Revista Portuguesa de Ortopedia e Traumatologia
284 Portuguese Journal of Orthopaedics and Traumatology

SOCIEDADE PORTUGUESA DE
ORTOPEDIA E TRAUMATOLOGIA

CASO CLINICO

DISPLASIA FIBROSA: DO DIAGNOSTICO A CIRURGIA

Rev Port Ortop Traum 26(3): 284-292, 2018

Diogo Ramalho, Rita Henriques, Joaquim Soares do Brito, Graca Lopes, Paulo Almeida
Servico de Ortopedia e Traumatologia, Centro Hospitalar de Lisboa Norte, Hospital de Santa Maria

Diogo Ramalho
Interno de Formagao Especifica de Ortopedia e Traumatologia

Rita Henriques
Interna de Formacao Especifica de Ortopedia e Traumatologia

Joaquim Soares do Brito
Assistente Hospitalar de Ortopedia e Traumatologia

Graca Lopes
Assistente Hospitalar Graduada de Ortopedia e Traumatologia

Paulo Almeida
Assistente Hospitalar Graduado de Ortopedia e Traumatologia

Submetido em 16 janeiro 2018 Correspondéncia

Revisto em 12 fevereiro 2018 Diogo Ramalho

Aceite em 30 junho 2018 Servico de Ortopedia e Traumatologia do Centro Hospitalar
Tipo de Estudo: Estudo Terapéutico de Lisboa Norte, Hospital de Santa Maria

Nivel de Evidéncia: V Av. Prof. Egas Moniz

Declaracgao de conflito de interesses: Nada a declarar. 1649-055 LISBOA

Telefone: 21 780 05 00

diogo.djmr@gmail.com

© Sociedade Portuguesa de Ortopedia ¢ Traumatologia



Revista Portuguesa de Ortopedia e Traumatologia
Portuguese Journal of Orthopaedics and Traumatology 285

RESUMO

Apresenta-se o caso deuma adolescente de 13 anos de idade com queixas de dor inguinal esquerda
com 3 anos de evolucdo, sem alteragdes relevantes ao exame objectivo. Imagiologicamente foi
identificada lesao radiotransparente na regiao metafisaria proximal e colo femoral esquerdos,
associada a uma fractura incompleta. Pela manuten¢do das queixas algicas, caracteristicas
e localizagdo da fractura associada a uma lesdo de etiologia desconhecida, optou-se pelo
tratamento cirurgico que, em simultaneo permitiu o diagnostico definitivo de displasia fibrosa.
Durante o seguimento pos-operatdrio observou-se a resolucao das queixas clinicas, contudo,
com recidiva imagioldgica da lesdo tumoral.

O caso apresentado evidencia algumas das dificuldades no diagnoéstico e tratamento da displasia
fibrosa em idade pediétrica. E igualmente demonstrado que é uma opgao terapéutica que, com
as indicagoes e técnica adequadas, possibilita um bom resultado final.

Palavras chave: Displasia Fibrosa; Diagnostico; Cirurgia
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ABSTRACT

Herein we present the clinical case of a 13 year-old female patient with left inguinal pain
ongoing for 3 years, without any abnormalities in clinical examination. The imaging studies
identified a radiolucent lesion in the left femoral proximal metaphysis and neck, with an
incomplete fracture. Due to persistent pain, lesion characteristics and fracture location with
an unknown aetiology, a surgical procedure was performed, which simultaneously allowed the
definitive diagnosis of fibrous dysplasia. Patient’s post-op follow up was uneventful with good
clinical result despite the imagiologic tumoral relapse.

This clinical case emphasises the difficulties to diagnose and treat fibrous dysplasia in pediatric
patients. Simultaneously, highlights the role for surgery, on which a good indication and
technique will allow a good result.

