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Relato de Caso

INTRODUÇÃO

A displasia diafisária progressiva ou doença de Camurati-
Engelmann é uma doença hereditária do metabolismo ósseo, 
autossômica dominante, rara, caracterizada pelo espessamento 
progressivo da cortical diafisária dos ossos longos. A marcha 
“bamboleante” de características miopáticas e a dor nos mem-
bros atingidos são as manifestações clínicas mais frequentes. 
Dada a sua evolução e raridade, o seu diagnóstico é frequente-
mente estabelecido com atraso e dificuldade. Neste artigo são 
descritas a evolução de um doente, a dificuldade no diagnóstico 
da doença de Camurati-Engelmann e a relevância de se consi-
derar o diagnóstico de displasia óssea na dor inespecífica dos 
membros e de outras doenças que cursam com osteoesclerose 
e/ou hiperostose no seu diagnóstico diferencial. 

Relato de caso

O paciente tem 46 anos, é trabalhador aeroportuário, filho de 
pais não consanguíneos e natural de Moçambique. Desde a 
infância, sentia dores nos membros inferiores, de predomínio 
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RESUMO

A displasia diafisária progressiva ou doença de Camurati-Engelmann é uma doença rara, caracterizada por dor e fra-
queza muscular dos membros afetados e espessamento progressivo da cortical diafisária dos ossos longos. Os autores 
descrevem o caso clínico de um doente com manifestações iniciais da doença na infância, mas cujo diagnóstico só foi 
estabelecido durante a idade adulta, depois de evoluída a doença e após surgirem as mesmas manifestações em um dos 
filhos. Salienta-se a dificuldade no diagnóstico e a relevância do diagnóstico diferencial com outras doenças que cursam 
com osteoesclerose e/ou hiperostose. Na literatura é rara a descrição da sua evolução ao longo dos anos.
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proximal, descrevendo como de origem óssea e muscular, e 
progressiva diminuição da força muscular adquirindo marcha 
bamboleante de características miopáticas. As dores tinham um 
ritmo misto e um componente noturno importante. Ao longo 
do tempo, as queixas álgicas passaram a ser menos intensas 
e a adaptação física e psicológica ao quadro foi permitindo 
ter uma vida dentro dos parâmetros considerados normais na 
sociedade, tendo uma profissão normal, casando-se e tendo 
filhos. Foi aprendendo técnicas para o levante e para o disfarce 
da marcha, negando limitações na realização das tarefas diárias 
e profissionais. No início do quadro clínico e durante alguns 
anos, procurou orientação médica, mas toda a investigação 
foi inconclusiva, não existindo, no estudo efetuado, dados que 
apoiassem o diagnóstico de doença neuromuscular ou indícios 
de malignidade. Quatro décadas depois do início dos sintomas, 
a evidência de alterações radiográficas nas diáfises femurais, 
nunca antes detectadas, fez despertar de novo o interesse no 
esclarecimento do quadro clínico. Ao exame objetivo, eram 
descritas alterações relevantes, como diminuição da força 
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 não havia evidência de alterações 
cognitivas, do tônus ou de comprometimento articular. No 
estudo analítico, não existiam alterações, nomeadamente do 
hemograma, velocidade de sedimentação, função renal, meta-
bolismo fosfocálcico e fosfatase alcalina. Nessa altura, o seu 
filho mais velho, com 5 anos de idade, começou a apresentar 
um quadro clínico semelhante, tendo a etiologia hereditária 
passado a fazer parte do raciocínio médico. O diagnóstico 
de doença de Camurati-Engelmann foi então considerado e 
confirmado em ambos por detecção da mutação C.652C > T 
(p.Arg218Cys) em heterozigotia no éxon 4 do gene TGFβ1. 
Quando interrogado, o doente negava antecedentes familiares 
semelhantes. Na sua outra filha, assintomática, não foi detec-
tada alteração genética compatível com a doença.

Mais recentemente, o doente sofreu fratura do colo femural 
e trocanter direitos após acidente de viação, sendo submetido 
a uma cirurgia para encavilhamento endomedular proximal do 
fêmur e orientado para tratamentos de reabilitação funcional. 
O espessamento e esclerose da cortical, alterações radiológicas 
típicas da doença, foram encontrados nos ossos longos dos 
membros inferiores e superiores de forma bilateral e simétrica, 
sem alterações das mãos ou pés. (Figuras 1,2,3,4 e 5) O estudo 
por tomografia axial computorizada mostrou estreitamento do 
canal medular dos ossos envolvidos. (Figura 6) A radiografia 
do crânio era normal. 

