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RESUMO

A fibrodisplasia dssea é uma patologia congénita rara com predilecao pelos ossos craniofaciais, envolvendo frequen-
temente os seios perinasais, orbita e base do cranio.

Os autores apresentam 2 casos de fibrodisplasia 6ssea monostotica craniofacial e realizam uma breve revisdo da
literatura sobre o tema. O primeiro trata-se de um caso de fibrodisplasia ¢ssea do frontal, num homem de 20 anos,
e o segundo de um caso de fibrodisplasia 6ssea do esfenoide, num homem de 65 anos. O primeiro caso, dada a idade
jovem, crescimento e repercussao estética dalesao, foi submetido a cirurgia, ndo evidenciando sinais de recidiva apés
um ano de seguimento. O segundo caso, tratou-se de um achado imagioldgico sem sinais de crescimento, num homem
mais velho e assintomatico, pelo que se optou pelo tratamento conservador e vigilancia. Ambos foram orientados de
forma multidisciplinar e ilustram a diversidade de apresentacao, orientacao e evolucdo que a mesma patologia pode
assumir.
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ABSTRACT

A Craniofacial fibrous dysplasia is a rare congenital pathology of the bone, with predilection for craniofacial bones, frequently

involving the nasal sinuses, orbit and skull base.

The authors present 2 cases of craniofacial monostotic fibrous dysplasia and perform a brief revision of literature about this
matter. The first case is a frontal fibrous dysplasia in a 20-year-old man, and the second case is about sphenoid fibrous dys-
plasia in a 65-year-old man. The first case, given the young age, growth and aesthetic repercussion, was submitted to surgery,
without signs of relapse after one year of follow-up. The second one was an accidental finding in an older and asymptomatic
man, reason why he underwent conservative treatment and observation.

Both were multidisciplinary managed at our institution and show the variability of presentation, orientation and evolution of

the same pathology.
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INTRODUCAO

A fibrodisplasia 6ssea (FO) é uma patologia congénita
rara, caracterizada pela substituicdo do 0sso esponjoso
por tecido fibrético. Ocorre devido a ativacdo de muta-
coes somaticas na subunidade a. do gene GNAS, o que
resulta na inibicdo da proliferacdo e diferenciacao das
células dsseas estromais, levando a substituicado do osso
normal por tecido fibroso e reticulado.™?

Apresenta-se sob duas formas, FO monostotica (FOM)
quando envolve apenas um o0sso ou FO poliostética
(FOP) quando ha envolvimento de varios ossos. AFOM é
cercade quatro vezes mais prevalente que a FOP, sendo
as localizagdes mais comuns os 0ssos craniofaciais, se-
guidos do fémur proximal e das costelas.® Ocorre muitas
vezes associada a sindrome de McCune Albright (SMA)
caracterizada pela triade de FOP, manchas cutaneas do
tipo “café com leite” e endocrinopatia, como puberdade
precoce. Quando a FO se associa a SMA, acomete 0s 0s-
sos craniofaciais em 90% e a base do cranio em mais de
95% dos casos, o que evidencia a necessidade de pes-
quisa desta associacao, sobretudo quando ocorre nes-
tas localizaces.*

De seguida, os autores apresentam dois casos de FOM
craniofacial dos seios perinasais frontal e esfenoide, res-
petivamente, realizando associadamente uma revisdo da

literatura sobre este tema.

CASO 1

Homem de 20 anos com tumefacao frontal direita de
crescimento progressivo com um ano de evolucdo. Sem
outras queixas associadas ou antecedentes de relevo.
No exame objetivo apresentava volumosa tumefacdo na
regido frontal, supraciliar direita e glabela, dura, imovel,
sem sinais inflamatdrios. Ndo apresentava alteracoes
na endoscopia nasal bem como no restante exame de

Otorrinolaringologia (ORL). Sem evidéncia de lesoes
cutaneas associadas (Fig. 1). Como estudo complemen-
tar foram realizadas tomografia computorizada (TC) e
ressonancia magnética (RM). A TC mostrou uma lesao
expansiva centrada a estrutura éssea fronto-etmoidal
direita, com areas fibréticas e de calcificacdo, extensao
naso-etmoidal anterior, eroséo da tabua interna do seio
frontal e expressao epidural. A RM destacou a estrutura
heterogénea da lesdo, com &reas pseudo-quisticas, de
fibrose e calcificacéo, com sinal pouco intenso em T1 e
hiperintensas em T2 (Fig. 2). O doente foi orientado para
intervencao multidisciplinar com equipa de ORL e Neu-
rocirurgia, realizando-se exérese de lesao fibrodisplasica
frontal e da fossa anterior através de craniotomia bico-
ronal com encerramento da dura-mater e do seio frontal
com retalho de pericranio e reconstrucdo do defeito 6s-
seo por cranioplastia (Fig. 3).

