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INTRODUCAO

Doenca de Camurati-Engelmann: relato de caso
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RESUMO: Objetivos: Fornecer informagdes sobre a doenga de Camurati-Engelmann, também
conhecida como Displasia Diafisaria Progressiva, possibilitando o seu diagndstico pelo
profissional de saude. Método: Relato de caso associado a revisao da literatura cientifica
sobre o tema. Discussao: Doenca rara, de heranga autossémica dominante, caracterizada por
hiperostose progressiva com envolvimento das diafises dos ossos. Os sintomas mais comuns
sao dores em extremidades, alteragcdo da deambulagéo, fatigalibidade e fraqueza muscular.
Seu diagnéstico é clinico-radiolégico. O tratamento consiste basicamente na administracao
de glicocorticdides e anti-inflamatdrios nao esteroidais para melhorar os sintomas clinicos
como dor e fadiga.

DESCRITORES: Sindrome de Camurati-Engelmann; Doencas do desenvolvimento dsseo.
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penetrancia variavel, podendo haver histdria
familiar ou ser caso esporadico?. O inicio da doenca

geralmente é na infancia, quase sempre antes dos

também conhecida como Displasia )
Diafisaria Progressiva, € uma condi¢céo MATERIAIS E METODOS

Q doenca de Camurati-Engelmann, 30 anos de idade

rara, mais comum no sexo masculino. Apresenta

heranca genética autossémica dominante, de
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sobre doencga de Camurati-Engelmann.
RELATO DO CASO

J.J.G.P., 30 anos, sexo masculino, brasileiro,
branco, foi atendido no ambulatdrio de Reumatologia
pela primeira vez em 1995, aos 16 anos, com queixa
de dor em membros inferiores ha, aproximadamente,
seis meses, que piorava aos esforgos, associada
a fadiga e dificuldade de deambulagdo. Em seus
antecedentes pessoais apresentava histéria de
gestacdo a termo sem intercorréncias no periodo
neonatal, auséncia de cosanguinidade entre os pais,
desenvolvimento neuropsicomotor normal, correcéo
de Tetralogia de Fallot aos sete anos, correcéo de
criptorquidia a direita aos onze anos e hipoacusia
a esquerda. Auséncia de histéria semelhante na
familia.

Ao exame fisico apresentava-se em bom
estado geral, sem comprometimento intelectual, com
discreta exoftalmia, maxilar proeminente, pavilhdes
auriculares em abano e com poucas circunvolucoes,
e hiperplasia de gengiva. Apresentava ainda sopro
sistolico em foco adrtico acessério; abdome sem
alteracbes; peso e estatura baixos para a idade; atraso
na maturagao sexual (Tanner I); marcha arrastada;
joelhos em valgo; dor a palpacao de terco médio de
tibias; acentuacéo da lordose lombar com limitagao
importante da extensdo da coluna vertebral.

Apresentava radiografias de fémur, tibia,
fibula (Figuras 1, 2 e 3) e Umero com espessamento
cortical difuso simétrico, notadamente em diafises,
e hipoplasia de epifises. Radiografia (Figura 4) e
tomografia de cranio com esclerose e espessamento
0sseo em base de cranio, com envolvimento bilateral
e difuso de mastoides. Radiografia de coluna lombar
com esclerose das articulagdes interapofisarias.

FIGURA 1. Radiografia mostrando espessamento simétrico
das corticais das diafises do fémur
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Cintilografia 6éssea mostrava hiperconcen-
tracdo do radioimunoindicador em regido de arcos
zigomaticos, mastodides, umeros, ulnas, radios,
fémures, tibias e fibulas.

