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SINDROME DE HAJOU-CHENEY:
A PROPOSITO DE UM CASO DE ACROOSTEOLISE

. Cunha,” M. Saavedra,” M. Alexandre Oliveira,” M. . Salvador,” A. Malcata™

Resumo

A acroostedlise é uma situacio clinica pouco fre-
quente, caracterizada por reabsorcdo das extremi-
dades 6sseas. Pode surgir no contexto de diversas
patologias ou ser idiopética.

Os autores descrevem o caso clinico de uma
doente de 47 anos, com antecedentes de acrooste-
o6lise dos dedos das maos e dos pés, desde a infan-
cia, amaurose congénita unilateral, perda prema-
tura da denticdo e mal perfurante plantar. A exu-
berancia e raridade das alteracdes encontradas,
neste caso concreto, sem uma patologia subjacen-
teidentificada, remetem-nos para uma situacao de
acroosteodlise idiopdtica, tendo-se estabelecido o
diagnéstico de sindrome de Hajdu-Cheney. Trata-
-se de uma doenca rara com transmissao autosso-
mica dominante, estando descritos casos isolados
resultantes de mutacdes de novo. A propdésito des-
te caso os autores fazem uma discussdo do diagnds-
tico diferencial da acroosteélise e a descricdo das
caracteristicas desta sindrome rara.

Palavras-Chave: Acroostedlise; Sindrome de Haj-

du-Cheney; Amaurose congénita; Mal perfurante
plantar.

Abstract

Acroosteolysis is a rare clinical manifestation cha-
racterized by bone resorption of the terminal pha-
langes. It can occur in association with a variety of
systemic diseases or be idiopathic.

The authors describe a case of a 47-year-old wo-
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man with acroosteolysis of distal phalanges since
childhood, congenital amaurosis, premature loss of
teeth and mal perforans. Because of the rare and
exuberant manifestations found, with no etiologi-
cal cause identified, the authors diagnosed Hajdu-
-Cheney Syndrome.

Hajdu-Cheney is a rare, autossomal dominant
disorder, with sporadic cases, apparently represen-
ting new mutations. Based on this case the authors
review the differential diagnosis of acroosteolysis
and the clinical manifestations of the Hajdu-Che-
ney syndrome.

Keywords: Acroosteolysis; Hajdu-Cheney Syndro-
me; Congenital Amaurosis; Mal Perforans.

Introducao

A acroostedlise (AO) é um processo de reabsor¢do
das extremidades 6sseas. Sendo uma situacaorara,
pode surgir no contexto de multiplas patologias
(AO secundaria), ou fazer parte de sindromes raras
(AO priméria ou idiopética). A sindrome de Hajdu-
-Cheney (SHC) enquadra-se no grupo das acroos-
tedlises primadrias e caracteriza-se por ostedlise das
falanges distais, associada a anomalias do esque-
leto, malformacoes dentérias, baixa estatura e fa-
cies caracteristico.

Caso Clinico

Doente do sexo feminino, 47 anos de idade, raca
branca, trabalhadora rural, observada por artral-
gias das articulacdes das maos e pés, de ritmo pre-
dominantemente mecéanico, associadas a pareste-
sias das maos de predominio nocturno e lombal-
gia mecanica. Dos antecedentes pessoais salienta-
va-se amaurose congénita a esquerda, reabsorcao
das falanges distais dos dedos das maos e pés, des-
de os 5 anos de idade, perda prematura da denti-
¢ao e mal perfurante plantar a esquerda, que tinha
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Figura 2. Acroosteodlise dos dedos dos pés e auséncia do
5° dedo esquerdo

™M

Figura 3. Cabelo aspero e sobrancelhas espessas, nariz
de base alargada, amaurose a esquerda e micrognatismo
ligeiro.

surgido aos 42 anos de idade (Figuras 1 e 2). Os an-
tecedentes familiares eram irrelevantes.

No exame objectivo apresentava elevacao da
tensdo arterial (160/90 mm Hg), baixa estatura
(1,47m), proporcionada, cabelo dspero e sobrance-
lhas espessas, nariz de base alargada, amaurose a
esquerda e micrognatismo ligeiro (Figura 3).

