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Diagndstico precoce de osteocondrodisplasia: um relato de caso

Early diagnosis of steochondrodysplasia: a case report
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Palavras-chave: Resumo

Nanismo, As displasias esqueléticas ou osteocondrodisplasias sdo um grupo heterogéneo de condi¢des que afetam o
Genética, desenvolvimento dsseo. Os pacientes acometidos por essa afeccdo apresentam-se com atraso no crescimento,
Osteocondrodisplasias. desenvolvendo baixa estatura desproporcional. A inteligéncia encontra-se preservada. Esse relato de caso descreve
um paciente masculino com 3 meses de idade, face atipica, desenvolvimento neuropsicomotor adequado, com
baixa estatura para idade (score-z entre -2 e -3) e desproporgdo entre os membros; associado as manifestagdes
radioldgicas precoces que se enquadram no espectro das osteocondrodisplasias, mais especificamente dos subtipos
displasia epifisaria multipla ou pseudoacondroplasia. A importancia de estabelecer um diagndstico precoce reside
na possibilidade de acompanhar eventos adversos, como o atraso no desenvolvimento motor, estenose espinhal,
osteoartrose prematura, movimentos articulares limitados, cifoscoliose e frouxiddo ligamentar.

Keywords: Abstract

Dwarfism, Skeletal dysplasias or osteochondrodysplasia are a heterogeneous group of conditions which affect bone development.
Genetics, Patients affected by this condition present a growth retardation, developing disproportionate short stature. The
O Llelenlelleltolel ol EHER|  intelligence is preserved. This case report describes a 3-month-old male patient with atypical face, appropriate
neuropsychomotor development, short stature for his age (z-score between -2 and -3) and disproportion between limbs;
associated with early radiological manifestations that fall within the spectrum of osteochondrodysplasia, specifically
the multiple epiphyseal dysplasia or pseudoachondroplasia subtypes. The importance of providing an early diagnosis
lies in the possibility of following adverse events, such as delay of motor development, spinal stenosis, premature
osteoarthritis, limited range of motion, kyphoscoliosis and ligaments limpness.
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As displasias esqueléticas (DE) sdo um grupo hetero-
géneo de condicbes que afetam o desenvolvimento ésseo,
com mais de 400 desordens descritas. Grande parte dos casos
sdo resultantes de defeitos genéticos!?. Existem duas formas
distintas de DE: aquelas com inicio pré-natal e aquelas com
inicio pds-natal?. Os casos pré-natais sdo frequentemente
suspeitos de achados em ultrassonografia fetal?. No entanto,
a maioria das DE sdo suspeitadas durante a infancia devido
a manifestagdes como baixa estatura, que ocorre quando o
crescimento linear esta além de dois desvios padrdo abaixo da
média, deformidades dsseas, fraturas recorrentes e achados
anormais em radiografias?. Pacientes com suspeita de DE re-
guerem uma histéria clinica completa, histéria familiar, exame
fisico e estudos radiograficos. Deve-se pesquisar baixa estatura
nos pais, presenca de fraturas recorrentes, arqueamento do
membro, descolamento de retina, polidactilia e doenca renal?.

O histérico familiar pode ajudar a identificar outros
membros da familia afetados de forma semelhante e pode
sugerir diagndsticos especificos?. E importante estabelecer se a
baixa estatura é resultado de déficit de crescimento no periodo
pré ou pds-natal. Como exemplo, a acondroplasia é facilmente
reconhecida no nascimento. No entanto, outras condicdes,
como a pseudoacondroplasia, podem ndo ser suspeitadas até
2 a 3 anos de idade, quando o paciente apresenta uma falha
de crescimento e deformidades no joelho?.

Relatar o caso de um paciente masculino com manifes-
tagdo precoce de osteocondrodisplasia, mais provavelmente
dos subtipos psuedoacondroplasia ou displasia epifisaria
multipla, com pais clinicamente e radiograficamente sem
alteragdes, salientando os aspectos mais prevalentes desta
afecgdo bem como suas repercussdes clinicas.