FIGURA 2. Radiografia mostrando espessamento simétrico
de diafises de fémur, tibia e fibula

FIGURA 3. Radiografia mostrando espessamento simétrico
de diafises de fémur, tibia e fibula
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FIGURA 4. Radiografia de cranio mostrando aumento
difuso na densidade dos mastdides

Laboratorialmente, apresentava hemoglo-
bina de 11.6g/dl [valor normal (N) = 12 a 16g/dl],
hematdcrito de 35% [N = 40 a 55%)], dosagens de
creatinofosfoquinase, desidrogenase latica, calcio
total e célcio ionizado e fésforo normais, aumentos
da velocidade de hemossedimentacao [12 hora =
55mm/h (N < 5mm/h)], Proteina C reativa [20mg/
ml (N < 7mg/ml)] e fosfatase alcalina [288U/I (N 50
a 136U/)].

Os achados clinicos e radiolégicos levaram
ao diagnostico de sindrome de Camurati-Engelmann.
Paciente passou também por avaliagéo genética, que
foi compativel com a doenca.

Foram administrados glicocorticoide
(prednisona) e anti-inflamatorios ndo esteroidais, com
remissOes temporarias do quadro algico. O paciente
foi encaminhado para avaliagdo endocrinoldgica,
descartando hipotese diagndstica de hipogonadismo
hipogonadotrdéfico. Apds terapia com esterdide
injetavel, paciente evoluiu para Tanner V. Atualmente,
mantém acompanhamento ambulatorial regular,
em uso de baixas doses de anti-inflamatdrio ndo
esteroidal, mantém queixa de dor em membros
inferiores de carater intermitente. Exames laboratoriais
normais, exceto pela manutencdo de fosfatase
alcalina elevada.

DISCUSSAO

A sindrome de Camurati-Engelmann per-
tence ao grupo das hiperostoses craniotubulares e
resulta de uma mutagcdo em um gene localizado no
braco longo do cromossomo 19 que codifica o TGFp1
(Transforming Growth Factor 1), um importante
mediador do remodelamento 6sseo, dando origem
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a expressao inadequada desta molécula, levando
a reducado da atividade osteoclastica e aumento
da osteobléstica, com predominio de deposicéo
O6ssea?®?. Acredita-se que outros genes, diferentes
do TGF 1, influenciem também nos resultados da
doenca, explicando assim a extrema variabilidade na
expressao fenotipica®'624,

Esta doenca caracteriza-se por formacao
6ssea endosteal e periosteal progressiva e simétrica,
levando ao espessamento cortical, estreitamento do
canal medular e alargamento diafisario®?223, Acomete
principalmente as diafises do fémur e tibia, esten-
dendo-se a fibula, umero, ulna e radio. Com a pro-
gressao da doenca, as metafises também podem ser
acometidas, mas as epifises sdo poupadas'®. Pode
haver esclerose de base de cranio e acometimento
de outros 0ssos, como quadril, face, mandibula, caixa
toracica e vértebras, em 20% dos casos®'216,

Clinicamente, costuma manifestar-se com
dor em membros inferiores, alteracdo da marcha,
fadiga e fraqueza muscular. Manifestacbes menos
comuns sdo reducao dos tecidos adiposo subcuta-
neo e muscular'®, o que pode estar relacionado ao
TGF B1, que age como inibidor da miogénese'® e da
adipogénese’. Pode-se encontrar também exoftalmia,
geno varo ou valgo, escoliose, retardo puberal, hipo-
gonadismo, hepatoesplenomegalia, perda auditiva
ou visual e paralisia facial por compressao de nervos
cranianos no envolvimento da base de cranio? 12152223,
Fraturas dsseas de baixo impacto sao raras’'.

Radiologicamente, observa-se aumento da
densidade e alargamento da cortical das diafises
dos ossos longos, de forma bilateral e simétrica?23,
A tomografia computadorizada mostra integridade da
musculatura adjacente?. A cintilografia 6ssea mostra
captacao anormal heterogénea do radiofarmaco de-
vido a atividade osteoblastica aumentada. A biépsia
6ssea nao mostra alteracdes especificas!.

Os marcadores bioquimicos de remodela-
mento ésseo geralmente sdo normais. Pode haver
aumento da velocidade de hemossedimentacéo,
anemia'# e leucopenia, porém nao ha exames labo-
ratoriais especificos para essa doenca, sendo o diag-
noéstico baseado nos achados clinico-radioldgicos.

