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RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, 32 anos de
idade, pardo, com queixas de dores gene-
ralizadas pelo corpo, mais intensas em
membros inferiores, há cerca de nove me-
ses. Não havia história de casos semelhan-
tes na família. O exame físico foi normal.

Foram realizadas radiografias simples
do esqueleto, que mostraram intenso es-
pessamento cortical, com estenose do ca-
nal medular e perda da modelagem óssea,
acometendo as diáfises e metáfises dos fê-
mures, tíbias, fíbulas, úmeros, rádios e ul-
nas simetricamente (Figura 1). Também foi
observada acentuada esclerose da base do
crânio, calota craniana, ossos da face e ar-
cos posteriores e processos articulares da
coluna lombar. Essas alterações foram con-
firmadas e melhor observadas na tomogra-
fia computadorizada (Figuras 2 e 3). A cin-
tilografia óssea com 99mTc mostrou hiper-
concentração heterogênea do radioindica-
dor em calota craniana, base do crânio,
região da glabela, órbitas, úmeros, rádios,
fêmures e tíbias (Figura 4).

Os achados imagenológicos, associados
aos aspectos clínicos e à ausência de anor-
malidades nos exames laboratoriais, deter-
minaram o diagnóstico de DDP.

DISCUSSÃO

A DDP encontra-se no grupo das dis-
plasias esclerosantes por defeitos da ossi-

INTRODUÇÃO

A doença de Camurati-Engelmann,
também conhecida como displasia diafisá-
ria progressiva (DDP), é uma síndrome
genética autossômica dominante rara, com
penetrância altamente variável. Em gran-
de parte dos casos há história familiar da
doença, porém casos esporádicos já foram
observados(1). A principal característica
dessa doença é a formação óssea progres-
siva endosteal e periosteal, que ocorre
principalmente na diáfise dos ossos longos,
de forma simétrica, e determina o espessa-
mento cortical, com estreitamento do ca-
nal medular e alargamento diafisário(1–3).

Clinicamente, os sintomas mais fre-
qüentes são fraqueza muscular e dor nos
membros inferiores, porém alguns casos
são completamente assintomáticos(1–3).
Não existe nenhum teste laboratorial espe-
cífico para essa doença. O diagnóstico é fir-
mado por meio dos achados clínico-radio-
lógicos(1,2).

Neste trabalho é descrito um caso de
doença de Camurati-Engelmann com aco-
metimento ósseo grave.
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ficação intramembranosa, no entanto, em
alguns casos ocorre esclerose da base do
crânio, que é causada por defeito da ossi-
ficação endocondral(1,3). Devido a isso, al-
guns autores especulam a possibilidade de
existirem duas formas de DDP, uma pura,
na qual apenas a ossificação intramembra-
nosa é afetada, e outra mista, na qual tam-
bém há um componente endocondral(1).

A sua fisiopatologia ainda não é total-
mente compreendida, no entanto, as alte-
rações patológicas parecem ser causadas
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da doença varia de 3 meses até 50 anos de
idade(2). Os sintomas mais freqüentemente
encontrados são dores nos membros infe-
riores, fraqueza muscular e marcha camba-
leante. Outros achados menos freqüentes
incluem fadiga, atrofia muscular, fraqueza
generalizada, exoftalmia, paralisia facial,
dificuldade auditiva, perda da visão e pu-
berdade retardada(1–4). Não há nenhuma
alteração laboratorial específica.

Radiologicamente, observa-se espessa-
mento fusiforme das corticais das diáfises
dos ossos tubulares, envolvendo, em or-
dem decrescente de freqüência, tíbia, fê-
mur, fíbula, úmero, ulna e rádio(1–4). O aco-
metimento deve ser sempre simétrico e a
evolução para a estenose do canal medu-
lar é uma constante(1). Outros ossos podem
ser acometidos ocasionalmente, como os-
sos da face, mandíbula, vértebras e a caixa
torácica(1,3,4), estes dois últimos somente
em casos de doença extremamente grave(3).

Apesar de ser doença primariamente dia-
fisária, a progressão metafisária já foi des-
crita(1–3) e é observada no caso relatado. A
tomografia computadorizada do sistema
musculoesquelético nos casos de DDP
confirma com mais detalhes os achados
radiográficos e demonstra a integridade da
musculatura adjacente(1). Na cintilografia
óssea com 99mTc-MDP é vista captação
anormal heterogênea nos ossos afetados,
mesmo antes das alterações radiográficas.
No entanto, a cintilografia poderá ser nor-
mal em alguns casos(1).

O diagnóstico diferencial deve ser rea-
lizado principalmente com as outras dis-
plasias causadas por defeitos na ossificação
intramembranosa. As mais importantes são
a displasia diafisária múltipla hereditária
(doença de Ribbing) e o grupo das hiperos-
toses endosteais (doença de Van Buchen,
doença de Worth, doença de Nakamura e
doença de Truswell-Hansen)(1,3). Outras
enfermidades que devem ser lembradas são
a melorreostose, a displasia craniodiafisá-
ria, a doença de Paget, a osteopetrose, a
osteoartropatia hipertrófica e a hipervita-
minose A(4,5).

Os aspectos observados nas radiografias
do esqueleto, associados aos achados cin-
tilográficos, são as bases principais para a
confirmação diagnóstica da DDP(1,2). Por-
tanto, apesar de ser uma síndrome rara, a
DDP é de importância para o radiologista,
pois este desempenhará papel significativo
no diagnóstico dessa doença.
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por uma ativação inadequada da TGFβ1,
que determina principalmente a redução da
atividade osteoclástica, mas também pro-
move aumento da função osteoblástica, fa-
vorecendo a deposição óssea(1,2).

A apresentação clínica da DDP é bas-
tante inconstante. A idade de aparecimento


