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CASO CLINICO

DISPLASIA FIBROSA CRANIO-FACIAL
A PROPOSITO DE DOIS CASOS CLINICOS
CRANIO-FACIAL FIBROUS DYSPLASIA
— TWO CASE REPORT

Herédio Sousa; Rita Ferreira; Sara Bapfista; Cristévao Ribeiro;Vitor de Sousa; Marques Pinto; Ezequiel Barros

RESUMO .

Dependendo da localizacdo e do nimero de ossos envolvidos, a Displasia Fibrosa (D.F.) créniofacial pode ser responsavel por sindromes dismérficos e
por sinfomatologia ofolégica, oftalmolégica ou rinclégica. Este artigo tem por objectivo ilustrar dois casos clinicos de D. F. Poliostética com envolvimento pre-

dominante dos ossos temporal e etméide.

No primeiro caso clinico o envolvimento do osso temporal é responsével por sindrome vertfiginoso resultante de hipofungdo vestibular esquerda e da oblit-
eracdo do aqueduto vestibular homolateral. Neste caso o doente foi submetido a neurectomia dos nervos vestibulares, por via retrosigméide. O segundo caso
clinico & um caso de D.F. predominantemente do osso etméide, acompanhado de proptose e obstrugdc nasal, em que se procedeu & excisdo total por via

paralateronasal sob controlo endoscépico.

Os autores fazem uma revisdo da literatura sobre a clinica, o diagnéstico, e a terapéutica da doenga a nivel créniofacial.
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ABSTRACT

Depending on localization and the number of the bones involved, craniofacial fibrous d(splnsin may result in dysmorphic syndrome as well as otologic,

visual and nasal symptoms. The main purpose of this article is to illustrate two report cases o

poral and etmoid bones.

polyostotic fibrous dysplasia with predominant affection of tem-

In the first case, the temporal disease results in vertigo because of the block of vestibular aqueduct and low function of vestibule. The patient underwent
neurectomy of both vestibular nerves by retrosigmoid approach. In the second case, the etmoid disease results in nasal block and proptosis and the patient

underwent fotal resection by paralateronasal approach under endoscopic control.

The authors make a review of the literature concerning the clinical, diagnostic and therapeutic aspects of craniofacial disease.
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Introducao

A D.F. é uma doenca ndo hereditaria que
resulta da substituicdo do tecido dsseo normal
por tecido fibroso e de uma disposicdo anor-
mal das trabéculas 6sseas.

Descrita pela primeira vez em 1937 por
McCune e Bruch', quase seis décadas e meia
volvidas tem ainda a sua base etiolégica por
esclarecer.

Dependendo do nimero de ossos atingidos
e do envolvimento endécrino, a D.F. é dividida

Servico de Otorrinolaringologia do Ceniro Hospitalar de Lisboa - Zona Central.

em frés subtipos: monostética, poliostética e
sindrome de McCune-Albright.

A D.F. monostética é a forma mais comum
(aproximadamente 70% dos casos), sendo os
ossos cranio-faciais e as costelas os mais fre-
quentemente atingidos. Geralmente é diagnos-
ticada na 2¢ e 3¢ décadas de vida.

A D.F. poliostética representa 30% dos ca-
sos e envolve varios ossos, geralmente aqueles
localizados no mesmo hemicorpo.

E diagnosticada frequentemente em adoles-
centes com marcada deformacdo éssea.
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O sindrome de McCune-Albright é caracte-
rizado por D. F. poliostética, baixa estatura
motivada pelo encerramento precoce das epi-
fises dos ossos longos, hiperpigmentacdo cuté-
nea e puberdade precoce.

Corresponde a uma forma mais grave de
doenga (aproximadamente 3% dos casos).

Este sindrome & quase exclusivo do sexo
feminino.

Apresentam-se dois casos clinicos de D.F.
poliostética craniofacial em doentes sintomdti-
cos, onde os resultados cirrgicos foram bas-
tante satisfatérios.

PRIMEIRO CASO CLINICO

Doente de 42 anos de idade, sexo masculi-
no, raga caucasiana, com o diagnéstico de dis-
plasia fibrosa cranio-facial desde os 9 anos,
seguido na consulta de Neurologia por sin-
drome vertiginoso desde os 32 anos.

Apesar da terapéutica instituida com vasodi-
latadores cerebrais e anti-vertiginosos assistiu-
-se, nos Ultimos dois meses, ao agravamento e ao
aumento da frequéncia dos episédios, razdes
pelas quais o doente foi referenciado a consul-
ta de Otorrinolaringologia.

