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RESUMO

O paciente relatado apresentava acondroplasia, displasia 6ssea
responsavel pela forma mais comum de nanismo rizomélico. Dentre
as caracteristicas clinicas mais comuns, podemos destacar o0s
membros mais curtos com consequente baixa estatura, frouxiddo
ligamentar e deformidades angulares dos membros inferiores,
especialmente 0 geno varo. O objetivo deste artigo é descrever o
tratamento para o geno varo e o encurtamento 0sseo, incluindo
osteotomias da tibia e estabilizagdo com fixador externo circular
para correcdo gradual da deformidade e alongamento 0sseo,
seguidas de hemiepifisiodese lateral de fémur distal e tibia proximal
de ambos 0s membros e por Ultimo osteotomia valgizante de fémur
distal direito como forma de corregdo aguda e estabilizagdo com
fixador externo monolateral.

Palavras-chave: Acondroplasia; Geno varo, Encurtamento do
membro; Hemiepifisiodese; Fixadores externos.

INTRODUCAO

Acondroplasia € a forma mais comum de displasia esquelética
e de nanismo, sendo causada por uma anormalidade na ossifi-
cacdo endocondral. Sua incidéncia varia entre 1.3 por 100.000
a 1.5 por 10.000 nascidos vivos'. Ocorre devido a uma mutagéo
no gene do receptor tipo 3 do fator de crescimento fibroblastico??,
localizado no cromossomo 4. Ha hiperatividade da funcdo deste
receptor, que € expressado nos precursores cartilaginosos do
0SS0 € é responsavel por regular o crescimento linear, atuando

SUMMARY

The patient reported had achondroplasia, bone dysplasia responsible
for the most common form of rhizomelic dwarfism. Among the
most common clinical features, shorter limbs with consequent
short stature, ligament laxity and angular deformities of the
lower limbs, especially genu varum. The aim of this article is to
describe the orthopedic treatment for genu varum, including tibial
osteotomies and stabilization with circular external fixator for gradual
correction of the deformity and bone lengthening, followed by lateral
hemiepiphysiodesis of the distal femur and proximal tibia of both
limbs and at last, valgus osteotomy of the right distal femur with
acute correction and stabilization with monolateral external fixator.

Keywords: Achondroplasia; Genu varum; Short limbs; Hemiepi-
phyisiodesis; External Fixators.

nos condrocitos da placa de crescimento para inibir a ossifica-
cdo endocondral®. Consequentemente, esta mutacdo acarreta o
subdesenvolvimento da formagdo da ossificagdo endocondral e
encurtamento dos 0ssos longos por que nao ha componente in-
tramembranoso ou periosteal para seu crescimento.

Trata-se de uma doenca hereditaria, de carater autossémico do-
minante, com penetancia completa, apesar de que em 90% dos ca-
S0S ocorre uma mutagdo espontanea®. Se um dos pais for afetado,
ha 50% de probabilidade da crianga desenvolver acondroplasia®’.
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Ha uma maior incidéncia quando os pais tém idade acima de 33
anos, e esta mutagdo é mais frequente no cromossomo paternc®.
0 paciente acondroplasico apresenta frequentemente um genodtipo
heterozigoto; nos casos homozigdticos, a doenga é geralmente fatal
no periodo neonatal®. Como a mutagdo é a mesma em todos 0s
pacientes, o fendtipo da doenca € similar nos individuos.

A caracteristica clinica mais evidente ¢ a baixa estatura; a altura
final geralmente é de 1,32cm em homens e de 1,25cm em mulhe-
res'®. Por se tratar de displasia rizomélica, o encurtamento é mais
grave na parte proximal dos 0ssos longos. Os membros superiores
sdo encurtados, podendo haver contratura em flexdo do cotovelo.
As maos sdo pequenas e largas, com deformidades do tipo mao em
tridente e em lagosta. Os membros inferiores sdo também curtos e
frequentemente angulados em varo, e torgao tibial interna pode es-
tar presente; na maior parte dos casos, ha instabilidade ligamentar,
e, devido ao encurtamento do colo femoral, hd o aspecto de coxa
brevis. Uma das alteragcdes mais graves e que pode ser detectada
precocemente € a estenose do forame magno; criangas menores
apresentam predisposicdo a compressao medular da coluna cervi-
cal devido a hipoplasia deste forame. Dentre as alteracdes faciais,
notam-se protrusdo da mandibula, bossa frontal, alargamento da
cabeca e ponte nasal achatada; dentinogénese é normal. O desen-
volvimento motor ¢ atrasado, sendo o inicio da marcha geralmente
aos 18 meses, porém a inteligéncia geralmente é normal.

