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Resumo Apresentamos um caso deumacriangacom dois anos e oito meses deidade,acometidapelaformareces-
sivadadisplasiacraniometafisaria. Sdo enfatizados os achados clinico-radiolégicos, bem como seus princi-
pais diagnoésticos diferenciais, baseados em dados de breverevisdo literaria.

Unitermos: Displasia craniometafisaria. Displasia 6éssea. Esclerose 6ssea. Obstrucdo nasal.
Abstract Craniometaphyseal dysplasia — case report.
We report acase of a2 years and 8 months-old child with the recessive form of craniometaphyseal dyspla-
sia. Clinical and radiological features as well as the main differential diagnosis are discussed and compared
with datafrom abrief literaturereview.
Key words: Craniometaphyseal dysplasia. Bone dysplasia. Bone sclerosis. Nasal obstruction.
INTRODUCAO nosossostemporais, geralmentelevandoa  paisndo apresentavam anormalidadesfe-

Displasia craniometafisaria (DCM) é
umaexpressdo criadapor Jacksonetal &,
em 1954, paraumadoencadsseaheredita
riacaracterizadapor alargamento metafi-
sério dos ossostubulares associado aescle-
roseehiperostose craniofaciais(leontiase
6ssea)®. A presencadeproeminentesanor-
malidades cranianasem doisdecinco ca-
sosdescritospor essesautoresosfizeram
acreditar que setratavade umaentidade
distintadadoencadePyle (displasiame-
tafisaria).

A DCM representaumadesordem ge-
neticamente heterogénea, apresentando
transmissdo autossdmica dominante na
maioriados casos, emboraaformareces-
sivatenhasido observada®". Hapoucos
relatos de heranga autossdmica recessi-
va®589 eestacomumente apresentaacha-
dosclinico-radiol dgicos mais severos® ™
M Os sintomas iniciais frequientemente
decorrem daobstrucéo nasal gradativae
distorcao facial”, bemcomodealteragtes

*Trabalho realizado no Servigo de Diagnéstico por Ima-
gem do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da
Universidade Federal de Goias (HC-FMUFG), Goiania, GO.

1. Médicos Residentes do Servigo de Diagndstico por
Imagem do HC-FMUFG.

2. Médica Radiologista Assistente do Servigo de Diagnds-
tico por Imagem do HC-FMUFG.

3. Professor Adjunto Doutor do Departamento de Diag-
ndstico por Imagem e Anatomia Patol6gica da FMUFG.

Endereco para correspondéncia: Dr. Sizenildo da Silva Fi-
gueirédo. Rua 236, n° 121, apto. 106, Setor Universitario.
Goiania, GO, 74120-110. E-mail: size75@ig.com.br

Recebido para publicagdio em 10/1/2002. Aceito, apés re-
visdo, em 27/3/2002.

Radiol Bras 2002;35(4):247-250

um tipo misto desurdez progressiva®.

Devido aescassez decasospublicados,
h&al gumaconfus&o em relagéo ascarac-
teristicas dadoenca®, porémosmaissig-
nificativospadr8esclinicoseradiogréficos
est&o bem fundamentados. Segundo Taybi
e Lachman*?, apenas cerca de 85 casos
haviam sido descritos até 1994. Relatamos
o0 caso deuminfante provavel mente aco-
metido pelaformarecessivadaDCM, cor-
retamente diagnosticadaaosdoisanose
oito mesesdeidade.

RELATO DO CASO

Criancado sexo masculino, doisanos
eoito mesesdeidade, foi encaminhadaao
DepartamentodeDiagnéstico por Imagem
e Anatomia Patol6gica do Hospital das
Clinicas da Faculdade de Medicina da
Universidade Federal de Goidsparainves
tigac&o, devido a distor¢do craniofacial
grosseiravistaem umaradiografiade ca-
vum redlizadaparaavaliacdo deateractes
tonsilares clinicamente evidentes.

Haviaantecedente de cirurgiade deri-
vagao ventriculo-peritoneal (devido ahi-
drocefalia) realizadaem outrainstituicéo
aonsseismesesdeidade, ondefirmou-seum
diagndstico inicial de “displasiafibrosa
craniofacial”. Apresentavahistériadede-
formidade facial progressiva, obstrucéo
nasal persistente, dificuldades alimentares,
infecgBesrecorrentesdeviasrespiratorias
superiores, roncos, respiracdo bucal eapa-
rente diminuic&o da acuidade visual. Os

notipicas.

Aoexameclinico evidenciamosdefor-
midade facial caracterizada por tipico hi-
pertelorismo, prognatismo, proeminéncia
paranasal e daraiz do nariz (nasio), boca
constantemente semiaberta, denticdo defei-
tuosa, tonsilaspal atinasaumentadase hi-
peremiadas. Circunferénciacranianaacima
do percentil 90.