A gravidade do quadro motivou o aban-
dono da actividade profissional do doente.

Dos antecedentes pessoais realgam-se a hi-
pertensdo arterial, a hipercolesterolemia e amig-
dalectomia aos quatro anos. Os antecedentes
familiares s@o irrelevantes.

O exame objectivo revelou dismorfia cranio-
facial com tumefacgdo fronto-temporal esquer-
da (figura 1), ligeira estenose do canal auditi-
vo externo esquerdo e Romberg com desequi-
librio para a esquerda.

O estudo da funcgdo vestibular (provas calé-
ricas e videonistagmografia) foi compativel com
sindrome vertiginoso do tipo periférico deficité-
rio esquerdo (figura 2).

Analiticamente os valores de fosfatase alca-
lina, célcio e fésforo eram normais.
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FIGURA 1 - TUMEFACCAO FRONTO-TEMPORALV ESQUERDA.

oD OE oD OF

. FIGURA 2 - GRAFICOS DE FREYSS:
A ESQUERDA VELOCIDADE HORIZONTAL,
A DIREITA RESPOSTA EM FREQUENCIA.
CORRESPONDEM A UM DEFICE DE 88% A ESQUERDA
NAS PROVAS CALORICAS.

O estudo audiolégico evidenciou hipoacusia
mista moderada & esquerda com reflexos esta-
pédicos presentes. Os potenciais evocados au-
ditivos ndo revelaram sinais de patologia retro-
coclear.

A tomografia computorizada (T.C.) demons-
trou: alteracdo da estrutura éssea sugestiva de
D.F. com componente predominantemente os-
teobldstico, com envolvimento fronto-temporo-
-parietal, da base do crénio central incluindo o
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corpo e a grande asa esquerda do esfendide,
do osso malar, da regido fronto-etmoidal, da
fossa nasal esquerda e dos seios esfenoidais;
estenose dos dpices orbitdrios com compres-
sGo no trajecto canalicular do nervo éptico e
obliteragcdo do aqueduto vestibular esquerdo;
estenose ligeira do canal auditivo externo ¢
custa do componente 6sseo; auséncia de este-
nose significativa do canal auditivo interno
(C.A.L) e auséncia de envolvimento displdsico
da cadeia ossicular (figuras 3,4,5 e 6).

FIGURA 4 - T.C. PLANO AXIAL. .
ENVOLYIMENTO DOS OSSOS TEMPORAL, ESFENOIDE,
ETMOIDE CORNETO INFERIOR E MALAR POR D.F.
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mAs 100
TH1.0

FIGURA 3 - T.C. PLANO AXIAL.
D. F. TEMPORAL COM ESTENOSE NAO OCLUSIVA
DO CANAL AUDITIVO EXTERNO.

A obliteracéo do aqueduto vestibular esquer-
do assim como a hipofung&o vestibular esquer-
da foram consideradas as causas do sindrome
vertiginoso, pelo que o doente foi submetido a
neurectomia vestibular a nivel da cisterna do
dangulo ponto-cerebeloso, por via retrosigméide.

5 ; s £ X FIGURA 5 - T.C. PLANO AXIAL, ’
. NGO houve mfercorrenc.:lf:s. L opeorclt-o ESTENOSE DOS APICES ORBITARIOS COM COMPRESSAO NO
rio imediato; o levante foi iniciado ao 32 dia TRAJECTO CANALICULAR DO NERVO OPTICO.
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FIGURA 6 - T.C. PLANO AXIAL.
APARENCIA EM VIDRO MoiDO
E HOMOGENEA DE D.F. TEMPORAL,
OBLITERACAO DO AQUEDUTO DO VESTIBULO
E APAGAMENTO DO INFUNDIBULO JUSTA-UNGUEAL (SETA).
1-CRURA COMUM DOS CSC POSTERIOR E SUPERIOR.
AUSENCIA DE ALTERACOES DA COCLEA,
VESTIBULO E OUVIDO MEDIO.

com boa folerdncia e a alta dada ao 112 dia
de pés-operatédrio.

Aos nove meses de pos-operatério e apds
varias sessdes de provas de reabilitagdo vesti-
bular, o doente encontra-se assinftomdtico, tendo
retomado a sua actividade profissional com
sucesso.

