
órgão of ic ial da soc iedade portuguesa de reumatologia -­ acta reumatol port. 2010;35:497-503

497

caso c l í n i c o

f i ­b r o ­d i s ­p l a ­s i a ó s ­s e a e s í n ­d r o ­m e d e

m c c u ­n e - a l ­b r i g h t : ­ d e s ­c r i ­ç ã o d e u m

c a s o c l í ­n i ­c o e d i a g ­n ó s ­t i ­c o d i ­f e ­r e n ­c i ­a l

c o m d o e n ­ç a ó s ­s e a d e pa ­g e t

I.­Sil­va*,­­M.­Ma­teus*,­J.­C.­Bran­co**,*

Abs tract

Fi brous dyspla sia of bone or Jaf fe Lischten stein’s
di se a se is a ge ne tic, non-in he ri ta ble di se a se of bone
de ve lop ment, cha rac te ri zed by bone pain, de for mi -
ti es and frac tu re, mainly ob ser ved in yo ung adults.
The fre quency is equal betwe en se xes. Mu ta ti ons in
the gene co ding the Gsα, GNAS com plex, re sults in
os te ob las tic dif fe ren ti a ti on de fects, and bone re -
sorpti on. The di se a se can have a mo nos to tic or po -
lyos to tic form, or be as so cia ted with café-au-lait
skin spots and pre co cio us pu berty (McCu ne-Al -
bright syndro me). The nor mal bone and bone mar -
row is re pla ced with ab nor mal be nign in tra me dul -
lary fi bro-os se ous tis sue, and can in vol ve any bone
in the body. The ver te bral in vol ve ment is rare. Ra -
di o lo gi cal and pa tho lo gi cal fin dings can be di ag -
nos tic. Bip hospho na tes and cal ci um, vi ta min D
and phospho rus sup ple ments have been used in fi -
brous dyspla sia tre at ment. Os te o sar co ma is a rare,
but se rio us ma lig nant com pli ca ti on.

We re port the case of a 68 year old wo man with a
his tory of hypo fi sec tomy , with a pro gres si ve low back
pain, wi thout syste mic or neu ro lo gi cal symptons. The
bone scan, the ra di o graphs and the com pu ted to mo -
graphy fin dings re ve a led po lyos to tic fi brous dyspla -
sia, with ver te bral and man di bu lar in vol ve ment. 

In this pa per we com pa red fi brous dyspla sia of
bone with Pa get bone di se a se.

Keywords: Fi brous Dyspla sia of Bone; McCu ne-Al -
bright Syndro me; Bip hospho na tes; Os te o sar co ma;
Pa get Bone Di se a se.

In tro du ção

A fi bro dis pla sia ós sea (FDO) é uma doen ça ós sea
rara, ge né ti ca, não-he re di tá ria, que pode ma ni fes -
tar-se quer na crian ça quer no adul to, por dor ós -

Resu mo

A fi bro dis pla sia ós sea ou doen ça de Jaf fe Lischtens -
tein é uma al te ra ção ge né ti ca e não he re di tá ria do
de sen vol vi men to ós seo, ca rac te ri za da por dor ós -
sea, de for ma ção e frac tu ra, mai o ri ta ria men te di -
agnos ti ca da nos jo vens. A fre quên cia é igual em
am bos os se xos. Mu ta ções do gene co di fi ca dor da
GSα, o com ple xo GNAS, ori gi na de fei tos da di fe ren -
cia ção os te ob las ti ca e re a bor ção ós sea. A doen ça
pode apre sen tar-se na for ma mo nos tó ti ca ou po -
lios tó ti ca ou es tar as so cia da a man chas cu tâ ne as
café-au-lait e pu ber da de pre co ce (sín dro me McCu -
ne-Al bright). O osso nor mal e a me du la ós sea são
substi tu í dos por te ci do fi bro-os seo be nig no in tra -
me du lar, en vol ven do qual quer par te do es que le to.
O atin gi men to ver te bral é raro. As al te ra ções ra dio -
ló gi cas e pa to ló gi cas po dem ser di ag nós ti cas. Os bi -
fos fo na tos e su ple men tos de cál cio, vi ta mi na D e
fós fo ro são uti li za dos no tra ta men to da fi bro dis pla -
sia ós sea. O os te o sar co ma é uma com pli ca ção rara,
mas se ri a men te ma lig na.

Des cre ve mos o caso de uma mu lher de 68 anos
com an te ce den tes de hi po fi sec to mia, com quei xas
pro gres si vas de lom bal gi as me câ ni cas, sem en vol -
vi men to sis té mi co ou neu ro ló gi co. A cin ti gra fia ós -
sea, as ra di o gra fi as e a TAC re ve la ram fi bro dis pla -
sia ós sea po li os tó ti ca, com en vol vi men to ver te bral
e man di bu lar.

