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CONGENITAL FEMORAL DEFICIENCY - CASE REPORT
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Resumo

Objetivo: relatar um caso de paciente com fémur curto, uma patologia congénita rara que traz
importantes repercussbes na qualidade de vida das pessoas acometidas. Descri¢do do
caso: Y.C.S.S. sexo feminino, seis meses de idade, apresentando altera¢6es fenotipicas que
levaram a hipdtese diagndstica de discrepancia de membros inferiores. A investigacdo radioldgica
confirmou suspeita diagndstica de fémur curto congénito em paciente pediatrico. Discussdao: O
fémur curto congénito (FCC) é uma displasia dssea do tipo femoral, em que ha discrepancia no
comprimento entre os membros inferiores. Embora a etiologia seja desconhecida, certas teorias
tém sido sugeridas, como uso de drogas, viroses e traumas na gestacdo. Foram também
relatados casos familiares da patologia. Uma das formas de tratamento utilizado no FCC é o
alongamento dsseo, no qual as técnicas mais empregadas utilizam as corticotomias e colocacao
de fixador externo com alongamento progressivo. Considerac¢des finais: O progndstico da
lactente é varidvel, sendo favorecida pela classificacdo menos grave da doenca e tendo um
suporte adequado nos primeiros meses de vida.

Abstract

Objective: report a case of a patient with femoral deficiency, a rare congenital pathology that
brings important repercussions on the quality of life of the affected people. Case description:
Y.C.S.S. female, six months old, presenting phenotypic changes that lead to the diagnostic
hypothesis of lower limb discrepancy. The radiological study confirmed the diagnostic suspicion
of congenital femoral deficiency in a pediatric patient. Discussion: Congenital femoral deficiency
(CFD) is a bone dysplasia of the femur, with discrepancy in the length of the lower limbs.
Although the etiology is unknown, some theories have been suggested, like drug abuse, viral
infection and traumas within pregnancy. There were also familiar case reports of the pathology.
One of the treatments offered to CFD is the bone stretching, in which the techniques more
applied are corticotomy and external fixator placement with progressive stretching. Comments:
The prognosis of the infant is variable, favored by less severe classification of the disease and
adequate support in early months of life.
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INTRODUCAO

O termo displasia refere-se a uma organizacao
anormal das células e dos tecidos que culmina
em uma diferenciacdo tecidual anémala. Neste
contexto, podemos conceituar displasias dsseas
como sendo desordens do desenvolvimento do
tecido  osteocondral que podem  ser
classificadas em primadrias, quando resultam de
mutacao genética que se expressam no tecido
osteocondral e, secunddrias, quando sdo
causadas por defeitos extra-ésseos com efeitos
secundarios no tecido esquelético, como pode
ocorrer em diversas doengas metabdlicas, por
exemplo, as mucopolissacaridoses.

No que tange a epidemiologia, displasias dsseas
tém grande importancia em Sadde Publica, seja
pela sua potencial letalidade ou, pela
dificuldade diagndstica pré-natal precisa.
Dentre as displasias O&sseas, destaca-se a
displasia femoral, que pode apresentar-se de
forma variada, desde uma forma complexa,
como a Deficiéncia Femoral Focal Proximal
(DFFP) até uma forma isolada apresentando
uma hipoplasia simples, conhecida como Fémur
Curto Congénito (FCC), ou ainda, uma aplasia,
ou seja, auséncia total do fémur. *

A forma isolada tem uma incidéncia que varia
entre 1,1 a 2 em 100.00 nascidos vivos. > Apesar
de ser considerada uma condicao esporadica,
sdo descritos casos familiares da patologia.
Algumas formas estdo associadas a outros
defeitos dsseos e a sindromes como a
hipoplasia femoral e facies incomum. Dentre os
possiveis fatores etiolégicos, destacam-se
Diabetes Melito mal controlada na gestacao,
exposicdo a drogas (talidomida), infeccdo viral,
radiagdo, isquemia focal e trauma entre as
semanas 4 e 8 de idade gestacional. **

O objetivo deste estudo é relatar um caso de
FCC unilateral, isolado, diagnosticado aos seis
meses de idade. O «caso relatado e as
publica¢des levantadas trazem a luz a discussao
de uma patologia rara e de repercussdes
importantes na vida de uma crianca, e, embora
de dificil diagndstico, pode ser diagnosticada
precocemente no periodo pré-natal.
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DESCRICAO DO CASO

Paciente Y.C.S.S., sexo feminino, seis meses de
idade, compareceu a consulta no ambulatério
de pediatria do Banco de Leite Humano. A
queixa da m3e era de que ha 15 dias notou o
membro inferior esquerdo da crianga “inchado
e mais curto”. Nega qualquer outro sintoma e
relata que a crianca estd em aleitamento
materno exclusivo, sem qualquer outra
intercorréncia. Negava traumas ou qualquer
tipo de lesao no membro afetado, exceto uma
reacao inflamatdria transitdria apds vacinagao
no membro acometido.

