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crine abnormalities associated, in order to esta-
blish the correct treatment and prognosis.  
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Introdução

A Displasia Fibrosa (DF) óssea é uma doença con-
génita rara, caracterizada pela proliferação focal de
tecido fibroso na medula óssea, associada a uma
perturbação da diferenciação osteoblástica, com
consequentes lesões osteolíticas, deformações ós-
seas e fracturas. Pode apresentar-se sob a forma
monostótica ou poliostótica. Embora os primeiros
sintomas possam aparecer na infância ou na ado-
lescência,1 muitas vezes a doença permanece pra-
ticamente assintomática  e o seu diagnóstico é um
achado radiológico na idade adulta.2,3

Apresentamos o caso clínico de um homem com
displasia óssea fibrosa poliostótica de longa evo-
lução. 

Caso Clínico

Homem de 47 anos de idade, raça branca, assinto-
mático até aos 26 anos de idade, quando refere o
aparecimento progressivo de uma cifose dorsal,
acompanhada de uma diminuição da estatura que
se viria a traduzir numa perda de 20 cm entre os 26
e os 44 anos de idade. Aos 36 anos de idade, 10 anos
após o início da deformação vertebral, foi interna-
do para investigação clínica. Nesse internamento
foi submetido a vários exames como radiografias da
coluna vertebral e membros, cintigrafia óssea de
corpo inteiro e a uma biópsia óssea que permitiu o
diagnóstico de displasia fibrosa óssea, tendo tido
alta sem medicação e sem seguimento regular. Três
anos depois, com 39 anos de idade, desenvolve
uma doença pulmonar restritiva secundária às al-
terações da caixa torácica que veio a condicionar
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Resumo

A Displasia Fibrosa (DF) óssea é uma doença con-
génita não hereditária relativamente rara, caracte-
rizada pela proliferação focal de tecido fibroso na
medula óssea, com consequentes lesões osteolíti-
cas, deformações ósseas e fracturas. O envolvimen-
to pode ser monostótico ou poliostótico sendo que
as formas poliostóticas são habitualmente mais
agressivas. A DF afecta principalmente adolescen-
tes e adultos jovens, podendo ser nalguns casos as-
sintomática.

Apresentamos o caso clínico de um homem com
displasia óssea fibrosa poliostótica de longa evolu-
ção com expressão clínica tardia. Discutimos tam-
bém a importância da avaliação da sua actividade
e extensão, nomeadamente de localizações de ris-
co e complicações locais, assim como eventuais al-
terações endócrinas associadas, que permitam de-
finir o prognóstico e o adequado tratamento.

Palavras-chave: Displasia Fibrosa Óssea; Poliostó-
tica; Pamidronato; McClune-Albright.

Abstract

Fibrous Dysplasia (FD) of bone is a rare non-inhe-
ritable congenital disease characterized by a focal
proliferation of fibrous tissue in the bone marrow,
leading to osteolytic lesions, deformities and frac-
tures. FD can be presented in a monostotic or po-
lyostotic form, this last one is usually more severe.
FD primarily affects adolescents and young adults
and in some cases in an asymptomatic way.

We describe the case of a male patient with long
evolution form of polyostotic fibrous dysplasia of
bone with delayed clinical presentation. It is also
highlighted the importance of an activity and invol-
vement form evaluation as well as possible endo-
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sexuais (testosterona, FSH e LH), prolactina e hor-
mona de crescimento (hGH), era normal. 

No estudo radiográfico do esqueleto salienta-
vam-se imagens quísticas com deformação da cor-
tical dos ossos longos (fémur, tíbia, peróneo e úme-
ro) bilateralmente (Figura 2) e diminuição da altu-
ra dos corpos vertebrais com deformação «em cu-
nha» de várias vértebras dorsais condicionando
uma cifose angular. A cintigrafia óssea evidenciou
hiperfixação do radiofármaco nos ilíacos, fému-
res, tíbias, peróneos e região fronto-parietal direi-
ta da calote craniana.

