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RESUMO

Condrocalcinose articular familiar é uma condi¢io clinica
caracterizada pela deposicio de cristais de pirofosfato de cilcio
no liquido sinovial e cartilagens articulares levando a artrite.
Descrevemos trés membros de uma familia com condrocalcinose
cujo quadro clinico era caracterizado por artrite intermitente
em dois e artrite cronica lembrando artrite reumatéide em um.
A avalia¢io radioldgica mostrou calcificagdes em cartilagens de
diversas articulagdes, particularmente de joelhos. A utiliza¢io
de colchicina foi suficiente para prevenir as crises de artrite em
dois pacientes e o paciente com a forma cronica necessitou uso
continuo de antiinflamatérios nio-hormonais. Embora aparen-
temente rara no Brasil, nio afastamos a possibilidade desse dado
estar subestimado e sugerimos que seja realizada uma avalia¢io
radiolégica articular dos familiares de todo paciente com diagnds-
tico de condrocalcinose esporidica.

Palavras-chave: condrocalcinose familiar, artrite, pseudo-gota,
doenca de deposigio de pirofosfato de calcio.

INTRODUGAO

Condrocalcinose é uma situagio clinica decorrente da
deposi¢io de cristais de pirofosfato de cilcio em cartilagens,
particularmente de articula¢des. O quadro clinico é caracte-
rizado por uma artrite aguda recorrente ou, raramente,
cronica que usualmente envolve grandes articulagdes,
principalmente de joelhos. Pode estar associada a uma ampla
variedade de enfermidades metabdlicas como hiperparati-
reoidismo, hemocromatose, doenca de Wilson, hipotireoi-
dismo, hipofosfatemia, hipomagnesemia. Entretanto, a
maior parte dos casos é esporadica, sem doenga subjacente
ou predisposi¢io familiar.

ABSTRACT

Familial articular chondrocalcinosis is a disorder characterized by
deposition of calcium pyrophosphate dihydrate crystal in synovial
fluid and articular cartilage that can cause joint pain and arthritis.
We have identified three members of the same family with
chondrocalcinosis. The clinical features of the disease were
intermittent episodes of arthritis in two patients and polyarthritis
resembling rheumatoid arthritis in one member. The radiological
evaluation showed calcification in several joints, particularly in
cartilages of the knees. Therapy with colchicine was enough to
prevent arthritic crisis in two patients and continous NSAID use
was necessary to control symptoms in the last one. Familial
chondrocalcinosis seems to be rare in Brazil, but we do not exclude
the possibility that this figure is underestimated and suggest that
in cases of sporadic chondrocalcinosis other members of the family
should be fully investigated.

Keywords: familial chondrocalcinosis, arthritis, pseudogout,
calcium pyrophosphate dihydrate crystal deposition disease.

A condrocalcinose hereditiria ou familiar é uma forma
menos comum de condrocalcinose, sendo previamente
descrita em paises e grupos étnicos distintos, incluindo
nacdes como Inglaterral, Tunisia®, Chile®, Canadi®,
Suica®, Suécia®, EUA"® e Espanha®!®!). Relatamos uma
familia com essa entidade nosolégica no Brasil e descre-
vemos as caracteristicas clinicas de sua apresentacio.

RELATO DE CASO 1

Paciente do sexo feminino, 39 anos, branca, com historia
de artrite, assimétrica intermitente acometendo joelhos,
tornozelos, mios, quadril e articulacio esterno-clavicular
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desde os 16 anos de idade. Houve piora do quadro ha sete
anos. Fazia uso de antiinflamatérios nio-hormonais durante
os episddios de dor, obtendo alivio sintomitico. Ao exame
a paciente apresenta-se em bom estado geral, eupnéica,
aciandtica e anictérica. PA = 120 x 70 mmHg. Exame
segmentar sem alteragdes, exceto pela presenca de crepita-
¢Oes a palpacio dos joelhos. Exames laboratoriais eviden-
ciaram: hemoglobina 11,6 g/dL; leucograma: 8.100 células
com diferencial normal; plaquetas: 366.000; cilcio sérico
9,1 mg/dL (8,5-10,5); tésforo sérico: 3,5 mg/dL (2,5-4,5);
fosfatase alcalina 229 U/L (50-250); FAN por IFI em HEp-2
negativo, fator reumatéide negativo; HLA-B 27 negativo.
RaiosX de mios, joelhos e quadril evidenciaram a presenca
de condrocalcinose (Figura 1). Optou-se pela introducio
de colchicina 0,5 mg/dia, com melhora da sintomatologia.

