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Displasia espondilo-metafisaria: uma doenca incomum
Spondylometaphyseal dysplasia: an uncommon disease

Sr. Editor,

Paciente do sexo feminino, 2 anos de vida, nascida por parto
normal, sem complicacdes, com 39 semanas de gestacdo, exa-
mes pré-natais normais. Encaminhada ao servico de ortopedia e
traumatologia apresentando deformidade no térax e tornozelo,
além de nanismo, sem altera¢des neuropsicomotoras.

Pais saudaveis, sem histérico de malformacdes, sendo a pa-
ciente filha tnica do casal. Relataram que a crianca nasceu com
alteracdo dentéria, j4 com 9 dentes ao nascer, e com 4 meses de
idade passou a apresentar alteracdes no térax e tornozelos, de ca-
rater progressivo. Referiram, também, que a crian¢a ndo apresen-
tava crescimento, tendo 75 cm de estatura desde a idade de 1 ano,
e 0 mesmo peso, cerca de 9 kg, desde os 9 meses, apresentando,
segundo a tabela de crescimento infantil do Centers for Disease
Control, ntiimeros inferiores ao percentil 5.

A inspecdo demonstrou proeminéncia toracica com encur-
tamento, discreta coxa vara com béscula a direita, pés planos e
deformidade nos punhos (Figuras 1A e 1B). As radiografias mos-
traram deformacdes metafisarias como rarefagido 6ssea, insufla-
¢do com trabeculado interior e irregularidade da cortical, além de
destro-escoliose dorsal e deformidades dos arcos costais (Figuras
1C e 1D). A idade 6ssea, utilizando como referéncia a tabela de
Todd, foi compativel com 1 ano e 9 meses. A tomografia compu-
tadorizada (exame ndo mostrado) da coluna cervical demonstrou
discreta hipoplasia do odontoide, e a do cranio apresentou redugio
da substancia branca ao redor do corno posterior dos ventriculos
laterais, algo ndo relatado na literatura.

A displasia espondilo-metafisaria foi descrita pela primeira vez
por Kozlowski et al. em 1967 como uma nova displasia éssea, re-
presentando um raro'?) e heterogéneo grupo de condrodistrofias
caracterizadas por irregularidades metafisarias dos ossos longos
associadas a platispondilia generalizada na coluna vertebral de gra-
vidade variavel""?. Ela produz um espectro fenotipico de disttirbios,
sendo, genotipicamente, autossémica dominante®. A sindrome
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Figura 1. A,B: Inspecéo do exame fisico demonstrando proeminéncia toracica
(A) e pés planos (B). C,D: Radiografias mostrando platispondilia e deformidades
nos arcos costais (C), deformagdes metafisarias como rarefagao dssea, insufla-
¢ao com trabeculado interior e irregularidade da cortical (D).
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de Kozlowski ¢é a displasia espondilo-metafisdria mais comum,
conhecida como o tipo 1V,

Os sintomas variam de acordo com a idade do paciente'?,
sendo os principais: pequeno crescimento pés-natal; baixa esta-
tura rizomélica na primeira infancia evoluindo para tronco curto
ao final da infancia; hipoplasia toracica que causa problemas res-
piratérios no periodo neonatal e suscetibilidade a infec¢do das vias
aéreas™; escoliose significativa com cifose dorsal; anormalida-
des das metafises e da pelve®; hipoplasia do odontoide; valgismo
dos joelhos e claudicacio'®, sendo este tltimo, comumente, o
primeiro sinal da doenca®. Pode ocorrer reducao ou auséncia de
ossificacdo das vértebras cervicais, levando a instabilidade cervi-
cal e deformidade em pescoco de cisne'”.

