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RESUMO

Introducéo: A Osteocondromatose Multipla Hereditaria (OMH) ou Exostose Mdltipla é
uma doenca autossémica dominante rara (1:50.000) e sua manifestacao se da pela
presenca de osteocondromas multiplos, causando retardo no crescimento 6sseo
longitudinal e deformidades 0sseas. Objetivo: relatar caso de familia acometida por
OMH atendida no ambulatério de Genética do Centro Universitario do Estado do Para
(CESUPA), localizado em Belém — PA. Relato de caso: Foram avaliados 3 individuos
aparentados de 9, 11 e 23 anos apresentando multiplas protuberancias de
consisténcia 0ssea disseminadas pelo corpo com historia familiar positiva e padrao de
heranca autossdmico dominante. Conclusdo: Embora seja uma doenca rara, €
importante que seja prontamente reconhecida para viabilizar o adequado

acompanhamento ortopédico e aconselhamento genético familiar.
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1. INTRODUCAO

A Osteocondromatose Multipla Hereditaria (OMH) ou Exostose Multipla € uma doenca
autossOmica dominante rara (1:50.000) (STEINER, 1992; HARMS, 1992), associada
a alteragbes nos genes EXT1 e EXT2 (HECHT, 1995).

Sua manifestacdo se da pela presenca de osteocondromas multiplos, causando
retardo no crescimento 6sseo longitudinal e deformidades ésseas (MURPHEY, 2000).

Embora o fator estético seja predominante, os casos devem ser reconhecidos e terem
acompanhamento clinico-radiol6gico em servigo especializado, ndo somente para a
avaliagdo do desenvolvimento das deformidades 6sseas, como também para a

identificagé@o de possiveis focos com potencial para malignizagdo (KHURANA, 2002).
2. OBJETIVO

Relatar o caso de familiar acometida por OMH atendida no ambulatério de Genética

do Centro Universitario do Estado do Para (CESUPA), localizado em Belém — PA.
3. RELATO DE CASO

Foram avaliados 3 individuos aparentados de 9, 11 e 23 anos, respectivamente,
apresentando multiplas protuberéncias de consisténcia 0ssea disseminadas pelo
corpo com historia familiar positiva e padrdo de heranca autosémico dominante para

a osteocondromatose.

Estes apresentavam variados acometimentos osteoarticulares, que incluem escoliose,
crepitacbes, deformidades, assimetrias, além de inumeros osteocondromas. Os
exames radiograficos foram compativeis com diagnostico de OMH, como ja se

suspeitava.

Infelizmente, o servico ndo dispde de analises moleculares para esta doenca, para
analisar mais a fundo as questdes da heranca genética. Apesar da dificuldade de

diagndstico molecular, este grupo de pacientes permanece em seguimento ortopédico
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regular, baseado em suas caracteristicas clinicas e de padrédo hereditario, com vistas
a possibilitar intervencdes clinicas e cirdrgicas, caso necessario, bem como o controle

da evolucao da doenca para a malignidade.

Figura 1. Heredograma. Individuos afetados apresentam Osteocomatose Mdltipla
Hereditaria, e sao atendidos no ambulatério de genética do Centro de Especialidades
Médicas (CEMEC) do Centro Universitario do Estado do Para (CESUPA).

— .
- - - - -
- vy =7 -

Fonte: Dados da pesquisa.
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Figura 2. (A) Deformidade 6ssea na regido medial da coxa do individuo de 23 anos.
(B) Deformidade 6ssea regiao anterior da coxa. (C) Deformidade 6ssea na regiao do
punho do individuo de 11 anos (D) e (E) Deformidades ésseas nas escapulas do

individuo de 9 anos de idade.

Fonte: Dados da pesquisa.

4. CONCLUSAO

Embora a Osteocondromatose Hereditaria seja uma doenca rara, é importante que
seja prontamente reconhecida, para viabilizar o adequado acompanhamento

ortopédico e aconselhamento genético familiar.

Sabe-se que 0s osteocondromas sdo em sua maioria lesdes benignas, e ndo afetam
a expectativa de vida do individuo portador desta doencga. Entretanto, o risco de
malignizagéo (paracondrossarcoma secundério) deve ser levado em consideragéo,

principalmente nas exostoses multiplas.
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Nos casos sintomaticos ou de localizacdo atipica, diferentes tipos de exames
radiol6gicos deverdo sempre ser solicitadas, com o objetivo de alcancar o diagndstico
correto. Inclusive, na suspeita clinica de que possa estar ocorrendo a malignificacéo.
Também € muito importante fazer comparacdes radiograficas comparando os atuais
com as imagens de exames antigos. Dentre os exames radiolégicos mais indicados,
esta a ressonancia magnética, com fins de propiciar uma analise mais detalhada da

grossura da capa cartilaginosa.
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