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Complicacoes osteoarticulares da

analgesia congénita

Osteoarticular complications of congenital analgesia

Fabiano Prata Nascimento', Edison Noboru Fujiki', Walter Yoshinori Fukushima', Gilberto Waisberg', Cleber Furlan',

Resumo

Mauro Gracitelli", Ricardo Tardini', Carlo Milani’

Os autores apresentam dois irmaos com diagndstico de analgesia congénita, com suas caracteristicas clinicas e evolucéo. Essa doenca é rara, apresenta

alta morbidade e gera complicagdes osteoarticulares de dificil solugéo. O objetivo dos autores foi ressaltar a importancia do diagnéstico tanto para o

tratamento de suas afecgdes secundarias, quanto para seu aspecto juridico.
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Abstract

The authors present two brothers with congenital pain insensitivity, with their clinical characteristics and evolution. This disease is rare, has high

morbidity and originates complex osteoarticular complications. The aim of the authors was to emphasize the value of the diagnosis for a better treatment

and to avoid legal problems to the parents.
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Introducao

A analgesia congénita é uma desordem rara do sistema nervoso
periférico e faz parte de um grupo de doengas de baixa prevaléncia,
conhecidas como neuropatias autonémicas e sensitivas hereditarias
(HSAN)'. Desde a descrigdo original de Charcot, em 1968, acerca
da neuropatia sifilitica, as alteragdes da sensibilidade tém sido cada
vez mais descritas pelos autores'. Em 1883, Morvan relatou uma
série de pacientes que tinham em comum a diminuigdo de sensibi-
lidade que poderia ser caracterizada como seringomielia' Em 1986,

Jordan® descreveu as articulagdes neuropéticas em diabéticos. Em

1932, Dearborn’ reportou um caso que ele chamou “analgesia con-
génita pura generalizada”. A insensibilidade congénita em criangas
tem sido descrita desde entdo por diferentes autores, classificando-
se em diferentes tipos, de acordo sua apresentagdo clinica. Além
das HSAN, outros distirbios podem levar a analgesia, tais como:
neuropatia diabética, tabes dorsalis, lepra, lesdes periféricas ner-
vosas, paraplegias, alcoolismo, lesdes vasculares do lobo parietal,
seringomielia, déficit mental e distarbios psicolégicos®. Devido a
diversidade das manifesta¢des clinicas e etiolégicas das alteracdes
neuropdticas, tem-se como objetivo descrever as caracteristicas cli-

nicoepidemiol6gicas da analgesia congénita.
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Trata-se de relato de caso do servigo de Ortopedia da Faculda-
de de Medicina do ABC (FMABC) avaliado no periodo de julho a
setembro de 2003. Os menores foram atendidos por livre demanda e
acompanhados até o desfecho das complicagdes. Este relato foi auto-

rizado pelo Comité de Etica da FMABC (Parecer n° 039/2005).

Descricao do Caso - 1° Paciente

Paciente do sexo masculino (Figura 1A), seis anos, branco, natural
e procedente de Santo André (SP), nascido de parto normal, com 3.370 g
e 53 cm apds gravidez complicada (internagio aos sete meses de gestagio
por sangramento e c6lica de forte intensidade), com queixa de edema e

hiperemia no pé direito hd trés semanas, com piora progressiva. Apés trés

Figura 1 - (A) Paciente W.A.C.: sexo masculino, seis anos, cor bran-
ca; (B) Paciente G.A.C.: sexo masculino, quatro anos, cor branca.

Figura 2 — Paciente A. Lesdes bolhosas com presenca de abundante
secregao purulenta.
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dias de sua apresentagdo no pronto-socorro, evoluiu com febre (entre 38
e 39 °C) e aparecimento de lesbes bolhosas no pé direito, com saida de
abundante secregdo purulenta (Figura 2). O paciente negava dor local.
Havia uma semana, fazia uso de penicilina benzatina e Rocefin®.

Mie referiu que paciente ndo sentia dor desde o nascimento e que
sofreu inimeras lesdes — involuntérias ou automutilagio — em decorrén-
cia dessa alteragio. Referiu que o filho se mutilava desde os trés meses
de idade, mordendo e arrancando a ponta dos dedos; informou, tam-
bém, abscesso na mio esquerda aos nove meses de idade, com trata-
mento cirtrgico; arrancamento dos proprios dentes, sendo submetido a
cirurgia bucomaxilar; maltiplos traumas e fraturas nos joelhos, pernas e
pés; demora na cicatrizagdo de até dois anos, devido ao paciente comer
o préprio tecido de granulagdo; deformidade na articulagdo do joelho
e do ombro; multiplas escoriagdes na face, tronco e membros e lesdes
na mio esquerda, decorrente de queimadura aos quatro anos. Referiu
também que desenvolvia picos febris frequentes, desde os nove meses
de idade, acompanhados de astenia. Relatou sudorese, lacrimejamento e
tato normal, hipersensibilidade ao estimulo frio diminuida ao calor. Ne-
gou dor visceral, mas referiu epis6dios esporadicos de fezes com sangue
vivo. Afirmou que paciente apresenta bom raciocinio 16gico, orientagio
e memoria, manifestando nervosismo e ansiedade acentuada.