Key words: Fibrous Dysplasia; Diagnosis, Surgery
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INTRODUCAO

A displasia fibrosa (DF) ¢ uma doenga Ossea
incomum provocada pela falha de produgdo
de osso lamelar normal, que ¢ substituido por
tecido conjuntivo osteofibroso com trabeculagao
irregular’>*#,  Corresponde a um disturbio
pseudotumoral que representa 5-10% de todos
os tumores 6sseos benignos e apresenta um risco
reduzido de maligniza¢do'23+5. E mais comum no
género feminino e, embora possa ser encontrada em
qualqueridade, manifesta-se habitualmente antes dos
30 anos**’. Do ponto de vista genético, a DF traduz
o resultado de uma mutagdo somatica, adquirida
precocemente durante a embriogénese, activadora
do gene GNAS (braco q cromossoma 20)!348,
No esqueleto, esta mutagdo provoca o aumento de
células progenitoras pluripontentes com capacidade
debilitada para se diferenciarem em osteoblastos,
adipdcitos e linhagens hematopoiéticas, proliferando
como células mesenquimatosas indiferenciadas!'>*8,
Estas células produzem matriz 6ssea, colagénio e
trabeculacao anormais, substituindo o tecido lamelar
e amedula 0ssea, resultando num tecido osteofibroso
tipicamente sem capacidade hematopoiética'->8,

Qualquer osso no esqueleto humano pode ser
afectado na DF, contudo, o fémur, em particular a
sua regido proximal, a tibia, a bacia, as costelas, o
cranio, os 0ssos da face, o umero ¢ as vértebras sao
as localizagdes mais frequentes'>*478, A lesdo Ossea
pode apresentar-se afectando um unico osso (forma
monostodtica) ou varios (forma poliostotica)'->34368,
A forma monostoética representa a maioria dos casos
(75-80%), apresentando-se mais tardiamente (2a e
3a décadas de vida) e com menor severidade clinica,
sendo mais frequentemente assintomatica>*>%’, A
forma poliostotica, menos comum, ¢ habitualmente
mais severa, manifestando-se antes dos 10 anos,
e apresentando predileccdo por um membro ou
lado do corpo (>90%), podendo, contudo, ser
bilateral>*>’. Existem associa¢des sindromaticas
descritas de formas poliostoticas com manifestacdes
extraesqueléticas como endocrinopatias
hiperfuncionantes e alteragdes cutineas (Sindrome
McCune-Albright) ou mixomas intramusculares
(Sindrome de Mazabraud)'**%8, Na literatura ndo
existem casos documentados de conversdo de
uma forma monostotica em poliostotica®. Ha ainda
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autores que consideram a existéncia de uma forma
panostotica, com atingimento de todo esqueleto®.

Neste trabalho os autores pretendem, com base num
caso clinico, abordar as caracteristicas da DF, uma
doenga dssea incomum e com apresentacdo clinica
variavel, discutir a dificuldade diagnoéstica, assim
como as opg¢des de tratamento e suas indicagoes.

CASO CLINICO

Relata-se o caso de uma adolescente de 13 anos,
referenciada a consulta externa de ortopedia (CEO)
por queixas de dor inguinal esquerda com 3 anos
de evolugdo. Exibia concomitante dor na regido
trocantérica homolateral, ndo agravada pela palpacao
directa. Na topografia referida nao apresentava
alteragdes relevantes ao exame objectivo, tal
como nos restantes membros inferiores que eram
simétricos, € mantinham mobilidade articular dentro
dos padrdes da normalidade.

A investigacdo prévia das queixas (junto do médico
assistente) incluiu a realizagdo de uma ecografia
onde foram observados sinais de bursite trocantérica.
Na radiografia convencional foi possivel identificar
uma lesdo radiotransparente com padrao de vidro
despolido na regido metafisaria proximal do colo
femoral esquerdo (Figura 1), cujo estudo adicional

¥
B

Figura 1: Imagens de radiografia simples AP e perfil da anca

esquerda exibindo a lesdo.

com tomografia computorizada (TC) demonstrou
presenca de septacdo, margens esclerdticas bem
delimitadas ¢ uma zona de fractura incompleta
sem descoaptacdao (Figura 2). A cintigrafia Ossea
caracterizou-se por fixacdo aumentada na mesma
topografia, sem outras alteragdes relevantes (Figura
3).