Apresentava ainda hiperhidrose palmar e plan-
tar. A auscultacao cardiaca, pulmonar e o exame
abdominal nao tinham alteracdes. No exame osteo-
articular apresentava encurtamento dos dedos das
maos e dos pés e auséncia do 5° dedo do pé es-
querdo. Apresentava também escoliose lombar es-
trutural.

Figuras 4 e 5. Radiografia antero-posterior das mios e
pés - Acroosteolise das falanges distais das maos; lesdo em
«lapis-tagay» da |I? interfalangica do pé direito, alteragdes
degenerativas do tarso esquerdo e acroostedlise das
falanges distais dos pés.

Dos exames complementares efectuados desta-
camos a normalidade do hemograma, bioquimica
e urina tipo II; velocidade de sedimentacdo de 37
mm/12h e proteina C reactiva de 0,5 mg/dLl. O es-
tudo do metabolismo fosfo-célcico, enzima de con-
versdo da angiotensina sérica e adenosina deami-
nase foram normais. Os anticorpos antinucleares
negativos, e a radiografia do térax e do cranio nao
revelaram alteracoes. As radiografias osteoarticula-
res permitiram identificar acroosteélise das falan-
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Figura 6. Radiografia antero-posterior dos ossos das
pernas — Periostose e curvatura da tibia direita.

ges distais das maos, lesdo em «ldpis-taca» da 12 ar-
ticulagao interfalangica do pé direito, alteragcdes de-
generativas exuberantes do tarso esquerdo e acro-
osteolise das falanges distais dos pés (Figuras 4 e 5),
periostose dos ossos da perna com curvatura da ti-
bia direita (Figura 6), escoliose da coluna lombar.

O electromiograma excluiu compressao do ner-
vo mediano e polineuropatia a nivel dos membros
inferiores. A ecografia abdominal e renal realizada
ndo revelou alteracées. Foi também realizada os-
teodensitometria que nédo revelou osteoporose
(ScoreT, no colo do fémur, - 2,15 e + 0,66 na coluna
lombar). A TAC do pé esquerdo permitiu identifi-
car multiplas lesdes liticas, sem halo esclerético,
da extremidade proximal dos metatarsos e ossos do
tarso, com diminuicdo da entrelinha articular
(Figura 7).

Discussao

A acroostedlise é uma situacido clinica pouco fre-
quente, caracterizada por reabsorc¢ao 6ssea das ex-
tremidades dos membros. A sua etiopatogenia ndao

¢ 110 AR

Figura 7. TAC pé esquerdo — Muiltiplas lesbes liticas,
sem halo esclerético, na extremidade proximal dos
metatarsicos e ossos do tarso.

estd completamente esclarecida. Pode surgir no
contexto de diversas patologias, nomeadamente
doencas reumdticas, ser familiar ou ser idiopética,
fazendo parte de varias sindromes raras, nomea-
damente a Sindrome de Hajdu-Cheney.

As formas secunddrias surgem associadas a
doencas do tecido conjuntivo, doencas metabdli-
cas, doencas cutdneas, neuropatias autonémicas,
doencas granulomatosas, traumatismos, doenca
vascular oclusiva, exposicdo crénica a monémeros
de cloreto de vinilo, neoplasias e infec¢oes! (Qua-
dro D).

As formas secundarias podem ser estabilizadas
com tratamento médico direccionado a causa sub-
jacente.

As acroostedlises idiopdticas sdo doencas raras,
de etiologia desconhecida, caracterizadas pela re-
absorcao progressiva dos ossos das maos e pés. O
processo inicia-se em idades precoces, sem factor
desencadeante aparente, e para, também espon-
taneamente, alguns anos mais tarde.? Deste fend-
meno resultam deformacées graves e incapacida-
de funcional mais ou menos marcada. Algumas
formas enquadram-se em sindromes malformati-
vas, mais ou menos complexas, e a sua gravidade
relaciona-se com alteracoes neurossensoriais e/ou
nefropatia. Nao existem critérios biol6gicos ou his-
tolégicos caracteristicos.

Classificam-se segundo o envolvimento 6sseo:
multicéntrico; apenas das falanges distais; diafi-
ses e metafises; e outras sindromes, com caracte-
risticas especificas.** (Quadro II).