Ap6s revisio da literatura, verificamos que esta displasia apre-
senta, hoje, 10 subtipos. Contudo, ndo ha consenso na literatura
médica quanto a subclassificacio, pois caracteristicas minimas
sdo as diferencas entre elas. Existem relatos de apenas um caso
para alguns subtipos e outros precisam de acompanhamento por
anos para seu diagnéstico, o que é dificil — por exemplo, o relato
mais longo do subtipo Sedaghatian é de 161 dias. Portanto, veri-
fica-se que ndo h4 um padrio aceitdvel na subclassificacdo da
doenca.
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Malignidades primarias miiltiplas: carcinoma urotelial vesical
e adenocarcinoma colonico sincronicos

Multiple primary malignancies: synchronous urothelial carcinoma
of the bladder and adenocarcinoma of the colon

Sr. Editor,

Homem, 75 anos, branco, apresentando dor no hipocondrio
esquerdo h4 trés meses. Relatou episédio de hematuria macros-
copica ha seis meses. Ex-tabagista ha 20 anos, fumou por 30 anos
(30 cigarros/dia). Antecedente de cirurgia de tlcera gastrica ha
20 anos. Negou outras comorbidades. Tomografia computadori-
zada do abdome mostrou lesdo expansiva sélida e irregular, con-
céntrica e estenosante no ter¢co médio do c6lon descendente, com
captacio heterogénea pelo meio de contraste iodado intravenoso
e densificacdo dos planos adiposos adjacentes, sugerindo exten-
sdo extrapolando os limites da serosa, além de lesdo vegetante na
parede posterolateral direita da bexiga, de bordas irregulares e
apresentando realce pelo meio de contraste (Figuras 1A, 1B e 1C).

Ap6s colonoscopia e biépsia da lesdo intestinal, com diagnos-
tico histol6gico de adenocarcinoma colonico moderadamente di-
ferenciado, realizou-se colectomia segmentar e confeccio de co-
lostomia. Estudo anatomopatoldgico revelou massa tumoral ane-
lar, dura e ulcerovegetante infiltrando a parede intestinal e gordura
circunjacente, confirmando o resultado da biépsia na microsco-
pia. Posteriormente, ultrassonografia do aparelho urindrio confir-
mou nodulagio vesical (Figura 1D), sem fluxo perceptivel ao es-
tudo com Doppler colorido. Realizou-se ressecc¢io transuretral
completa da nodulagio, com diagnéstico histopatolégico de car-
cinoma urotelial papilifero superficial de baixo grau (grau I —
OMS). Urotomografia subsequente para estadiamento nio de-
monstrou outras lesdes suspeitas. Diagnéstico final: malignida-
des primarias multiplas, sincronicas, provavelmente secundarias
ao tabagismo.

O cancer colé6nico é quarta malignidade mais comum nos
homens, ocorrendo em 90% dos casos apés a quinta década de
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Figura 1. A,B: Tomografia computadorizada do abdome, fase portal apos admi-
nistracao de meio de contraste intravenoso, corte axial e reconstrucao coronal
obliqua, respectivamente, exibindo lesdo expansiva sélida e irregular, concéntrica
e estenosante no colén descendente, apresentando realce heterogéneo, asso-
ciada a densificagao dos planos adiposos adjacentes (A,B — seta grande). Nota-
se, também, leséo vegetante vesical realcante e de contornos irregulares (B —
seta pequena). C: Corte tomogréfico axial, fase porta apés administracéo de agente
iodado intravenoso, demonstrando lesao vegetante realgante e de contornos irre-
gulares, localizada na parede posterolateral direita da bexiga (seta). D: Ultrasso-
nografia vesical via abdominal confirmando a lesao mural.

vida, prevalecendo os adenocarcinomas). Em 5-10% das vezes
estdo associados a sindromes hereditarias, notadamente em adul-
tos jovens (por exemplo: poliposes adenomatosas familiares, can-
cer colorretal hereditério niio polipoide, etc.)"). Relacionam-se a
obesidade, sedentarismo, dieta escassa em fibras e doencas infla-
matérias intestinais'' . Tabagismo e alcoolismo também podem

contribuir®¥.
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