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RESUMO

A displasia diafisaria progressiva ou doenca de Camurati-Engelmann é uma doenca rara, caracterizada por dor e fra-
queza muscular dos membros afetados e espessamento progressivo da cortical diafisaria dos ossos longos. Os autores
descrevem o caso clinico de um doente com manifestagdes iniciais da doenca na infancia, mas cujo diagnostico s6 foi
estabelecido durante a idade adulta, depois de evoluida a doenga e apods surgirem as mesmas manifestagdes em um dos
filhos. Salienta-se a dificuldade no diagndstico e a relevancia do diagndstico diferencial com outras doengas que cursam
com osteoesclerose e/ou hiperostose. Na literatura ¢é rara a descri¢ao da sua evolugdo ao longo dos anos.
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INTRODUCAO

A displasia diafisaria progressiva ou doeng¢a de Camurati-
Engelmann ¢ uma doenca hereditaria do metabolismo 6sseo,
autossomica dominante, rara, caracterizada pelo espessamento
progressivo da cortical diafisaria dos ossos longos. A marcha
“bamboleante” de caracteristicas miopaticas e a dor nos mem-
bros atingidos sdo as manifestacdes clinicas mais frequentes.
Dada a sua evolugao e raridade, o seu diagnostico ¢ frequente-
mente estabelecido com atraso e dificuldade. Neste artigo sdo
descritas a evolucao de um doente, a dificuldade no diagnostico
da doenga de Camurati-Engelmann ¢ a relevancia de se consi-
derar o diagnostico de displasia dssea na dor inespecifica dos
membros ¢ de outras doengas que cursam com osteoesclerose
e/ou hiperostose no seu diagndstico diferencial.

RELATO DE CASO

O paciente tem 46 anos, ¢ trabalhador aeroportuario, filho de
pais ndo consanguineos e natural de Mocambique. Desde a
infancia, sentia dores nos membros inferiores, de predominio

proximal, descrevendo como de origem dssea e muscular, e
progressiva diminuic¢do da for¢ca muscular adquirindo marcha
bamboleante de caracteristicas miopaticas. As dores tinham um
ritmo misto e um componente noturno importante. Ao longo
do tempo, as queixas algicas passaram a ser menos intensas
¢ a adaptacdo fisica e psicologica ao quadro foi permitindo
ter uma vida dentro dos pardmetros considerados normais na
sociedade, tendo uma profissdo normal, casando-se e tendo
filhos. Foi aprendendo técnicas para o levante e para o disfarce
da marcha, negando limitagdes na realizacao das tarefas diarias
e profissionais. No inicio do quadro clinico e durante alguns
anos, procurou orientagdo médica, mas toda a investigacdo
foi inconclusiva, ndo existindo, no estudo efetuado, dados que
apoiassem o diagnéstico de doenga neuromuscular ou indicios
de malignidade. Quatro décadas depois do inicio dos sintomas,
a evidéncia de altera¢des radiograficas nas diafises femurais,
nunca antes detectadas, fez despertar de novo o interesse no
esclarecimento do quadro clinico. Ao exame objetivo, eram
descritas alteracdes relevantes, como diminui¢do da forga
proximal dos membros inferiores com manobra de Gowers
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positiva e atrofia muscular das pernas. Os reflexos osteo-
tendinosos eram normais e nao havia evidéncia de alteragdes
cognitivas, do tonus ou de comprometimento articular. No
estudo analitico, ndo existiam alteragdes, nomeadamente do
hemograma, velocidade de sedimentagdo, fun¢do renal, meta-
bolismo fosfocélcico e fosfatase alcalina. Nessa altura, o seu
filho mais velho, com 5 anos de idade, comecou a apresentar
um quadro clinico semelhante, tendo a etiologia hereditaria
passado a fazer parte do raciocinio médico. O diagnostico
de doenga de Camurati-Engelmann foi entdo considerado e
confirmado em ambos por detec¢do da mutagdo C.652C > T
(p-Arg218Cys) em heterozigotia no éxon 4 do gene TGFf1.
Quando interrogado, o doente negava antecedentes familiares
semelhantes. Na sua outra filha, assintomatica, nao foi detec-
tada alterag@o genética compativel com a doenga.

Mais recentemente, o doente sofreu fratura do colo femural
e trocanter direitos apos acidente de viag@o, sendo submetido
auma cirurgia para encavilhamento endomedular proximal do
fémur e orientado para tratamentos de reabilitagdo funcional.
O espessamento e esclerose da cortical, alteragdes radiologicas
tipicas da doenga, foram encontrados nos ossos longos dos
membros inferiores e superiores de forma bilateral e simétrica,
sem alteragdes das maos ou pés. (Figuras 1,2,3,4 ¢ 5) O estudo
por tomografia axial computorizada mostrou estreitamento do
canal medular dos ossos envolvidos. (Figura 6) A radiografia
do crénio era normal.

O doente ndo apresentou complicagdes no pds-operatorio
e recuperou a marcha auténoma com os tratamentos de fisiote-
rapia. Manteve-se a vigilancia na consulta externa de fisiatria
durante cinco meses.

Doenca de Camurati-Engelmann: manifestagdes tipicas de uma doenca rara

DISCUSSAO

A displasia diafisaria progressiva ou doeng¢a de Camurati-
Engelmann ¢ uma doenca hereditaria rara, autossomica domi-
nante, caracterizada pelo espessamento progressivo da cortical
diafisaria dos ossos longos.'

