o analgésico Oxicodona evidencian-
do pouca eficacia na melhora algica. Ap6s discutido a possivel
terapéutica com a paciente e seus familiares, foi optado pela
nao instituicao dos tratamentos ja descritos para OTQ, como
por exemplo os Bisfosfonatos, Calcitonina e Teriparatida, por
falta de comprovada seguranca do uso destas medicacoes na
fase de amamentacao.

ApOs 24 dias da agudizacao dos sintomas, mantendo
repouso relativo, apresentou melhora parcial da queixa
algica que progrediu favoravelmente chegando ao 42°
dia apds o inicio dos sintomas com remissao total do
quadro doloroso.

Novas DXA e RNM foram realizadas apos 144 e 147
dias do inicio dos sintomas, respectivamente. Os resultados
mostraram melhora do padrao de edema nos colos e cabecas
femorais em ambas as ponderagoes da RNM e melhora do
padrao densitométrico dos quadris (Figuras 4, 5 e 6). A paciente
retornou progressivamente as atividades cotidianas, voltando
a praticar exercicios em academia 110 dias ap0s o parto, sem

qualquer sequela.

Figura 1 - Ressonancia Nuclear Magnética de Bacia realizada 10 dias apds
agravamento dos sintomas; corte coronal ponderado em T1 (A) e T2 (B),
evidenciando sinal sugestivo de edema medular 6sseo em colo e cabeca
femoral bilateral.
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Figura 2 - Densitometria de quadril direito, realizado 22 dias apés
agravamento dos sintomas, evidenciando osteoporose densitométrica.
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Figura 3 - Densitometria de quadril esquerdo, realizado 22 dias apds
agravamento dos sintomas, evidenciando osteopenia densitométrica.

Figura 4 - Ressonancia Nuclear Magnética de Bacia realizada apds 147
dias do inicio dos sintomas; corte coronal ponderado em T1 (A) e T2 (B),
evidenciando melhora do sinal sugestivo de edema medular 6sseo em colo
e cabeca femoral bilateral.
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Figura 5 - Densitometria de quadril direito, realizado 144 dias
apds agravamento dos sintomas, evidenciando melhora do padrao
densitométrico se comparado ao exame inicial.
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Figura 6 - Densitometria de quadril esquerdo, realizado 144 dias
apos agravamento dos sintomas, evidenciando melhora do padrao
densitométrico se comparado ao exame inicial.

DISCUSSAO

Mais prevalente em homens, a OTQ quando ocorre nas
mulheres surge geralmente no ultimo trimestre da gestagao ou
logo apos o parto. Trata-se de uma rara patologia de etiologia
nao compreendida e o Diagndstico € frequentemente clinico,
confirmado através de RNM.

Diversos trabalhos buscam desmistificar esta rara doenga.
Lequesne™ em 1968 tracou paralelos entre a OTQ e a Sindrome
de Sudek quanto a fisiopatologia e a evolucao clinica de ambas.
Yamamoto et al.”’ em 1999 realizaram estudos histopatologicos
em trés pacientes diagnosticados com OTQ e nao encontraram
tecido osteonecrotico nas pecas estudadas, reduzindo a hipotese
de se tratar de uma fase inicial reversivel da osteonecrose da
cabeca femoral, sendo portanto uma doenca distinta.

Em um estudo caso controle de 2017, Hadji et al.” conclui-
ram que a OTQ associada a gestacdo € uma doenca multifatorial
com diversas caracteristicas individuais contribuintes, encon-
trando estreita relacdo com imobilizacdo durante a gestacao,
problemas odontoldgicos e falta de exercicios na infancia.

Os marcadores de formagao dOssea parecem nao contribuir
para o diagnostico de Sindrome do edema medular 6sseo do
quadril. Através do estudo de 37 pacientes com este diagndstico
® marcadores de formagao e absor¢ao ossea foram dosados no
sangue e nao apresentaram elevagao se comparado ao controle,
entretanto estavam elevados no aspirado no sitio do edema 6sseo.

