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Disostose espondilocostal associada a defeito do tubo neural

Spondilocostal disostosis associated with neural tube defect
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disostoses, uma malformacdo do arcabougo costal. O presente caso torna-se relevante por levantar uma causa inusitada de
coluna vertebral, desconforto respiratério precoce em recém-nascidos e, ainda, por haver um defeito do tubo neural associado.
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A disostose espondilocostal é uma sindrome caracte-
rizada por multiplos defeitos na segmentacdo de vértebras
e costelas?. Alguns outros defeitos podem estar associados,
como malformacgdes do tubo neural®2. Os portadores da
sindrome sofrem com o comprometimento respiratério e
podem apresentar baixa estatura. O tratamento compreende
acompanhamento multidisciplinar3.

Recém-nascido a termo, sexo feminino, pesando 3100g,
Apgar 9 e 10, pré-natal realizado sem intercorréncias; encami-
nhada ao servigo apos iniciar desconforto respiratério nas pri-
meiras horas de vida, com necessidade de oxigénio inalatdrio.

A admiss3o, encontrava-se em bom estado geral, ativa
e reativa. A ausculta respiratéria era normal, com frequéncia
respiratéria de 47 incursdes por minuto, saturagdo de oxigénio
de 97% em uso de oxigénio a 0,5 litro/minuto. Apresentava re-
tragdo importante em hemitdrax esquerdo, onde, a palpagao,
podia-se notar auséncia parcial de gradeado costal. Ausculta
cardiaca normal, com frequéncia cardiaca de 138 batimentos/
minuto. Abdome, dorso, regidao urogenital e membros nao
mostravam alteragdes.

Foi realizada radiografia de térax mostrando multiplas
malformacg@es vertebrais e de arcos costais bilateralmente,
mais evidentes a esquerda, com area cardiaca normal.

Foi submetida a ecocardiograma e ultrassonografia de
abdome, com resultados dentro da normalidade. Os laudos
da tomografia computadorizada e ressonancia magnética da
coluna toracica evidenciaram: escoliose dextroconvexa discre-
ta; multiplas malformagdes vertebrais com hemivértebras em
coluna cervical e tordcica; aparente meningocele anterolateral
na altura do segmento T7-T8, acompanhada de cavita¢do
siringomiélica; agenesia de vdrios arcos costais a esquerda
associada a hipoplasia e fusdo dos demais arcos em varios
niveis (Figuras 1 e 2).

Na investiga¢do do histdérico familiar ndo foram encon-
trados casos semelhantes, nem relato de consanguinidade
parental.

A paciente manteve-se hemodinamicamente estdvel,
com necessidade de oxigénio inalatério a 0,5 L/min apenas.
Recebeu alta apds uma semana de interagdo em aleitamento
materno exclusivo e oxigenoterapia intermitente; sendo enca-
minhada para acompanhamento ambulatorial multidisciplinar.

O primeiro caso de disostose espondilocostal foi pu-
blicado em 1938 por Saul Jarcho e Paul M. Levin. Tratava-se
de dois irm3dos apresentando multiplos defeitos e vertebrais
e de costelas?.

O termo disostose espondilocostal refere-se a um fenétipo
radioldgico caracterizado por multiplos defeitos das vértebras,
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Figura 1. Radiografia realizada na admissdo mostrando multiplas
hemivértebras e malformagdes de costelas a esquerda.

Figura 2. Ressonancia nuclear magnética mostrando meningocele anterior
em nivel de T7-T8, acompanhada de cavitagdo siringomiélica.

associados a malformagGes das costelas como: mau-alinhamento,
fusdo e/ou nimero reduzido das mesmas*3. Trata-se de uma falha
na segmentacao das cartilagens embriondrias do esqueleto axial,
herdada, de forma autossOmica recessiva.

