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Resumo

A doenga de Trevor ou displasia epifisaria hemimélica é uma doenca esquelética rara, ndo-hereditaria, que corresponde a uma
exostose osteocartilaginosa localizada em uma ou mais epifises. Descreve-se o caso clinico de uma crianga do sexo mascu-
lino, que foi admitida no servigo de urgéncia de ortopedia no contexto de entorse ndo complicada do tornozelo esquerdo. Na
admissdo apresentava dor e tumefagdo naquela articulagdo, associada a limitagdo da mobilidade e claudicagdo nos seis meses
anteriores. Foi feita avaliagdo imagioldgica - radiografia convencional, tomografia computorizada e ressonancia magnética - que
sugeriu a existéncia de um osteocondroma justa-articular, ao nivel do talus. Foi feita a exérese da referida exostose. A avaliagdo
histoldgica concluiu tratar-se de um osteocondroma, confirmando a hipdtese diagnéstica de displasia epifisaria hemimélica do

talus.
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Abstract

Trevor’s disease or dysplasia epiphysealis hemimelica is
a rare skeletal disease, non-inherited, which corre-
sponds to an osteocartilaginous exostosis located in one
or more epiphyses. The case presented refers to a male
child, who was admitted to an orthopedic emergency
department in the context of uncomplicated sprain of
the left ankle. On admission he had pain and swelling on
the joint, associated with limited mobility and lameness
in the previous six months. Imagiological evaluation was
performed - conventional radiography, computed to-
mography and magnetic resonance imaging - which sug-
gested the existence of a periarticular osteochondroma
at the level of the talus. The exostosis was excised. Histo-
logical evaluation concluded that it was an osteochon-
droma, confirming the diagnosis of dysplasia epiphysea-
lis hemimelica of the talus.

Keywords: Child; Bone Diseases, Developmental;
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Introducao

A doenga de Trevor ou displasia epifisaria hemimélica
(Online Mendelian Inheritance in Man 127800 ) é uma
doenca esquelética rara, ndo-hereditaria, que afeta as
epifises durante o crescimento. Tem uma incidéncia de
um em um milhdo de individuos, sendo poucos os casos
descritos na literatura que envolvam o talus.!

O presente trabalho tem como objetivos dar a conhecer
o quadro clinico de uma crianca com uma condigdo rara,
assim como fazer uma breve revisdo bibliografica acerca
desta doenga.

Caso Clinico

Uma crianga do sexo masculino, de 8 anos, sem ante-
cedentes pessoais de relevo, foi admitida no servigo de
urgéncia de ortopedia no contexto de entorse ndo com-
plicada do tornozelo esquerdo, da qual resultou dor e
tumefacdo local. Associadamente, a familia da criancga
referia que esta apresentava limitacdo da mobilidade
da articulagdo tibiotdrsica esquerda e claudicagdo da
marcha, com agravamento progressivo nos seis meses
anteriores a admissdo hospitalar. Foram excluidos ante-
cedentes de infe¢do, assim como histdria familiar de
patologia reumatoldgica, metabdlica e neoplasias.

O exame objetivo revelou a presenca de uma tumefa-
¢do dura e imovel na vertente posterior do tornozelo
esquerdo, discretamente dolorosa a palpagao, limitagao
da mobilidade articular - 152 de flexdao plantar e 52 de
dorsiflexdo - e rigidez da articulagdo subastragalina. A
dor era exacerbada com a mobiliza¢do for¢ada do torno-
zelo. Ndo apresentava alteragdes neurovasculares, dimi-
nuicdo da forga, sinais inflamatdrios locais, amiotrofia
ou dismetria dos membros inferiores.

Para esclarecimento do quadro clinico, foi feita avaliacdo
imagioldgica com radiografia convencional - proje¢des
antero-posterior e de perfil -, que demonstrou a presenca
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de uma exostose na vertente pdstero-lateral do talus, irre-
gular, de dificil caracterizagdo. Ndo apresentava alteragdes
das extremidades distais da tibia, perdnio, e restante pé.

