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RESUMO

Relata-se um tipo raro de nanismo congénito associado com insuficiéncia respiratoria
grave em um menino de trés anos. Faz-se o diagnostico de displasia campomélica utilizando
os critérios de Mansour; realiza-se tratamento cirirgico para as deformidades dos pés e
enfatizam as dificuldades encontradas no acompanhamento pos-operatorio.
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SUMMARY

The campomelic dysplasia syndrome: Report of a case and review of literature.

In an attempt to increase awareness of the presentation of infants with Campomelic
dysplasia (CD) and to emphasize the difficulties of treating of the deformities early, the
current authors report the rare case of a 3-year-old boy with CD. The diagnosis was made by
Mansour criteria, and his deformities on the feet were underling to treatment surgery. The
postoperative course of this child was complicated by decency of suture on left foot. After
two weeks by successive dressing, the wound was heals as well.

Keywords: Congenital dwarfism; Campomelic; Criteria Mansour.
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Introducéao

Displasia Campomélica (DC) € uma forma
rara de nanismo, possivelmente heterogénea,
geralmente letal,?"* caracterizada por torcao
de ossos longos dos membros superiores e
inferiores, facies peculiar e morte precoce
decorrente de insuficiéncia respiratoria.zs
Embora existam varios tipos de displasia
campomélica, varias se caracterizam pela
presenca de abaulamento anterior das tibias
com depressdes cutaneas, fémures abaulados
anterolateralmente, cifoescoliose toracica,
escapula hipoplasica e auséncia ou retardo de
ossificacao do pediculo toracico. Geralmente
estdo presentes as mutacdes no gene SOX9
e no cromossomo 17q.'>* Ha relato de um
menino de trés anos com DC que foi tratado
cirurgicamente do pé equino varo bilateral.
O pos-operatoério imediato complicou-se com
deiscéncia de sutura em um dos pés, o qual
evoluiu bem, apds curativos sucessivos. Sao
raros os casos de sobrevivéncia dos pacientes
com displasia campomélica e enfatizam as
dificuldades do tratamento. Nos ultimos
anos essa taxa de sobrevida tem aumentado
consideravelmente por conta da melhora
nos cuidados neonatal e suporte terapéutico
multidisciplinar.

Relato do caso

A crianca de trés anos nao anda,
apresenta varias deformidades nos membros
superiores e inferiores, facies sindromica
e cognicao normal. A mae da crianca tem
historia prévia de aborto natural e oligo-
hidramnio; no pré-natal teve o diagndstico de
pé torto congénito (PTC) bilateral. A crianca
nasceu a termo, pesou 2,3 kg, com choro
fraco e ciandtico. Necessitou de reanimacao
neonatal durante dois dias sob cuidados
intensivos com ventilacao invasiva. Evoluiu
comvarios episodios de pneumonias e infeccao
do trato urinario, sempre necessitando de

internacao hospitalar. Com dois anos de vida
foi diagnosticado hidronefrose a esquerda e
submetido a nefrectomia. Apresenta-se com
baixa estatura e baixo peso, taquipneico,
respiracao oral, fronte proeminente, face
achatada, fendas palpebrais estreitas, nariz
em sela, boca pequena, fenda palatina,
micrognatia e implantacao baixa das orelhas.
Apresenta ainda térax pequeno, com pectus
carinatum e escoliose. Os membros superiores
e inferiores sao curtos, abaulamento anterior
das tibiais e PTC bilateral (Figura 1). Tem
um irmao com PTC bilateral e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. O exame
radiologico mostra 11 pares de costelas
delgadas (Figura 4), escapulas hipoplasicas
(Figura 4), luxacao radiulnar (Figura 3),
1.° metacarpo curto, escoliose toracica
(Figura 5), asas iliacas pequenas (Figura 2)
e fibulas curtas. A conduta ortopédica foi
direcionada principalmente para correcao
das deformidades em equino cavo varo dos
pés. O paciente foi submetido a procedimento
cirdrgico para correcao do PTC em janeiro de
2006. Evoluiu com deiscéncia de sutura no
pos-operatorio imediato, cicatrizando apos
curativos sucessivos (Figura 6).