Nes te tra ba lho com pa ra mos a fi bro dis pla sia ós -
sea com a doen ça ós sea de Pa get.

Pa la vras-cha ve: Fi bro dis pla sia Ós sea; Sín dro me
McCu ne-Al bright; Bi fos fo na tos; Os te o sar co ma;
Doen ça Ós sea de Pa get.
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sea, frac tu ras, de for ma ção do es que le to ou al te ra -
ções neu ro ló gi cas1,2. O qua dro clí ni co é va ri a do
mas a doen ça é fre quen te men te as sin to má ti ca.
Exis tem 3 for mas de FDO: mo nos tó ti ca, po li os tó -
ti ca sim ples ou as so cia da a al te ra ções en dó cri nas3.
His to lo gi ca men te são se me lhan tes, e a ima gem na
to mo gra fia com pu to ri za da re ve la um pa drão em
vi dro des po li do4. As le sões ós se as são be nig nas, de
ca rac te ris ti cas fo ca is me du la res e fi bro-ós se as,
atin gin do com fre quên cia os os sos lon gos, cos te -
las e os sos crâ neo-fa ci ais. O en vol vi men to dos cor -
pos ver te bra is não é co mum, seja nas for mas mo -
nos tó ti cas ou po li os tó ti cas5.

Na sín dro me de McCu ne-Al bright (SMA), a FDO
po li os tó ti ca sur ge as so cia da com man chas cu tâ ne -
as café-au-lait e al te ra ções en do cri no ló gi cas múl -
ti plas hi per fun cio nan tes. A sín dro me de Ma za -
braud é ca rac te ri za da por mi xo mas in tra mus cu la -
res mais fre quen tes na doen ça po li os tó ti ca1,2. 

A ida de da pri mei ra ma ni fes ta ção da doen ça, a
ra pi dez de evo lu ção, a ex ten são do en vol vi men to
do es que le to e in ca pa ci da de  são im pre vi sí veis. A
FDO tem diag nós ti co di fe ren ci al com múl ti plas
pa to lo gi as, en tre elas, pela sua apre sen ta ção e lo -
ca li za ção, a doen ça ós sea de Pa get (DPO)5. 

A ra ri da de do diag nós ti co tar dio de FDO po li os -
tó ti ca, de evo lu ção be nig na numa doen te com al -
te ra ções en dó cri nas, su ge riu-nos a apre sen ta ção
do re fe ri do caso clí ni co, con tex tu a li zan do com a li -
te ra tu ra.

Caso Clí ni co

Doen te do sexo fe mi ni no, 68 anos, com his tó ria de
dor so lom bal gi as de rit mo me câ ni co, com 1 ano de
evo lu ção, de in ten si da de cres cen te e epi só di cas.
Ne ga va dor ir ra di a da aos mem bros in fe rio res, re -
la ção com as ma no bras de Val sal va, sin to mas neu -
ro ló gi cos, quei xas sis té mi cas ou in fla ma tó ri as as -
so cia das, sin to ma to lo gia ar ti cu lar pe ri fé ri ca ou in -
ca pa ci da de para a mar cha. Não exis tia his tó ria de
trau ma tis mo, me di ca ção com an ti con vul si van tes
ou con su mo de pro du tos não pas teu ri za dos. Re fe -
ria o con su mo fre quen te de ve ge tais, fru tas e
lacticí nios, sem há bi tos etí li cos, ta bá gi cos ou ca -
feí nicos. 

Dos an te ce den tes pes so ais sa li en ta va-se hi po -
pi tui ta ris mo após hi po fi sec to mia por acro me gá lia
há 10 anos, se gui da em con sul ta de En do cri no lo -
gia e  me di ca da; os teo po ro se tra be cu lar com T-
sco re (L1-L2) de -2.5; val vu lo pa tia mi tral as so cia -

da a in su fi ci ên cia car dí a ca grau II de NYHA e ar -
rit mia. A me nar ca ocor reu aos 12 anos e a me -
nopau sa aos 50 anos, após his te rec to mia e oo fo -
rec to mia por mi o ma, com uma ges ta ção de ter -
mo, sem his tó ria de abor tos. Me di ca da em am bu -
la tó rio com le vo ti ro xi na, pred ni so lo na 5mg/dia,
cal cio e vi ta mi na D, alen dro na to 70mg e var fa ri na.