A crianca foi referenciada para a consulta de ortope-
dia infantil, para estudo da lesdo. Realizou-se avaliagdo
imagioldgica complementar com tomografia compu-
torizada e ressonancia magnética. A tomografia com-
putorizada (Fig. 1) revelou uma exostose na vertente
postero-supero-lateral do talus esquerdo, com aproxima-
damente 35 mm (medio-lateral) x 20 mm (cranio-caudal)
x 15 mm (antero-posterior), que esbogava articulagdo
com as epifises distais da tibia e do perdnio. A avaliacdo
foi complementada com ressonancia magnética (Fig. 2),
que revelou edema medular do talus, que atingia pre-
ferencialmente as suas regides posterior e superior. Era
ainda observada uma imagem de adi¢do na sua porgao
postero-supero-externa em continuidade com a cortical
Ossea, com componente que apresentava evolugdo de
sinal semelhante a restante medula déssea. Esta lesdo
apresentava expressao intra-articular, moldando a ver-
tente posterior do talus e a extremidade distal da tibia.
Era ainda possivel observar moderado edema nas estru-
turas envolventes a articulagdo. A apresentacgdo clinica
do quadro, associada a avaliacdo imagioldgica realizada,
permitiu o diagndstico de displasia epifisaria hemimélica
do talus esquerdo.

Figura 1. Tomografia computorizada do tornozelo esquerdo -
janela o6ssea (A - plano sagital; B - plano coronal; C - plano axial).
Osteocondroma da vertente pdstero-supero-lateral do tdlus.
Avaliagdo pré-operatoria.

Figura 2. Ressonancia magnética do tornozelo esquerdo (A - plano
sagital, short-tau inversion recovery; B - plano coronal, T2; C - plano
axial, T2). Osteocondroma da vertente pdstero-supero-lateral do
talus. Avaliagdo pré-operatoria.
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Atendendo a limitacdo do movimento, que condicionava
claudicagdo da marcha, e a dor, foi realizada a exérese
da exostose. Sob anestesia geral e com aplicagdo de
garrote, foi feita uma abordagem longitudinal pdstero-
-lateral do tornozelo (Fig. 3), sendo a massa exposta e
excisada pelo seu colo. Esta apresentava consisténcia
dura e uma superficie branca, brilhante e irregular (Fig.
4). Apds a abertura da massa, observou-se a presenca
de tecido esponjoso na regido central, rodeado de
uma camada branca e fina, compativel com cartilagem.
Intra-operatoriamente verificou-se que a dorsiflexdo e
a flexdo plantar tinham amplitudes adequadas e confir-
mou-se a resse¢ao completa da lesdo com controlo de
intensificador de imagem. A avaliagdo histoldgica reve-
lou que a lesdo excisada apresentava um revestimento
hialino, com uma espessura maxima de 9 mm, sofrendo
centralmente ossificagdo do tipo endocondral, dando
origem a trabéculas de osso esponjoso, o que confirmou
o diagndstico de osteocondroma. Foram feitas multiplas
sec¢Oes em intervalos regulares ao longo da pega, para
excluir aspetos compativeis com malignidade ou outros
diagndsticos diferenciais.

Foi feito um seguimento regular verificando-se evolugdo
favoravel do quadro, sem complica¢Ges. Na avaliagdo feita
aos dois anos de pds-operatério ndo estava presente dor
ou tumefagdo ao nivel do tornozelo esquerdo, a marcha

Figura 3. Abordagem longitudinal pdstero-lateral do tornozelo
esquerdo.
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tinha normalizado, assim como o arco de movimento
da articulagdo. A crianga ndo apresentava qualquer sin-
tomatologia associada. Do ponto de vista imagioldgico
apresentava-se sem evidéncia de recorréncia da doenca.
Foi efetuado estudo imagioldgico completo do esque-
leto na ultima avaliacdo - realizada aos 12 anos de idade
- ndo sendo evidentes alteragcdes compativeis com oste-
ocondromas noutras localizagGes.