Figura 1: Os membros superiores e inferiores sao curtos,
abaulamento anterior das tibiais e PTC bilateral.
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Figura 2: Asas iliacas pequenas. ,
s Peq Figura 5: Escoliose toracica.

Figura 6: Deiscéncia de sutura no pos-operatorio imediato,
cicatrizando apos curativos sucessivos.

Figura 3: Luxacao radiulnar. Discussdo

A displasia campomélica (DC) é uma
sindrome congénita, rara, de etiologia
desconhecida, descrita inicialmente em
1950,2 e considerada como entidade distinta
pela primeira vez em 1971.> Caracteriza-
se por encurvamento bilateral da tibia, pé
torto e outras anormalidades, associada com
insuficiéncia respiratoria potencialmente
fatal atribuida a wuma caixa toracica
pequena com formato de sino com costelas
deficientes, diametro da laringe reduzida e
Figura 4: O exame rgdiol(?gjco mostra 11 pares de costelas cartilagem traqueal hipoplasica,’ curvatura
delgadas, escapulas hipoplasicas. . oo n . n

anterior da tibia, do fémur, covinha cutanea,
cifoescoliose toracica, escapulas hipoplasicas
e auséncia ou retardo na ossificacao dos
pediculos toracicos, como observado na
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crianca estudada. Embora existam varias
alteracbes ortopédicas associadas com
DC, ainda assim predomina a insuficiéncia
respiratoria. Segundo estudos, mais de 50% das
criancas morrem por problemas respiratérios
nas primeiras 24h de vida, 77% morrem no
periodo neonatal e 90% antes dos dois anos
de vida.?* A incidéncia da DC varia entre
0,05 e 0,9 por 10.000.% Nao foi constatado
ainda predilecao pelo género, embora exista
uma preponderancia pelo fenétipo feminino
por causa da reversao sexual ou genitalia
ambigua, a qual foi encontrada em 70% dos
cromossomos masculinos.?" A DC foi definida
como sindrome esporadica autossomica
dominante que resulta em malformacao
esquelética e desenvolvimento anormal,

também se observou que geralmente
ocorre morte neonatal como resultado
de insuficiéncia respiratéria, porém a

expectativa de vida varia dependendo da
gravidade do fendtipo.”? As anormalidades
da cartilagem resultam da anormalidade
estrutural da cartilagem traqueobronquica
que sao reduzidas nos bronquios e ausentes
nos bronquiolos, os quais enfraquecem
as vias aéreas e causam entdao o colapso
em ambas as fases da respiracao. Essas
anormalidades estao geralmente associadas
com uma fenda palatina, micrognhatia
e hipotonia.?’ Existem poucos relatos
na literatura a respeito do tratamento
ortopédico de pacientes com essa patologia,
por causa da alta taxa de mortalidade pré-
natal e insuficiéncia respiratoria. Essas
criancas nao sobrevivem por muito tempo
para terem solucionados seus problemas
ortopédicos.”* Relatam que a sindrome
campomélica é uma osteocondrodisplasia
rara que leva frequentemente ao 6bito com
insuficiéncia pulmonar.” Segundo dados,
foi observado a existéncia de uma lesao do
modelo cartilaginoso na diafise femoral,
seguida por fratura do colar 6sseo delgado no
estagio precoce da ossificacao da diafise.™
Ha notificacao de dois irmaos, um com 0sso

