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DOENCA DE CAMURATI-ENGBELMANN
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Doente do sexo feminino, 35 anos, com Doenca de
Camurati-Engelmann (DCE) comprovada geneti-
camente — mutacdo R218H no exdo 4 do gene
TGFB1 em 19q13.2, diagnosticada hd 10 anos, sob
corticoterapia intermitente, internada por agrava-
mento de raquialgias e poliartralgias (coxo-femu-
rais, joelhos e tibio-térsicas), de ritmo mecéanico, e
incapacidade funcional progressiva. Associada-
mente, desde hd 1 ano, tinha o diagnéstico de Co-
lite Ulcerosa, encontrando-se medicada com Aza-
tioprina e corticosteréides.

Dos antecedentes familiares destacava-se a mae
e seis primas com DCE.

Ao exame objectivo apresentava marcha bambo-

Figura |. Radiografia dos cotovelos e ossos do antebrago
revelando osteopenia difusa, espessamento simétrico da
cortical a nivel das didfises, metéfises e epifises proximais,
perda da diferenciagio cortico-medular, estenose do canal
medular e sub-luxagio das articulagdes radio-cubitais
superiores
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leante, palpacao dolorosa da coluna vertebral e dos
membros inferiores, e limitacdo global da mobili-
dade das coxo-femurais.

O estudo analitico (hemograma, bioquimica, VS
e PCR) nao apresentava alteracoes.

O estudo radiolégico revelou a presenca de os-
teopenia difusa, espessamento simétrico da corti-
cal das diéfises, metéfises e epifises proximais dos
ossos do antebrago, fémures e tibias e perda da di-
ferenciagao cortico-medular (Figuras 1, 2 e 3). Foi
associada terapéutica analgésica com melhoria cli-
nica e funcional.

ADoenca de Camurati-Engelmann ou Displasia
Diafisaria Progressiva foi descrita pela primeira vez
em 1922 por Camurati e em 1929 por Engelmann.
E uma doenca de transmissido autossémica do-
minante, de penetrancia varidvel, com uma preva-
léncia de 1/1.000.000 e predominio no sexo mas-
culino.

Resulta de mutacdes do gene codificador do
Transforming growth factor B1 (TGFB1), localizado
no braco longo do cromossoma 19, causando uma

Figura 2. Radiografia da bacia revelando osteopenia
difusa, esclerose das regides supra-acetabulares,
espessamento simétrico da cortical das diifises, metafises
e epifises proximais dos fémures, perda da diferenciagdao
cortico-medular e estenose do canal medular.
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Figura 3. Radiografia dos ossos da perna revelando
osteopenia difusa, espessamento simétrico da cortical das
didfises, metéfises e epifises proximais, perda da
diferenciagdo cortico-medular e reabsor¢io das cabegas
peroneais

expressao inadequada desta molécula.

Verifica-se, principalmente, uma reducao da ac-
tividade osteoclastica, mas também um aumento
da actividade osteobléstica, favorecendo a deposi-
¢do 6ssea, simétrica, a nivel do endésteo e perios-
teo das diafises dos ossos longos. Ainda que seja
uma doenca de atingimento predominantemente
diafisario, estdo descritos alguns casos de envolvi-
mento das metafises e epifises dos ossos longos,
como no presente caso. Raramente pode existir en-
volvimento dos ossos do crianio, com risco de com-
pressdo dos nervos 6ptico e vestibulo-coclear.

A doenca pode manifestar-se entre os 3 meses e
0s 50 anos, mais frequentemente por dor nos mem-
bros (68%), marcha bamboleante (48%), fadiga
(44%) e fraqueza muscular (39%). Quando existe
envolvimento dos ossos do cranio pode ocorrer
exoftalmia, paralisia facial, perda de visdao ou hipo-
acusia.

O estudo analitico é frequentemente normal,
podendo surgir anemia normocrémica normociti-
ca, elevacdo da velocidade de sedimentacao, da fos-
fatase alcalina e da hidroxiprolintria.

Radiologicamente observa-se espessamento si-
métrico da cortical dos ossos longos, sobretudo a
nivel das diéfises, perda da diferenciacao cortico-
medular, podendo ocorrer estenose do canal me-
dular. O cintigrama 6sseo pode revelar hipercap-
tacdo difusa dos ossos envolvidos.

O diagnéstico fundamenta-se na clinica e na
imagiologia, confirmando-se através do estudo ge-
nético.

A terapéutica € sintomatica, podendo ser ne-
cessdrio recorrer a corticoterapia em situacoes re-
fractarias.
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