Perante os achados descritos, foram colocadas
como hipoteses diagndsticas fibroma nao ossificante
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Figura 2: Imagens de TC da anca esquerda permitindo uma melhor

caracterizac¢do da lesdo.
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Figura 3: Cintigrafia ossea da lesdo.

(FNO) e displasia fibrosa (DF), sendo as imagens
radioldgicas mais sugestivas desta Ultima, tendo
em conta a localizacdo e dimensdo invulgares para
a primeira. Neste contexto, foi ainda requisitada
ressonancia magnética nuclear (RMN) que
corroborou a auséncia de critérios de agressividade
da lesdo, bem como a validade das hipoteses
diagnésticas colocadas (Figura 4).

Tendo em conta a clinica de dor, associada com a
fractura identificada no colo femoral, foi decidido
o tratamento cirurgico da lesdo. Através duma
abordagem lateral da coxa esquerda foi efectuada
uma curetagem, seguida de aporte de aloenxerto (nao
estrutural) e a fixacdo interna com placa e parafusos,
sem registo de intercorréncias. O material removido
foi submetido a exame anatomo-patolégico, que
estabeleceu o diagnostico final de DF.

Durante o pds-operatorio, que decorreu igualmente
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sem complicagdes, a doente apresentou melhoria
progressiva das queixas algicas e da apresentacao
radioldégica, com consolidagdo da fractura
(Figura 5). Aos nove meses de pos-operatorio, foi
programada a extracdo do material de osteossintese
tendo em conta a idade da doente e, a persisténcia
de queixas algicas na face lateral da coxa esquerda,
a nivel da regido trocantérica em relacdo com o
implante. Aos dois anos de seguimento a doente nao
apresentava queixas relevantes, referindo uma dor

Figura 4: Imagens de RM de ambas as ancas permitindo a

comparagdo entre a drea da lesdo na anca esquerda e a anca direita

saudavel.
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ligeira ocasional na face lateral da coxa esquerda,
que agravava com o esforco e a actividade fisica.
Durante o seguimento realizou ainda tomografia
computorizada de controlo que demonstrou
consolidacdo da fractura, contudo com recidiva
da lesdo tumoral (Figura 5). Esta recidiva foi
relativizada face a resolucao clinica e consolidacao
da fractura.

A data da Gltima consulta, com trés anos de
seguimento, a adolescente referia melhoria das
queixas algicas, apresentando um arco de mobilidade
normal ao nivel da anca. Radiologicamente
apresentava imagem de raio-x sobreponivel (Figura
6), pelo que se mantém em seguimento.

Figura 5: Imagens de radiografia simples AP e perfil no periodo pos-

operatorio

Figura 6: Imagens de TC de controlo apds as cirurgias.