Discussao

A displasia epifisaria hemimélica é uma doenca do
desenvolvimento esquelético rara, que corresponde
a uma exostose osteocartilaginosa localizada em uma
ou mais epifises,>® sendo multipla em dois tergos dos
casos.* E habitualmente hemimélica®*>¢ - les3o confi-
nada a metade medial ou lateral da epifise -,*® sendo o
lado medial o mais afetado.* A localizagdo epifisaria da
lesdo é um requisito para o diagnédstico de doenga de
Trevor,” uma vez que do ponto de vista histolégico, estes
osteocondromas sdo semelhantes aos encontrados nou-
tras localizagdes.>® A doencga afeta predominantemente
o membro inferior,>* e deverd ser sempre um diagnds-
tico diferencial quando se observa uma massa em cresci-
mento em torno do tornozelo de criangas e adolescentes,
especialmente se houver deformagdo articular acompa-
nhada de alteragGes na amplitude do movimento.'® A
forma localizada da doenca ocorre geralmente ao nivel
do joelho (fémur e tibia), ao nivel do talus, do navicular
e do primeiro cuneiforme. A literatura refere que 12%
dos individuos com esta doenga apresentam a lesdo ao
nivel do talus.® O envolvimento bilateral ou do membro
superior esta descrito, mas é extremamente raro.'

A doenga de Trevor tem uma incidéncia de aproxima-

Figura 4. Peca cirurgica excisada. Osteocondroma.

damente um em um milh3o de individuos,*® sendo trés
vezes mais frequente no sexo masculino do que no femi-
nino.>* A sua etiologia é desconhecida,*®'%2 ndo estando
descrita nenhuma componente genética**!® nem fator
ambiental responsaveis pela doenga.’ Contudo, Trevor
formulou a hipdtese de a doenca ser congénita e estar
relacionada com uma agressdo durante a formacdo dos
membros no periodo fetal precoce.’? A histéria natural
da doenga consiste no crescimento continuo da lesao,
até que se atinja a maturidade esquelética.*

A displasia epifisaria hemimélica pode ser categorizada
em trés grupos, em funcdo da sua localizacdo e exten-
sdo®:

- Localizada, em que apenas um osso é afetado,

- Classica, em que é afetado mais do que um o0sso numa
mesma extremidade,

- Generalizada, quando a doenca envolve todo um membro.
Outra classificacdo a ter em conta distingue as lesdes em
intra e extra-articulares.*

A maioria dos casos de displasia epifisaria hemimélica é
assintomatica, podendo contudo estar presentes sinto-
mas mecanicos, dependendo do tamanho e localizagdo
da lesdo.1>!® Estes sintomas - marcha antalgica, massa
palpével, deformidade em varo/valgo e dismetria - sdo
causados pela alteracdo da epifise, que pode conduzir
a um impingement articular.’* Numa revisdo sistematica
sobre displasia epifisaria hemimélica atingindo o talus,
concluiu-se que a tumefagdo indolor do tornozelo era a
sua forma de apresentagdo mais comum. A maioria dos
casos apresentava as lesGes na vertente medial do talus.
A quase totalidade dos doentes foi submetida a excisdo
cirdrgica das lesdes.!

O diagndstico ocorre geralmente entre os 2 e os 14
anos de idade.* Este é feito com base na clinica e a ava-
liagdo imagioldgica, que inclui a radiografia convencio-
nal, a tomografia computorizada e a ressonancia mag-
nética.>** A radiografia convencional pode revelar - em
estadios precoces - a presenga de uma ou mais massas
irregulares com ossificagdo focal, adjacentes as epifises
afetadas®®; e em fases mais avangadas a presenca de
massas 0sseas aumentadas e fundidas com a epifise.® A
tomografia computorizada - recentemente substituida
pela ressondncia magnética? - é utilizada para avaliar
a continuidade da lesdo com a epifise adjacente.>*®813
Além disso, também permite demonstrar uma atenu-
acdo similar de tecido entre as duas estruturas, ambas
constituidas por uma combinagdo de elementos car-
tilaginosos e ostedides.®'®* Por sua vez, a ressonancia
magnética é extremamente Util na identificacdo da
extensdo do envolvimento epifisario, da deformidade
articular*®'®* e do estado da superficie da mesma.? Este
exame pode ser particularmente importante em fases
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precoces da doenga, quando se observa uma massa
com calcificagdes no seu interior. As cartilagens da lesdo
e a da epifise adjacente terdo uma intensidade de sinal
semelhante, correspondendo as areas de baixa intensi-
dade a zonas de calcificagdo ou ossificagdo. De salientar
gue a administracdo de gadolinio podera ter um papel
importante em casos de osteocondromas com cresci-
mento rapido.® Atendendo que a clinica associada as
caracteristicas imagioldgicas permitem o diagndstico
na maioria dos casos, a bidpsia para estudo histoldgico
n3o é geralmente necessaria.®!** Deve contudo ser feita
uma avaliacdo imagioldgica completa do esqueleto para
excluir o envolvimento de outras areas.*** Alguns auto-
res recomendam o uso de cintigrafia nos estadios avan-
¢ados da doenga, uma vez que este exame demonstra
um aumento de captagdo na localizagdo da massa, com-
paravel a placa de crescimento da epifise de interesse.
Assim, sera Util também na avaliagdo do esqueleto com-
pleto, por utilizar doses de radiagdo significativamente
mais baixas do que as utilizadas com o rastreio feito com
radiografia convencional.®®