Antecedentes pessoais fisioldgicos: nascida de
parto cesdreo, pesando 3.200 gramas, estatura
e perimetro cefdlico ndo anotados no cartéo do
recém-nascido. Bom desenvolvimento
neuropsicomotor, bom ganho de peso e
crescimento  satisfatério.  Gestagdo  sem
intercorréncias nega diabetes, infec¢des,
traumas, uso de drogas ou medicamentos na
gestacao.

Antecedentes pessoais patoldgicos: nega
qualquer doenca anteriormente.

Antecedentes Familiares: prima da crianca
apresenta doenga dssea em ambas as pernas,
ndo sabendo especificar qual, apenas que tem
as duas pernas curtas.

Exame fisico: Bom estado geral, ativa, reativa,
eupneica, corada, aciandtica, anictérica,
reflexos adequados para a idade. Exame
segmentar sem alterag¢bes, exceto diferenca
importante do comprimento da coxa direita,
encurtada em relacdo a esquerda, conforme
ilustra a figura 1.

Hipdtese diagndstica: discrepancia de membros
inferiores.

Conduta: Solicitado radiografia de quadril em
posicdo de ra e de membros inferiores, que
evidenciou presenga de fémur curto congénito,
grupo A na classificacdo de Aitken, com
diferenca de 3 centimetros entre os membros
inferiores, conforme mostra a figura 2.
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Figura 1: Discrepancia de membros inferiores em crian¢a com 6 meses.

Figura 2: Radiografia de quadril e membros inferiores da paciente.
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CONSIDERAGOES FINAIS

O fémur curto congénito (FCC) é a forma mais
comum de displasia. Caracteriza-se por
hipoplasia femoral Simples sem defeito ésseo e
apresenta-se, inicialmente, como discrepancia
de comprimento entre os membros. O fémur é,
em principio, curto. Ndo demonstra defeitos
radiograficos significativos, em geral, mantem a
forma normal durante o desenvolvimento da
crianca. Eventualmente, ha varo proximal. ®

A classificacdo de Aitken para as DFFPs ¢é
universalmente utilizada, com quatro tipos (A,
B, C e D), fundamentada em padrdes crescentes
de gravidade e instabilidade da deformidade.
Desde um defeito menor com fémur curto mas
com cabeca femoral e acetabulos normais, até
casos muito graves, nos quais tanto a cabega
femoral como o acetabulo estdo ausentes e o
fémur é muito curto e curvo.’

As displasias nao s3o necessariamente
reconheciveis ao nascimento, contudo, &
possivel e desejavel que o diagndstico seja
realizado por ultrassonografia ainda na fase
fetal, em toda gestante como método de
triagem. ® O diagndstico diferencial na infancia
inclui artrite séptica e luxagdao congénita do
quadril em que o comprimento do fémur é
normal, porém hd um deslocamento lateral do
eixo.?

Em relacdo ao tratamento, uma das formas
pode ser o alongamento dsseo, no qual as
técnicas mais empregadas utilizam as
corticotomias e colocagao de fixador externo
com alongamento progressivo.”” O tratamento
pode ser conservador, que indica o uso de
préteses para igualar o comprimento dos
membros inferiores e indicacdo de fisioterapia,
terapia ocupacional e atividade fisica orientada.
Outra possibilidade de tratamento € o cirurgico,
que tem como objetivo alongar o osso e fazer o
encurtamento do membro contralateral. ™

Pacientes com a patologia em questao
apresentam no membro acometido diminui¢ao
da forca muscular, limita¢do articular, alteracdao
do equilibrio, transferéncia de peso inadequado
e consequentemente hipotrofia muscular. Na
presenca de um sistema muscular bem
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desenvolvido, esses pacientes conseguem
utilizar uma bota alta ou um sapato com um
salto. ™

A avaliacdao da evolucao do tratamento é dificil
e baseia-se na andlise radiografica da regido
alongada. Boa evolucao clinica significa,
necessariamente, alongamento dsseo com a
formacdo de osso de boa qualidade, sendo
observada evolugdo satisfatdria com o inicio da
fisioterapia. "
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