O exa me ob jec ti vo ge ral e reu ma to ló gi co fo ram
nor mais. A ava lia ção ana lí ti ca não mos trou al te ra -
ções da fos fa ta se al ca li na, me ta bo lis mo fos fo-cál -
cio sé ri co e uri ná rio, do se a men tos hor mo nais do
eixo hi po tá la mo-hi pó fi se ou da ve lo ci da de de se -
di men ta ção. A PCR era de 1,07 mg/dL(VR<0,5
mg/dL) e hi dro xi pro li na uri ná ria era li gei ra men te
su pe rior ao li mi te nor mal.

As ra di o gra fi as do es que le to axi al mos tra ram
frac tu ra de D8 e D9 em cu nha e a ra di o gra fia da ba -
cia re ve lou frac tu ra dos 2 ra mos pú bi cos es quer -
dos. Na cin ti gra fia ós sea ve ri fi cou-se hi per fi xa ção
na me ta de di rei ta da man dí bu la e fi xa ção mo de -
ra da em D5, D7, pólo su pe rior anca di rei ta e IF do
pri mei ro dedo da mão bi la te ral. 

Foi in ves ti ga da a le são da man dí bu la, por pro -
vá vel doen ça ós sea de Pa get. A ra di o gra fia da face
mos trou ele va ção da me ta de di rei ta da man dí bu -
la (Fi gu ra 1) e a TAC re ve lou ele va da di men são e
den si da de do ramo ho ri zon tal da man dí bu la, es -
trei ta men to me du lar em pa drão de vi dro des po li -
do sem dis rup ção cor ti cal, com pa tí vel com dis pla -
sia fi bro sa (Fi gu ras 2a e 2b). 

Me di an te a hi pó te se di ag nós ti ca de fi bro dis pla -
sia ós sea, as quei xas de ra qui al gi as mo ti va ram a re -
a li za ção de TAC da ba cia e TAC dor sal que re ve la -
ram res pec ti va men te co xar tro se bi la te ral e co lap -
so em cu nha de D8 e D9, com cor po ver te bral de
D9 fran ca men te es cle ro sa do su ge rin do dis pla sia
fi bro sa (Fi gu ra 3).

Man te ve te ra pêu ti ca com pa ra ce ta mol, tra ma -
dol, bis fos fo na to, cál cio e vi ta mi na D, com me lho -
ria pro gres si va das quei xas ál gi cas e sem no vas
frac tu ras. A bi óp sia ós sea foi dis pen sa da por me -
lho ria clí ni ca e pe los ris cos de fac tu ra as so cia dos.
Co lo cou-se o diag nós ti co de fi bro dis pla sia ós sea
po li os tó ti ca e, se gun do al guns au to res, sín dro ma
de McCu ne-Allbrigth (acro me gá lia e fi bro dis pla sia
po li os tó ti ca). 

Dis cus são

A FDO, en quan to doen ça rara tem uma pre va lên -
cia des co nhe ci da6. A for ma  mo nos tó ti ca ron da os
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vel mo le cu lar, o au men to de cAMP di mi nui os fac -
to res de tran scri ção os te ob lás ti cos AP-1 e  Runx2,
con tri buin do para as al te ra ções na pro li fe ra ção e
di fe ren cia ção dos os te ob las tos no te ci do ós seo,
for man do cé lu las fu si for mes fi brob las to-like. Es tas
cé lu las pro du zem IL-6, com ac ti va ção dos os te o -
clas tos e re ab sor ção de te ci do ós seo e fi bro so. As
al te ra ções ce lu la res ma ni fes tam-se em to dos os
or gã os/te ci dos cu jos cres ci men to e fun ção de pen -
de do cAMP como se gun do men sa gei ro (me la nó -
ci tos, mi ó ci tos, hi pó fi se, ti rói de,etc). A ac ti va ção
das mu ta ções re fe ri das es tão im pli ca das na gé ne -
se dos tu mo res hi po fi sá rios se cre to res de hor mo -
na de cres ci men to (Gh) e ade no mas e car ci no mas
da ti rói de1,2. Re cen te men te, es tu dos so bre a ex -
pres são da pe ri o sti na e do seu re cep tor αvβ3
(CD51/61) no osso nor mal e na FDO mos tra ram
que a pe ri o sti na era ex pres sa na ma triz ex tra ce lu -
lar du ran te a os si fi ca ção in tra mem bra no sa e no
com po nen te fi bro so da FDO. A pe ri o sti na po de rá
ser can di da ta a um mar ca dor de os si fi ca ção in tra -
mem bra no sa, uma vez que a via do cAMP/c-Fos
pode re pre sen tar uma via de su pra re gu la ção da
pe ri o sti na na FDO, al te ran do a gé ne se dos fi brob -
las tos8.