longo abaulado assimétrico congénito e um
com osso longo abaulado simétrico congénito;
segundo os autores, foi encontrado nesses
irmaos dolicomacrocefalia, hipertelorismo
ocular e vértebra com aparéncia de um
bico anterior e osso “dentro de osso”, e foi
feito diagnodstico diferencial com displasia
cifomélica, hipofostasia, sindrome de
Grant e osteogénese imperfeita.” Em outro
estudo, foi apresentado dois casos com 0ss0s
longos encurvados como principal alteracao,
hipertelorismo, hipoplasia mandibular e
anormalidades na mao e pé com morte
neonatal por faléncia respiratéoria.” No
estudo foi publicado um caso de crianca
do sexo feminino, que morreu por asfixia
no segundo dia de vida, e que exibia
caracteristicas  tipicas de  sindrome
campomélica: facies impar, abaulamento
dos ossos longos da perna, deformidades
esqueléticas e fendas palatinas, coarptacao
da aorta e provavelmente aplasia da fibula.?
Sobre esse assunto, os autores relatam
caso de um menino de um ano de idade
com nanismo campomélico, normocefalico
e membros curtos.” Na Ultima metade do
século 20, estudiosos descreveram casos
esporadicos de displasia campomélica,
juntamente com relatos de outras entidades,
com o termo “abaulamento congénito dos
0ssos longos”.”> Como o tratamento dessas
condicoes letais tem melhorado nas ultimas
décadas, a maioria dessas criancas tem
sobrevivido e aumentado o tempo de vida
consideravelmente. Isso tem requerido
tratamento ortopédico das manifestacoes
musculoesqueléticas para prevenir uma
adicional morbidade. Nenhuma anormalidade
isolada é patognomodnica de displasia
campomélica; ao contrario, o diagnostico so
é feito pela presenca de uma combinacao de
achados esqueléticos e viscerais como visto
no presente paciente. Enfatizam-se ainda
as manifestacdes clinicas e radioldgicas e
propdem os critérios diagnosticos de acordo
com as caracteristicas patologicas.?”
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Radiologic

Hypoplastic scapulas*

Bowed femurs (marked or mild)*
Bowed tibias (marked or mild)*
Vertically narrow iliac wings*
Nonmineralized thoracic pedicles*
Nonmineralized sternum

Short and somewhat flat vertebrae
Kyphoscoliosis

Short first metacarpal bone
Small thoracic cage with
decreased number of ribs
Delayed ossification of proximal tibial and distal
femoral epiphysis and talus

Clinical
Macrocephaly**
Antimongoloid
forehead
Micrognathia**
Flat small face and long philtrum

slender and/or

slant to the eyes and high

Flat nasal bridge**

Low set ears** (posteriorly rotated)
Kyphoscoliosis
Respiratory distress**
tracheobronchiomalacia)
Small bell-shaped chest
Hypotonia

Talipes equinovarus**
Hand anomalies (brachydactyly,
camptodactylyl)

Congenital dislocation of hips**
Bowed femurs**

Bowed tibias**

Pretibial skin dimples**

Sex reversal (XY gonadal dysgenesis)
Occasional Abnormalities
Congenital cardiac
ventricular septal defects
Renal anomalies particularly hydronephrosis
Polyhydroamnios

Hynnnlactic rachlaa and camicirenlar fcanale

(secondary to

clinodactyly,

defects particularly

Fig. 1: Radiologic and Clinical Manifestations

of Campomelic Dysplasia

* Diagnostic radiologic criteria of Mansour et. al.; ** Diagnostic
clinical criteria of Mansour et. al. (Modified with permission
from Mansour S, Hall CM, Pembrey ME, Young ID: A clinical
and genetic study of campomelic dysplasia. J. Med. Genet.,
32:415-420, 1995.)

Alguns autores consideraram como
valor diagnostico: uma escapula pequena,
laminar e pediculos hipoplasicos das

vértebras toracicas.”” Na revisao de 2.100
casos de displasia esquelética no Registro
Internacional de displasia esquelética,
considerando a avaliacao da escapula no