O exame radiografico pode ser util no diagnodstico para des-
cartar alteragOes Obvias na estrutura ssea que poderia gerar dor.
A rarefagdo Ossea tipica surge apenas tardiamente neste método
diagnostico. Por sua capacidade de realizar o escaneamento dos
protons presentes na agua, a RNM é o método de escolha na
identificacdo do edema medular dsseo (3) caracteristico da OTQ.

A Absorciometria por Raio X de dupla energia (DXA) é
um método controverso para o diagnostico. Cadet e Honig ©
em 2009 concluiram que a densitometria pode ser util para
a confirmagao diagndstica e acompanhamento da desminera-
lizagdo e resposta terapéutica. Em contrapartida, uma extensa
revisdo sobre a maternidade e a densidade mineral Ossea
publicada na Acta Orthopaedica em 2009 ©, alerta para a
dificuldade metodoldgica imposta pela gestacdo e lactacao, ja
que o peso e a composicao do tecido mole, alterados neste
periodo, influenciam na medicao da densidade mineral 6ssea
(DMO). A robusta revisao expoe ainda que durante a gestagao
ha uma perda média de 5% da DMO na gestante, fazendo
deste um método impreciso para o diagnostico.

O Tratamento € ainda mais controverso. Diversas terapéuticas
sao propostas para a OTQ nao havendo consenso quanto ao bene-
ficio diante da evolucao natural da doenga. Faltam ainda trabalhos
que avaliem a seguranca terapéutica na gestacao e amamentacao
que, por questoes €éticas, devera permanecer imprecisa.
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LOMBALGIA POR RABDOMIOSSARCOMA
PARAVERTEBRAL: RELATO DE CASO

LUMBAR BACK PAIN DUE TO PARASPINAL
RHABDOMYOSARCOMA: CASE REPORT
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RESUMO

O rabdomiossarcoma é um tipo de cdncer de partes moles muito raro. Uma de suas variantes é o rabdomiossarcoma pleomdrfico, que surge

principalmente nos tecidos moles mais profundos de adultos. Relatamos um caso de lombalgia por rabdomiossarcoma da musculatura para-

vertebral, descrevendo seu diagndstico e tratamento.

DESCRITORES: LOMBALGIA; RABDOMIOSSARCOMA; COLUNA VERTEBRAL.

ABSTRACT

Rhabdomyosarcoma is a very rare type of soft tissue cancer. One of its variants is pleomorphic rabdomiossarcmoma, which came up espe-

cially in the deeper soft tissues of adults. We report a case of lumbar back pain due to paraspinal muscle rhabdomyosarcoma, describing

its diagnosis and treatment.

KEYWORDS: LUMBAR BACK PAIN; RHABDOMYOSARCOMA; SPINE.

INTRODUCAO

O rabdomiossarcoma (RMS) ocorre em adultos em uma de
duas formas: 1) como casos esporadicos em tipos histologicos
juvenis; 2) mais comumente, como a forma adulta em RMS
pleomorfico.! O RMS é um tumor muito raro que, ocasional-
mente, aparece na coluna vertebral. >3 A primeira descri¢ao
do RMS foi feita por Weber em 1851.*

O RMS pleomorfico apresenta manifestages clinico-
-patologicas distintas, apresenta-se Como um tumor agressivo,
predominantemente de células fusiformes resultante na mus-
culatura esquelética de adultos de meia idade e definida pela
presenca de células de tumores grandes, pleomorficas, que
mostram, pelo menos focalmente, diferenciagado muscular
sarcomeérica imunofenotipicas ou ultra-estrutural'.

As caracteristicas de imagem dessas neoplasias nao podem
ser utilizadas para diferencia-las com precisao de outros tumo-
res invasivos dos tecidos moles. Mais especificamente, suas
caracteristicas de imagem da ressonancia magnética indicam
alto teor de agua, possivelmente devido a sua extensa rede
de estroma solto. Na maioria dos casos de RMS as lesoes
nao apresentam homogeneidade na intensidade de sinal nas

imagens ponderadas em T, no entanto o hipersinal € habitual
nas imagens ponderadas em T2

Objetivo deste trabalho € relatar um caso raro de lombalgia
por rabdomiossarcoma da musculatura paravertebral, descre-
vendo seu diagnostico e o tratamento.