A hi pe rex pres são de p53 na FDO tam bém pode
re for çar a hi pó te se da FDO ser uma doen ça ne o -
plá si ca. Nes te mo men to a Or ga ni za ção Mun di al

60% e a po li os tó ti ca os 40%, nos  quais <5% cor res -
pon dem ao SMA com pu ber da de pre co ce e 1-2% ao
SMA com ou tra al te ra ção en dó cri na. Na FDO a re -
la ção en tre o sexo F:M é de 1, em bo ra a SMA apre -
sen te  maior pre di lec ção pelo sexo fe mi ni no1-3.

Em ter mos fi si o pa to ló gi cos pen sa-se que esta
pa to lo gia tem uma base ge né ti ca, de vi do a uma
mu ta ção mis sen se pós-zi gó ti ca, no gene GNAS1,
co di fi can do a sub-uni da de α da pro te í na G, Gsα.
Fo ram des cri tas duas mu ta ções do mi nan tes. A ní -

Figura 1. Radiografia­da­face­que­mostra­elevação­da

metade­direita­da­mandíbula

Figura 2. Tomografia­computorizada­da­mandíbula­que­mostra

alteração­compatível­com­fibrodisplasia­óssea­

(elevada­dimensão­e­densidade­do­ramo­horizontal­direito­da­mandíbula,­estreitamento­medular­em­padrão­de­vidro­

despolido­sem­disrupção­cortical)­(A)­corte­sagital;­(B)­corte­transversal

A B
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de Saú de con si de ra a FDO um tu mor de na tu re za
ne o plá si ca in de fi ni da, cons ti tu ín do cer ca de 2,5%
de to das as ne o pla si as ós se as e 7% das ne o pla si as
ós se as be nig nas9.

Nes te con tex to, des cre ve-se o caso de uma
doen  te de 68 anos, com an te ce den tes de acro me -
gá lia com hi po fi sec to mia te ra pêu ti ca e os teo po ro -
se frac tu rá ria,  ava li a da por quei xas de dor so lom -
bal gi as me câ ni cas com 1 ano de evo lu ção. Foi
iden ti fi ca da na cin ti gra fia ós sea uma le são de hi -
per fi xa ção na man dí bu la di rei ta, com pro va da na
TAC como le são em vi dro des po li do su ges ti va de
FDO. A TAC da co lu na dor sal iden ti fi cou frac tu ras
em D8 e D9, com al te ra ções es cle ró ti cas su ges ti -
vas de FDO no cor po ver te bral de D9, sem apa ren -
te en vol vi men to de par tes mo les. Foi ex cluí da
com pres são ner vo sa e al te ra ções su ges ti vas de le -
on ti a se ós sea. Ana li ti ca men te sa li en ta va-se li gei -
ro au men to da hi dro xi pro li na uri ná ria. 

A doen ça é ha bi tual men te as sin to má ti ca e di ag -
nos ti ca da no exa me ra di o ló gi co de ro ti na10-12. As
prin ci pa is ca rac te rís ti cas clí ni cas são dor ós sea
(pseu do in fla ma tó ria, em re pou so), de for ma ção
com fre quen te en vol vi men to cra nio fa ci al e frac tu -
ra de fra gi li da de1-3. A doen ça po li os tó ti ca ma ni fes -
ta-se na in fân cia e de for ma mais gra ve, uni la te ral
ou as si mé tri ca atin gin do um mem bro, em bo ra
tam bém pos sa ser bi la te ral13,14. Atin ge por or dem
de cres cen te o crâ nio e os os sos da face (50%), a pél -
vis, a co lu na ver te bral e os om bros15.  A doen ça mo -
nos tó ti ca é di ag nos ti ca da mais tar di a men te (en tre
os 20-50 anos) por dor ou frac tu ra ós sea. Os lo cais
de fre quên cia por or dem de cres cen te são as cos -
te las, o fé mur, a tí bia, o úme ro e o crâ nio (10%). A
mão e o pé ra ra men te es tão en vol vi dos1,2. Nes te
caso, es ta mos pe ran te um caso raro de uma for ma
po li os tó ti ca com uma evo lu ção len ta e si len cio sa,
e com diag nós ti co tar dio e oca si o nal. Na FDO mo -
nos tó ti ca o diag nós ti co tor na-se mais di fí cil na au -
sên cia de bi óp sia ós sea e de es tu do his to ló gi co16. 