Os individuos afetados apresentam os seguintes acha-
dos clinicos: pescogo curto, térax encurtado em relagdo ao



restante do corpo, baixa estatura, na maioria das vezes, e es-
coliose leve a moderada e n3o progressiva'. Maior ocorréncia
de hérnia inguinal parece estar relacionada com a sindrome'3.
Casos de disostose espondilocostal associados a defeitos do
tubo neural, como o do paciente em questdo, sdo descritos
na literatura e acredita-se que possa haver alguma ligacdo
etioldgica entre ambos?3.

Dentre os aspectos clinicos, o que mais chama a aten-
¢do sdo as complicagdes respiratorias decorrentes da ma
expansibilidade toracica®. Essas podem variar de quadros de
desconforto respiratdrio leve, como o apresentado no caso,
até graves infecgOes, levando a insuficiéncia respiratéria, e
cursando como a maior causa de morte nesses individuos®.

A apresentacdo radioldgica envolve: i) segmentagao
anormal de pelo menos dez segmentos vertebrais contiguos;
ii) escoliose em grau moderado; iii) malformacdo de costelas;
incluindo fusdo e/ou redug¢do numérica das mesmas; e, em
geral, iv) formato simétrico do térax ou uma leve assimetria®.

Observam-se quatro subtipos distintos clinica e radio-
logicamente, de acordo com os genes envolvidos?:

e Tipol-gene DLL3: além dos quatro critérios ante-
riores, inclui um padrao de ossificagdo vertebral
com formato ovoide dos corpos vertebrais;

e Tipo Il - gene MESP2: todos os corpos vertebrais
apresentam pelo menos um tipo de malformacgao,
com pouco comprometimento das vértebras lom-
bares, em relagdo as da regido toracica;

e Tipo lll - gene LFNG: ocorre um encurtamento
maior da coluna vertebral em relagdo aos subtipos
| e ll, devido ao maior nimero de malformacgdes
dos corpos vertebrais;

e Tipo IV - gene HES7: padrdao de malformagdes
vertebrais que se assemelha tanto a disostose
espondilotoracica quanto a disostose espondilo-
costal do tipo I. Parece estar mais relacionado a
malformacg&es do tubo neural®.

Para se confirmar que um paciente apresentando mul-
tiplos defeitos vertebrais se enquadra nos critérios diagnds-
ticos para disostose espondilocostal, recomenda-se: realizar
exames radioldgicos de todo o esqueleto em busca de outras
anormalidades; exame fisico completo e imagens ultrasso-
nograficas do abdome, coragdo, rins e trato urinario a fim de
excluir achados que sejam compativeis com os diagndsticos
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diferenciais3. Histdria familiar minuciosa em busca de irmaos
afetados ou histdria de consanguinidade parental também se
faz necessaria’.

Diagndsticos diferenciais incluem: sindrome de Klippel-
-Feil; sindrome de Alagille, entre outros®3.

O diagnéstico se faz por meio dos achados clinico-
-radioldgicos®. A determinagdo do subtipo pode ser obtida
pela realizagdo de painel multigénico, ainda pouco disponivel
em nosso meio.

A abordagem terapéutica nesses casos compreende,
principalmente, o manejo das complicagdes respiratdrias
(desconforto respiratério e infecgdes) com suporte ventilato-
rio, quando necessario; e fisioterapia para melhora da funcdo
pulmonar®. E de extrema importancia manter o calendario
vacinal atualizado, incluindo imunizagdo para o virus sincicial
respiratério, haja vista que as infec¢Ges respiratorias sao
a principal causa de morte antes do primeiro ano de vida,
nesses pacientes?.

Casos selecionados podem se beneficiar do implante
de VEPTR (Vertically Expandable Prosthetic Titanium Rib), uma
protese metdlica expansivel que simula a fungdo das costelas®.

Cabe ainda realizar aconselhamento genético aos pais
e pacientes, visando esclarecer sobre a possibilidade de novos
casos na familia®.
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