SEGUNDO CASO CLINICO
Doente de 29 anos de idade, sexo femini-
no, raca negra, natural e residente na Guiné-

-Bissau, com histéria de tumefaccdo da hemifa-
ce esquerda hé vérios anos, transferida para
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Portugal por tumefacgdo da hemiface esquer-
da, neoformagdo da fossa nasal e proptose
homolaterais.

Obijectivamente a doenfe apresentava ca-
quexia, tumefaccdo de consisténcia dura que
projectava a regiGo malar esquerda, acom-
panhada de sinais inflamatérios e de fistula do
canto direito do olho esquerdo com saida de
exsudado purulento; proptose e massa da
fossa nasal com extensdo até ao vestibulo, de
consisténcia dura e mucosa friavel.

Laboratorialmente, documentou-se positivi-
dade para o HIV1, anemia (Hb-8.8g/dl), au-
mento da fosfatase alcalina (707U/1), hipercal-
cémia (12.4mg/dl). AT.C. e a R.M. revelaram
lesdes heterogéneas e expansivas da fossa na-
sal esquerda que condicionava o empurramen-
to direito do septo nasal, moldagens dos cor-
netos médio e inferior, da l&mina papiracea,
do osso esfenside e de todo o osso etméide.

Estas lesdes estavam intercaladas de cavi-

dades preenchidas por secrecées (figuras 7,8
e 9).

FIGURA 7 - T.C. PLANO CORONAI..

D.F. DO ETMOIDE E DO CORNETO INFERIOR TIPO PAGETOIDE,
EXPANSIVA QUE CONDICIONA EMPURRAMENTO DO SEPTO
NASAL E DA ORBITA, COM PRESERVACAO DA LAMINA
PAPIRACEA E DA LAMINA CRIVOSA DO ETMOIDE. RETENCOES
DE SECRECOES NOS SEIOS MAXILARES.
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FIGURA 8 - T.C. PLANO AXIAL. "
ENVOLVIMENTO DO ETMOIDE E DO CORPO DO ESFENOIDE
COM PRESERVACAO DA ORBITA E DOS CANAIS CAROTIDEOS.

. s
_ FIGURA 9 - R.M. POS-GADOLINIO. .
CAPTAGAO INTERMEDIA E HETEROGENEA DE GADOLINIO.

A doente foi submetida a cirurgia por via
paralateronasal sob controlo endoscépico,
tendo-se excisado toda a massa da fossa nasal
e dos seios envolvidos, deixando por segu-
ranga parte da massa que formava a parede

6ssea da fossa pterigomaxilar, da érbita (lami-
na papirdcea) e da parede lateral esquerda do
esfendide.

No periodo intra-operatério, ao contrario
do que seria de supér para este tipo de lesdes,
houve perda de um litro de sangue (hemorra-
gia em toalha).

O tamponamento foi efectuado com Mero-
gel, Surgicel e cinco gazes de Adaptic.

O quadro hemorrégico registado no intra-
-operatério justificou a realizacdo de angiogra-
fia que permitiu identificar uma artéria esfeno-
palatina com um diémetro de 3mm, razdo pela
qual se efectuou a embolizacdo da mesma.

O destamponamento nasal foi realizado no
bloco operatério ao 52 dia de pés-operatério.

Para compensacdo e estabilizacdo do esta-
do geral, a doente teve alta ao 442 dia de in-
ternamento orientada para consulta de Medi-
cina Interna no hospital da area de residéncia.

Os exames histolégicos das pecas opera-
térias confirmaram o diagnéstico de D.F..

DISCUSSAO

O termo D.F. foi introduzido por Lichtens-
tein, em 1938, um ano apds a sua descricao
por McCune e Bruch', no entanto a sua base
etiolégica continua ainda por esclarecer.

Em 1942, Lichtenstein e Jaffe? concluiram que
a D.F. era resultante da deficiente diferencia-
¢do do fecido mesenquimatoso.

Quinze anos depois, 1957, Changus® defi-
niv a hiperplasia osteobléstica como principal
causa.

Outros estudos efectuados na década de 60
permitiram acrescentar o sequestro 6sseo em es-
tado imaturo, assim como alteragdes bioquimi-
cas no periodo pés-natal como possiveis causas.

Estudos mais recentes, baseados na biologia
molecular e na genética, permitiram chegar a
um outro patamar sobre a etiologia da D.F..