RELATO DE CASO 2

(Irma da paciente acompanhada no primeiro relato): Sexo
feminino, 33 anos, branca, com histéria de poliartralgia em
MCEFs, punhos e joelhos, migratéria e assimétrica desde os 20
anos de idade, com evolucio para edema articular intermitente
em joelhos hd um ano. Ao exame apresentava derrame
articular no joelho esquerdo. O restante do exame fisico era
normal. Exames laboratoriais consistindo de hemograma,
calcio, fésforo, fosfatase alcalina, T4, TSH, FAN, HLA-B 27,
foram normais ou negativos. Raio X de joelhos apresentando
exuberante calcinose bilateralmente. O quadro articular ficou
controlado apés a introdugio de colchicina (1 mg/dia).

Ficura 1 - Radiografia de joelho evidenciando extensa calcificagdo da
cartilagem articular, assim como dos meniscos.
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RELATO DE CASO 3

(Tio das pacientes acompanhadas nos dois relatos ante-
riores): Sexo masculino, 55 anos, branco, com histéria de
poliartrite simétrica em maos, joelhos e tornozelos desde
o0s 22 anos de idade. Vinha sendo acompanhado em outro
centro com diagndstico de “artrite reumatdide”, para a
qual fazia uso constante de antiinflamatérios nio-hormonais
e, eventualmente, corticosterdides, com melhora parcial.
Ao exame observava-se apenas aumento de volume e
crepitagio em joelhos Os exames laboratoriais eram normais
e a radiografia dos joelhos também demonstrava calcinose.

DISCUSSAO

Condrocalcinose caracteriza-se clinicamente pelo apareci-
mento de quadro articular inflamatério geralmente inter-
mitente e comumente acomete articulagdes como joelhos
e punhos. Nio raramente é observado em pessoas idosas
em associagio com osteoartrite. Descrevemos trés membros
de uma mesma familia com diagnéstico de condrocalcinose.
Na anilise geneal6gica observamos que alguns outros mem-
bros da familia apresentavam queixas articulares, sugerindo
que essa condi¢io poderia nio estar limitada apenas aos
pacientes descritos no presente estudo, mas, infelizmente,
nio foi possivel fazer avaliagio radioldgica dos outros fami-
liares. Essa observacio é importante, pois estudo prévio
demonstrou que a prevaléncia de condrocalcinose pode
chegar a 26% em parentes de primeiro grau de pacientes
com condrocalcinose familiar®. Curiosamente, os ancestrais
desses pacientes eram de origem portuguesa, como a
maioria da populagio brasileira, e essa condi¢io nio foi
descrita até o momento em nenhuma familia de Portugal.

No Brasil, estudos pioneiros sobre condrocalcinose arti-
cular difusa foram desenvolvidos por Nava? e Samara?,
embora nio se saiba ao certo da descri¢io da forma familiar
dessa doenga por esses autores.

Duas pacientes do nosso estudo (irmais) apresentavam
quadro sugestivo de pseudogota, caracterizado por episddios
intermitentes de monoartrite, sugerindo a deposi¢io de
cristais de pirofosfato de cilcio na articulagio, embora o
estudo do liquido sinovial para confirmar essa hipotese nio
pudesse ser realizado. O terceiro membro da familia estava
sendo acompanhado em outro servigo com diagndstico de
“artrite reumatdide” por apresentar um quadro cronico e
poliarticular. O diagnéstico de condrocalcinose foi estabe-
lecido somente apds o reconhecimento da existéncia de
condrocalcinose nas duas sobrinhas. Todos os trés pacientes
tiveram o diagnéstico confirmado de condrocalcinose pelas
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alteragcdes radioldgicas caracteristicas, como ilustrado na
Figura 1.

O padrio de heranca da condrocalcinose familiar parece
ser do tipo autossomico dominante como tem sido sugerido
na maioria dos casos e, embora um estudo tenha observado
uma maior freqtiéncia do haplotipo A1 B12 DR3®, parece
nio haver relacio com o HLA®!Y,

Em estudos genéticos de condrocalcinose familiar obser-
vou-se inicialmente que a anormalidade genética nessa
condicio estaria no cromossoma 8. Porém, outros estudos
apontaram para uma anormalidade no braco curto do cro-
mossoma 539 e o provavel candidato seria 0 gene ANKH,
homoélogo humano do gene que é responsavel pela con-
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