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Relato de Caso

DISPLASIA  CRANIOMETAFISÁRIA – RELATO DE
CASO*

Sizenildo da Silva Figueirêdo1, Luiza Helena Vilela Ribeiro2, Bruno Barcelos da Nóbrega1,
Kim-Ir-Sen Santos Teixeira3

Apresentamos um caso de uma criança com dois anos e oito meses de idade,acometida pela forma reces-
siva da displasia craniometafisária. São enfatizados os achados clínico-radiológicos, bem como seus princi-
pais diagnósticos diferenciais, baseados em dados de breve revisão literária.
Unitermos: Displasia craniometafisária. Displasia óssea. Esclerose óssea. Obstrução nasal.

Craniometaphyseal dysplasia – case report.
We report a case of a 2 years and 8 months-old child with the recessive form of craniometaphyseal dyspla-
sia. Clinical and radiological features as well as the main differential diagnosis are discussed and compared
with data from a brief literature review.
Key words: Craniometaphyseal dysplasia. Bone dysplasia. Bone sclerosis. Nasal obstruction.
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INTRODUÇÃO

Displasia craniometafisária (DCM) é
uma expressão criada por Jackson et al.(1),
em 1954, para uma doença óssea hereditá-
ria caracterizada por alargamento metafi-
sário dos ossos tubulares associado a escle-
rose e hiperostose craniofaciais (leontíase
óssea)(2). A presença de proeminentes anor-
malidades cranianas em dois de cinco ca-
sos descritos por esses autores os fizeram
acreditar que se tratava de uma entidade
distinta da doença de Pyle (displasia me-
tafisária).

A DCM representa uma desordem ge-
neticamente heterogênea, apresentando
transmissão autossômica dominante na
maioria dos casos, embora a forma reces-
siva tenha sido observada(3–7). Há poucos
relatos de herança autossômica recessi-
va(3,5,6–8) e esta comumente apresenta acha-
dos clínico-radiológicos mais severos(6,7,9–

11). Os sintomas iniciais freqüentemente
decorrem da obstrução nasal gradativa e
distorção facial(7), bem como de alterações

nos ossos temporais, geralmente levando a
um tipo misto de surdez progressiva(6).

Devido à escassez de casos publicados,
há alguma confusão em relação às carac-
terísticas da doença(9), porém os mais sig-
nificativos padrões clínicos e radiográficos
estão bem fundamentados. Segundo Taybi
e Lachman(12), apenas cerca de 85 casos
haviam sido descritos até 1994. Relatamos
o caso de um infante provavelmente aco-
metido pela forma recessiva da DCM, cor-
retamente diagnosticada aos dois anos e
oito meses de idade.

RELATO DO CASO

Criança do sexo masculino, dois anos
e oito meses de idade, foi encaminhada ao
Departamento de Diagnóstico por Imagem
e Anatomia Patológica do Hospital das
Clínicas da Faculdade de Medicina da
Universidade Federal de Goiás para inves-
tigação, devido a distorção craniofacial
grosseira vista em uma radiografia de ca-
vum realizada para avaliação de alterações
tonsilares clinicamente evidentes.

Havia antecedente de cirurgia de deri-
vação ventrículo-peritoneal (devido a hi-
drocefalia) realizada em outra instituição
aos seis meses de idade, onde firmou-se um
diagnóstico inicial de “displasia fibrosa
craniofacial”. Apresentava história de de-
formidade facial progressiva, obstrução
nasal persistente, dificuldades alimentares,
infecções recorrentes de vias respiratórias
superiores, roncos, respiração bucal e apa-
rente diminuição da acuidade visual. Os

pais não apresentavam anormalidades fe-
notípicas.

Ao exame clínico evidenciamos defor-
midade facial caracterizada por típico hi-
pertelorismo, prognatismo, proeminência
paranasal e da raiz do nariz (násio), boca
constantemente semiaberta, dentição defei-
tuosa, tonsilas palatinas aumentadas e hi-
peremiadas. Circunferência craniana acima
do percentil 90.

