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A exostose multipla hereditaria é doenca caracterizada pela proliferacido
de formacdes osteocartilaginosas a partir das metéafises dos ossos em desenvol-
vimento. Pode apresentar complicacdes decorrentes de compressio sobre es-
truturas adjacentes. Mais raramente apresenta transformacdo sarcomatosa.

Justificamos o registro deste caso pela raridade da ocorréncia de com-
pressio medular na exostose miultipla hereditaria. A compressao é determi-
nada por proliferacdo osteocartilaginosa no interior do canal raqueano. A
cirurgia precoce pode evitar lesdes irreversiveis da medula.

OBSERVACAO

C. J. P., branco, sexo masculino, 15 anos de idade, brasileiro, admitido em 03-12-73
com histéria de perda progressiva da forca muscular nos 4 membros hd 5 meses. A
sintomatologia teve inicio no membro superior direito, extendeu-se rapidamente para o
membro superior do lado oposto, e, em seguida, para ambos oS membros inferiores.
Trinta dias antes da internacéo o paciente perdeu totalmente a capacidade de deam-
bular e passou a apresentar dificuldade respiratdéria. N&o havia queixas de disturbios
sensitivos ou esfincterianos. Antecedentes pessoais — Os pais notaram que a partir
da idade de 4 anos o paciente passou a apresentar saliéncias subcutaneas de consistén-
cia dura em diversas regides do corpo. Antecedentes familiares — A histéria familiar
em nada contribuiu no sentido de detectar alteracdes semelhantes em outros membros
da familia. Exame clinico geral — Dispnéia objetiva com respiracdo diafragmatica.
Cianose de mucosas e extremidades. Presenca de numerosas saliéncias subcutaneas
de tamanho varidvel, com localiza¢do predominante nas extremidades dos membros e
nos arcos costais. Exame neurolégico — Tetraparesia motora pura. Flacidez mus-
cular e abolicdo dos reflexos profundos nos membros superiores. Hipertonia e hiper-
reflexia profunda nos membros inferiores. Presenca bilateral do sinal de Babinski.
Estudo radiolégico do esqueleto — Varias proliferacoes osteocartilaginosas de topo-
grafia metafisiria, presentes em maior numerc nos membros inferiores (Fig. 1). As
radiografias do cranio e da coluna vertebral foram normais. Liquido cefalorraqueano
— Auséncia de bloqueio do canal ragqueano demonstrada na prova manométrica de
Queckenstedt-Stookey e variantes de Kaplan e Kennedy; citologia normal; 45 mg. de
proteinas; a eletroforese demonstrou apenas discreta elevacido da fraccdo alfa II.
Mielografia — Realizada por injecdo lombar de 10 ml de Lipiodol, revelou bloqueio
parcial da coluna de contraste ao nivel da segunda vértebra cervical. As caracteris-
ticas da imagem de blogueio confirmaram compressao extra-dural (Fig. 1).
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Cirurgia — Em 14-12-73 foi realizada laminectomia da segunda vértebra cervical.
O aspecto externo da coluna cervical era normal. Feita a laminectomia, surgiu uma
volumosa massa de aspecto e consisténcia cartilaginosa, aderente & lamina direita da
vértebra. Esta proliferacdo que foi extirpada, fazia saliéncia na luz do canal ra-
queano, produzindo compressdo medular,

Exame histopatologico — Fragmento de cartilagem com 23 x 18 x 9 mm. Su-
perficie externa lisa, branco nacarada. Ao corte apresenta porcdo central de aspecto
esponjoide e, na periferia, textura cartilaginosa. Pela microscopia, tecido osseo de
textura muito delicada e irregular, ora com medula hemopoiética funcionante, ora
com substituicdo desta por tecido fibroso frouxo com proliferacdo fibroblastica jovem.
A periferia é constituida por cartilagem hialina em ndédulos de proliferacdo condroci-
tica tipica. Classifica-se como hipertrofia osteocondroéide.

Evolu¢cdo — Melhora imediata da tetraparesia. No 13.°2 dia de poés-operatério o
paciente ja deambulava com apoio. No 22.° dia deambulava sem apoio, recebendo
alta hospitalar. Atualmente, com 8 meses de evolucdo apresenta exame nheurolégico
normal.

Fig. 1 — Caso C. J. P. A esquerda, exostose ao nivel da extremidade distal do fe-
mur; & direita mielografia mostrando bloqueio parcial ao nivel da segunda
vértebra cervical.

COMENTARIOS

A exostose maultipla hereditaria é moléstia osteocartilaginosa transmitida
por gen autossOmico dominante. A grande maioria dos portadores genéticos
apresenta a moléstia clinicamente manifesta. Ocasionalmente, no sexo femini-
no, ocorrem formas atenuadas ou mesmo sub-clinicas da enfermidade, sendo
este fendmeno atribuido a preseng¢a concomitante de um gen autossdmico su-
pressor 12, Nestes individuos o estudo radiologico sistematico revelara a
presenca de exostoses incipientes.

