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Resumo

Neste artigo é descrito um caso da doenca de Camurati-Engelmann em um paciente do sexo masculino,

com 32 anos de idade, que foi submetido a avaliacdo radiolégica por radiografias simples, cintilografia 6s-
sea e tomografia computadorizada, as quais mostraram achados classicos dessa sindrome e alguns aspec-
tos incomuns vistos somente em casos com acometimento 6sseo grave.

Unitermos: Doenca de Camurati-Engelmann; Displasia diafisaria progressiva.

Abstract

Camurati-Engelmann disease: a case report of a patient with severe bone involvement.

We report a case of Camurati-Engelmann disease in a 32-year-old male patient. This patient was submitted
to radiological evaluation including plain X-rays, bone scintigraphy and computed tomography, which showed
typical findings of this syndrome and uncommon aspects seen only in cases of severe bone involvement.
Key words: Camurati-Engelmann disease; Progressive diaphyseal dysplasia.

INTRODUCAO

A doenca de Camurati-Engelmann,
também conhecida como displasiadiafisa-
ria progressiva (DDP), é uma sindrome
genética autossdmi ca dominante rara, com
penetrancia altamente variavel. Em gran-
de parte dos casos héa historia familiar da
doenca, porém casos esporadicos jaforam
observados®. A principa caracteristica
dessa doenca € a formagdo Gssea progres-
siva endosteal e periosteal, que ocorre
principal mente nadié&fise dos ossos|ongos,
deformasimétrica, e determina o espessa
mento cortical, com estreitamento do ca-
nal medular e alargamento diafisério®"

Clinicamente, os sintomas mais fre-
guentes sdo fraqueza muscular e dor nos
membros inferiores, porém alguns casos
sBo completamente assintoméaticos™.
N&o existe nenhum teste laboratorial espe-
cifico paraessadoenca. O diagnostico éfir-
mado por meio dos achados clinico-radio-
[6gicost?,

Neste trabalho é descrito um caso de
doenca de Camurati-Engelmann com aco-
metimento 6sseo grave.
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RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, 32 anosde
idade, pardo, com queixas de dores gene-
ralizadas pelo corpo, mais intensas em
membros inferiores, ha cerca de nove me-
ses. N&o havia historia de casos semelhan-
tes nafamilia. O exame fisico foi normal.

Foram realizadas radiografias simples
do esqueleto, que mostraram intenso es-
pessamento cortical, com estenose do ca
nal medular e perda da modelagem Gssea,
acometendo as diéfises e metéfises dos fé&-
mures, tibias, fibulas, Umeros, r&dios e ul-
nassimetricamente (Figural). Tambémfoi
observada acentuada esclerose da base do
crénio, calota craniana, 0ssos daface e ar-
COS posteriores e processos articulares da
colunalombar. Essasalterac6esforam con-
firmadas e melhor observadas natomogra-
fiacomputadorizada(Figuras2 e 3). A cin-
tilografia 6ssea com *™Tc mostrou hiper-
concentracéo heterogénea do radioindica
dor em calota craniana, base do créanio,
regido da glabela, drbitas, Umeros, radios,
fémures e tibias (Figura 4).

Osachadosimagenol 6gi cos, associados
aos aspectos clinicos e a auséncia de anor-
malidades nos exames | aboratoriais, deter-
minaram o diagnostico de DDP.

DISCUSSAO

A DDP encontra-se no grupo das dis-
plasias esclerosantes por defeitos da ossi-

Figura 1. Radiografia do fémur mostrando intenso
espessamento cortical com estenose do canal me-
dular e perda da modelagem 6ssea acometendo a
disfise e as metéfises.

ficagdo intramembranosa, no entanto, em
alguns casos ocorre esclerose da base do
cranio, que é causada por defeito da ossi-
ficagdo endocondral ™. Devido aisso, -
guns autores especulam a possibilidade de
existirem duas formas de DDP, uma pura,
naqual apenas a ossificagdo intramembra-
nosa é afetada, e outramista, naqual tam-
bém ha um componente endocondral ®.
A suafisiopatologia ainda ndo € total-
mente compreendida, no entanto, as alte-
racoes patol 0gicas parecem ser causadas
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Figura 2. Tomografia computadorizada demonstran-
do esclerose dos arcos posteriores e apdfises arti-
culares de vértebras da coluna lombar.

Figura 3. Tomografia computadorizada evidenciando
acentuada esclerose dos 0ssos da base do cranio e
da calota craniana.

por uma ativacdo inadequada da TGF(31,
gue determina principal mente areducéo da
atividade osteocléastica, mas também pro-
move aumento dafungdo osteoblastica, fa-
vorecendo a deposicdo ossea™?.

A apresentacdo clinica da DDP é bas-
tanteinconstante. A idade de aparecimento
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Figura 4. Cintilografia éssea demonstrando hiper-
concentragédo heterogénea do radioindicador em
calota craniana, base do cranio, regido da glabela,
oOrbitas, Umeros, radios, fémures e tibias.

da doenca varia de 3 meses até 50 anos de
idade®. Os sintomas mais fregiientemente
encontrados sdo dores nos membros infe-
riores, fraquezamuscular e marchacamba-
leante. Outros achados menos fregientes
incluem fadiga, atrofia muscular, fraqueza
generalizada, exoftalmia, paraisia facia,
dificuldade auditiva, perda da visdo e pu-
berdade retardada®®. N&o ha nenhuma
alteracdo laboratorial especifica.

Radiol ogicamente, observa-se espessa-
mento fusiforme das corticais das diéfises
dos o0ssos tubulares, envolvendo, em or-
dem decrescente de frequiéncia, tibia, fé-
mur, fibula, dmero, ulnaerédio®. O aco-
metimento deve ser sempre simétrico e a
evolucéo para a estenose do canal medu-
lar é umaconstante!®. Outros 0ssos podem
ser acometidos ocasionalmente, como os-
sos daface, mandibula, vértebras e acaixa
torécica’>¥, estes dois Gltimos somente
em casos de doenca extremamente grave®.

Apesar de ser doenca primariamente dia-
fiséria, aprogressdo metafisariajafoi des-
crita™ e é observada no caso relatado. A
tomografia computadorizada do sistema
musculoesquelético nos casos de DDP
confirma com mais detalhes os achados
radiograficos e demonstraaintegridade da
musculatura adjacente™. Na cintilografia
Gssea com ®MTc-MDP ¢é vista captagio
anormal heterogénea nos 0ssos afetados,
mesmo antes das alteragBes radiogréficas.
No entanto, a cintilografia podera ser nor-
mal em alguns casos®.

O diagndstico diferencial deve ser rea
lizado principalmente com as outras dis-
plasias causadas por defeitos naossificagdo
intramembranosa. Asmaisimportantes sdo
a displasia diafisaria maltipla hereditéria
(doengade Ribhing) e o grupo das hiperos-
toses endosteai s (doenca de Van Buchen,
doenca de Worth, doenca de Nakamura e
doenca de Truswell-Hansen)®®. Outras
enfermidades que devem ser lembradas sdo
amelorreostose, a displasia craniodiafisa
ria, a doenca de Paget, a osteopetrose, a
osteoartropatia hipertréfica e a hipervita-
minose A%,

Osaspectosobservados nasradiografias
do esqueleto, associados aos achados cin-
tilogréficos, sdo as bases principais paraa
confirmag&o diagnéstica da DDP*2, Por-
tanto, apesar de ser uma sindrome rara, a
DDP é de importancia para o radiol ogista,
pois este desempenharapapel significativo
no diagndstico dessa doenca.
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