À avaliação radiográfica observamos:
severa hiperostose dos ossos craniofaciais;
obliteração de todos os seios paranasais e
das células mastóideas; hipertelorismo;
prognatismo com atenuação do ângulo
mandibular (Figura 1); discreto afilamen-
to cortical e leve esclerose diafisária asso-
ciados a marcantes alargamento e radio-
transparência metafisários dos ossos lon-
gos, menos proeminente nos membros su-
periores (Figuras 2 e 3); alargamento dos
ossos metacarpofalangeanos, com córtex
fino e densidade óssea diminuída (Figura
4); expansão generalizada das costelas, sem
esclerose (Figura 5). Coluna vertebral, cla-
vículas, escápulas e pelve sem alterações.

A tomografia computadorizada de crâ-
nio ratificou os achados das radiografias e
delineou melhor o comprometimento dos
forames dos nervos ópticos (Figuras 6 e 7).

Atualmente o paciente tem cinco anos
de idade, tendo evoluído com piora da acui-
dade visual e da deformidade facial, porém
sem queixas auditivas até o momento. À
avaliação oftalmológica observou-se atro-
fia óptica bilateral. A tomografia compu-
tadorizada para estudo de órbitas mostrou
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Figura 1. Radiografias de crânio nas incidências ântero-posterior (A) e perfil (B) demostram acentuada
esclerose dos ossos craniofaciais com ausência de pneumatização de seios paranasais e células mastóide-
as, obliteração das cavidades nasais, discreto prognatismo, ângulo mandibular obtuso. Visualização de cateter
de derivação ventrículo-peritoneal

Figura 2. Radiografia de membros inferiores
evidencia discreta hiperostose diafisária de
fêmures, tíbias e fíbulas associada a alarga-
mento e osteopenia metafisários, predominan-
temente em fêmures distais – aspecto “em
frasco de Erlenmeyer”.

Figura 3. Radiografia de membros superiores mostra hipomodelação ós-
sea caracterizada por discreta hiperostose e alargamento diafisários, bem
como pela maior radiotransparência em regiões metafisárias.

Figura 4. Radiografia de mãos e punhos mostra metacarpos e falanges alarga-
das, com córtex fino e redução importante da densidade óssea.
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importante redução do diâmetro dos fora-
mes ópticos. Radiografias recentes de
membros inferiores revelam redução da ra-
diopacidade diafisária inicialmente presen-
te e persistência do alargamento metafisá-
rio (Figura 8). Crânio aparentemente mais
esclerótico do que nos exames prévios.

Investigação radiológica recentemente
realizada em seu irmão de um ano de ida-
de não mostrou alterações.

DISCUSSÃO

A DCM faz parte do espectro das cha-
madas “displasias craniotubulares”, crite-
riosamente divididas por Gorlin et al.(13).
Apesar de a determinação genética ter sido
bem evidenciada, a exata patogênese não
é conhecida(2,9). Talvez as alterações sejam
resultado de uma falha na reabsorção (os-
teoclastos hipoativos) e/ou na formação
ósseas (osteoblastos hiperativos)(2,14).

Os achados clínicos mais evidentes in-
cluem: a) caracteres craniofaciais anor-
mais – cabeça larga e grande, bossa fron-
tal, hipertelorismo, alargamento e projeção
da raiz do nariz, mandíbula proeminente,
respiração bucal devido a obstrução nasal
pela hiperostose; b) anormalidades neuro-

lógicas decorrentes principalmente da
compressão de nervos cranianos – distúr-
bios visuais, surdez progressiva, paralisia
facial, hemiplegia, quadriplegia, sinais de
hidrocefalia ou compressão medular; c)
dentição defeituosa; d) retardamento men-
tal e motor, apenas ocasionalmente.

Os defeitos na condução auditiva po-
dem se originar tanto da compressão do
oitavo par craniano como de episódios fre-
qüentes de otites e infecções do trato res-
piratório superior(11,15,16). Apesar de o pa-
ciente ter tido repetidas infecções de vias
respiratórias superiores, atualmente não há
indícios clínicos de déficit auditivo.

Segundo Carnevale et al.(4) e Beighton
et al.(8), há grande variabilidade na expres-
são fenotípica da DCM. As manifestações
radiográficas são mutáveis concomitante-
mente ao desenvolvimento corporal, sen-
do inicialmente mais severas na forma re-
cessiva que na dominante. As alterações
cranianas tornam-se mais pronunciadas
com o tempo(10). É incerto se tais variações
estão relacionadas à faixa etária ou repre-
sentam graus diferentes de apresentação
fenotípica(9,17).