A doen te não apre sen ta va fe nó ti po de for ma ti -
vo, em bo ra na FDO pos sa ocor rer de for ma ção da
ca vi da de ocu lar com exof tal mos, es te no se do ca -
nal au di ti vo ex ter no, pro e mi nên cia oc ci pi tal ex -
ter na, as si me tria e ede ma fa ci al, hi per men to se, hi -
per te lo ris mo, de fi cien te de sen vol vi men to den tá -
rio e a le on ti a sis ós sea. A doen ça cra nio fa ci al é
mais pre co ce e tem ca rac te rí si ti cas di fe ren tes face
à axi al ou apen di cu lar17,18.

A frac tu ra pa to ló gi ca é uma for ma fre quen te de
diag nós ti co inau gu ral de FDO, que pode ter sido o
que se ve ri fi cou nes ta doen te: a dor sal gia po dia
ser em par te cau sa da pela frac tu ra de D9. 

A SMA é a for ma mais gra ve de FDO, de fi ni da
pela trí a de: pu ber da de pre co ce, FDO po li os tó ti ca
e man chas de hi per pig men ta ção cas ta nha (café-
-au-lait), dis tin tas da Neu ro fi bro ma to se. As al te -
ra ções en dó cri nas po dem ser va ri a das e re la ci o -
nam-se com as mu ta ções de ac ti va ção da Gsα. No

Figura 3. Tomografia­computorizada­da­coluna­dorsal

que­mostra­deformação­em­cunha­de­D8­e­D9

Figura 4. Fibrodisplasia­óssea.­Envolvimento­poliostótico

numa­mulher­com­syndrome­de­McCune-Albright­e­

história­de­múltiplas­fracturas.­Note-se­a­distorção­pelvica

e­deformação­femoral­proximal­em­varo­chamada­«cajado

de­pastor»­(Resnick­Donald,­Alazraki­Naomi,­André

Michael,­et­al;­Bone­and­Joint­Imaging;­2nd­edition;­

Saunders,­1996;­1208)
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Tabela I. Diagnóstico diferencial entre fibrodisplasia óssea e doença óssea de Paget.

Doença Óssea de Paget Fibrodisplasia Ossea
Apresentação Monostótica­(tíbia,­peróneo,­ilíaco,­fémur,­crâneo) Monostótica­(costelas,­fémur,­tíbia,­úmero,­

Poliostótica­(pélvis,­coluna­vertebral­e­crâneo) crâneo)

Mãos­e­pés:­raro Poliostótica­(crâneo,­face,­pélvis,­coluna­

vertebral)

Poliostótica+alterações­endócrinas

Mãos­e­pés:­raro

>40­anos­;­Sexo­F:M­de­1 Monostótica­(60%):­20-30­anos.

Prevalência­desconhecida­(dça­assintomática­ Poliostótica­(40%):­até­10­anos

Epidemiologia frequente) Sexo­F:M­de­1

Frequência:­Monostótica­de­15%;­Poliostótica­ Prevalência­desconhecida­(doença­

de­85%. assintomática­frequente)

Etiologia
Infecção­viral­vs­predisposição­genética Mutação­missence,­pós-zigótica,­gene­

Envolvimento­familiar­(locus­no­#­18q)­de­10% GNA1­e­activação­Gs±.

Fase­osteolítica;­­osteoclástica/osteoblástica;­ Frequentemente­assintomática.

esclerótica. Dor+fractura+deformação­óssea

Dor+fractura+deformação­óssea Forma­poliostótica­mais­precoce­e­mais­grave

Leontiase­óssea­e­patologia­ORL Deformação­em­convexidade­dos­ossos­

Clínica Raquialgia­com­compressão­neurológica longos

Síndrome­de­roubo­vascular Leontiase­óssea­e­patologia­ORL

Hiperparatiroidismo Raquialgia­com­compressão­neurológica

Síndrome­McCune-Albright

Raquitismo­hipofosfatémico­e­osteomalácea

Avaliação­ Elevação­de­FA,­osteocalcina,­e­hidroxiprolina,­ Elevação­FA­e­osteocalcina,­e­hidroxiprolina,­

analítica piridolina­e­deoxipiridolina­urinárias. piridolina­e­deoxipiridolina­urinárias.

RX:­osteolítico/osteoblástico/misto.­ RX:­pagético/esclerótico/quístico.­Expansão­

Desdiferenciação­corticotrabecular­(porosidade­ trabecular,­cortical­fina.

cortical­e­espessamento­trabecular);­osteoporose­ Cintigrafia­óssea:­hiperfixação­óssea­moderada.

circunscrita­do­crâneo;­“sinal­da­borda”­na­pélvis. TC:­padrão­em­vidro­despolido.

Imagiologia
Cintigrafia:­hiperfixação­óssea­acentuada­ RMN:­sinal­heterogéneo;­diagnóstico­de­

(indistinguível­de­processo­maligno). osteosarcoma­central­de­baixo-grau.