A deficiente regulacéo da adenosina ciclase
monofosfato e da proteina cinase A, bem como
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a identificacdo de mutacdes no gene Gs-a com
consequente alteragdo da actividade da
GTPase ou da proteina transdutora de sinal
Gs, constituem marcos importantes para o
esclarecimento das bases etiopatogénicas
desta doenca®.

A D.F. € uma doenca rara, benigna, de pro-
gressdo lenta, que atinge igualmente ambos
sexos e & mais frequentemente diagnosticada
em criancas ou adultos jovens.

A forma monostética representa 70% dos
casos, enquanto que a poliostdtica representa
os 30% restantes.

Alguns autores consideram a forma monos-
tética e a forma poliostética duas doengas dife-
rentes. Acredita-se que a incidéncia da forma
monostética possa ser superior aquela referida
porque frequentemente as lesdes por ela provo-
cadas permanecem assintomdticas’.

O sindrome de McCune-Albright é uma vari-
ante da D.F. poliostética que estd associada a
manifestacdes extra-6sseas, nomeadamente en-
décrinas, a pigmentagdo cuténea e a puberda-
de precoce.

Esta forma é quase exclusiva do sexo femi-
nino, embora haja alguns casos descritos no
sexo masculino®.

As manifestacdes endécrinas compreendem
hipertiroidismo, hiperparatiroidismo, sindrome
de Cushing, ginecomastia e diabetes insipida.

O hiperparatiroidismo é a endocrinopatia
mais frequente, ocorrendo em 5% dos doentes
com o sindrome de McCune-Albright.

Estas manifestacdes correspondem & disfun-
cdo congénita do eixo hipotalamo-hipofisério’.

Em mais de 50% das formas poliostéticas
observam-se manchas irregulares de cor café
com leite, localizadas no pescoco, regido dor-
sal, térax, ombros e pélvis.

A probabilidade de transformag@o maligna
na D.F. é de 0.5%"".

Nos doentes portadores do sindrome de Mc-
Cune-Albright foram encontrados, no entanto,
valores na ordem dos 4% e esse risco aumenta
para 44% com a utilizagdo de radioterapia*®.

O osteossarcoma, fibrossarcoma, condros-
sarcoma e sarcoma de células gigantes sdo os
tumores malignos associados.

Aparecimento de queixas dlgicas, cresci-
mento répido e aumento de fosfatase alcalina
sugerem transformacdo maligna”.

O tempo médio entre o diagnéstico de D.F.
e a transformacdo maligna é de 13,5 anos'.

Anteriormente, na D.F. crénio-facial o osso
frontal era considerado o mais frequentemente
afectado seguindo-se, por ordem decrescente,
o esfendide, o etmoide, o parietal, o temporal
e o occipital.

Dados mais recentes obtidos através de méto-
dos imagiolégicos modernos (T.C. e R.M)., colo-
cam o osso etméide como o osso mais atingido®.

Clinicamente manifesta-se por sindromes
dismoérficos com tumefaccdes de consisténcia
dura, indolor e ndo inflamatéria.

Por vezes estas deformagdes podem atingir
grandes proporgdes, designadas por leontiase
6ssea. Um sintoma oftalmolégico isolado cons-
titui um sinal de alerta para o médico.

O envolvimento orbitario manifesta-se por
proptose, diplopia ou diminuicdo da acuidade
visual. Os mecanismos que levam & lesdo do
nervo 6ptico sdo maltiplos.

No 12 caso clinico embora néo haja quei-
xas oftalmolégicas, observa-se na T.C. algum
grau de compress@o do nervo no seu trajecto
no canal éptico (Figura 5).

A D.F. do osso temporal é muitas vezes dia-
gnosticada fortuitamente através de um exame
radiolégico. Habitualmente é unilateral e estd
associada a surdez de condugdo, que é atri-
buida maioritariamente & compressdo do canal
auditivo externo e, por vezes, & compressdo da
trompa de Eustaquio. A estenose do canal au-
ditivo externo complica-se classicamente por
colesteatoma em 40% dos casos’.

O envolvimento do ouvido interno na ausén-
cia de colesteatoma é raro, estando contudo des-
crifos casos de estenose do canal auditivo interno*
e de atingimento directo do labirinto ésse0'® com
consequente sintomatologia céclec-vestibular.
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A hipoacusia neurossensorial ocorre em
17% dos doentes por invasdo da cépsula ética
pela displasia ou por colesteatoma secundério.