Foi prescrito cálcio (1.000 mg/dia) e vitamina D
(800 UI/dia), com normalização da PTH,  e progra-
mada terapêutica semestral com 180 mg de pami-
dronato e.v. (60 mg/dia em 3 dias sucessivos),
aguardando-se ainda o efeito deste tratamento.

Discussão

Trata-se de uma caso de displasia fibrosa óssea po-
liostótica de longa evolução e com expressão clí-
nica apenas na 3ª década de vida, quando da ins-
talação de uma progressiva cifose dorsal, secundá-
ria a fracturas vertebrais, acompanhada de dimui-
ção de estatura.

Na DF as primeiras manifestações podem sur-
gir na infância ou na adolescência, mas não é raro
que o diagnóstico seja  feito apenas na idade adul-
ta a partir  de uma radiografia efectuada por outra
razão ou na sequência de uma fractura patológi-
ca.1 Os casos assintomáticos de DF, com diagnós-
tico tardio na idade adulta, observam-se sobretu-
do nas formas monostóticas da doença,2 o que não
é  o caso do nosso doente, que apresenta uma for-
ma poliostótica. A fractura patológica, tal como se
verificou no nosso doente, é a manifestação clíni-
ca que mais habitualmente conduz ao diagnósti-
co.3 A dor , muitas vezes consequência de uma frac-
tura incompleta, e a deformação óssea são outras
manifestações da doença.4 Na DF  os ossos longos
são os mais frequentemente afectados5 e a  forma
poliostótica habitualmente apresenta-se de forma
assimétrica com o envolvimento preferencial de
um dos lados do esqueleto periférico.3 No caso des-
crito, tal não se verificou, apresentando um envol-
vimento ósseo difuso, bilateral e simétrico.

Caracteristicamente, como no caso que apre-
sentamos, as imagens radiológicas apresentam-se
como lesões quísticas que se expandem da medu-
lar para a cortical, com um aspecto de imagem em

suporte respiratório nocturno com ventilação me-
cânica não-invasiva (bipap). Aos 47 anos de idade
é referenciado para a Consulta de Doenças Ósseas
Metabólicas do nosso Serviço de Reumatologia. 

Nos antecedentes pessoais era relevante a histó-
ria de uma puberdade precoce aos 9 anos e em re-
lação à história familiar, não eram conhecidas
doenças ósseas.

No exame físico destacava-se a sua baixa estatu-
ra (144 cm) e uma cifose dorsal angular acentuada
(Figura 1). Não se observavam alterações cutâneas,
designadamente manchas hiperpigmentadas do
tipo «café com leite».

O estudo laboratorial revelou elevação dos mar-
cadores bioquímicos de remodelação óssea (fosta-
se alcalina total: 465 UI/L [valores normais: 40-129];
fosfatase alcalina óssea: 330 µg/L [2,9-20,9]; osteo-
calcina: 73,5 ng/mL [3,1-13,7]; N-telopéptido/cre-
atinúria: 580,1nmol/mmol [3-63]). Os valores de
calcemia e fosforemia eram normais (respectiva-
mente, 9,1 mg/dl [8,6-10,2] e 2,8 mg/dl [2,7-4,5]),
com calciúria e fosfatúria diminuidas (0,0 mg/24
horas [100-321] e 0,3 g/24 horas [0,4-1,0], respecti-
vamente), e PTH elevada (136 pg/mL [7-65]). A ava-
liação laboratorial endocrinológica, incluindo TSH,
T3 e T4 livres, cortisol sérico e urinário, hormonas

Figura 1. Imagem do doente com displasia fibrosa óssea:
salienta-se a sua baixa estatura e a cifose angular acentuada.
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«fundo de garrafa» mais ou menos radiotranspa-
rente marginadas por uma cortical adelgaçada.4