Os achados radiograficos sdo o encurtamento dos 0ssos lon-
gos tubulares, com aumento do didmetro e da densidade dssea;
as metafises sdo alargadas e ndo ha envolvimento da epifise.
A apresentacdo clinica é variada. A mais caracteristica seria o
estreitamento da distancia interpedicular de L1-L5 na radiografia
em AP, indicador de acondroplasia'’. Os demais achados incluem:
aspecto de corpos vertebrais lombares recortados, arqueamento
dos 0ssos longos, especialmente da tibia, pelve ampla e achatada,
com asas do iliaco quadradas, forma em V da fise do fémur distal,
encurtamento da base do cranio e hipodesenvolvimento dos 03s0s
da face, com protrusdo da regido frontal do créanio e forame magno
menor do que o normal.

0O diagndstico pode ser realizado durante a gestagdo, por meio
de ultrassonografia que evidencia encurtamento femoral.

Com relacdo ao tratamento, apesar das criancas com acon-
droplasia serem tipicamente mais saudaveis do que criangas com
outras displasias, a monitorizacdo de perto é importante para a
pesquisa de sinais e sintomas de estenose do forame magno. As
manifestacdes clinicas sdo diversas, portanto o tratamento deve
ser multidisciplinar com neurocirurgioes, otorrinolaringologistas,
ortopedistas, entre outros. Dentre as alteragdes ortopédicas en-
contradas, podemos citar as deformidades angulares dos membros
inferiores, especialmente 0 geno varo, que, de forma progressiva,
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pode gerar dor intensa e dificuldade na deambulagdo. O uso de
hormonios de crescimento pode ser indicado, principalmente no
12ano, com melhores resultados em criangas que iniciaram o tra-
tamento mais precocemente, porém novas investigacdes devem
ser realizadas para confirmacéo de sua efetividade'®,

Dentre as opgdes de tratamento cirdrgico para as tibias varas
e em rotagdo interna, é indicada a osteotomia da tibia e da fibu-
la. O fixador externo proporciona a possibilidade de alongamento
gradual concomitante com a correcdo das deformidades, o que é
conveniente para esses pacientes. Ha controvérsias com as comu-
nidades de pacientes que sdo contra os alongamentos, observan-
do que melhor seria uma vida adaptada as limitagcoes decorrentes
da baixa estatura. No entanto, o tratamento de deformidades é
de maior consenso entre os ortopedistas', proporcionando um
melhor alinhamento e salde das articulacdes. Os procedimentos
cirirgicos sao indicados a partir dos 3 anos.

RELATO DO CASO

Paciente, VRF, sexo masculino, 15 anos, estudante. Avaliado
inicialmente aos 3 anos e 11 meses, ja com o diagnostico de
acondroplasia, apresentando encurtamento dos membros asso-
ciado a deformidades angulares em membros inferiores, do tipo
multiapical, com varo articular e diafisario e recurvato proximal da
tibia (Quadro 1 e Figura 1).

Submetido ao primeiro tratamento cirlrgico aos 4 anos, na
perna esquerda, com duas osteotomias na tibia, na metafise pro-
ximal e na regido meta-diafisaria distal e uma na fibula — apds
conversao das multiplas deformidades em 2 CORAS - e fixador
externo circular para corre¢do gradual do varo e recurvato e alon-
gamento 0sseo de 5¢m (Figura 2).