A avaliag&o radiogréficaobservamos:
severahiperostose dosossoscraniofaciais;
obliteracdo detodosos seios paranasaise
das células mastoideas; hipertelorismo;
prognatismo com atenuagdo do angulo
mandibular (Figural); discreto afilamen-
tocortical eleveesclerosediafisariaasso-
ciados a marcantes alargamento e radio-
transparénciametafisarios dos ossos|on-
gos, menosproemi nentenosmembrossu-
periores(Figuras2 e 3); alargamento dos
0sso0s metacarpof al angeanos, com cortex
fino edensidade ésseadiminuida(Figura
4); expansdo generalizadadascostel as, sem
esclerose (Figura5). Colunavertebral, cla-
viculas, escapul asepelvesemalteragoes.

A tomografiacomputadorizadadecré
nio ratificou osachadosdasradiografiase
delineou melhor o comprometimento dos
foramesdosnervosopticos(Figuras6e7).

Atualmente o pacientetem cinco anos
deidade, tendo evoluido com pioradaacui-
dadevisua edadeformidadefacial, porém
sem queixas auditivas até o momento. A
avaliacao oftalmol 6gi caobservou-se atro-
fiadpticabilateral. A tomografiacompu-
tadorizadaparaestudo deérbitasmostrou
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A B Figura 2. Radiografia de membros inferiores

Figura 1. Radiografias de cranio nas incidéncias antero-posterior (A) e perfil (B) demostram acentuada  evidencia discreta hiperostose diafisaria de

esclerose dos 0ssos craniofaciais com auséncia de pneumatizagéo de seios paranasais e células mastoide- ~ fémures, tibias e fibulas associada a alarga-

as, obliteracdo das cavidades nasais, discreto prognatismo, angulo mandibular obtuso. Visualizagdo de cateter ~ mento e osteopenia metafisarios, predominan-

de derivagéo ventriculo-peritoneal temente em fémures distais — aspecto “em
frasco de Erlenmeyer”.

Vi

Figura 3. Radiografia de membros superiores mostra hipomodelagéo 6s- Figura 4. Radiografia de maos e punhos mostra metacarpos e falanges alarga-
sea caracterizada por discreta hiperostose e alargamento diafisarios, bem  das, com cértex fino e reducdo importante da densidade 6ssea.
como pela maior radiotransparéncia em regiées metafisarias.
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Figura 5. Radiografia téraco-abdominal em inci-
déncia antero-posterior evidencia costelas alarga-
das sem hiperostose e coluna vertebral sem alte-
ragoes.

importanteredugdo do didmetro dosfora-
mes opticos. Radiografias recentes de
membrosinferioresrevelamredugcdo dara
diopacidadediafisériainicialmentepresen-
teepersisténciadoalargamento metafisa-
rio (Figura8). Crénio aparentementemais
esclerético do que nos exames prévios.

I nvestigagdo radiol dgicarecentemente
realizadaem seuirm&o deum ano deida-
dendomostroualteracdes.

DISCUSSAO

A DCM faz partedo espectro dascha-
madas* displasiascraniotubulares’, crite-
riosamente divididas por Gorlinet al .
Apesar deadeterminacdo genéticater sido
bem evidenciada, aexatapatogénese ndo
€ conhecida®9. Talvez asalteragbessgjam
resultado deumafalhanareabsorcdo (os-
teocl astos hipoativos) e/ou naformagdo
(Gsseas (osteobl astos hi perativos) @,

Osachadosclinicosmaisevidentesin-
cluem: g) caracteres craniofaciaisanor-
mais —cabecalargaegrande, bossafron-
tal, hipertelorismo, alargamento e projecdo
daraiz do nariz, mandibula proeminente,
respiracdo bucal devido aobstrugdo nasal
pelahiperostose; b) anormalidadesneuro-
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Figueirédo SS et al.
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Figura 6. Tomografia computadorizada de cranio
(janela 6ssea) revela acentuada densidade dos os-
sos craniofaciais com auséncia de pneumatizagao

das cavidades paranasais e células mastoideas,
além de obliteragéo parcial das cavidades nasais.