A histologia revelou FOM frontal do subtipo cistico. A
TC poés-operatoria mostrou exérese radical da leséo. O
doente teve alta no quarto dia pds-operatério, sem dé-
fices neuroldgicos, com bom resultado estético. Encon-
tra-se em seguimento ha um ano, sem evidéncia clinica
ou imagioldgica de recidiva (Fig. 4).

CASO 2

Homem de 65 anos, referenciado a ORL por hipoacusia
e acufeno com varios anos de evolucao, nao apresen-
tando outras queixas ORL, oftalmoldgicas ou sistémi-
cas. No exame objetivo ndo apresentava alteracdes na
otoscopia, e na realizacao da endoscopia nasal foi veri-
ficada presenca de uma tumefacao na nasofaringe que
condicionava apagamento da fosseta de Rosenmuller a
esquerda. Estes achados motivaram a realizacao de uma
TC da faringe que revelou alteracoes compativeis com
FOM esfenoidal & esquerda, condicionando obliteracao
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FIGURA 1. Tumefacdo volumosa na regido frontal, supra-ciliar
direita e glabella, sem sinais inflamatdrios ou alteracoes cutaneas
associadas.

FIGURA 2. A TC mostrou lesdo expansiva centrada a estrutura
ossea fronto-etmoidal, com dreas fibroticas e de calcificacao,
extensao naso-etmoidal anterior, erosdo da tabua interna do seio
frontal e expressao epidural. A RM destacou a estrutura hetero-
génea, com areas pseudo-quisticas, de fibrose e calcificacdo com
sinal pouco intenso em T1 e hipercaptantes em T2.

praticamente total do seio esfenoidal, envolvimento do
corpo, grande asa e apofise pterigoide ipsilateral (Fig. 5).
A RM revelou auséncia de envolvimento intracraniano
ou de invasao de tecidos moles adjacentes. Procedeu-se
a discussao multidisciplinar do caso entre ORL, Neuro-
cirurgia, Oftalmologia e Endocrinologia, tendo sido de-
cidido tratamento conservador com bifosfonatos para
controlo do crescimento da lesao, associado a observa-
cao, vigilancia clinica, oftalmoldgica e imagioldgica perié-
dicas. O doente encontra-se em seguimento ha 2 anos,
mantendo-se assintomatico, sem alteracoes da acuidade
visual, e sem evidéncia clinica e imagioldgica de progres-
sdo da doenca.

DISCUSSAO

A FO é uma condicdo rara do processo de modelagem
ossea, representando 5% dos tumores 6sseos benignos.!
As manifestacoes clinicas dependem da forma e localiza-
cdo da doenca. Pode ocorrer nos seios perinasais, sendo
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mais frequente no esfenoide, seguido do etmoide, ma-
xilar e menos comum no frontal, ndo se acompanhando
da sintomatologia tipica da rinossinusite.> Pode ocorrer
envolvimento da ¢érbita, nervo otico, base do cranio e
compressdo do parénquima encefalico, o que enfatiza a
necessidade da discussao e abordagem multidisciplinar
adequadas.®

Tipicamente manifesta-se na infancia e adolescéncia
com deformidade &ssea de crescimento indolente. A
progressao natural é geralmente insidiosa, sobretudo
nos adultos. Nos pacientes em fase de crescimento pode
ter uma evolucao mais rapida devido a elevada atividade
osteoblastica, formacdo de aneurismas cisticos do 0sso
ou mucocelos, levando a deformacao estética evidente
e compressao de estruturas adjacentes, assistindo-se a
estabilizacdo no término do crescimento.’?* A transfor-
macao sarcomatosa maligna ocorre em menos de 1% dos
Casos.

A investigacao imagiolégica geralmente ¢é realizada por
TC e RM, sendo as imagens bastante caracteristicas e
essenciais para avaliacao da localizacao, extensao e ca-
racterizacao da fase de atividade da doenca.

Os principais diagndésticos diferenciais, definidos sobre-
tudo por critérios radiolégicos, sao o fibroma ossificante,
0 osteoma, o osteocondroma, o meningioma da base do
cranio e o quisto ¢sseo aneurisméatico. O fibroma ossifi-
cante é o principal diagnoéstico diferencial, sobretudo da
forma monostoética, dada a semelhanca da apresentacao
clinica e radioldgica. O comportamento geralmente mais
agressivo e melhor definicdo de margem nos exames
imagioldgicos séo caracteristicas do fibroma ossificante,
sendo o diagnostico definitivo obtido com a anatomopa-
tologia.