RELATO DE CASO

Paciente masculino, 53 anos, procedente de Bom Jesus
da Lapa na Bahia, produtor rural, pequena propriedade,
tabagista e etilista, febril e apresentando bom estado geral.
Queixa lombalgia ha 3 meses com crescimento de tumo-
racao na regido paravertebral esquerda, de crescimento
rapido, aderido a planos profundos, de aproximadamente
10 cm de extensao, consisténcia de parte moles, dolorosa
sem limit ar os movimentos articulares, sem leses de pele
e sem alterar a marcha.

Vem com radiografias da regido lombar (figura 1) sem
evidéncias de lesoes. Foi solicitado ressonancia magnética da
coluna lombar (figura 2), onde se evidencia lesao expansiva
em regidao paravertebral esquerda, com hipersinal em T2 na
musculatura paravertebral, infiltrativa e mal definida.
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Figura 1: Radiografia da coluna lombar em anteroposterior (A) e perfil (B)
sem lesdes aparentes.
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Figura 2: Ressonancia magnética da coluna lombar em T2 evidenciando
lesao expansiva em regiao paravertebral esquerda, com hipersinal na
musculatura paravertebral, infiltrativa, corte coronal (A) e corte axial (B).

Foi realizada entao bidpsia muscular da regido paravertebral,
com diagnostico de rabdomiosarcoma anaplasico altamente in-
diferenciado, sem possiblidade de ressecgao cirurgica. Paciente
foi encaminhado ao oncologista clinico, com quem realizou
quimioterapia e radioterapia, vindo a falecer em seis meses
apos o diagnostico devido a metastases pulmonares.

DISCUSSAO

Esta bem estabelecida na literatura que ha uma predilecao
do RMS para pacientes sexo masculino (masculino / feminino
1,6: 1) e que a idade média em que os pacientes apresentam
com estes tumores € entre 44 e 58 anos.>®

RMS sao tumores altamente agressivos com tendéncia a
metastase principalmente para os pulmoes, 0ssos e parénquima
cerebral. 1* A taxa de sobrevida em cinco anos, para pacientes
com RMS pleomorfico € de apenas 53,4% dos casos, e essa
taxa cai para 4,3% para pacientes que apresentam metastases
desse tipo de tumor.”

LOMBALGIA POR RABDOMIOSSARCOMA PARAVERTEBRAL

Vale ressaltar que o paciente deste caso clinico era do sexo
masculino e se encaixava na faixa etaria mais afetada. Além
disso foram identificadas metastases nos pulmoes levando o
paciente a falecer ap0s seis meses apos o diagnostico.

Os autores dos estudos publicados anteriormente estao
em favor da resseccao total sempre que possivel, onde a taxa
de recorréncia local esta associada com o tamanho residual
do tumor®?, tratamento adjuvante com radio e quimioterapia.
No nosso caso a doenca do paciente ja estava em um estagio
bem avancado, e a resseccao do tumor nao foi possivel devi-
do ao comprometimento de toda musculatura paravertebral
esquerda, e por isso so foi viavel ao paciente a realizacdo de
radio e quimioterapia.
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RESUMO

Adoenca éssea de Paget é um disturbio do metabolismo ésseo caracterizada por aumento localizado da remodelagéo éssea. Essa doenga pode

acometer diversos ossos do esqueleto, incluindo os ossos longos dos membros inferiores. Este artigo buscar descrever a investigagéo diagnéstica,

estudo imaginoldgico e tratamento de um caso de doenca 6ssea de Paget na tibia.

DESCRITORES: DOENGA DE PAGET. OSTEITE DEFORMANTE. DOENGCAS OSTEOMETABOLICAS.

ABSTRACT

Paget’s disease of bone is a metabolic bone disorder characterized by localized increase in bone remodeling. This disease can affect several

bones of the skeleton, including long bones of the legs. This paper aims to describe the diagnostic investigation, imaging study and treatment

of a case of Paget’s bone disease in the tibia.

KEYWORDS: PAGET'S DISEASE OF BONE. OSTEITIS DEFORMANS. METABOLIC BONE DISORDERS.