|6gicas decorrentes principalmente da
compressdo de nervoscranianos—distar-
biosvisuais, surdez progressiva, paraisia
facial, hemiplegia, quadriplegia, sinaisde
hidrocefalia ou compressdo medular; c)
denti¢do defeituosa; d) retardamento men-
tal emotor, apenasocasiona mente.
Osdefeitos nacondugdo auditivapo-
dem se originar tanto da compressdo do
oitavo par craniano como de episodiosfre-
guientesdeotiteseinfecgbesdotratores-
piratério superior™519, Apesar deo pa-
cienteter tido repetidasinfeccGesdevias
respiratoriassuperiores, atualmentendohéa
indiciosclinicosdedéficit auditivo.
Segundo Carnevaleet al.“ eBeighton
et al.®, hagrandevariabilidade naexpres-
sdofenotipicadaDCM. Asmanifestactes
radi ograficassdo mutavel sconcomitante-
menteao desenvolvimento corporal, sen-
doinicialmente mais severasnaformare-
cessivaquenadominante. Asalteracfes
cranianas tornam-se mais pronunciadas
com o tempo™?. E incerto setaisvariages
estao relacionadasafaixaetariaou repre-
sentam graus diferentes de apresentacédo
fenotipica®!.
Asprincipaisalteragoesradiograficas
comumente descritas envolvem: hiperos-

Figura 7. Tomografia computadorizada de cranio
(janela 6ssea) mostra obliteracdo parcial das ca-
vidades nasais, auséncia de pneumatizacao das
células etmoidais e mastoideas, bem como estrei-
tamento dos forames épticos e hipertelorismo.

Figura 8. Radiografia recente de membros inferio-
res (aos cinco anos de idade) mostra persisténcia
do padréo claviforme das metéafises femorotibiais e
reducéo geral da densidade éssea.
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toseprogressivadifusadosossoscraniofa-
ciais, espessamento eestreitamento forami-
nais; obliteracdo dos seios paranasais e
células mastdideas; hipertel orismo; darga-
mento dos 0ssos curtos dasmaos; esclero-
seinicial dasdiéfisescom posterior alar-
gamentogradual, afilamento cortical e“os-
teoporose” dasmetéafi sesdosossoslongos
(aspecto em frasco de Erlenmeyer); norma:
lidade dos 0ssos pélvicos, dacolunaver-
tebral, dascostelaseclaviculas. Estasduas
ultimas localizagBes podem estar darga-
das®_ Narealidade, segundoMillarde
Batstone™, os0ssos sdo estrutural mente
finos e suaradiotransparénciadaafalsa
impressdo de osteoporose. Praticamenteos
achados supracitadosforam encontrados
natotalidade em nosso caso.

Asdisplasias craniodiafisariae metafi-
saria (doenca de Pyle) sdo os principais
diagndsticosdiferenciais.

Os casos de DCM recessiva asseme-
Iham-seaosdadisplasiacraniodiafisaria,
principalmente em relagdo as alteractes
craniofaciais, porém aavaliagdo radiol 6gi-
cadosossoslongosdistingueasduascon-
dicoes'®. NaDCM haalargamento meta-
fisario eafilamento cortical determinando
um padrdo claviforme®®, enquanto adis-
plasiacraniodiafisériadistingue-se princi-
pal mente por apresentar ossoslongosreti-
ficados (cilindricos) com aspecto de*“ cas-
setetedepolicial”, endosteosediafisaria
sem expansao metafiséria, convulsdes e
retardamento mental®®, Geramentetam-
bém hamoderado espessamento eesclero-
sedecostelas, claviculase pelve™?,

EmboraaDCM inicia mente apresente
osteoscl erosediafisdriados ossostubul a-
res (similar a displasia craniodiafisaria),
este padrdo subsegiientemente desaparece,
sendo substituido por expansdo claviforme
e afilamento cortical metafisérios’®, como
previamentedescritos.

Em vistadaconsideravel superposicédo
entreaDCM recessivaeadisplasiacranio-
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diafisaria, permaneceemquestdo seambas
ascondicOessdo entidadesseparadasou se
sd0 partedeum espectro damesmadoen-
¢a’®. Achamospertinentetal observagao,
jaque, exceto pel osachadosfemorais, ine-
xisténciadealteracOesaxiais, ausénciade
retardamento mental e de crescimento, €
que pudemos enquadrar NOSSo caso Como
umaformarecessivadaDCM.

Dentre os achados radiogréficos que
diferenciam a doenca de Pyle da DCM
destacam-se minimas ou ausentes altera-
¢Oes cranianas, 0ssos pubo-isquiéticos,
costelaseclaviculasmarcantementeespes-
sados, deformidade metafisaria“emfras-
co deErlenmeyer” maisproeminente, genu
valgum e ossos daméos com tipico alar-
gamento gradual distal dosmetacarpose
proximal dasfaanges®”. Mediante aau-
sénciadetipicasalteracescraniofaciais,
além de outrosachados, obrigatoriamente
jaseafastaapossibilidade de doencade
Pyle, poistaisaspectos estéo claramente
presentesnaDCM.

A correlagdo dosachadosclinico-radio-
| 6gicosvistosemrel atosanterioresfunda-
mentaaclassificacéo do caso orarel atado,
bem como em fungdo de umahistoriafa-
miliar aparentemente negativae daseveri-
dadedasalteracBesiniciais, queacredita-
mostratar-sedo padréorecessivodaDCM.
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