Perante o quadro clinico referido anteriormente, poder-
-se-ia colocar como diagndstico diferencial a exostose
multipla hereditdria.’* Contudo, aquando da realizagdo
do rastreio esquelético radiolégico (a crianga tinha 12
anos) ndo havia qualquer indicio de exostoses noutras
localizacBes. E referido que 96% dos individuos com
exostose multipla hereditaria tém aos 12 anos altera-
¢Bes clinicas compativeis com a doenca.’ Além disso,
a literatura refere que os locais mais frequentemente
envolvidos sdo o fémur, o radio, o cubito, a tibia e o
perénio.'” Dessa forma, os autores consideram tratar-se
de um diagnéstico diferencial muito pouco provavel.
Uma vez que as lesGes se podem apresentar numa mul-
tiplicidade de localizagdes com envolvimento variavel,
o tratamento deve ser dirigido para cada caso.’® O tra-
tamento varia desde a atitude expectante até a exérese
cirurgica dalesdo.'® Esta ultima é recomendada quando
estdo presentes sintomas'®?%?! como dor, alterages do
crescimento, diminui¢do do arco de movimento,%?%?
bursite e sintomas causados pela compressdo nervosa,
de tenddes ou de vasos.?>?2 A cirurgia é geralmente bem
sucedida quando a massa é justa ou extra-articular;
quando é intra-articular, os resultados sdo varidveis.>*°
Geralmente preconiza-se uma exérese cirurgica precoce,
previamente ao aparecimento de alterages da fungao,
de forma a prevenir altera¢gdes degenerativas na articu-
lacdo afetada.’?'*'® Um planeamento cirdrgico cuidado é
essencial para prevenir a recorréncia.”* O progndstico é
varidvel e depende do tamanho e localizagdo da lesdo.®
Caso nao se opte pela exérese das lesGes, deve ser feito
um follow-up até a maturidade esquelética,*** com o
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intuito de avaliar a eventual progressdo da doencga.%8
A degeneragdo maligna é muito pouco frequente.**#2>
Em suma, os autores abordam o quadro clinico de uma
criangca com uma doenga do desenvolvimento esquelé-
tico, que tem suscitado um crescente interesse da comu-
nidade cientifica nos ultimos anos. Apesar de se tratar
de uma doencga rara, pretende-se com este artigo sen-
sibilizar os profissionais que lidam com criangas para a
necessidade de considerar este diagndstico diferencial
quando se observa uma massa ao nivel do tornozelo,
especialmente se estiver presente limitacdo da mobili-
dade articular e/ou claudica¢do da marcha. Atendendo a
que a exérese cirurgica precoce - prévia ao aparecimento
de alteragGes da fungdo - conduz a um bom progndstico,
os autores realgam a importancia da cooperagao entre a
pediatria médica e a ortopedia infantil, no que confere a
discussdo destes casos clinicos.

e 7
O QUE ESTE CASO ENSINA

* A doenca de Trevor do talus é uma doenga do desenvolvimento
esquelético rara, para a qual os profissionais que lidam diariamente
com criangas devem estar atentos.

e E fundamental um exame objetivo completo e detalhado, se
necessario complementado por exames imagioldgicos, sempre que
se avalia uma crianga com sintomatologia do aparelho locomotor.

* E importante a cooperagdo interdisciplinar entre a pediatria
kmédica e a ortopedia infantil.
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