Diferenciam-se pelo modo de transmissio, a
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Quadro 1. Etiologias da Acroostedélise secundaria

Neuropatias
Autonoémicas

Seringomielia,
Algoneurodistrofia,
Tabes dorsalis, Doenga
de Hansen

Doencas do Tecido
Conjuntivo

Esclerose Sistémica,
Artrite Reumatoide,
Artrite Psoriatica,
S. Reiter, DMTC

Doengas cutineas

Psoriase, Epidermélise
bulhosa

Doencgas Metabdlicas

Gota, Hiperparatiroidismo,
Diabetes mellitus

Traumatismo

Frio, electricidade,
fracturas de stress

Doenga Vascular

Doenca Oclusiva;
exposicio cronica a
mondmeros de cloreto
de vinilo

Neoplasias

Metastizagiao do
carcinoma do pulmio,
Linfoma, Sindrome

de Sézary

Outras

Sarcoidose,
Reticulohistiocitose
multicéntrica, Tuberculose
osteo-articular, etc.

idade de inicio das manifestagdes, a topografia do
envolvimento articular, a associacao a outras le-
soes, e a evolucao, que pode ser muito variavel.?

As AOI sao um diagnéstico de exclusao, sendo
mandatério eliminar outras etiologias possivel-
mente implicadas.

O tratamento destas situacoes é sintomatico e
baseia-se na utilizacdo de analgésicos e anti-infla-
matdrios ndo esteréides, ortéteses e realizacdo de
exercicios de fortalecimento muscular. Sugere-se
vigilancia clinica, radiolégica e bioldgica. Os cor-
ticosteréides ndo evitam a progressao da doenca.’
No final do crescimento deve ser feita uma avalia-
¢ao funcional global do doente e ponderadas in-
tervencdes terapéuticas. As artroplastias ou artro-
deses sdo solucoes ldgicas, mas com resultados va-
ridveis, tendo em conta o processo litico subjacen-
te.2De uma forma geral, o envolvimento renal, por
possivel evolucao para insuficiéncia renal terminal
é determinante do prognéstico, devendo ser des-
pistado e orientado precocemente.’Rins poliquis-
ticos, hipertensao arterial, hipoplasia renal, glo-
merulonefrite e refluxo vesico-ureteral podem ser
encontrados.

A doente aqui descrita apresentava lesdes de os-
tedlise da extremidade dos dedos das mios, pés e
tarso esquerdo, com inicio por volta dos 5-6 anos
de idade e que tinham progredido até aos 14-15

Quadro Il. Classificacao das Ostedlises Idiopaticas segundo a Classificacdo Nosolégica Internacional
das Doencas Osseas Constitucionais de 1997.*

Classificacdo

Transmissao

Idade de Inicio

Multicéntrica — maos e pés

Carpo e Tarso, com/sem nefropatia AD, AR, Esporadica 1-6 anos
Sindrome Winchester AR

Sindrome Torg AR

Falanges Distais

Sindrome Hajdu-Cheney AD, Esporadica 10-20 anos
Sindrome Mandibulo-Acral AR 10-20 anos
Acroostedlise de Shinz AR,AD 10-20 anos
Diafises e Metafises

Ostedlise Expansiva Familiar AD

Fibromatose Hialina Juvenil AD

Doenca de Faber Infancia
Acroostedlise Neurogénica AD, AR, Esporadica

Acroosteolise de Joseph Infancia

Osteodlise Macica (Doenca de Gorham)

Jovem adulto

Sindrome de Werner

AR

Adolescente/ Jovem adulto

Outras

AD: autossémica dominante; AR: autossémica recessiva.
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Quadro IlI. Sindrome de Hajdu-Cheney - Critérios de Inclusao®

Manifestacoes

Acroostedlise

6. Face rude

l.

2. Ossos vormianos ou manutengio das suturas cranianas 7. Cabelo dspero

3. Platibasia 8. Achatamento do andar médio da face

4. Perda prematura da dentigio 9. Baixa estatura (< percentile 5)

5. Micrognatia 10. Histéria familiar positiva
Adultos

N° | + trés manifestagdes N° 1+ N°10 N° 10 + duas manifestagdes

do N°2ao N°9 do N°2ao N°9
Criancas

Quatro manifestagées do N° | ao N° 9

N° 10 + duas manifestagdes

anos. Adicionalmente apresentava baixa estatura
proporcional, micrognatia e facies rude, voz nasa-
lada e tibia direita arqueada. Nos seus anteceden-
tes destacamos amaurose congénita unilateral; ca-
taratas; perda prematura da denticao; mal perfu-
rante plantar e hipertensao arterial.