RMN:­Paget­lítico­com­sinal­de­T1­preservado­

(medula­gorda)­indica­reabsorção­e­exclui­

infiltração.­Na­Paget­esclerótica:­exclui­doença­

dos­tecidos­moles.

Histologia
Osteoclastos­gigantes­multinucleados;­matriz­óssea­ Fibroblastos-like­fusiformes­formam­

desorganizada,­padrão­em­mosaico. cilindros­paralelos­numa­matriz­óssea.

Calcitonina,­bifosfonatos,­cálcio,­vitaminaD. Bifosfonatos,­cálcio,­vitamina­D,­

Tratamento Cirurgia suplementos­de­fosfato,­analgesia.

Cirurgia

Deformação­óssea;­fractura­de­insuficiência­ Deformação­óssea­e­fractura­óssea;­

cortical­(fémur,­tíbia);­osteólise­rápida;­alterações­ alterações­neurológicas;­surdez­mista,­

Complicações neurológicas;­transformação­maligna­(0,2%­em­ transformação­maligna­(0,5-4%­em­

osteosarcoma);­Insuficiência­cardíaca­de­alto­ osteosarcoma).

débito;­surdez­mista.

Degeneração­sarcomatosa­mais­frequente­na­ Na­doença­grave,­incapacidade­aos­7­anos­

Prognóstico doença­poliostótica. de­idade.

Na­monostótica­bom­prognóstico.

Legenda:­ORL­–­otorrinolaringologia;­RX­–­radiografia;­TC­–­tomografia­compotorizada;­RMN­–­ressonância­magnética;­FA­–­fosfatase­alcalina
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adul to são mais fre quen tes a acro me ga lia e o hi -
per ti roi dis mo1,2. Tal como na Sín dro ma de McCu -
ne-Al bright (SMA) as so cia da à FDO po li os tó ti ca, a
doen te apre sen ta an te ce den tes de acro me gá lia por
ade no ma da hi pó fi se, com hi po fi sec to mia há cer -
ca de 10 anos, sem an te rio res quei xas do sis te ma
es que lé ti co. Nes te caso po de rí a mos es tar pe ran te
uma for ma de SMA de evo lu ção len ta na au sên cia
de pig men ta ção cu tâ nea café-au-lait, em que as
ma ni fes ta ções en dó cri nas pre ce de ram as es que lé -
ti cas. Ou en tão, o ade no ma da hi pó fi se é in de pen -
den te da FDO. Ain da se gun do a fi si o pa to lo gia da
FDO, a ac ti va ção da sub-uni da de Gsαpode ter tido
re per cus sões nou tros or gã os cujo me ta bo lis mo ce -
lu lar de pen de do cAMP, jus ti fi can do a pa to lo gia
car dí a ca da in su fi ci ên cia car dí a ca e ar rit mia. 

Na FDO é fre quen te o au men to da fos fa ta se al -
ca li na (FA) e da hi dro xi pro li nú ria (HOP), hi po fos -
fa té mia com hi per fos fa tú ria, di mi nu i ção da
1,25hi dro xi vi ta mi naD3 e al te ra ções en dó cri nas de
acor do com o ór gão afec ta do. Nes te caso não fo -
ram ve ri fi ca das al te ra ções ana lí ti cas di ag nós ti cas.

A ra di o gra fia e a To mo gra fia Com pu to ri za da
(TC) per mi tem fa zer o diag nós ti co sem re cor rer
aos ris cos da bi óp sia ós sea19-22. Esta doen te não é
um caso fre quen te, uma vez que a maio ria dos ca -
sos de FDO pu bli ca dos re fe rem iní cio dos sin to mas
em ida de jo vem, es pe cial men te a for ma po li os tó -
ti ca. No en tan to a apre sen ta ção cra nio fa ci al in si -
di o sa é fre quen te no sexo fe mi ni no, as sim como o
atin gi men to da man dí bu la23. As le sões na co lu na
ver te bral são oca si o nais, es pe cial men te na for ma
mo nos tó ti ca, em bo ra pos sam sur gir as so cia das às
le sões cra nio fa ci ais nas for mas po li os tó ti cas15,20. 

Dis tin guem-se na bi bli o gra fia 3 pa drões ra di o -
ló gi cos1,2: pa gé ti co (56%) onde exis te uma mis tu ra
de áre as hi per tran spa ren tes e den sas de fi bro se; es -
cle ró ti co (23%) com um ma cis so ho mo gé neo den -
so; e quís ti co (21%) que apre sen ta zo nas hi per -
tran spa ren tes es fé ri cas ou ovói des ro de a das por
um halo den so. Nes te caso não se ve ri fi ca a ima -
gem tí pi ca em «ca ja do de pas tor» (Fi gu ra 4)5, que
atin ge o fé mur ou a tí bia, e  em me nor fre quên cia
o an te bra ço e o úme ro. 