Lesões escleróticas ou mistas também podem ser
observadas quando há grande quantidade de teci-
do fibroso e podem também ser observadas calci-
ficações intra-lesionais pela presença de quantida-
des significativas de cartilagem.3 Caracteristica-
mente, não há reacção perisosteal nem en-
volvimento dos tecidos moles.3 O diagnóstico
radiológico pode ser mais difícil nas lesões crania-
nas ou dos ossos da face em que as lesões se po-
dem assemelhar às da Doença Óssea de Paget.6 As
lesões vertebrais são menos frequentes e podem
apresentar-se de diversas formas, tais como ima-
gens líticas ou com um aspecto pseudo-angioma-
toso.7 Na maioria destes casos é necessária uma
biopsia óssea para confirmar o diagnóstico. 

Histologicamente a DF é caracterizada por te-
cido fibroso composto por células do mesênquima
imaturas, que se expandem da cavidade medular
para o osso cortical, podendo por vezes surgir
ilhéus de cartilagem hialina embebidos no tecido
fibroso circundante.8

Na avaliação do doente com DF é necessário re-
correr a exames complementares bioquímicos,
como os marcadores de remodelação óssea e o es-
tudo das funções endócrinas, e de imagem, como

a radiografia convencional, a tomogra-
fia axial computorizada,9 a ressonância
magnética nuclear10 e a cintigrafia ós-
sea de corpo inteiro,11 que permitam
estabelecer a actividade e a extensão
da doença, a associação a alterações
endócrinas,  a sua localização e com-
plicações locais.

Os biomarcadores de remodelação
óssea, que se apresentam elevados no
nosso caso, são utilizados para avaliar
a actividade da doença e a sua respos-
ta ao tratamento. A fosfatase alcalina
encontra-se elevada em cerca de 75%
dos doentes sendo o seu valor propor-
cional à extensão e actividade da doen-
ça.3 O mesmo acontece com a hidroxi-
prolina urinária, embora este seja um
marcador menos sensível. A osteocal-
cina, a desoxipiridolina urinária e os
produtos de degradação dos telopép-
tidos do colagéneo também estão ha-
bitualmente elevados nos doentes
com DF.12,13

A associação da DF poliostótica
com puberdade precoce e manchas do tipo «café
com leite» na pele, descrita separadamente por
McCune e por Albright, constituem a Síndrome 
de McCune-Albright (MAS).14,15 Contudo, tal como
no caso que relatamos, em que à DF poliostótica
se associa uma puberdade precoce, a maioria dos
doentes com MAS apresenta apenas duas mani-
festações da tríade, considerando-se também
portadores da MAS.3 Nesta síndrome podem coe-
xistir múltipas alterações endócrinas (hipertiroi-
dismo, hipercortisolismo, tumores hipofisários
com acromegalia ou hiperprolactinemia), e raqui-
tismo ou osteomalácia hipofosforémica hiperfos-
fatúrica por inapropriada redução reabsorção tu-
bular de fósforo,16 que foram excluídos no nosso
doente.   

De prognóstico geralmente favorável, a DF é,
contudo, em muitos doentes, sobretudo nas for-
mas poliostóticas, como no caso que relatamos,
uma doença grave com incapacidade significativa,
consequência das deformidades e fracturas ósseas.
O prognóstico depende igualmente do desenvol-
vimento de complicações neurológicas ou de
transformação maligna. As complicações  neuro-
lógicas, resultando de compressões nervosas pelas
lesões de DF expansivas podem ocorrer, sendo,
contudo, raras as situações que resultam em ce-

Figura 2. Imagens de radiografias convencionais de alguns dos locais
afectados pelas lesões de displasia fibrosa (lesões quísticas com 
deformação da cortical): (A) Tíbia e Peróneo; (B) Úmero.
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como nas poliostóticas.3 A mais frequentemente
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Actualmente, no tratamento médico da DF
utiliza-se o pamidronato i.v. na dose de 180mg 
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o adequado tratamento.
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