Foram excluidas causas secunddrias associadas.
De acordo com a localizacdo das alteracoes 6sse-
as descritas, bem como das caracteristicas deste
caso, pudemos enquadrar a doente no grupo das
ostedlises idiopaticas, com envolvimento das fa-
langes distais.

A Sindrome de Hajdu-Cheney é uma doenca
congénita muito rara, descrita pela primeira vez
por Hajdu e Kauntze® em 1948 e, mais tarde, por
Cheney.” Caracteriza-se por displasias 6sseas, in-
cluindo acroosteélise das falanges distais, altera-
¢oes cranio-faciais tipicas (nariz de base alargada,
cabelo e sobrancelhas espessos, micrognatia, os-
sos vormianos, manutencdo das suturas cranianas
abertas, depressdo da fontanela anterior, dolicoce-
falia, platibasia, invaginacdo basilar e alargamen-
to da sela turca), osteopenia, anomalias da coluna
vertebral e ossos longos, e baixa estatura propor-
cional. A sua transmissado é autossémica dominan-
te mas alguns casos sdo esporddicos, traduzindo
mutacdes de novo. O defeito genético e a patogé-
nese da sindrome sdo desconhecidos. Cheney co-
locou a hipétese de que alteragoes vasculares is-
quémicas poderiam estar na origem desta sindro-
me. J& Iwaya, em 1979, sugere que uma disfuncao
osteoblastica poderia ser a alteracdo subjacente.

Estdo relatados poucos casos na literatura, al-
guns com caracteristicas singulares, como por
exemplo neuropatia periférica e défice da hormo-
na de crescimento, doenca cardiaca congénita, he-

pato-esplenomegdlia e fenda palatina. A maioria
dos individuos tem um coeficiente intelectual nor-
mal.

Em 2001, Brenan e Pauli ® apresentaram uma re-
visdo dos 57 casos descritos até entdo, propondo
critérios de inclusdo para o SHC (Quadro III).

De acordo com estes autores deve considerar-
-se portador de SHC um adulto que apresente uma
das trés combinacoes seguintes: Acroostedlise
mais trés das restantes manifestacdes descritas;
Historia familiar de SHC mais duas das caracteris-
ticas, excluindo acroosteélise; Acroostedlise e his-
téria familiar positiva.

No caso das criancas, considera-se SHC se apre-
sentar quatro das alteracdes descritas ou histéria
familiar positiva associada a duas das manifesta-
coes.

Assim, e de acordo com os critérios de inclusao
acima apresentados, o nimero e a gravidade das
manifestacgdes clinicas é muito varidvel, o que con-
duz a expressdes fenotipicas igualmente muito va-
ridveis. As caracteristicas fisicas e os problemas cli-
nicos variam ao longo da vida e, frequentemente,
progridem com a idade.

Em mais de metade dos individuos afectados
surge baixa estatura, micrognatia, denticdo anor-
mal, hipermobilidade articular, ossos vormianos,
manutenc¢do das suturas cranianas abertas, plati-
basia, clivo anormal e osteopenia. Frequentemen-
te ocorrem alteracdes faciais, durante a infancia,
tornando-a mais rude.

A doente aqui descrita reunia critérios bastan-
tes para a SHC: acroostedlise, perda prematura da
denticdo, micrognatia, face rude, cabelo 4spero e
baixa estatura proporcionada. Adicionalmente ti-
nha avoznasalada, cataratas, hipertensao arterial,
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escoliose, ostedlise do tarso e curvatura da tibia,
manifestacdes nao incluidas nestes critérios, mas
ja descritas na literatura, em associacdo a SHC.

Tinha ainda amaurose congénita e mal perfu-
rante plantar, alteracées raras, nao relatadas em
associa¢do a SHC.

Por outro lado, ndo apresenta malformacgoes
cranianas, comuns nesta doenca, como a presen-
¢a de ossos vormianos, persisténcia das suturas
cranianas ou platibasia.

Os autores deixam em aberto a possibilidade de
estarem perante uma variante da SHC ou mesmo
perante uma nova sindrome.
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