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FIBRODISPLASIA OSSIFICANTE PROGRESSIVA: RELATO DE CASO*

Daiana Martins de Campos’, Décio Valente Renck?, Flavia Emilia Bebber', lvan Brezolin Marquetto’,
Livia Freire Brum', Lucas Mendes'’

Os autores descrevem um caso de fibrodisplasia ossificante progressiva, doenca hereditaria caracterizada
por calcificacdes heterotépicas do tecido conectivo, geralmente induzida por trauma, gerando imobilidade
permanente das articulacdes. Halux valgo, clinodactilia e polegares curtos sdo as principais malformacoes
congénitas associadas. Manifesta-se na infancia, sendo o diagnéstico clinico-radiolégico importante, pois
procedimentos invasivos exacerbam a doenca. Tratamentos disponiveis sdo apenas paliativos, tendo a pre-
vencdo relevancia nesse contexto.

Unitermos: Fibrodisplasia ossificante progressiva; Ossificacdo heterotépica; Halux valgo; Trauma; Prevencéo.

Fibrodysplasia ossificans progressiva: a case report.

The authors describe a case of fibrodysplasia ossificans progressiva, a hereditary disease characterized by
heterotopic ossification of the connective tissues, usually triggered by trauma, resulting in permanent im-
mobility of the joints. Hallux valgus, clinodactyly and short thumbs are the main associated congenital
anomalies. Fibrodysplasia ossificans progressiva usually develops during early childhood. Clinical and radio-
logical diagnosis is essential, since invasive procedures exacerbate the disease. Only palliative treatments
are available and prevention plays an important role in patients with fibrodysplasia ossificans progressiva.
Key words: Fibrodysplasia ossificans progressiva; Heterotopic ossification; Hallux valgus; Trauma; Prevention.

INTRODUCAO

A fibrodisplasiaossificante progressiva
(FOP) é uma doenca rara de caréter here-
ditério autossbmico dominante>?, com
envolvimento priméario de tecido conecti-
vo®. Caracteriza-se por calcificagdes pro-
gressivasdeféascias, aponeuroses, ligamen-
tos, tenddes e tecido conectivo intersticial
de musculo esquel ético™®, gerando imo-
bilidade articular permanente*",

Também conhecida por miosite ossifi-
cante progressiva ou doencga de Minch-
meyer®, foi primeiramente descrita por
Guy Patin® em uma paciente a qual ele
denominou “amulher que virou madeira’.

A doenca é determinada por malforma-
¢do congénita e progressiva do hdux (hé-
lux valgo), microdactilia e clinodactilia®,
edema doloroso do pescogo e térax supe-
rior® e osteogénese em musculatura es-
quelética, induzida ou ndo por trauma®?,
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O edema de partes moles comeca in
utero ou precocemente na vida extra-ute-
rina®. Geralmente o envolvimento esque-
lético esta presente ao nascimento® e a
doenca se desenvolve na infancia.

RELATO DO CASO

Paciente de 12 anos de idade, sexo fe-
minino, branca, estudante da sextasériedo
ensino fundamental, natural e procedente
de Pelotas, RS. Assintomética até o sexto
més de vida, quando seiniciaram sintomas
de diminuicdo da mobilidade articular dos
cotovelos. Caminhou aos 15 meses, com
mobilidade reduzidadacoluna. Refere que
aos trés anos apresentou trauma contuso
em cintura pélvica.

Ha seis meses realizou procedimento
odontol 6gico sob anestesia local, que re-
sultou em limitagdo do movimento da ar-
ticulagdo temporomandibular (ATM) e
surgimento de nddulo pétreo no local da
intervencdo anestésica. Apresenta halux
valgo congénito bilateral com monofalan-
ge, escoliose e coluna cervical com mobi-
lidade reduzida. Em regi&o dorsal, possui
alguns noédul os endurecidos, néo doloro-
sos e sem trauma local prévio.