Uma mutagdo no gene TGFB1 no cromossoma 19q13,
que se traduz no aumento da atividade dessa proteina, parece
estar na origem dessa entidade clinica.? O quadro clinico
compreende dor nos membros atingidos, fraqueza muscular,
marcha anormal semelhante a miopatica e fadiga facil.> A
doenga tem inicio na infancia, manifestando-se geralmente
antes dos 30 anos."* A idade de inicio ndo é previsivel, mas
parece haver tendéncia para ser mais precoce ¢/ou com um
fendtipo mais grave nas geragdes sucessivas.* No entanto,
a evolucdo da doenga parece poder ser variavel, podendo o
quadro clinico apresentar um percurso indolente ou mesmo
parecer tornar-se quiescente, dificultando o diagndstico
mesmo na presenga de alteragdes radiograficas evoluidas.’
Geralmente, o comprometimento 6sseo ¢ bilateral e tem
inicio nas diafises femorais e tibiais, progredindo lentamente
para os perdneos, umeros, radios e cubitos, com deformi-
dade 6ssea progressiva.'® Embora menos frequentemente,
o cranio e a bacia também podem ser envolvidos."** O au-
mento da atividade osteoblastica na regido afetada pode ser
detectado precocemente por cintigrafia do esqueleto.'® As
epifises e os espacos articulares sdo geralmente poupados,
embora na evolug@o possam estar envolvidos secundariamen-
te.” O quadro clinico pode, ocasionalmente, acompanhar-se
de manifestagdes sist€émicas, como anemia, leucopenia e

Figura 1. Marcado espessamento e esclerose da cortical
bilateral do fémur.
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Figura 2. Espessamento e esclerose da cortical dos
ossos das pernas, mais evidente na tibia direita.

Figura 3. Espessamento ¢ esclerose da cortical do
umero, radio e cubito direitos.
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hepatoesplenomegalia, por estenose e comprometimento
medular."'%"" A elevagdo da velocidade de sedimentagdo
globular ou da fosfatase alcalina podem ocorrer.*!* Embora
possa ser sugerido pela observacdo, o comprometimento
neuromuscular nao faz parte do quadro clinico.*!?

Pensa-se que as alteragdes na remodelacdo 6ssea induzidas
afetem tanto o processo de reabsor¢do osteoclastica quanto o
de formacao osteoblastica. Isso estaria de acordo com o papel
da proteina TGFP! na estimulagdo e supressdo da reabsorgdo
oOssea. Apesar disso, as alteragdes dos marcadores classicos de
formagao ou reabsor¢ao 6ssea ndo sdo consistentes.'

Na doenga de Camurati-Engelmann, ao contrario de outras
doengas do metabolismo 0sseo, as fraturas de baixo impacto
sdo raras.” As alteragdes microscopicas do 0sso sdo inespeci-
ficas, sendo a biopsia Gtil apenas para excluir outras causas.” A
cirurgia ortopédica, associada a complicagdes peri-operatorias
em outras doengas do metabolismo 6sseo (por exemplo, do-
enga de Paget), tem sido raramente descrita nos doentes com
Camurati-Engelmann, conhecendo-se pouco a sua evolugdo e
prognostico. No caso descrito, nao houve qualquer intercorrén-
cia durante e no pés-operatorio num periodo de quatro meses
de vigilancia na consulta externa de fisiatria e ortopedia.

No diagnostico diferencial dessa doenca, as displasias per-
tencentes ao grupo das hiperostoses craniotubulares, como a sin-
drome de Van Buchem, a osteosclerose € a esclerostose, além de
entidades como a displasia craniodiafisaria e a hiperfosfatasemia
familiar, deveréo ser consideradas.”* Em virtude de poder ocor-

rer alguma laténcia temporal entre o aparecimento dos sintomas
num membro € no outro contralateral, deverdo ser consideradas
outras situa¢des que envolvem dor, tumefacdo de ossos longos
e alteracdes radiograficas semelhantes, como o osteossarcoma, a
osteomielite e a doenga de Paget.”'* Dada a gravidade de algumas
dessas doengas e a necessidade de tratamento especifico, o estudo
diagnéstico devera iniciar-se rapidamente.

Os efeitos secundarios dos corticosteroides, considerados
adversos na maioria das situacdes, podem ser aproveitados
para o tratamento da doenga de Camurati-Engelmann."'> A sua
capacidade de indugdo da apoptose e interferéncia na proli-
feragdo e diferenciagdo dos osteoblastos e dos ostedcitos sdo
responsaveis pela diminuigdo da densidade mineral dssea, ttil
nessa situagdo. A dexametasona, a prednisolona e o deflazacort,
em doses correspondentes a 0,5-1 mg/kg/dia de prednisolona,
foram usados com sucesso no tratamento da dor e sintomas
constitucionais."'> Esses firmacos ndo alteram, no entanto, o
curso da doenga.

A terapéutica com anti-inflamatorios ndo esteroides tem
apenas como objetivo a analgesia, ndo tendo qualquer efeito no
metabolismo 6sseo.! O uso de bisfosfonatos é controverso: ha
descricdes distintas de melhoria e de agravamento sintomatico
com a sua administra¢do."!® O tratamento fisioterapico pode
ser instituido com o principal objetivo de aumento da forga
muscular e de evitar retragdes tendinosas.'

A cirurgia podera estar indicada no alargamento do canal
medular e na descompressio neuroldgica.'’™ "

Figura 4. Espessamento e esclerose da cortical do
umero, radio e cubito esquerdos.
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Figura 5. TAC Fémur esquerdo: espessamento cortical
com estreitamento do canal medular.

Figura 6. Encavilhamento endomedular apds fratura
do colo do fémur.
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Camurati-Engelmann disease: typical manifestations of a rare disease
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