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Displasia espôndilo-metafisária: uma doença incomum

Spondylometaphyseal dysplasia: an uncommon disease

Sr. Editor,

Paciente do sexo feminino, 2 anos de vida, nascida por parto
normal, sem complicações, com 39 semanas de gestação, exa-
mes pré-natais normais. Encaminhada ao serviço de ortopedia e
traumatologia apresentando deformidade no tórax e tornozelo,
além de nanismo, sem alterações neuropsicomotoras.

Pais saudáveis, sem histórico de malformações, sendo a pa-
ciente filha única do casal. Relataram que a criança nasceu com
alteração dentária, já com 9 dentes ao nascer, e com 4 meses de
idade passou a apresentar alterações no tórax e tornozelos, de ca-
ráter progressivo. Referiram, também, que a criança não apresen-
tava crescimento, tendo 75 cm de estatura desde a idade de 1 ano,
e o mesmo peso, cerca de 9 kg, desde os 9 meses, apresentando,
segundo a tabela de crescimento infantil do Centers for Disease
Control, números inferiores ao percentil 5.

A inspeção demonstrou proeminência torácica com encur-
tamento, discreta coxa vara com báscula à direita, pés planos e
deformidade nos punhos (Figuras 1A e 1B). As radiografias mos-
traram deformações metafisárias como rarefação óssea, insufla-
ção com trabeculado interior e irregularidade da cortical, além de
destro-escoliose dorsal e deformidades dos arcos costais (Figuras
1C e 1D). A idade óssea, utilizando como referência a tabela de
Todd, foi compatível com 1 ano e 9 meses. A tomografia compu-
tadorizada (exame não mostrado) da coluna cervical demonstrou
discreta hipoplasia do odontoide, e a do crânio apresentou redução
da substância branca ao redor do corno posterior dos ventrículos
laterais, algo não relatado na literatura.

A displasia espôndilo-metafisária foi descrita pela primeira vez
por Kozlowski et al. em 1967 como uma nova displasia óssea, re-
presentando um raro(1) e heterogêneo grupo de condrodistrofias
caracterizadas por irregularidades metafisárias dos ossos longos
associadas a platispondilia generalizada na coluna vertebral de gra-
vidade variável(1,2). Ela produz um espectro fenotípico de distúrbios,
sendo, genotipicamente, autossômica dominante(3). A síndrome

Figura 1. A,B: Inspeção do exame físico demonstrando proeminência torácica
(A) e pés planos (B). C,D: Radiografias mostrando platispondilia e deformidades
nos arcos costais (C), deformações metafisárias como rarefação óssea, insufla-
ção com trabeculado interior e irregularidade da cortical (D).
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de Kozlowski é a displasia espôndilo-metafisária mais comum,
conhecida como o tipo 1(1).

Os sintomas variam de acordo com a idade do paciente(1),
sendo os principais: pequeno crescimento pós-natal; baixa esta-
tura rizomélica na primeira infância evoluindo para tronco curto
ao final da infância; hipoplasia torácica que causa problemas res-
piratórios no período neonatal e suscetibilidade a infecção das vias
aéreas(4); escoliose significativa com cifose dorsal; anormalida-
des das metáfises e da pelve(5); hipoplasia do odontoide; valgismo
dos joelhos e claudicação(6), sendo este último, comumente, o
primeiro sinal da doença(2). Pode ocorrer redução ou ausência de
ossificação das vértebras cervicais, levando a instabilidade cervi-
cal e deformidade em pescoço de cisne(7).

Após revisão da literatura, verificamos que esta displasia apre-
senta, hoje, 10 subtipos. Contudo, não há consenso na literatura
médica quanto à subclassificação, pois características mínimas
são as diferenças entre elas. Existem relatos de apenas um caso
para alguns subtipos e outros precisam de acompanhamento por
anos para seu diagnóstico, o que é difícil – por exemplo, o relato
mais longo do subtipo Sedaghatian é de 161 dias. Portanto, veri-
fica-se que não há um padrão aceitável na subclassificação da
doença.
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Malignidades primárias múltiplas: carcinoma urotelial vesical

e adenocarcinoma colônico sincrônicos

Multiple primary malignancies: synchronous urothelial carcinoma

of the bladder and adenocarcinoma of the colon

Sr. Editor,

Homem, 75 anos, branco, apresentando dor no hipocôndrio
esquerdo há três meses. Relatou episódio de hematúria macros-
cópica há seis meses. Ex-tabagista há 20 anos, fumou por 30 anos
(30 cigarros/dia). Antecedente de cirurgia de úlcera gástrica há
20 anos. Negou outras comorbidades. Tomografia computadori-
zada do abdome mostrou lesão expansiva sólida e irregular, con-
cêntrica e estenosante no terço médio do cólon descendente, com
captação heterogênea pelo meio de contraste iodado intravenoso
e densificação dos planos adiposos adjacentes, sugerindo exten-
são extrapolando os limites da serosa, além de lesão vegetante na
parede posterolateral direita da bexiga, de bordas irregulares e
apresentando realce pelo meio de contraste (Figuras 1A, 1B e 1C).

Após colonoscopia e biópsia da lesão intestinal, com diagnós-
tico histológico de adenocarcinoma colônico moderadamente di-
ferenciado, realizou-se colectomia segmentar e confecção de co-
lostomia. Estudo anatomopatológico revelou massa tumoral ane-
lar, dura e ulcerovegetante infiltrando a parede intestinal e gordura
circunjacente, confirmando o resultado da biópsia na microsco-
pia. Posteriormente, ultrassonografia do aparelho urinário confir-
mou nodulação vesical (Figura 1D), sem fluxo perceptível ao es-
tudo com Doppler colorido. Realizou-se ressecção transuretral
completa da nodulação, com diagnóstico histopatológico de car-
cinoma urotelial papilífero superficial de baixo grau (grau I –
OMS). Urotomografia subsequente para estadiamento não de-
monstrou outras lesões suspeitas. Diagnóstico final: malignida-
des primárias múltiplas, sincrônicas, provavelmente secundárias
ao tabagismo.

O câncer colônico é quarta malignidade mais comum nos
homens, ocorrendo em 90% dos casos após a quinta década de

Figura 1. A,B: Tomografia computadorizada do abdome, fase portal após admi-
nistração de meio de contraste intravenoso, corte axial e reconstrução coronal
oblíqua, respectivamente, exibindo lesão expansiva sólida e irregular, concêntrica
e estenosante no colón descendente, apresentando realce heterogêneo, asso-
ciada a densificação dos planos adiposos adjacentes (A,B – seta grande). Nota-
se, também, lesão vegetante vesical realçante e de contornos irregulares (B –
seta pequena). C: Corte tomográfico axial, fase porta após administração de agente
iodado intravenoso, demonstrando lesão vegetante realçante e de contornos irre-
gulares, localizada na parede posterolateral direita da bexiga (seta). D: Ultrasso-
nografia vesical via abdominal confirmando a lesão mural.

vida, prevalecendo os adenocarcinomas(1). Em 5–10% das vezes
estão associados a síndromes hereditárias, notadamente em adul-
tos jovens (por exemplo: poliposes adenomatosas familiares, cân-
cer colorretal hereditário não polipoide, etc.)(1). Relacionam-se a
obesidade, sedentarismo, dieta escassa em fibras e doenças infla-
matórias intestinais(1–4). Tabagismo e alcoolismo também podem
contribuir(2–4).