Ombros, cotovelo direito e tornozelo
direito com restri¢cdo de movimento. De-
mai s articul agOes sem alteraces ao exame

fisico. Nega dores 6sseas ou articulares.
Apresenta limitagdo da deambulagéo.

DISCUSSAO

N&o se conhece exatamente a etiologia
da doenca®®. A heranca é provavelmente
autossdmicadominante, masamaioriados
casos parece ser esporadica, ja que poucos
pacientes sobrevivem tempo bastante para
sereproduzirem®®, A Associaggo Interna-
cional da Fibroplasia Ossificante Progres-
siva, em 2001, apresentava menos de 200
pessoas acometidas pela doenca®. A pre-
valéncia é de 0,6 para 1.000.000, e mais
freqiiente no sexo masculino (4:1)®.

MutacBes no cromossomo 4q 2-31 pa-
recem aterar a expressividade da proteina
Ossea morfogénica 4 (BMP 4), que € en-
contrada em concentraces elevadas no
sangue desses pacientes®49),

Traumas e lesdes (traumas cirdrgicos,
injecOes intramusculares, lesdes muscula-
res) em tecidos moles desencadeiam afor-
magdo de nédulos inflamatdérios, doloro-
S0S ou ndo, que ao longo de algumas se-
manas se ossificam®.

As manifestacOes geral mente aparecem
na infancia”, com inicio dos sintomas
desde poucos meses de vida, sendo sete
anos a média de idade da restri¢ao de mo-
vimentos e de escoliose grave®.
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Figura 1. Fotografias da
paciente mostrando po-
legares curtos (A), halux
curtos e valgos (B).

A B Figura 3. Radiografia de coluna cervical mostrando
Figura 2. Fotografia da paciente em perfil mostrando retificacdo das curvaturas lordética e cifética da co-  anquilose nos elementos posteriores (pontas de
luna vertebral (A) e vista posterior mostrando assimetria dos ombros e escoliose, além de abaulamento da  setas).

parede toracica (B).
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Figura 4. Radiografia das maos mostrando braquidactilia nas falanges e implanta-  Figura 5. Radiografia dos pés mostrando halux valgo bilateral e fusdo de suas
¢éo baixa dos polegares. falanges (clinodactilia).
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Figura 6. Radiografia de colu-
na lombro-sacra mostrando re-
tificagao de lordose lombar e
escoliose destro-convexa.

Figura 7. Radiografia de térax
mostrando ossificacao nas par-
tes moles da parede torécica
(pontas de setas).

Edema de partes moles, formag&o de
0ss0 ectopico, malformacdo do hdlux com
h&ux valgo, braquidactilia, microdactilia
e monofalange®, implantagdo baixa do
polegar e clinodactilia sdo alguns dos es-
tigmas da doenca®, assim como escoliose
e hipoacusial?.

Aproximadamente aos 30 anos, ja se
observa pacientes restritos ao leito. Geral-
mente, a morte ocorre por insuficiéncia
respiratéria e cor pulmonale devido ares-
tricdo torécica®®. Diafragma, musculos
extra-oculares, cardiaco e liso ndo sdo
comprometidos pela doenga®.

O diagndstico deve ser feito no perio-
do neonatal, para que sejam evitados pro-
cedimentos que desencadeiam ossifica-
¢a0®812, Anamnese, examefisico eradio-
| 6gico devem ser subsidios suficientespara
o diagndstico™, evitando-se procedimen-
tos invasivos como hidpsias e tratamentos
cirargicos’®®.

O diagndstico radiol 6gico fundamenta-
Se nos seguintes achados: edema de partes
moles, ossificagdo ectdpica, malformacdo
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do h&lux em halux valgo, braquidactilia,
microdactilia e monofalange, subluxagao
do trapézio e primeiro metacarpo, clinoda-
cilia e escoliose com malformacdes da co-
luna vertebral 314,

O tratamento € paliativo e 0 &cido as-
corbico associado a bifosfonado pode ser
uma op¢ao no controle e diminuicéo das
calcificacOes ectdpicas a longo prazo™®.
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