O diagnostico diferencial deve ser feito com
outras displasias que cursam com defeitos de ossifi-
cacgéo, como doenca de Ribbing-Fairbank (displasia
epifisaria multipla), doenca de Van Buchen (hiperos-
tose cortical generalizada, que afeta principalmente
cranio, mandibula — com alargamento caracteristico,
clavicula e costelas e menos frequentemente a
didfise de ossos longos), displasia craniodiafisaria
(esclerose generalizada, em particular dos ossos do
cranio e face, com anormalidades faciais, estenose
de coanas bilateral, obstrucao nasal e de ductos lacri-
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mais), displasia fibrosa poliostética (com progressiva
substituicdo dssea por tecido fibroso)”'”. Deve-se
considerar também doenca de Paget 6ssea, osteope-
trose (aumento da densidade dssea de forma difusa,
acometendo epifise, metéfise e diéfise), situacdes
que podem cursar com dor em membros, além de
compressao nervosa'?'2. Em criangas, diferenciar
da dor inespecifica de membros, desordens neuro-
musculares, causas malignas e ndo organicas'’, que
podem se apresentar com quadro clinico semelhante,
mas nao mostram as altera¢des dsseas caracteristi-
cas nas radiografias.

Nao ha tratamento especifico; muitos relatam
sucesso com o uso de glicocorticéide, com melhora
clinica da dor e fadiga e até melhora da mobilidade,
também foram documentadas corre¢des das anor-
malidades radioldgicas. Nos tratamentos em longo
prazo a dose do glicocorticdide deve ser diminuida
para a menor dose efetiva, estando sempre atento
aos conhecidos efeitos colaterais como osteoporose
de coluna vertebral, sindrome de Cushing, supressao
do crescimento em criangas, alteragcdes neuroldgicas
e psiquiatricas. Os anti-inflamatérios nao esteroidais
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s&o usados para controle do quadro algico, mas nao
promovem melhora nas alteracdes dsseas. Relata-
se também o uso de bisfosfonatos, com resultados
controversos®81°. Tratamentos cirdrgicos como a
perfuracdo do canal medular com brocas de didmetro
crescente, para alargamento do canal medular?; des-
compressao de nervo facial; descompressao orbital
para remover a invasdo 6ssea do nervo oOptico';
abordagem do meato acustico interno e realizagao
de implante coclear nas perdas auditivas profundas?®;
sdo alternativas nos casos com estreitamento de
canal medular e compressao nervosa'®2°2!, Contu-
do, como se trata de uma doenga progressiva, 0s
sintomas podem recorrer'®. Paciente pode também
se beneficiar clinicamente com fisioterapia para for-
talecimento muscular.

CONCLUSAO

A sindrome de Camurati-Engelmann, apesar
de rara, deve ser conhecida e lembrada no diagndstico
diferencial de dor em membros, fraqueza e fadiga.

Fernandes GCD, Souza DL, Yamada ES, Sunahara ERM, Menin RC, Toledo RA. Camurati-
Englemann disease: case report. Rev Med (Sao Paulo). 2009 jul.-dez.;88(3/4):181-5.

ABSTRACT: Goals: To provide information about Camurati-Engelmann disease, also known
as progressive diaphyseal dysplasia, allowing its diagnosis by a healthcare professional.
Methods: A case report associated with literature review. Discussion: It is a rare, autosomal
dominant type, disease characterized by progressive hyperostosis involving the diaphysis of
bones. The most commom clinical symptoms are pain in extremities, waddling gait, fatigability
and muscle weakness. Its diagnosis may be determined by clinical and radiological data. Treat-
ment involves basically glucocorticosteroids and non-steroid anti-inflammatory administration
to promote improvement in clinical symptoms such as pain and fatigue.

KEY WORDS: Camurati-Engelmann syndrome; Bone diseases, developmental.
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