As principais alterações radiográficas
comumente descritas envolvem: hiperos-

Figura 5. Radiografia tóraco-abdominal em inci-
dência ântero-posterior evidencia costelas alarga-
das sem hiperostose e coluna vertebral sem alte-
rações.

Figura 8. Radiografia recente de membros inferio-
res (aos cinco anos de idade) mostra persistência
do padrão claviforme das metáfises femorotibiais e
redução geral da densidade óssea.

Figura 7. Tomografia computadorizada de crânio
(janela óssea) mostra obliteração parcial das ca-
vidades nasais, ausência de pneumatização das
células etmoidais e mastóideas, bem como estrei-
tamento dos forames ópticos e hipertelorismo.

Figura 6. Tomografia computadorizada de crânio
(janela óssea) revela acentuada densidade dos os-
sos craniofaciais com ausência de pneumatização
das cavidades paranasais e células mastóideas,
além de obliteração parcial das cavidades nasais.
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tose progressiva difusa dos ossos craniofa-
ciais; espessamento e estreitamento forami-
nais; obliteração dos seios paranasais e
células mastóideas; hipertelorismo; alarga-
mento dos ossos curtos das mãos; esclero-
se inicial das diáfises com posterior alar-
gamento gradual, afilamento cortical e “os-
teoporose“ das metáfises dos ossos longos
(aspecto em frasco de Erlenmeyer); norma-
lidade dos ossos pélvicos, da coluna ver-
tebral, das costelas e clavículas. Estas duas
últimas localizações podem estar alarga-
das (11,18). Na realidade, segundo Millard e
Batstone(15), os ossos são estruturalmente
finos e sua radiotransparência dá a falsa
impressão de osteoporose. Praticamente os
achados supracitados foram encontrados
na totalidade em nosso caso.

As displasias craniodiafisária e metafi-
sária (doença de Pyle) são os principais
diagnósticos diferenciais.

Os casos de DCM recessiva asseme-
lham-se aos da displasia craniodiafisária,
principalmente em relação às alterações
craniofaciais, porém a avaliação radiológi-
ca dos ossos longos distingue as duas con-
dições (19). Na DCM há alargamento meta-
fisário e afilamento cortical determinando
um padrão claviforme (19), enquanto a dis-
plasia craniodiafisária distingue-se princi-
palmente por apresentar ossos longos reti-
ficados (cilíndricos) com aspecto de “cas-
setete de policial”, endosteose diafisária
sem expansão metafisária, convulsões e
retardamento mental(2,20). Geralmente tam-
bém há moderado espessamento e esclero-
se de costelas, clavículas e pelve(19).

Embora a DCM inicialmente apresente
osteosclerose diafisária dos ossos tubula-
res (similar à displasia craniodiafisária),
este padrão subseqüentemente desaparece,
sendo substituído por expansão claviforme
e afilamento cortical metafisários(18), como
previamente descritos.

Em vista da considerável superposição
entre a DCM recessiva e a displasia cranio-

diafisária, permanece em questão se ambas
as condições são entidades separadas ou se
são parte de um espectro da mesma doen-
ça(19). Achamos pertinente tal observação,
já que, exceto pelos achados femorais, ine-
xistência de alterações axiais, ausência de
retardamento mental e de crescimento, é
que pudemos enquadrar nosso caso como
uma forma recessiva da DCM.

Dentre os achados radiográficos que
diferenciam a doença de Pyle da DCM
destacam-se mínimas ou ausentes altera-
ções cranianas, ossos pubo-isquiáticos,
costelas e clavículas marcantemente espes-
sados, deformidade metafisária “em fras-
co de Erlenmeyer” mais proeminente, genu
valgum e ossos da mãos com típico alar-
gamento gradual distal dos metacarpos e
proximal das falanges (21). Mediante a au-
sência de típicas alterações craniofaciais,
além de outros achados, obrigatoriamente
já se afasta a possibilidade de doença de
Pyle, pois tais aspectos estão claramente
presentes na DCM.

A correlação dos achados clínico-radio-
lógicos vistos em relatos anteriores funda-
menta a classificação do caso ora relatado,
bem como em função de uma historia fa-
miliar aparentemente negativa e da severi-
dade das alterações iniciais, que acredita-
mos tratar-se do padrão recessivo da DCM.
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