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RESUMO

A sindrome do pterigio popliteo ¢ uma condi¢do congénita rara, que envolve anomalias
craniofaciais, geniturinarias e de extremidades. As caracteristicas mais marcantes dessa
sindrome sdo o pterigio popliteo e uma dobra de pele triangular sobre a unha do halux.
Neste trabalho, ¢ apresentado o caso de um paciente do sexo masculino, com um més de
idade, apresentando fendas labiais superiores e inferiores, fenda palatal, bolsa escrotal
bifida, sindactilia de pododactilos, pterigio popliteo e dobra de pele sobre a unha do halux.
O paciente foi submetido a diversas intervengdes cirtrgicas, visando a corre¢ao das anoma-
lias. Dentre as malformagdes, a mais dificil de ser corrigida ¢ a relacionada aos membros
inferiores, sendo necessaria abordagem conjunta com a equipe de ortopedia, na tentativa
de evitar enxertos nervosos e déficits funcionais. A sindrome do pterigio popliteo, quando
tratada no momento apropriado e por equipe multidisciplinar, apresenta bom prognostico.

Descritores: Pterigio. Fenda labial. Fissura palatina.

ABSTRACT

Popliteal pterygium syndrome is a rare congenital condition involving craniofacial and
genitourinary anomalies as well as malformation of the extremities. The most obvious cha-
racteristics of this syndrome are popliteal pterygium and a triangular crease of skin over
the hallux. In this study, we present the case of a 1-month-old male patient with cleft upper
and lower lips, cleft palate, bifid scrotum, syndactyly, popliteal pterygium, and a crease
of skin over the hallux nail. The patient underwent several surgical interventions aimed at
correcting these anomalies. Malformation of the lower limbs was the most difficult anomaly
to correct; correction of this anomaly required further combined effort with an orthopedics
team in order to avoid nerve grafts and functional deficits. When popliteal pterygium syn-
drome is treated in a timely and appropriate manner by a multidisciplinary team, a good
prognosis is observed.

Keywords: Pterygim. Cleft lip. Cleft palate.

INTRODUCAO

A sindrome do pterigio popliteo ¢ uma condi¢do con-
génita rara, que envolve anomalias craniofaciais, genitouri-
narias ¢ de extremidades. Primeiramente descrita por
Trélat, em 1869, recebeu a atual designagdo por Gorlin, em
1969'. Dentre as alteragdes craniofaciais, pode-se encon-
trar: fenda labial e/ou palatina (achado mais frequente
dessa sindrome) (Figura 1); pequenas depressdes no labio

inferior, onde desembocam ductos de glandulas salivares;
singnatia, representada por bandas congénitas de tecido
entre a maxila e a mandibula; e anquilobléfaro filiforme, que
sdo margens palpebrais aderidas por traves finas de tecido
anormal. A caracteristica mais marcante dessa sindrome
¢ o pterigio popliteo, que consiste numa rede de tecido
conectivo estendendo-se da tuberosidade isquidtica até o
calcéaneo. Esse pterigio pode limitar seriamente a extensao,
a abducdo e a rotacdo da perna (Figura 2). Pode ocorrer,
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também, auséncia de musculos dos membros inferiores ou
insercdo anormal desses musculos e/ou tenddes’. Podem
ser observadas deformidades nos dedos dos pés e das maos,
como sindactilia, hipoplasia de dedos e braquidactilia. Uma
caracteristica quase patognomonica dessa sindrome ¢ uma
dobra de pele, de formato geralmente triangular, partindo
da base da unha do halux, presente em um terg¢o dos casos®
(Figura 3). Alteragdes geniturinarias estdo presentes em
ambos os sexos. No sexo feminino, hipoplasia de grandes
labios ¢ a alteracdo mais comum, sendo descritas também
hipoplasia de vagina e tutero, assim como hipertrofia do
clitoris. No sexo masculino, pode-se constatar criptorqui-
dismo uni ou bilateral, ¢ escroto bifido ou ausente, com
pénis usualmente normal'. Em relagdo ao crescimento ¢ a
inteligéncia, ndo se constatou nenhuma alteracdo. Outras
deformidades associadas incluem escoliose, pé equinovaro,
espinha bifida oculta, esterno curto e costela bifida.

Figura 1 — Aspecto pré-operatorio da face.

Figura 2 — Aspecto pré-operatorio de pterigio popliteo.

Alguns autores sugeriram critérios minimos para o diag-
noéstico da sindrome do pterigio popliteo, que, na auséncia
de historia familiar positiva, incluem pelos menos trés das
seguintes caracteristicas: fenda palatal e/ou pterigio popli-
teo, anomalias genitais, ductos salivares ectopicos em labio
inferior e anomalias de dedos e unhas.