O doente não apresentou complicações no pós-operatório 
e recuperou a marcha autônoma com os tratamentos de fisiote-
rapia. Manteve-se a vigilância na consulta externa de fisiatria 
durante cinco meses.

DISCUSSÃO

A displasia diafisária progressiva ou doença de Camurati-
Engelmann é uma doença hereditária rara, autossômica domi-
nante, caracterizada pelo espessamento progressivo da cortical 
diafisária dos ossos longos.1

Uma mutação no gene TGFβ1 no cromossoma 19q13, 
que se traduz no aumento da atividade dessa proteína, parece 
estar na origem dessa entidade clínica.2 O quadro clínico 
compreende dor nos membros atingidos, fraqueza muscular, 
marcha anormal semelhante à miopática e fadiga fácil.3 A 
doença tem início na infância, manifestando-se geralmente 
antes dos 30 anos.1,3 A idade de início não é previsível, mas 
parece haver tendência para ser mais precoce e/ou com um 
fenótipo mais grave nas gerações sucessivas.4 No entanto, 
a evolução da doença parece poder ser variável, podendo o 
quadro clínico apresentar um percurso indolente ou mesmo 
parecer tornar-se quiescente, dificultando o diagnóstico 
mesmo na presença de alterações radiográficas evoluídas.5 
Geralmente, o comprometimento ósseo é bilateral e tem 
início nas diáfises femorais e tibiais, progredindo lentamente 
para os perôneos, úmeros, rádios e cúbitos, com deformi-
dade óssea progressiva.1,6-8 Embora menos frequentemente, 
o crânio e a bacia também podem ser envolvidos.1,6,9 O au-
mento da atividade osteoblástica na região afetada pode ser 
detectado precocemente por cintigrafia do esqueleto.1,6 As 
epífises e os espaços articulares são geralmente poupados, 
embora na evolução possam estar envolvidos secundariamen-
te.7 O quadro clínico pode, ocasionalmente, acompanhar-se 
de manifestações sistêmicas, como anemia, leucopenia e 

Figura 1. Marcado espessamento e esclerose da cortical 
bilateral do fêmur.

Figura 2. Espessamento e esclerose da cortical dos 
ossos das pernas, mais evidente na tíbia direita.

Figura 3. Espessamento e esclerose da cortical do 
úmero, rádio e cúbito direitos.
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hepatoesplenomegalia, por estenose e comprometimento 
medular.1,10,11 A elevação da velocidade de sedimentação 
globular ou da fosfatase alcalina podem ocorrer.6,10 Embora 
possa ser sugerido pela observação, o comprometimento 
neuromuscular não faz parte do quadro clínico.3,12

Pensa-se que as alterações na remodelação óssea induzidas 
afetem tanto o processo de reabsorção osteoclástica quanto o 
de formação osteoblástica. Isso estaria de acordo com o papel 
da proteína TGFb1 na estimulação e supressão da reabsorção 
óssea. Apesar disso, as alterações dos marcadores clássicos de 
formação ou reabsorção óssea não são consistentes.13 

Na doença de Camurati-Engelmann, ao contrário de outras 
doenças do metabolismo ósseo, as fraturas de baixo impacto 
são raras.7 As alterações microscópicas do osso são inespecí-
ficas, sendo a biópsia útil apenas para excluir outras causas.7 A 
cirurgia ortopédica, associada a complicações peri-operatórias 
em outras doenças do metabolismo ósseo (por exemplo, do-
ença de Paget), tem sido raramente descrita nos doentes com 
Camurati-Engelmann, conhecendo-se pouco a sua evolução e 
prognóstico. No caso descrito, não houve qualquer intercorrên-
cia durante e no pós-operatório num período de quatro meses 
de vigilância na consulta externa de fisiatria e ortopedia. 