A abordagem multidisciplinar é crucial, e sobretudo na
forma craniofacial, e deverd incluir a Otorrinolaringolo-
gia ou Cirurgia Maxilo-Facial, a Neurocirurgia, a Oftal-
mologia e a Endocrinologia.

O tratamento depende da forma, estado de atividade da
doenca, idade e fase de crescimento no diagndéstico, bem
como do envolvimento de estruturas adjacentes.

O tratamento cirtirgico estd indicado nos casos de de-
formidade estética e rapido crescimento com compres-
sao de estruturas, realizando-se idealmente na fase de
estabilizacdo do crescimento e da forma ativa da doen-
ca.’t

A literatura relativamente ao tratamento cirtirgico da
FO dos seios perinasais € escassa. As guidelines de abor-
dagem da FO craniofacial proposta por Lee e colabora-
dores, definem que o tratamento cirtrgico da FO dos
seios perinasais pode ser realizado através de cirurgia
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FIGURA 3. Cirurgia multidisciplinar com ORL e Neurocirurgia. Realizada exérese de lesao fibrodisplasica frontal e da fossa anterior através
de craniotomia bicoronal com encerramento da dura-mater e do seio frontal com retalho de pericranio e reconstrucao do defeito 6sseo por

cranioplastia.

FIGURA 4.Um ano de seguimento, sem evidéncia clinica ou imagioldgica de recidiva.

FIGURA 5. Tumefacdo da nasofaringe que motivou realizacdo de TC, que revelou alteracées compativeis com FOM esfenoidal, condicionando
obliteracao praticamente total do seio esfenoidal, envolvimento do corpo, grande asa e apdfise pterigoide, a esquerda.

endoscopica nasossinusal (se possivel com auxilio de na-
vegacao) nos casos limitados e por abordagem combina-
da (endonasal e externa) nos casos mais extensos, segui-
do de obliteracao do seio com material autélogo como
musculo, gordura ou retalhos locais como pericranio.® A
via e extensao da resseccado dependem da localizacdo,
envolvimento de estruturas adjacentes e proximidade a
estruturas importantes como a dérbita, o nervo o6tico, as
artérias etmoidais, estruturas do seio cavernoso, como a
artériacarétidainterna, o lll, 1V, V e VI pares cranianos, e
o préprio parénguima encefalico.

No caso particular da FO com envolvimento do seio es-
fenoidal e base do cranio, é necessario avaliacdo e moni-
torizacao da acuidade visual pelo risco de envolvimento
e compressao do nervo otico. Nestes casos, a descom-
pressao profildticado nervo ético é advogada por alguns
autores, contudo a sua realizacdo ndo é consensual, uma

Vvez que mesmo com a sua realizacao, 5% a 33% dos pa-
cientes ndo melhoram a sua acuidade visual, podendo
agravar ou mesmo correr o risco de amaurose.® Os auto-
res mais conservadores, defendem a vigilancia oftalmo-
l6gica periodica com determinacdo da acuidade visual,
campimetria e exame do fundo ocular.®

O tratamento com bifosfonatos estd indicado nos casos
de descontrolo algico e para controlo do crescimento da
lesdo.®’

A observacao e vigilancia tém indicacdo nos casos assin-
tomaticos, sem evidéncia imagioldgica de crescimento.®¢

O prognostico é favordvel dada a transformacao malig-
na rara, contudo o seu carater recidivante torna o segui-
mento imprescindivel, sobretudo nas formas de apre-
sentacao mais jovens.
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CONCLUSAO

A FO é uma patologia rara que pode ter um amplo es-
petro de apresentacao, comportamento e evolucdo. Ti-
picamente afeta individuos jovens, tem comportamento
benigno e crescimento lento, podendo invadir e causar
compressao de estruturas nobres da base do cranio e
orbita. Estes aspetos devem ser considerados na orien-
tacéo e sobretudo no planeamento cirdrgico. A cirurgia
deve estabelecer um equilibrio entre aremocao comple-
ta da lesao, dado o seu carater recidivante, e a preser-
vacdo de estruturas nobres, de forma a evitar défices
funcionais. Os bifosfonatos sdo uma opcao valida para
controlo algico e estabilizacdo de lesbes em fase estavel.

A predilecdo craniofacial da FO enfatiza que seja um
diagnostico a considerar na pratica médica do otorrino-
laringologista.
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