A incidéncia é ainda desconhecida. Krooth e col.® citam a prevaléncia de
1:1000 entre nativos das Ilhas de Guam, Solomon !2 faz referéncias as estatisti-
cas do Royal Orthopaedic National Hospital: 3 casos em cada 7000 pacientes
ortopédicos.
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Em 1843 Rheid (citado por Thierry !3) descreveu o primeiro caso com com-
plicacao neurologica, no qual, mediante necrépsia, foi encontrada uma exostose
intrarraqueana. Ochner 1°, em 1907, publicou o primeiro caso de laminectomia
descompressiva realizada em um paciente que apresentava compressio me-
dular por uma exostose da lamina da segunda vértebra cervical.

Em 1951 Slepian e Hamby !! fizeram revisdo da literatura, encontrando 21
casos em que havia complicagcées neurologicas devidas exclusivamente a doenca.
Dentre estes, em 11 havia compressio medular, sendo 2 apresentados pelo pro-
prio autor. Desde esta época varios autores 1. 2, 3, 4, 5, 9, 13, 14 frouxeram a
luz novos casos de exostose multipla com compressiao medular, ressaltando sem-
pre a raridade desta ocorréncia.

Sendo uma doenca da juventude, a exostose multipla familiar caracteriza-se
por causar deformidade dos ossos em crescimento, com presenc¢a de massas car-
tilaginosas localizadas nas regides de maior atividade proliferativa, isto é nas
metéafises dos ossos longos. Os ossos de baixo potencial proliferativo como as
vértebras, as rétulas, e os ossos do corpo e do tarso, muito raramente sdo com-
prometidos. Tais vegetacbes cartilaginosas estdo sujeitas as mesmas condi-
coes de ossificacdo de cartilagem metafisaria normal, podendo, no entanto, per-
manecerem longo tempo sem sinais de calcificacéo.

O reconhecimento desta afeccdo ndo oferece malores dificuldades. As pri-
meiras manifestacoes raramente ocorrem antes dos 4 anos de idade, tornando-se
geralmente mais nitidas ao redor dos 12 anos, com o advento da puberdade?.
Nesta fase, o estudo radiolégico do esqueleto mostra alteracGes tipicas, com
deformidade dos ossos longos, espessamento das cartilagens de conjungacio, e
numero variavel de vegetacdes osteocartilaginosas de orientacado perpendicular
ao maior eixo do osso afetado. O envolvimento, por compressao, de estruturas
vizinhas tais como troncos vasculares, nervosos, e visceras, acarreta variada
gama sintomatologica. A evolucdao da moléstia esta condicionada a fase de
crescimento, sendo limitada pela ocorréncia de ossificacdo das cartilagens meta-
fisarias na idade adulta. Uma porcentagem variavel, segundo as casuisticas,
sofre transformacio sarcomatosa 12.

No caso particular das exostoses intrarraqueanas, alguns dados de interésse
devem ser comentados. O inicio dos sintomas ocorre geralmente apés os 10
anos, com freqiiéncia maxima entre 20 e 25 anos . 13,

A instalacdo do quadro neurologico ¢ lenta e progressiva, sob forma de
paraplegias ou tetraplegias. Um detalhe a ser salientado é o da baixissima
incidéncia de sintomas radiculares, sendo admitido que a raiz seja englobada
pela massa cartilaginosa sem sofrer compressao 13,

As radiografias simples e as tomografias da coluna vertebral podem de-
monstrar a presenca de processo expansivo intrarraqueano, desde que haja
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certo grau de calcificacdo. A puncido lombar, na maior parte das vezes, de-
monstra apenas moderada hiperproteinorraquia, sem bloqueio do canal verte-
bral. A mielografia iodada revela compressao extra-dural via de regra com
falha de enchimento poésterolateral, sem blogqueio completo da coluna de con-
traste.

No caso aqui relatado a intervencao cirargica imediata determinou rapida
recuperacido neurologica.

RESUMO

Os autores registram um caso raro de exostose miultipla hereditaria em
que ocorreu compressdo medular pelo crescimento de massa cartilaginosa na
luz do canal raqueano. A descompessdo cirirgica por laminectomia resultou
em pronta regressido do quadro neurolégico.

SUMMARY
Hereditary multiple exostosis with cervical cord compression: a case report.

A case of hereditary multiple exostoses successfully operated is reported.
The patient, a 15 year-old white brazilian boy, was admitted with tetraplegia
and Babinski's sign. Early diagnosis followed by prompt surgery may prevent
permanent spinal cord damage.
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