No diagnóstico diferencial dessa doença, as displasias per-
tencentes ao grupo das hiperostoses craniotubulares, como a sín-
drome de Van Buchem, a osteosclerose e a esclerostose, além de 
entidades como a displasia craniodiafisária e a hiperfosfatasemia 
familiar, deverão ser consideradas.7,14 Em virtude de poder ocor-

rer alguma latência temporal entre o aparecimento dos sintomas 
num membro e no outro contralateral, deverão ser consideradas 
outras situações que envolvem dor, tumefação de ossos longos 
e alterações radiográficas semelhantes, como o osteossarcoma, a 
osteomielite e a doença de Paget.7,14 Dada a gravidade de algumas 
dessas doenças e a necessidade de tratamento específico, o estudo 
diagnóstico deverá iniciar-se rapidamente.

Os efeitos secundários dos corticosteroides, considerados 
adversos na maioria das situações, podem ser aproveitados 
para o tratamento da doença de Camurati-Engelmann.1,15 A sua 
capacidade de indução da apoptose e interferência na proli-
feração e diferenciação dos osteoblastos e dos osteócitos são 
responsáveis pela diminuição da densidade mineral óssea, útil 
nessa situação. 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.1,15 Esses fármacos não alteram, no entanto, o 
curso da doença. 

A terapêutica com anti-inflamatórios não esteroides tem 
apenas como objetivo a analgesia, não tendo qualquer efeito no 
metabolismo ósseo.1 O uso de bisfosfonatos é controverso: há 
descrições distintas de melhoria e de agravamento sintomático 
com a sua administração.1,16 O tratamento fisioterápico pode 
ser instituído com o principal objetivo de aumento da força 
muscular e de evitar retrações tendinosas.1

A cirurgia poderá estar indicada no alargamento do canal 
medular e na descompressão neurológica.17-19

Figura 4. Espessamento e esclerose da cortical do 
úmero, rádio e cúbito esquerdos.

Figura 5. TAC Fêmur esquerdo: espessamento cortical 
com estreitamento do canal medular.

Figura 6. Encavilhamento endomedular após fratura 
do colo do fêmur.
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suppressing bone.2 Despite that, changes in the classic markers of 
bone reabsorption or formation are not consistent.13

In Camurati-Engelmann disease, unlike other bone 
metabolism diseases, low impact fracture are rare.7 Microscope 
bone changes are uncertain, thus biopsy is useful only to 
exclude other causes.7 Orthopedic surgery, associated with 
perioperative complications in other diseases of the bone 
metabolism (e.g.: Paget’s disease), has rarely been described 
in patients with Camurati-Engelmann, and little is known 
about its development and prognosis. In the case described, 
there was not complication during and postoperatively for a 
4 month period of surveillance in external appointments of 
physiatrics and orthopedics. 

In the differential diagnosis of the disease, dysplasia of 
cranial hyperostosis like Van Buchem disease, osteosclerosis 
and sclerostosis, and entities like craniodiaphyseal dysplasia 
and familial hyperphosphatasemia should be considered.7,14 
Additionally, due to the possibility of any temporal latency 
between the occurrence of symptoms in a limb and its 
collateral, other situations with pain, swelling of long bones 
and similar radiographic changes should be considered, such 
as osteosarcoma, osteomyelitis and Paget’s disease.7,14 Due to 
the severity of some of these diseases and the need for specific 
treatment, diagnostic study should be quickly initiated.

Secondary effects of corticosteroids, considered adverse 
in most situations, may be used to treat Camurati-Engelmann 
Disease.1,15 Its capacity to induct apoptosis and interfere in 
proliferation and differentiation of osteoblasts and osteocytes 
is responsible for reducing mineral bone density, which is 
useful in this situation. Dexamethasone, prednisolone and 

deflazacort, in doses corresponding to 0.5-1 mg/kg/day 
of prednisolone, were successfully used to treat pain and 
constitutional symptoms.1,15 However, these drugs do not 
change the disease progress. 

The sole objective of the therapy with non-steroidal anti-
inflammatory drugs is analgesia, and there is no effect on the 
bone metabolism.1 The use of bisphosphonate is controversial, 
and there are different descriptions of improvement and 
symptom aggravation with its administration.1,16 Physical 
therapy treatment may be established with the main goal 
to increase muscular strength and to avoid tendinous 
retractions.1

Surgery should be assigned in case of enlargement of spinal 
canal and neurologic decompression.17,18,19
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