Nas 3 for mas de FDO o osso nor mal é sub sti tuí -
do por cé lu las me sen qui ma to sas fi brob las to-like
em for ma de fuso. Exis tem 3 pa drões his to ló gi cos:
es cri ta chi ne sa e es cle ró ti co/pa gé ti co para o es -
que le to axi al e apen di cu lar; e es cle ró ti co/hi per ce -
lu lar para o es que le to cra nio fa ci al1,2. Nes te caso
não se re a li zou bi op sia por me lho ria clí ni ca e pe -
los ris cos de frac tu ra as so cia dos.

fi­bro­dis­pla­sia ós­sea

O tra ta men to mé di co da FDO é sin to má ti co1,2,16.
Uti li zam-se anal gé si cos (pa ra ce ta mol, AI NES,
opió i des fra cos na dor li gei ra ou mo de ra da e opió -
i des for tes na dor gra ve); bis fos fo na tos24; cál cio, vi -
ta mi na D, su ple men tos de fos fa to e te ra pêu ti ca
hor mo nal di ri gi da no SMA1,2.

Na pa to lo gia cra nio fa ci al as in di ca ções ci rúr gi -
cas são a es te no se do ca nal au di ti vo ex ter no com
co les te a to ma, di plo pia, prop to se e in ca pa ci da de
fun cio nal do ma xi lar, en quan to nas en do cri no pa -
ti as hi per fun cio nan tes faz-se a res sec ção ci rúr gi -
ca da res pec ti va glân du la, quan do o tra ta men to
mé di co não re sol ve17-19.

A doen te man tém te ra pêu ti ca com bis fos fo na -
tos, cál cio e vi ta mi naD, sem agra va men to clí ni co
ou cri té rios que jus ti fi quem in ter ven ção ci rúr gi ca.

O prog nós ti co da doen ça mo nos tó ti ca é bom a
lon go pra zo. A doen ça po li os tó ti ca, de pen den do
da gra vi da de, tam bém apre sen ta bom prog nós ti -
co. A SMA está as so cia da a pior evo lu ção1,2,16.

Para es ta be le cer o prog nós ti co é im por tan te
ma pe ar as le sões na cin ti gra fia ós sea e do se ar os
mar ca do res de re mo de la ção ós sea2. Os mar ca do -
res sé ri cos são mais sen sí veis e pre ci sos que os uri -
ná rios. Acon se lha-se a re a li za ção de TAC aos 3 me -
s es, aos 6 mes es e de pois anual men te, para mo ni -
to ri zar o cres ci men to das le sões e o ras treio de
trans for ma ção ma lig na e ra di o gra fi as  anuais1,2. 

Pe ran te este caso clí ni co de FDO po li os tó ti ca de
evo lu ção be nig na e com re so lu ção da dis fun ção
en dó cri na, pre vê-se um bom prog nós ti co.

A FDO faz fre quen te men te diag nós ti co di fe ren -
ci al com a doen ça ós sea de Pa get (DOP)25, como
apre sen ta do na Tabela I. 

Cor res pon dên cia para
Inês Ma ria Cris pim Go mes da Sil va
Hos pi tal Egas Mo niz
Rua da Jun quei ra, 126, Lis boa
E-mail: ines cris pin@hot mail.com

Re fe rên cias
1. Chapurlat Roland D, Orcel Philippe; Fibrous Dyspla-

sia of bone and McCune-Albright syndrome; Best
Practice and Research Clinical Rheumatology; 2008;
vol 22; nro1; 55-69.

2. Chapurlat Roland D, Meunier Pierre J; Fibrous Dys-
plasia of bone; Baillière's Best Practice and Research
Clinical Rheumatology; 2000; vol 14; nro2; 385-398.

3. Pervin K Iseri, Husnu Efendi, Ali Demirci, Sezer Kom-
suoglu. Fibrous Dysplasia of the cranial bones: a case
report and review of the literature. Yale Journal of Bi-
ology and Medicine 2005;78:139-143.

4. Murali Sundaram. Imaging of Paget�s Disease and Fi-



órgão of ic ial da soc iedade portuguesa de reumatologia -­ acta reumatol port. 2010;35:497-503

503

brous Dysplasia of bone. Journal of Bone and Miner-
al Research 2006; 21: 28-30.