DISCUSSAO

Com base na apresentagdo clinica, nos exames
complementares de diagnostico ja realizados
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aquando da referenciagdo, e tendo em conta a sua
elevadaincidéncia, a hipdtese diagndstica de fibroma
nao ossificante (FNO) foi considerada inicialmente
mais provavel. Esta entidade ¢ interpretada como
resultante de um defeito no desenvolvimento e
ndo como um verdadeiro tumor dsseo, com origem
na extensdo anormal da placa de crescimento,
maioritariamente nos membros inferiores’®!%. E
a lesdo osteofibrosa mais comum em criangas
e adolescentes, que se estima estar presente em
cerca de 30% dos individuos, geralmente de forma
assintomatica (89%), sendo habitualmente detectado
de forma incidental nas primeiras duas décadas de
vida’!°, Pode manifestar-se por dor e tumefacgéo,
especialmente em contexto de actividade desportiva,
ou, mais raramente, ¢ aparentemente em relagdo
com as dimensdes da lesdo, originar uma fractura
patoldgica, a maior parte das quais ¢ tratada com
restricao de actividade ou de carga, com ou sem
imobilizacao”!?. Radiologicamente, apresentam-se
como lesdes liticas radiotransparentes, solitarias,
excéntricas e baseadas na cortical metafisaria de
um osso longo”®!°. A maioria ¢ diagnosticavel
através da radiologia convencional, reservando-se a
RMN para casos onde residam duvidas, ajudando a
corroborar a hipotese inicial, resultante da primeira
avaliagdo imagioldgica®'’. Sempre que persistam
duvidas relativamente a benignidade da lesdo,
deverd ser efectuada uma biopsia. O seguimento
clinico com radiografias seriadas ¢ considerado
adequado para a generalidade destas lesdes, que
desaparecem espontaneamente com a maturidade
esquelética/entre os 20-25 anos’!°. O tratamento
com curetagem, aporte de enxerto e fixacao interna
devera ser considerado para lesdes extensas com
alto risco, ou presenga, de fractura’. A recidiva é
incomum ¢ a transformacdo maligna muito rara
quando comparada com a DF’.

A manutencdo das queixas algicas, associadas
a existéncia de uma fractura incompleta com
risco de descoaptacdo numa regido de carga, bem
como a persisténcia da incerteza diagnostica
numa lesdo sintomdtica fundamentaram a decisdao
de avancar para um tratamento cirurgico que,
concomitantemente, possibilitou o diagnostico
histolégico definitivo. Este aspecto ¢ determinante
para qualquer lesdo 6ssea com incerteza diagnostica
e, neste caso particular, permitiu distinguir duas
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lesdes com implicagdes prognosticas distintas, uma
vez que a DF apresenta riscos de recidiva (18-50%)
e malignizacdo (1-4%) superiores relativamente ao
FNO. No caso descrito, o diagnostico histologico
com agulha poderia ser dificultado pela existéncia
de fractura, dada a elevada actividade osteoblastica
presente. Assim, tendo em conta as caracteristicas
de benignidade, justifica-se a op¢ao de avancar para
a cirurgia.

A DF ¢ uma doenga com padrao em mosaico e
um amplo espectro de manifestagdes clinicas que
se estende desde a muito frequente auséncia de
sintomas, a dor, edema, tumefac¢ao ou deformidade
resultantes duma lesdo severa e debilitante'**%5, O
sintoma de apresentagdo mais frequente em todas
as formas da DF ¢ a dor ossea (70%), seguida de
tumefacgdo local**. Nao ha associagdo entre
a extensdo ou localizagdo da doenca com a
probabilidade de apresentar dor!®8., A limita¢do
funcional surge habitualmente associada a fracturas
patologicas, a complicagdo mais frequente da DF°.
As deformidades esqueléticas e as dismetrias dos
membrossdooutrosachadoscomunse,adeformidade
em cajado de pastor (sheperd crook deformity) por
fracturas de stress de repeti¢do com alinhamento
em varo do fémur proximal ¢ uma manifestacao
considerada classica®*”®, A escoliose progressiva ¢é
menos frequente, mas nos raros casos em que seja
rapidamente progressiva, ¢ potencialmente fatal'?®.
O diagnostico de DF em idade pediatrica implica
um seguimento anual clinico e radiografico®.
Deverao ser particularmente valorizadas alteragdes
da sintomatologia, tais como o aumento progressivo
da dor sem trauma associado, presenca de
deformidades e, do ponto de vista imagioldgico, a
rapida expansado, sinais de disrup¢do na cortical e
a invasdo de tecidos moles envolventes'**’. Estas
constituem sinais de agressividade ou malignizagao
da lesdo, que implicam avaliagdo mais cuidadosa e
atenta.