O 1 caso clinico € um caso impar de mani-
festacdo de sintomas vestibulares sem envolvi-
mento primdrio ou secunddrio do vestibulo, mas
sim pela obliteragdo do aqueduto vestibular.

O envolvimento dos outros pares cranianos
é raro, estando o nervo facial envolvido em
10% dos casos®.

Laboratorialmente, os niveis séricos de cdl-
cio, fésforo e fosfatase alcalina devem ser avali-
ados. Um estudo efectuado em 124 doentes evi-
denciou niveis séricos de célcio 11 a 13mg/dl,
em 25% dos doentes.

Num outro estudo, os niveis séricos da fosfa-
tase alcalina estavam elevados em 25% dos
doentes com a forma monostética de D.F. e em 67
% dos doentes com a forma poliostética de D.F.

No entanto, num estudo de revisdo efectua-
do por Nager et al.?, todos os doentes apresen-
tavam niveis séricos normais de cdlcio e fésforo.

Apenas um Unico doenfe apresentava niveis
elevados de fosfatase alcalina.

Classicamente trés padrdes radiolégicos de
D.F. estdo descritos:

pagetbide,
esclerético e
quistico.

O padrao pagetdide, observado em 56%
dos casos, é caracterizado por éreas hiper-
densas e hipodensas de fibrose com expanséo
bssea (2° caso clinico).

O padrdo esclerético é um padrdo denso
e homogéneo do tipo vidro moido, expansivo e
circunscrito por uma l&@mina de cortical 6ssea
densa e é observado em 23% dos casos (12 ca-
so clinico).

O padréo quistico corresponde a 21% dos
casos, € composto por dreas hipodensas,
esféricas ou ovalares, circundadas por ldminas
de tecido mais denso®'".

A T.C., sobretudo a de alta resolucdo, é o
exame de escolha para se estabelecer o diag-

nostico e para se proceder & monitorizacdo da
progressdo da doenca, enquanto que a R.M. é
fundamental no diagnéstico diferencial de pa-
tologias tumorais ou inflamatérias.

Na R.M., a D.F. é hipointensa em T1 e hipo-
infensa e heterogénea em T2, podendo ainda
apresentar-se com um sinal intermédio em T1.

A introducdo intravenosa de gadolinio per-
mite obter imagens hiperintensas ou com inten-
sidades moderadas. A intensidade do sinal de-
pende da proporcdo de trabéculas ésseas, da
celularidade, do depésito de colagénio, e das
estruturas quisticas'”.

O diagnéstico radiolégico diferencial da D.F.
engloba essencialmente a doenca de Paget, o
fibroma ossificante e o meningioma.

A doenca de Paget produz expansdo éssea
semelhante & da D.F.. No entanto, a existéncia
de dreas de erosdo cortical e de grandes tra-
béculas ésseas diferenciam-na da D.F.

O fibroma ossificante & uma verdadeira neo-
plasia que apresenta um crescimento exofitico a
partir de uma lesdo central, com acentuado
efeito de massa sobre as estruturas vizinhas.

Isto contrasta com a D.F. que produz uma
expansdo difusa da cavidade medular.

A densidade radiolégica e o padrdo his-
tolégico da D.F. e do fibroma ossificante sdo
semelhantes, pelo que o padrdo de crescimen-
to é essencial para se estabelecer o diagnésti-
co diferencial entre estas duas entidades.

Outras patologias podem mimetizar a D.F,,
designadamente osteogénese imperfecta, gra-
nuloma eosinéfilo, quisto ésseo solitario, tumor
das células gigantes, osteoblastoma e heman-
gioma.

Histologicamente, a D.F. é identificada por
trabéculas dsseas irregulares intercaladas num
estroma de tecido conjuntivo.

A quantidade de tecido ésseo, celularidade
e vascularizacdo sdo varidveis.

O tratamento da D.F. é cirirgico e esta re-
servado a doentes com défices funcionais ou
deformidades faciais grosseiras. Dada a natu-
reza benigna da lesdo, a cirurgia deve ser con-
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servadora, tendo como objectivo primeiro a
manutencdo e a preservacdo da funcdo pré-
existente.

A Onica situacdo em que o fratamento far-
macolégico parece ter alguma indicacdo é no
sindrome de McCune-Albright.

Eugster et al”® documenta taxas de sucesso
consideraveis em doentes com puberdade pre-
coce fratados com testolactone e citratato de
tamoxifeno.
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