INTRODUCAO

A Doenca Ossea de Paget (DOP) ou osteite deformante
€ uma doenca osteometabolica caracterizada pelo aumento
focal da remodelacao 6ssea em um ou mais sitios do esquele-
to. Essa doenca, descrita pela primeira vez por sir James Paget
em 1877, possui em importante componente epigenético e
tem elevada incidéncia no Reino Unido e outros paises de
populacao anglo-saxa, como Estados Unidos e Australia. Da
mesma forma, no Brasil, sua incidéncia é maior na populacao
de descendéncia europeia.

Em geral, os portadores da DOP sao assintomaticos. Entre-
tanto, em alguns pacientes, esta doenca pode estar associada
a dor Gssea e outras complicagOes, como osteoartrite, fraturas
patologicas, deformidades Osseas, surdez e sindromes de
compressao nervosa. Essas manifestagdes costumam ser mais
frequentes com o avancar da idade e tém uma leve preferéncia
pelo sexo masculino.

Os ossos longos dos membros inferiores, além de vértebras,
cranio e pelve, estao entre os sitios mais comumente afetados
pela doenca. A principal alteragao encontrada nesses 0ssos, em

especial a tibia e o fémur, costuma ser o aspecto de “sabre”,
devido a presenca de deformidades em sua curvatura. Outros
pacientes podem ainda apresentar dor recorrente devido
a problemas secundarios de marcha por arqueamento do
membro afetado.

Embora se trate de uma doenca osteometabdlica frequente,
os achados inespecificos na doenca de Paget e seu carater de
evolucdo cronica sao responsaveis pelo seu subdiagnostico.
Portanto, a DOP configura-se como um distarbio de diagnos-
tico geralmente tardio e muitas vezes acidental, por meio de
exames complementares bioquimicos e imaginoldgicos.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 40 anos de idade, raga negra,
procurou o servico de Ortopedia e Traumatologia com queixa
de dor em perna direita ha um ano, sem outros sinais ou sin-
tomas e historia pessoal ou familiar, ndo significativas. Durante
este periodo passou por investigacdo com diversos especialistas
sem obter um diagnostico definido e desde entao faz uso de
antiinflamatorios nao esteroidais e opioides para alivio da dor.

INSTITUICAO
SUPERE - Clinica de Tratamento da Dor



Figura 1. Radiografias em antero-posterior (A) e lateral (B) do joelho direito,
com espessamento da cortical, esclerose e deformidades

Figura 2. Radiografias em antero-posterior (A) e lateral (B) da perna direita,
com espessamento da cortical, esclerose e deformidades

Ao exame fisico ortopédico, notou-se discreto edema
quente e nao compressivel de membro inferior direito,
acentuada deformidade em valgo ipsilateral e marcha
instavel. O diagnostico de osteite deformante foi baseado
nos achados caracteristicos evidenciados no exame clini-
co, laboratorio e nos exames de imagem. A dosagem de
fosfatase alcalina demonstrou niveis séricos discretamente
elevados (250 U/L).

Foram também realizadas radiografias do membro infe-
rior direito em incidéncias antero-posterior e lateral (figura
1 e 2). As radiografias de joelho direito evidenciaram areas
de esclerose na regiao meta-epifisaria proximal da tibia, com
espessamento da cortical e acentuacao do trabeculado 6sseo,
enquanto que as radiografias de perna direita evidenciaram
deformidade 6ssea da regido proximal da tibia com aumento
das suas dimensoes, areas de esclerose, espessamento cortical
e acentuacao do trabeculado 6sseo.
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Figura 3 - Ressonancia magnética corte coronal de uma sequéncia
ponderada em T1 sem saturacdo de gordura do joelho direito, com sinal
difusamente reduzido

A ressonancia magnética em sequéncia ponderada Tl
evidenciou sinal difusamente reduzido, heterogéneo, na regidao
proximal da tibia, sem acometimento de partes moles adjacen-
tes (Figura 3). Por sua vez, a sequéncia STIR evidenciou-se sinal
heterogéneo da regiao proximal da tibia, predominantemente
com areas de hipersinal, relacionado a edema 6sseo (Figura 4).