Paciente do género masculino, nascido de parto cesa-
reo indicado por sofrimento fetal agudo, com 39 semanas e
2 dias gestacionais. Apresentou APGAR 3/8, peso de 3.100kg
e 47cm de comprimento. Mae refere acompanhamento pré-
-natal sem intercorréncias. Nao realizou ultrassonografia (US)
morfoldgica. Aos 3 meses de idade, lactente foi internado
para tratamento de bronquiolite viral aguda. Na admissdo
hospitalar, percebeu-se durante ectoscopia que o mesmo
apresentava membros curtos e desproporcionais (Figura 1).
Possuia histdrico familiar negativo para displasias esqueléticas
e doencas cronicas. Pais ndo consanguineos e de estatura me-
diana. Durante analise de desenvolvimento neuropsicomotor,
observou-se sorriso social, ruidos guturais e sustenta¢do do
polo cefélico. Curva de crescimento com estatura adequada
ao nascimento e baixa ao terceiro més de vida (Figura 2). No
decorrer da investigacao, realizou US transfontanelar, sem
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Figura 1. Paciente masculino, com baixa estatura e despropor¢do entre os
membros.

alteracdo, e radiografia de inventario dsseo esquelético, cujo
laudo radiogréfico evidenciou deformidades do gradil costal,
destacando-se alargamento das por¢des anteriores dos arcos
costais, hipoplasia das por¢Ges caudais dos ossos iliacos, cifo-
se toracolombar, encurtamento difuso dos membros do tipo
rizomélico, com acentuado atraso da ossificacdo metafisoe-
pifisidria e metafises alargadas “em taca”, de cantos afilados,
enquadrando-se no espectro das osteocondrodisplasias, mais
especificamente dos subtipos displasia epifisaria multipla ou
pseudoacondroplasia.

Ap0s a resolucdo do quadro respiratério o paciente
recebeu alta hospitalar e foi encaminhado para acompanha-
mento com servicos de fisioterapia e ortopedia, visando mi-
nimizar possiveis dores e alteracdes de marcha; ambulatério
de pediatria da mesma instituicdo e a genética médica para
diagnéstico especifico.

A pseudoacondroplasia (PSACH), descrita em 1959, é
uma displasia 6ssea generalizada, com prevaléncia de 4 casos
para 1.000.000 habitantes®*, que apresenta poucos sinais ou
sintomas ao nascimento, porém tem seu crescimento e de-
senvolvimento motor grosso afetados por volta dos 2 a 3 anos



Figura 2. Transi¢do de estatura adequada para idade ao nascimento, para
baixa estatura aos trés meses de vida.

de vida®. E causada por mutacdes heterozigdticas no gene da
proteina oligomérica da cartilagem (COMP)'* no cromossomo
19 e esta estreitamente relacionada com a displasia epifisaria
multipla®®. A mutagdo da COMP causa um defeito na matriz da
proteina da cartilagem, interferindo na estratificacdo de prote-
inas e levando ao acumulo dessas no reticulo endoplasmatico,
causando intenso estresse oxidativo, inflamagdo e morte
celular prematura dos condrécitos na placa de crescimento,
0 que corrobora para uma diminui¢do das células da matriz
Ossea viavel e uma redugdo no seu tamanho®.

Esses pacientes possuem fdcies atipicas e inteligéncia
normais, porém, desenvolvem baixa estatura desproporcional,
disturbio de marcha, joelhos proeminentes e cifoescoliose®?.
Geralmente, a altura do paciente afetado é limitada a 90
e 145cm quando adulto®. A complicacdo mais debilitante

do disturbio é a dor nas articulagGes desde a infancia, cuja
extensdo e gravidade sdo mal definidas’. Segundo estudos,
47% dos pacientes referem que a algia foi o sintoma inicial de
apresenta¢do da PSACH, e que acomete principalmente articu-
lagbes que suportam peso, como joelhos, quadris e costas’. As
caracteristicas radiograficas sdo tipicas do nanismo rizomélico
e incluem corpos vertebrais ovalados, formacdo de ostedfitos
anteriores, platispondilia, displasia odontoide, alargamento
discal, ossos longos curtos com metafises alargadas, epifises
pequenas, irregulares e alargadas com retardo de desenvol-
vimento? e braquidactilia®.

O diagndstico da PSACH baseia-se principalmente na
histdria pessoal e familiar e nos achados fisicos e radiograficos
caracteristicos®. O achado de concentragdo sérica de COMP
diminuida pode ser um marcador diagndstico adicional, e sem-
pre que possivel, a verificagdo genética do transtorno deve ser
realizada®. Ensaios sistematicos com a utilizagdo terapéutica
de hormonio de crescimento (GH) em displasias esqueléticas
sdo escassos, mas a relagdo entre o comprimento do tronco e
as pernas nao parece depender do grau de deficiéncia de GH,
bem como ndo se altera com seu tratamento®. Dessa forma,
segundo estudos, o uso de GH nessas criangas ndo produz
beneficios e altera ainda mais as proporg¢des corporais®. O
tratamento da PSACH baseia-se em fisioterapia, manejo das
deformidades da coluna vertebral e cirurgia ortopédica cor-
retiva; esta Ultima deve ser programada para apds o fim do
periodo de crescimento®.
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