A transmissdo autossomica dominante ¢ geralmente
aceita nos casos familiares, com penetrancia diminuida ¢
variabilidade fenotipica intrafamiliar grande. A relagao ho-
mem:mulher é de 1:12. Assim, o diagnéstico geralmente ¢é
feito quando ocorre um caso com manifestagdes tipicas da
sindrome®*. Essa variabilidade de expressdo pode levar a
diagnéstico retrospectivo em geragdes anteriores, que apre-
sentam sinais menos expressivos da sindrome do pterigio
popliteo®*. No entanto, amaioria dos casos relatados responde
pela forma esporadica, nos quais se deve fazer uma inves-
tigagdo dos parentes de primeiro grau com atengdo para
minimas anomalias que possam aparecer, como singnatia ou
anquilobléfaro, no intuito de afastar transmissao hereditaria?.

Uma nova mutagdo espontanea poderia explicar a natu-
reza esporadica da sindrome do pterigio popliteo. Uma
explicagdo alternativa poderia ser a falta de penetrancia do
gene em um dos pais, justificando a condi¢do simplesmente
de portador em casos familiares’. A localiza¢do do gene
responsavel ¢ ainda desconhecida’; no entanto, Lees et al.*
demonstraram que ha liga¢do consistente com o locus 1q32
(l6cus da sindrome de Van der Woude), o que ainda necessita
de maior nimero de estudos para confirmagao.

A patogénese da sindrome ¢ parcialmente entendida.
Viarias hipoteses foram levantadas, como anormalidades
microvasculares primarias associadas a edema, levando a
distirbio dos tecidos epiteliais e resultando na formagao de
adesdes secundarias, crescimento epitelial excessivo, que
ocasionaria fusdo e envolvimento mesenquimal secundario,
defeito primario do coldgeno ou perda do mecanismo de
apoptose. Estudos genéticos e histopatoldgicos sdo necessa-
rios para elucidar a natureza da sindrome*.

Figura 3 — Prega ungueal do hadlux.
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RELATO DO CASO

Paciente com um més de idade, apresentando inumeras
anormalidades anatomicas congénitas, foi encaminhado
para atendimento no ambulatério de cirurgia pléstica do
Hospital Pediatrico da Universidade Federal do Rio Grande
do Norte.

Nascido de parto eutocico, a termo, pesando 4,5 kg, o
paciente era o quarto filho de uma prole de 4 e todos os
irmdos sem evidéncias de malformagdes. A mie negava
abortamentos. A gravidez s6 havia sido descoberta com 8
semanas de idade gestacional e a mie vinha fazendo uso do
contraceptivo oral (norentindrona 0,35 mg) até a constatacio
da gestagdo. A mae iniciou uso de acido folico e sulfato
ferroso no quinto més de gestacao.

As principais malformagdes encontradas no paciente
foram: fenda labial superior bilateral; fenda labial inferior
mediana com 0stios de glandulas salivares ectopicos, seme-
lhantes aos da sindrome de Van-der-Woude; fenda palatal;
bolsa escrotal bifida com testiculos topicos (um testiculo em
cada bolsa escrotal); e sindactilia de pododactilos. O paciente
também possuia dobrade pele, de formato triangular, partindo
da base da unha do primeiro pododactilo. Além de todas essas
alteragdes, a crianga apresentava pterigio popliteo bilateral,
principal caracteristica da sindrome em questdo.

O estudo do cariotipo nado revelou alteragdes. O desen-
volvimento neuropsicomotor da crianga foi considerado
normal para a idade. O paciente ndo apresentava outras
malformacdes além das ja mencionadas. Foi realizada resso-
nancia nuclear magnética dos membros, que demonstrou
musculatura de coxas e pernas topica e o feixe vasculoner-
voso passando 1,5 cm abaixo e paralelo ao corddo fibroso que
ligava o isquio ao calcaneo (pterigio popliteo).

No tocante aos procedimentos cirrgicos, o caso foi
conduzido da seguinte forma: aos 4 meses de vida, foi feita
uma queiloplastia a direita, utilizando a técnica de Gote-
borg associada a de McComb, para correcdo do lado mais
aberto da fissura labial. Aos 5 meses de idade, foi realizada
a segunda queiloplastia (lado esquerdo), utilizando a mesma
técnica. Aos 12 meses de idade, a crianga comegou processo
de deambulacdo, extremamente prejudicado pelo pterigio
popliteo, impedindo a marcha ereta. Nesse momento, optou-
-se pela tentativa de correcdo cirtirgica do pterigio em um
membro de cada vez, observando-se a evolug@o do quadro.
O membro esquerdo foi tratado inicialmente, por ser o mais
encurtado, ja que o objetivo do procedimento era aumentar
a extensdo do membro. Foram feitas varias zetaplastias na
pele que recobria o pterigio, dissecados todo o trajeto e ramos
do nervo ciatico e ressecados o cordao fibroso que ligava o
isquio ao calcaneo e a fascia que envolvia todo o pterigio
(Figura 4). Toda a dissec¢do do nervo foi auxiliada com o
uso de neuroestimulador intraoperatorio (Figura 5). Ao final
da cirurgia, o membro apresentava extensao de cerca de 150

Figura 4 — Fascia envolvendo o pterigio.