O tratamento da DF monostotica ¢ habitualmente
conservador, consistindo na vigilancia clinica e
radiografica regular e, no controlo das queixas
com reforgo muscular e analgesia quando
necessario'*>%%, Os casos poliostoticos implicam
adicionalmente uma abordagem multidisciplinar,
com estudo por densitometria, prevencdo de
fracturas através da manutencdo da densidade
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ossea com dieta e exercicio regular; e tratamento
de condig¢des associadas, como endocrinopatias, no
caso se encontrarem presentes!+368,

Nao ha presentemente terap€uticas médicas
capazes de alterar a evolu¢ao da DF, pelo que o
tratamento actual é considerado insuficiente'*¢5. Os
bifosfonatos, farmacos cada vez mais utilizados no
tratamento da DF, particularmente administrados
por via endovenosa, tém alguma eficacia no
controlo da dor moderada a severa relacionada com
a lesdo, mas ¢ improvavel que tenham algum efeito
no controlo da sua expansao ou na qualidade ossea,
devendo ser utilizados na dose e frequéncia eficazes
mais baixas'*>%#, Alternativas como o denosumab
e a pregabalina ainda n3o possuem evidéncia
suficiente para suportar o seu uso no controlo da
dor*¢, Consequentemente, a dor intrinseca da DF ¢
geralmente tratada com analgésicos ndo opidides®.
A cirurgia pode ser necessaria e devera ser
considerada em doentes com lesdes sintomaticas,
com grandes dimensdes ou com crescimento
progressivo; em regioes de grande stress como
o fémur proximal, quando estio em risco
estruturas anatomicas importantes, quando existe
uma deformidade marcada com necessidade de
correccao e, eventualmente, para casos refractarios a
tratamento médico®*>¢, O tratamento cirurgico visa
fundamentalmente a prevengdo ou o tratamento da
deformidade e a estabilizacao da fractura patologica,
sendo que frequentemente consiste na curetagem
e aporte de enxerto, complementado com fixagao
interna’®’. O enxerto cortical e estrutural é considerado
preferivel ao esponjoso dada a maior resisténcia a
substitui¢do por tecido fibrodisplasico®*. No caso
descrito, a op¢ao pelo aloenxerto esponjoso e pela
fixacdo interna com placa e parafusos foi tomada
tendo em conta a localizagdo ¢ as dimensdes da
lesdo, de forma a preenché-la, reforgé-la e protegé-
la. O tratamento cirargico ndo devera dispensar a
necessidade de seguimento, até pelo risco existente
de malignizagao.

No caso apresentado observou-se uma recidiva
da lesdo tumoral, embora com melhoria clinica
progressiva. Consideramos que este facto se
deveu a consolidacdo da fractura, provavel fonte
das queixas iniciais. Acreditamos ainda que a dor
ocasional apds a cirurgia podera estar relacionada
com alteracdes inflamatoérias nos tecidos moles
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circundantes a abordagem cirurgica, bem como ao
material implantado, nomeadamente ao nivel da
bursa trocantérica. Temos noc¢do que a decisdo de
remover o material de osteossintese com 9 meses
de pos-operatorio ¢ discutivel, fundamentalmente
pelo risco de nova fractura patologica associada
a recidiva, contudo, esta decisdo foi tomada antes
dos inequivocos indicios da mesma. Tendo em
conta a melhoria clinica da doente aos trés anos
de seguimento, e apesar da recidiva tumoral
documentada imagiologicamente (Figura 7),
consideramos que o seguimento perioddico
correspondera a atitude que mais se adequara a este
caso.

Figura 7: Imagens de TC de controlo apos as cirurgias.

CONCLUSAO

O caso clinico aqui apresentado ¢ relevante ao
expor as dificuldades na abordagem clinica,
diagnostica e terapéutica de uma doenga incomum
com apresentacdo clinica varidvel. Contudo,
serd fundamental a obtencdo de um diagndstico
definitivo correcto, dadas as implicagdes para o
progndstico, orientacdo terapéutica e seguimento.
Apesar do tratamento da DF ser fundamentalmente
conservador, verificamos que, emcasos selecionados,
o tratamento cirurgico tem lugar no armamentério
de opcodes terapéuticas.
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