QOito dias depois da cirurgia, 0 paciente apresentou déficit motor
a extensdo do tornozelo, e foi indicada descompressdo do nervo
fibular a esquerda. O paciente apresentou melhora completa do
déficit duas semanas apos a cirurgia. Apos a correcdo angular em
varo, foi modificada a montagem do fixador circular para a corre-
¢éo da rotagdo interna da tibia, com componentes de rotagdo com
bandeiras proximais e distais a osteotomia, ligadas a hastes rosque-
adas posicionadas radialmente aos anéis (Figura 3). A montagem
foi ainda modificada outra vez para a corre¢éo do regenerado que
apresentou procurvato ao final do alongamento (Figura 4).

Apos 5 meses de tratamento, foi obtida a correcdo das deformi-
dades, assim como a bhoa formagéo e consolidacdo dos regenera-
dos, sendo retirado portanto o fixador externo (Figura 5).

Iniciado em agosto de 2007 o tratamento na perna direita: rea-
lizada uma osteotomia na metafise distal de tibia e de fibula, e nova
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montagem de aparelho circular externo para corregéo gradual de
deformidade em varo (Figura 6); houve também a correcdo da de-
formidade em rotagdo interna, da mesma maneira que na perna

Quadro 1. mLDFA (angulo lateral distal do fémur — mecanico), mMPTA (angulo
medial proximal da fibia - mecanico), mLDTA (angulo lateral distal da tibia -
mecanico), PPTA (angulo posterior proximal da tibia). Angulos medidos a partir de
radiografias panoramicas dos membros inferiores, em AP e perfil.

Radiografia 13/01/2006

MID MIE
mLDFA 113° 114°
mMPTA 87° 79°
mLDTA 102° 100°
PPTA 106° 118°

Fonte: Arquivo pessoal do autor

Figura 1. A. Radiografia panoramica de MMII (teste do mau alinhamento) Angulos
mLDFA, mMPTA e mLDTA; B. Aspecto clinico do paciente no pré-operatério; C e D.
Radiografias em perfil com angulos PPTA aumentados, com recurvato importante
Fonte: Arquivo pessoal do autor
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esquerda. Apds alongamento 6sseo de 5¢m, corregdo dos distlrbios
rotacional e angular e consolidacéo do regenerado, retirado fixador
em dezembro de 2007.

Figura 2. Radiografias em AP e Perfil de perna esquerda no Pés operatério imediato
Fonte: Arquivo pessoal do autor

Figura 3. A. Rotacdo interna da tibia esquerda evidenciada clinicamente; B. Sistema
de 3 motores para correcdo da alteragdo rotacional (seta); C. Correcéo da rotagdo
interna da tibia (seta demonstrando alinhamento entre o joelho(patela) e o 2° raio)
Fonte: Arquivo pessoal do autor

Figura 4. A. Radiografia em perfil de perna esquerda evidenciando procurvato
do regenerado distal; B. Modificagdo do sistema de motor e dobradicas, com
posicionamento do motor em regido posterior da perna para corregdo do procurvato
(seta); C. Radiografia em perfil de perna esquerda com corregéo do procurvato
Fonte: Arquivo pessoal do autor
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Figura 5. Radiografias em AP e Perfil de perna esquerda, apés 15
dias de retirada de fixador externo circular
Fonte: Arquivo pessoal do autor

Figura 6. A. Radiografia em AP e Perfil de perna esquerda em 27/08/07 (15
dias de cirurgia); B. Radiografia em AP e Perfil de perna esquerda em 17/12/07,
(com regenerado consolidado); C. Foto clinica no dia 27/08/07; D. Foto clinica
no dia 17/12/07

Fonte: Arquivo pessoal do autor
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Figura 7. Radiografia Panordmica de MMIl do dia 17/11/14, evidenciando varo.
A. Valores do MAD em mm, com evidéncia de deformidade em varo bilateral;
B. Angulos mLPFA e MLDFA; C. Angulos mMPTA e mLDTA. D, E e F. Radiografia
Panoramica de MMII do dia 10/01/18, 2 anos e 6 meses apds as hemiepifisiodeses
realizadas, evidenciando correcéo das deformidades a esquerda e de varo em fémur
distal direito. D. Valores do MAD em mm, com evidéncia de deformidade em varo a
direita; E. Angulos mLPFA e MLDFA, com alteracdo do mLDFA a direita; F. Angulos
mMPTA e mLDTA