A

Figura 5 — Dissec¢do do nervo.

graus, superior a angulacdo pré-operatoria, de 90 graus. O
paciente iniciou fisioterapia motora no 15° dia de pos-opera-
torio, na tentativa de ampliar a extensdo do membro. Com 1
ano e 3 meses de idade, o paciente foi submetido a corre¢do
do membro inferior direito, realizada pela mesma técnica.
Por fim, com 1 ano e 11 meses, o paciente foi submetido a
palatoplastia completa, pela técnica da veloplastia intravelar
associadaa Veau, queiloplastia inferior com exérese das glan-
dulas salivares ectopicas, além de queiloplastia secundaria
superior para corre¢ao do vermelhdo (Figura 6).

DISCUSSAO

O diagnostico da sindrome do pterigio popliteo ¢ clinico
e envolve a identificagdo das caracteristicas fenotipicas
proprias da afec¢do, em especial o pterigio popliteo. O pa-
ciente em questdo apresenta todos os critérios minimos para
diagnoéstico da sindrome (fenda palatal, pterigio popliteo,
anomalias genitais, ductos salivares ectopicos em labio
inferior e anomalias de dedos e unhas). O paciente nao apre-
sentava historia familiar positiva para a sindrome, o que ¢
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Figura 6 — Aspecto pos-operatério recente da face.

condizente com a literatura, em que a forma esporadica ¢ a
mais comumente relatada®”.

Por se tratar de um paciente com varias malformacgdes,
ha necessidade de acompanhamento com equipe multidisci-
plinar, constituida de cirurgido plastico, fonoaudidlogo, orto-
pedista funcional dos maxilares (ortodontista), entre outros
especialistas, para que o tratamento seja adequado e o mais
abrangente possivel, objetivando reabilitacdo satisfatoria.

Os procedimentos cirurgicos foram realizados em etapas,
respeitando os limites fisicos do paciente ¢ sua pouca idade,
procurando adequar o cronograma de operacdes as necessi-
dades da crianca em cada momento.

Conforme descrito anteriormente, foi seguida a seguinte
sequéncia: queiloplastia direita (4 meses), queiloplastia
esquerda (5 meses), corre¢ao do pterigio popliteo a esquerda
(12 meses), correcao do pterigio popliteo a direita (1 anos ¢ 3
meses), palatoplastia total, queiloplastia inferior com exérese
de glandulas salivares ectopicas e queiloplastia secundaria
superior (1 ano e 11 meses).

A extensdao dos membros inferiores, que passou de 90
graus para 150 graus, foi considerada boa, mas ndo ideal
(Figura 7). Apos a cirurgia, o tnico fator limitante a extensao
do membro era o comprimento diminuido do nervo, pois o
corddo fibroso e a fascia que envolvia o pterigio e restrin-
giam a extensdo da perna haviam sido ressecados. O paciente
iniciou fisioterapia motora diaria 15 dias apds os procedi-
mentos, na tentativa de complementar a extensao do membro,
buscando atingir 180 graus. Apds 8 meses de fisioterapia, o
avango observado foi de 10 graus no membro inferior direito
e de 5 graus, no esquerdo.

Atualmente, ha contratura cicatricial em algumas zeta-
plastias e a extensdo neuronal chegou a seu limite, pois o
paciente esta apresentando marcha equina, com total contato
plantar de pés somente quando estd em posigao estatica e em
discreta flexao de joelhos (Figura 8).

Figura 7 — Aspecto pos-operatorio dos membros inferiores
em repouso.

Figura 8 — Marcha equina e contraturas cicatriciais.

O caso foi discutido com a equipe de ortopedia de nossa
instituicdo e, para evitar enxerto de nervo, procedimento
que, possivelmente, traria déficits motores e sensitivos ao
paciente, optou-se por realizar osteotomia femoral obliqua
bilateral (em duas cirurgias) para encurtamento dos membros,
com o intuito de adequag@o do comprimento do nervo ao do
membro. Estd programada, ainda, a realizacdo de novas
zetaplastias, para correg¢@o das contraturas.
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A sindrome do pterigio popliteo é muito rara, com varias
malformagdes, sem transmissao genética bem definida, sendo
a forma esporadica a mais comum. Deve ser tratada por
equipe multidisciplinar e necessita de varios procedimentos
cirurgicos em diversas unidades anatomicas diferentes,
constituindo um desafio ao cirurgido plastico. O pterigio
popliteo ¢ a malformagdo que apresenta maior dificuldade
de correcdo, necessitando, em alguns casos, de osteotomias
femorais para encurtamento do membro inferior, evitando
enxertos nervosos e possiveis déficits neuroldogicos motores
e/ou sensitivos. A sindrome do pterigio popliteo, quando
tratada no momento apropriado e por equipe multidisciplinar,
apresenta bom prognostico.
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