Figura4-Ressonanciamagnética corte coronal de uma sequéncia ponderadaem
T2 sem saturagao de gordura do joelho direito, com sinal difusamente reduzido

A termografia evidenciou assimetria de areas de calor,
notando-se maior intensidade da temperatura na perna direita
(33,4° ©), com maior area quente em relacdo ao membro

contralateral (Figura 5).

33,8

Figura 5 - Termografia evidenciando maior intensidade da temperatura
na perna direita



Diante dos achados, foi realizada infusao de 5mg de acido
zoledronico, bifosfonato de terceira geragao de intensa acao
anti-reabsortiva, com o objetivo de reduzir a dor e o risco do
aparecimento das complicagoes no longo prazo, induzindo
a remissao da doenca.

DISCUSSAO

A etiologia da doenga Ossea de Paget ainda nao foi defi-
nida, no entanto existem relatos que propéem uma origem
genética, relacionando 40% dos pacientes com antecedentes
familiares e infec¢oes virais. A doenga cursa com aumento
da remodelagao Ossea, resultando em anormalidade da
arquitetura Ossea, sendo esta enfraquecida e propensa a
deformidades e fraturas.

O diagnostico da DOP € baseado na historia clinica,
exames laboratoriais e imaginologicos. O aumento da remo-
delacgdo 6ssea € evidenciado laboratorialmente pela elevacao
dos niveis de fosfatase alcalina sérica. A paciente deste caso
apresentou valor elevado deste marcador: 250 U/L (referén-
cia no sexo feminino: 35 — 104 U/L).

Os achados radiograficos encontrados, como esclerose
metaepifisaria, espessamento cortical e acentuacao do trabe-
culado 6sseo, também sdo compativeis com modificacoes da
remodelagao, evidenciando alteragoes 6sseas cronicas decor-
rentes da DOP. A ressonancia nuclear magnética apresenta
achados relacionados ao edema 6sseo, a exemplo do sinal
heterogéneo da regido proximal da tibia, predominantemente
com areas de hipersinal, o que provavelmente esta associado
a atividade da doenca.

A termografia € outro exame util diante da hipotese
diagnostica de DOP. Baseado em imagem infravermelha, é
um método diagndstico indcuo, capaz de quantificar reacoes
inflamatorias locais musculoesqueléticas. As imagens auxiliam
no diagndstico e acompanhamento do tratamento, pois sao
capazes de evidenciar sinais sugestivos de atividade da doen-
¢a. A termografia da paciente em questao demonstra areas
de maior irradiacao de calor na perna direita em relacdo a
esquerda, o que sugere o aumento de temperatura local no
membro acometido, sendo um sinal de processo inflamatorio.

O tratamento tem como objetivo restaurar o metabolismo
0sseo normal, contribuindo para o alivio da dor e diminuindo
as chances de fraturas patologicas. Atualmente, a base do
tratamento sao os medicamentos bifosfonados. Estes sao
analogos do pirosfosfato, cuja ponte de oxigénio € substituida
por um carbonato ligado a varias cadeias laterais. Suas ligagoes
caracteristicas os tornam resistentes a hidrolise das fosfatases,
permitindo sua ligagdo com a matriz ossea calcificada. Estes
compostos ligam-se as superficies dsseas, preferencialmente
em areas de elevado turnover dsseo.
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Dentro desta classe de medicamentos, destaca-se o acido
zoledronico, considerada atualmente a droga antirreabsortiva
mais potente. Estudos evidenciam a superioridade deste me-
dicamento na doenca 6ssea de Paget em atividade, quando
comparado as demais drogas antirreabsortivas, sendo esta,
portanto, a justificativa de sua escolha para o tratamento
desta paciente.

Por tratar-se de uma doenga cronica, muitas vezes as-
sintomatica, a doenga Ossea de Paget continua sendo sub-
diagnosticada. Entretanto, novos métodos diagnosticos tém
surgido no intuito de reverter esta condicao, a exemplo da
termografia. No ambito do tratamento, ha uma constante
busca a drogas com maior poténcia, visando a indugao da
remissao da doenga por periodos mais prolongados, a fim
de melhorar dessa forma a qualidade de vida dos pacientes.
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