Fonte: Arquivo pessoal do autor

Paciente foi reavaliado em novembro de 2014, com recidiva de
geno varo bilateral, principalmente a direita. Baseado no principio
de corregéo gradual por crescimento guiado, realizada hemiepifisio-
dese lateral em fémur distal e tibia proximal bilaterais com placas
em 8, (15/07/2015). Houve corregdo da deformidade angular nas
tibias, assim como no fémur esquerdo, porém houve persisténcia
do varo no fémur distal direito, com manutengao do MAD de 3,5¢cm,
conforme podemos observar na Figura 7.

Optado pela realizagdo de osteotomia valgizante de fémur distal
com correcdo aguda e aplicagdo de fixador externo monolateral na
coxa direita, (17/01/2018), associada a remocao das placas em 8 de
fémur e tibia bilaterais. Atingida correcéo cirlrgica aguda desejada
(mLDFA = 90°), vide figura 9. Retirado fixador externo em 23/05/2018.

Importante ressaltar que na consulta realizada em novembro de
2014, o paciente apresentava 1,23m de altura, e ele, assim como
sua familia, ndo demonstraram interesse em realizar alongamentos
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0sseos. No que diz respeito a funcionalidade e a mobilidade,
observamos que desde o inicio do tratamento em 2006, o paciente
apresentou um bom desempenho, sendo capaz de deambular sem
auxilio, com total amplitude de movimento nas articulagdes apds o
tratamento.

DISCUSSAO

A acondroplasia representa um desafio ao ortopedista pediatri-
co devido a gama de manifestacdes clinicas e as suas recidivas.
As caracteristicas apresentadas pelo nosso paciente confirmam a
importancia de termos um arsenal de opcGes terapéuticas.

Esta displasia 6ssea é conhecida pelo arqueamento significativo
dos membros, e pelo potencial de deformidade ¢ssea associada a
frouxiddo ligamentar, o que resulta numa maior dificuldade em sua
corre¢do e na manutengdo da mesma. De acordo com a literatura,
a hemiepifisiodese com o principio do crescimento guiado e coloca-
¢do das placas de dois furos com parafusos que divergem gradual-
mente pode ser utilizada para correcdo de deformidades angulares,
porém nem sempre é eficiente, como podemos confirmar com o
resultado observado no membro inferior direito devido a respos-
ta insuficiente das fises de crescimento acometidas pela displasia
0ssea. Geralmente essas deformidades sdo multiapicais, a hemie-
pifisiodese ndo € suficiente para total correcdo. Desta maneira, a
aplicacdo de outras técnicas se fez necessaria.

0 uso dos fixadores externos como arsenal para o tratamen-
to apresenta resultados incentivadores, especialmente devido as
grandes deformidades angulares, multiapicais e multiplanares, que
ndo podem ser corrigidas de forma aguda. Este método é capaz
de solucionar além das deformidades, de forma gradativa ou agu-
da, a questdo do encurtamento dos membros: na mesma cirurgia,
podemos corrigir e alongar o membro. E possivel realizar essa cor-
recdo de forma simultanea bilateralmente, porém, neste caso em
especifico, por se tratar de um paciente muito novo no momento da
cirurgia e por preferéncia da familia, optamos por tratar um membro
de cada vez. Da mesma maneira, foi utilizado o principio da corre-
¢do aguda com a montagem do fixador externo monolateral para
a osteotomia valgizante com correcdo definitiva do varo do fémur
distal, corroborando assim a sua eficacia e sua versatilidade como
método terapéutico.