diagnostico, classificacao da displasia
esquelética e delimitacao de novas entidades,
foi observado que o tipo Luton de displasia
esquelética platispondilica letal diferenciava
radiograficamente do tipo de San Diego e
Tipo Torrance pela presenca de duas pontas
no angulo inferior da escapula. No mesmo
estudo foi verificado que a hipoplasia do
corpo da escapula é caracteristica da
displasia campomélica, embora esteja
presente também na sindrome de Antley-
Bixler.? As similaridades clinica e
radiograficamente entre displasia
campomélica e sindrome de Antley-Bixler
sugerem que elas podem ser doencas
correlatas e que a ultima condicao pode ser
incluida no grupo dos ossos encurvados.
Relatos comprovam a diferenca na composicao
enaquantidadeaumentadadeaminoglicosinas
no lado concavo do osso displasico, sugerindo
a existéncia de osso com retardo na
maturacao.? Faz-se importante ressaltar que
foi observada a existéncia constante de trés
manifestacoes radiograficas como escapula
hipoplasica, pediculos toracicos
desmineralizados e osso iliaco verticalizado
e estreito quando encontrados combinados
(essas caracteristicas foram encontradas
neste presente relato), embora essas
alteracdes nao tenham o mesmo significado
quando encontrados isoladamente.™ O estudo

da  patologia utilizando radiografias,
arteriografia, disseccao, microscopia de
ossos longos e estudo bioquimico de

proteiglicanas-agregadas na  cartilagem
hialina dos membros inferiores em um recém-
nascido a termo com sindrome campomélica,
e encontram cartilagem hialina imatura dos
ossos longos, displasia das placas de
crescimento, displasia focal da diafise e um
defeito no crescimento posterior do fémur e
musculos torcidos.?? Em um caso relatado
como sindrome isquio-pubica-patela, foram
encontradas caracteristicas radiologicas de
displasia campomélica.”? E importante
ressaltar que é dificil o diagnostico diferencial
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com outra doenca que causa curvatura
femoral (notadamente displasia
campomélica), especialmente no estagio
precoce e demonstram o interesse para
associar ultrassonografia e contetdo uterino
radiograficamente.’ Por isso, com adequada
documentacao, a displasia campomélica nao
pode ser confundida com outra patologia que
apresenta abaulamento congénito das
extremidades inferiores.'>A coluna vertebral
comumente tem retardo da ossificacao ou
auséncia do pediculo toracico e o segmento
cervical pode ser instavel ou cifético e a
coluna toracolombar pode ter escoliose ou
cifoescoliose congénita.” Sustentado essa
afirmativa, os autores descreveram a
alteracao da coluna na displasia campomélica
e foi observada uma cifoescoliose lombar ou
toracica progressiva em sete de oito criancas
em seu estudo e recomendaram uma
abordagem cir(rgica progressiva para o
tratamento da deformidade na coluna para
evitar grave deformidade esquelética ou
adicional comprometimento pulmonar ou
neurologico.¢ Para afirmar essa deformidade,
foram publicados oito casos de cifoescoliose
secundaria a displasia campomélica, e
observaram que todas as curvas eram
progressivas® com deformidade na coluna
frequentemente progressiva, tanto que afeta
a funcao cardiopulmonar precocemente e
compromete uma precaria funcao respiratoria
preexistente, por isso foi recomendado um
colete de Milwaukee como uma Unica opcao,
porque essas curvas tendem a ser alta na
regido toracica. E importante lembrar que o
tratamento dos desvios da coluna seja
precoce e agressivo, para evitar progressao,
e quando o uso de um colete demonstrar ser
inadequado esta indicado uma fusdao nao
instrumentada por abordagem anterior e
posterior combinada associada a uma
manutencao de um halo gesso até que se
obtenha uma adequada estabilidade.®
Corroborando com essa afirmativa, descreve
ainda que os halos gessos servem para dois