5. Resnick Donald, Alazraki Naomi, André Michael, et
al; Bone and Joint Imaging; 2nd edition; Saunders,
1996; 525-536 e 1204-1210.

6. Marieke N Snieders, Folkert J van Kemenade, Barend
J van Royen. Monostotic fibrous dysplasia of a lum-
bar vertebral body with secondary aneurismal bone
cyst formation: a case report. Journal of medical case
reports 2009; 3:1-5.

7. Hatzitolios A, Savopoulos Ch, Karagianopoulou G, et
al Pain and Osteolysis of the thoracic spine - a case of
a rare monostotic fibrous dysplasia manifestation;
Hippokratia 2008;12:254-256. 

8. Takeshi G. Kashima, Takashi Nishiyama, Kazuhiro
Shimazu et al. Periostin, a novel marker of intramem-
branous, ossification, is expressed in fibrous dyspla-
sia and in c-Fos-overexpressing bone lesions. Human
Pathology 2009; 40: 226-237.

9. Tang J, Zhao HY, Zheng L, Zhang HZ, Jiang ZM. Ab-
normal expression of c-myc, p53, p16 protein and
GNAS1 gene mutation in fibrous dysplasia.
Zhonghua Bing Li Xua Zazhi 2009;38:292-297.

10. Elizabeth S Hart, Marilyn H Kelly, Beth Brillante et al.
Onset, Progression, and Plateau of Skeletal Lesions in
Fibrous Dysplasia and the relationship to Functional
Outcomes. Journal of Bone and Mineral Research
2007;22:1468-1474.

11. Frederick R Singer, Ethel S Siris. Paget's Disease of
Bone/Fibrous Dysplasia: Advances and Challenges.
Journal of Bone and Mineral Research 2006; 21: 1-2.

12. Timothy E. Hullar, Lawrence R. Lustig. Paget's di -
sease and fibrous dysplasia. Otolaryngologic Clinics
of North America 2003;36: 707-732.

13. Lädermann A, Stern R, Ceroni D, De Coulon G, Taylor
S, Kaelin A. Unusual radiologic presentation of
monostotic fibrous dysplasia. Orthopedics 2008;
31:282.

14. Ould Slimane M, Foulongne E, Derrey S, Fréger P,
Proust F. Polyostotic fibrous dysplasia of the thoracic
spine: a case study and review of the literature. Neu-
rochirurgie 2009 July.

15. Codd PJ, Risenburger RI, Klimo P Jr, Slotkin JR, Smith
ER. Vertebral plana due to an aneurismal bone cyst of
the lumbar spine: case report and review of the lite -
rature. J. Neurosurg 2006;105:490-495.

16. Orcel P, Chapurlat R; Fibrous dysplasia of bone. Rev.
Prat 2007; 57:1749-1755.

17. Kusano T, Hirabayashi S, Eguchi T, Sugawara Y. Treat-
ment strategies for fibrous dysplasia. Journal of Cran-
iofacial Surgery 2009;20:768-770.

18. MacDonald-Jankowski D. Fibrous Dysplasia: a sys-
tematic review; Dentomaxillofacial Radiollogy
2009;38:196-215.

19. Ziadi S, Trimeche M, Mokni M, Sriha B, Khochtali H,
Korbi S. Eighteen cases of craniofacial fibrous dyspla-
sia. Rev. Stomatol. Chir. Maxillofac 2009; Jul.

20. Mavilde Arantes, Artur Rocha Vaz, Mrinalini
Honavar, Mário Resende, Jorge R Pereira. Fibrous
dysplasia of the first cervical vertebra. Spine 2008; 33;
933-935.

21. Endres S, Wilke A. Fibrous dysplasia – differential
diag nosis of cystic lesions in the proximal femur: a
case report; Cases Journal 2009;2:26.

22. Montalti M, Alberghini M, Ruggieri P. Secondary
aneurismal bone cyst in fibrous dysplasia of the
proximal femur. Orthopedics 2009; 32:363.

23. Lisle DA, Monsour PA, Maskiell CD. Imaging of cran-
iofacial fibrous dysplasia; Journal of Medical Imaging
Radiat Oncol 2008;52:325-332.

24. Chao K, Katznelson L. Use of high-dose oral biphos-
phonate therapy for symptomatic fibrous dysplasia
of the skull. Journal of Neurosurgery 2008; 109; 889-
-892.

25. Hochberg Marc C, Silman Alan J, Smolen Josef S,
Weinblatt Michael E, Weisman Michael H. Rheuma-
tology -vol2; Mosby Elsevier; 4ª edition; 2008; 2001-
2009.

i .­sil­va e col.

8th European Lupus Meeting

Porto, Portugal
6 a 9 Abril 2011