Assim como as epifisiodeses, as osteotomias ndo sdo isentas
de complicagdes, e oferecem desafios nos pacientes acondropla-
sicos. A incidéncia de lesdes nervosas nesses pacientes € maior,
e ha também risco de complicagBes graves como a paraplegia
ambas descritas na literatura. Segundo Adar e colaboradores, a
lesdo nervosa € menos comum no alongamento gradual, porém foi
identificada em muitos casos, ocorrendo no pos-operatorio ime-
diato ou durante o processo de alongamento's. Acredita-se que a
sua incidéncia estaria diretamente relacionada a quantidade ou
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percentagem de alongamento'®. Porém, estudos prévios ndo de-
monstraram uma associagdo entre 0 nimero em centimetros do
alongamento e a ocorréncia da lesdo nervosa'’. A prevaléncia des-
ta lesdo, baseada no diagndstico clinico, varia de 0,7% a 30%"".
Segundo trabalho realizado por Nogueira e colaboradores, em que
foram avaliados 814 procedimentos de alongamento de membros,
a prevaléncia encontrada foi de 9,3%'8, e ndo foi encontrada as-
sociacdo entre a prevaléncia das lesdes nervosas e a quantida-
de de alongamento no momento dos primeiros sinais e sintomas
clinicos™. A maioria destas lesdes, principalmente na perna, se
apresentou apos 2 a 5,5cm de alongamento, 0 que sugere que
0 problema deve ocorrer mais por uma predisposicdo anatémica
para 0 aprisionamento do nervo fibular no colo da fibula do que
pelo estiramento do mesmo'®'®, Como forma de tratamento para
as lesdes nervosas no alongamento, podemos destacar a redugao
e a descompressdo da velocidade do alongamento; a deteccéo da
lesdo, assim como a realizacdo do tratamento de forma precoce,
permite a continuidade do alongamento dsseo, sem acarretar le-
sdo nervosa permanente'®, De acordo com o protocolo utilizado
por Eldridge e Bell, a diminuicdo da velocidade da distracdo € a
primeira conduta a ser tomada na identificagdo de sinais e sinto-
mas clinicos de lesdo nervosa®.

Ha inimeros trabalhos mais recentes acerca dos alongamentos
0sseos na presenca de nanismo/acondroplasia. Segundo Yun et al.,
a tentativa de alongamento acima de 20% do comprimento original
do 0SS0 permanece uma opcdo de tratamento vidvel para aqueles
com deformidade significativa do membro'®. Segundo Herzenberg
e Paley, iniciar o alongamento antes dos 10 anos de idade apre-
senta uma vantagem adicional por permitir dividir o processo em 2
episddios de alongamentos menores ao invés de um procedimento
(nico extenso, reduzindo, portanto, as complicagdes?'. Ja em outro
artigo, Herzenberg et al. concluiram que o alongamento bilateral de
tibia para o nanismo € dificil, porém os resultados sdo geralmente
gratificantes e que atencdo deve ser dada aos fatores que afetam a
forga e a mobilidade do tornozelo, uma vez que esta & a maior causa
de insatisfagdo dos resultados. Ainda segundo este dltimo artigo, a
alta incidéncia de lesdo por estiramento do nervo fibular necessita
de vigilancia, porém ndo evita alcancar o objetivo do alongamen-
to, ja que as descompressdes apropriadas sado realizadas??. Qutras
complicagbes associadas ao alongamento s&o as contraturas de
articulagdes adjacentes, o fechamento prematuro da fise, e fraturas
dos regenerados®.

A contratura em equino € uma complicacdo frequentemente en-
contrada durante um alongamento extenso da tibia, mesmo com
fisioterapia agressiva; ademais, teoricamente, este alongamento
pode ocasionar contratura em flex&o de joelho devido a fungéo biar-
ticular do gastrocnémio. Com a fisioterapia dedicada e o uso de
orteses, todas as contraturas foram resolvidas gradualmente até o
status pré-operatério apds o término do alongamento®,
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Podemos concluir deste relato que o manejo dos pacientes
acondroplasicos pode ser de dificil execucéo e trabalhoso. Em con-
trapartida, a aplicagdo dos métodos cirlirgicos e a sua correta indi-
cacdo, enfatizando o inicio do tratamento o mais precoce possivel,
viabilizam resultados funcionais, com evolugao satisfatéria de nosso
paciente até o presente momento (Figuras 8 e 9).

Figura 8. Radiografia Panoramica de MMII do dia 25/06/18 e foto clinica
Fonte: Arquivo pessoal do autor

Figura 9. Fotografias do paciente do dia 25/06/18
Fonte: Arquivo pessoal do autor
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