propdsitos: ajudam na obtencao de alguma
correcao e aumentam a chance de se obter
uma fusao solida. Por causa da fragilidade
Ossea e falta de conexao entre os elementos
posteriores e corpo vertebral nao pode ser
usado instrumentacao da coluna vertebral
em crianca. Alteracdes cardiacas e renais
também sao encontradas,'*'® hidronefrose
em 38% e defeito septal ventricular em 21%
dos pacientes.™ A displasia campomélica
também pode apresentar sexo reverso,
particularmente em crianca com cariotipo
masculino.?" A facies é caracteristico, com
uma cabeca grande, fenda ocular
antimongoloide, hipertelorismo, depressao
da ponte nasal e implantacao baixa das
orelhas, as quais estao rodadas
posteriormente.' Para os pacientes cirurgicos
é necessario um acompanhamento
multidisciplinar com pneumologista e
cuidados intensivos de especialistas para
reduzir a morbidade e mortalidade no pré-

operatorio; porém, mesmo com essas
precaucdoes, complicacoes respiratdrias
podem ocorrer no pos-operatorio. O

diagndstico precoce da displasia campomélica
é possivel pelaultrassonografia tridimensional
com a qual é possivel colher informacao
adicional sobre a face da escapula e
deformidades da coluna vertebral.™ Existe a
possibilidade de um diagnostico pré-natal
com ultrassonografia antes de 20 semanas.?
Em um estudo retrospectivo de 13 fetos com
membros curtos com displasia esquelética
letal, utilizando ultrassonografia para
diagnostico,” ainda sobre esse assunto
descreve-se que a coluna vertebral também
apresenta deformidade no segmento
toracico, encurtamento e abaulamento dos
ossos longos e auséncia ou escapula
hipoplasica associada com anormalidades de
outros sistemas (polidramnio, retardo de
crescimento fetal e hidrocefalia). Embora a
campomelia (membros encurvados) seja uma
das manifestacoes clinica mais comum dessa
patologia e € a caracteristica que da origem
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ao seu nome, existem relatos de pacientes
com campomelia acampomélica (displasia
campomélica acampomélica)* por conta de
uma mutacao do gene SOX-9.4 Essa displasia
se caracteriza pela auséncia de curvatura
nos ossos longos. A displasia campomélica
acampomélica é uma variante rara da
sindrome campomélica displasica que afeta
0ss0s e tecidos conectivos caracterizada pela
auséncia de abaulamento nos membros e tem
caracteristicamente a face achatada no
perfil e dificuldade respiratoria,” essa
afirmativa é reforcada ao considerar que
todas apresentavam escapula hipoplasica* e
tiveram melhor taxa de sobrevida.*
Campomelia pode ser encontrada em varios
disturbios de ossificacao, tal como
osteogénese imperfeita e hipofostasia. Esses
disturbios nao devem ser confundidos com
sindrome campomeélica dos membros curtos e
membros longos ou outros tipos de
abaulamento congénito e angulacao das
deformidades. A crianca do presente estudo
de caso tem cariétipo masculino normal e
aparente. Com base no tipo de deformidade,
do osso longo, essa crianca foi classificada
como sendo o tipo membro curto. O
diagndstico da DC baseia-se nos critérios”
clinicos, em particular as manifestacoes
musculoesqueléticas combinadas com
dificuldade respiratoria e  alteracodes
radiolégicas. Quanto ao tratamento, relatam
0 caso de uma crianca de seis anos e seis
meses que foi tratada com suspensorio de
Pavlic para quadril displasico aos oito meses
de idade.™ Tal crianca respondeu bem a esse
tratamento no quadril esquerdo, porém nao
foi bem no quadril direito, o qual necessitou
de reducao aberta e capsulorrafia. A média
de idade da crianca com escoliose varia entre
um e 4,5 anos.®" A revisao desses casos nao
tem mostrado uniformidade no tratamento da
patologia. O tratamento definitivo da luxacao
do quadril esta sempre indicado, inicialmente,
de forma conservadora, e quando resistentes
devem ser tratados com cirurgia. Concluimos
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que é essencial o acompanhamento ortopédico
da crianca com displasia campomélica por
longo tempo por conta do potencial
aparecimento dedeformidades principalmente
na coluna vertebral e agravamento das outras
deformidades previamente existentes. A
melhora nos  cuidados neonatal e
acompanhamento multidisciplinar justificam
a sobrevida desse paciente.
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