Irmio (2° caso) possuia sinais e sintomas semelhantes, porém a mie

ndo apresentava alteragdes, e ndo foi possivel obter informagdes do pai.

Exame fisico

Paciente apresentava-se em regular estado geral, consciente, la-
cido, contactuante, febril (38 °C) e descorado (++/4). Ao exame dos
membros, edema +++/4 de toda a circunferéncia do pé direito, com
lesdes bolhosas no seu dorso e saida de secregdo purulenta. Hiperfrou-
xiddo ligamentar presente em todas as articulagdes, escoriagdes em
todo o corpo e deformidades em ambos os joelhos e ombros. Auséncia
de sensibilidade a dor, tanto na superficie quanto na profundidade e hi-
persensibilidade ao frio. Apresenta tato superficial e profundo normal,

discriminagdo de pontos e propriocepgio normal.

Exames complementares

*  Hemograma: Hb: 7,40 g/dL, Ht: 24,40 %; leucdcitos: 36.840/mm’
(metamieldcitos: 2%; bastonetes: 19%; segmentados: 55%; eosi-
néfilos: 2%j linfocitos: 19%; mondcitos: 3%); anisocitose ++, mi-
crocitose++, hipocromia++. Obervagio: leucocitose; neutrofilia
com desvio a esquerda; linfopenia; hemaceas em alvo;

*  Radiografia do pé direito: edema de partes moles e lesdo osteoliti-
ca na base do 2° metatarso (Figura 3);

*  Radiografia da perna direita: fratura transversa na diifise da tibia
com formagio de calo ésseo (Figura 4);

*  Eletroencefalograma: ritmo beta medicamentoso e desorganiza-

¢io difusa da bioeletrogénese cerebral para a faixa etéria.
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Evolucéo e tratamento

Paciente acompanhado pela Ortopedia, Pediatria e Cirurgia Plas-
tica, com diagndstico inicial de analgesia congénita mais osteomielite
aguda, abscesso no pé direito e anemia. Prescrito Rocefin® (100 mg/
kg/dia) de 12/12h, clindamicina (10 mg/kg/dia) de 8/8h por 10 dias,
paracetamol na vigéncia de febre e infusdo de uma bolsa de concentra-
do de heméceas (ap6s normalizagdo da febre).

O paciente foi submetido a desbridamento e ressec¢io do ma-
terial necrético do pé direito, sendo também realizada a exérese do
segundo metatarso, lavagem cirtirgica exaustiva e colocagdo de cura-
tivo oclusivo.

Apés nove dias da primeira cirurgia, realizou-se novo desbrida-
mento cirdrgico. Apés 25 dias, foi submetido a outro desbridamento
cirtirgico e recebeu alta hospitalar, sendo encaminhado para acompa-
nhamento multidisciplinar.

Apbs dois meses da primeira cirurgia, paciente retornou para
acompanhamento com regular estado geral, astenia, irritabilidade e
afebril. A lesdo apresentava-se com tecido de granulagio adequado e

sem sinais flogisticos.

Descricao do Caso: 2° Paciente

Paciente do sexo masculino (Figura 1B), quatro anos, branco,
natural e procedente de Santo André (SP), nascido de parto normal,
com 3.330 g e 51 cm. Gestagdo e parto sem intercorréncias, com
queixa de lesdo de pele na regido poplitea esquerda com secregdo
purulenta e piora progressiva apds 15 dias de sua apresentagdo no
pronto-socorro.

Mie referiu fratura na tibia esquerda ocorrida ha um ano; mul-
tiplas fraturas por autoagressdo e deformidade nos artelhos. Também
informou picos febris frequentes, sem comprometimento sistémico, e
epis6dio de hematémese havia trés meses. Relatou lesGes ainda mais
graves que do irmdo por apresentar agitagdo e hiperatividade intensa.
O paciente possuia déficit visual por autoagressdo em ambos os olhos;
bom desenvolvimento neurolégico, apesar dos multiplos traumas e
lesbes no cranio por bater a cabega contra a parede frequentemente;

sudorese e lacrimejamento normal. Negava dor visceral.

Exame fisico

Paciente em regular estado geral, consciente, licido, contac-
tuante, hiperativo, afebril, acianético, anictérico, descorado +/4,
hidratado. Apresentava multiplas lesdes cicatriciais na face e pes-
cogo, cicatriz recente no cranio de 4 cm de extensdo, diversas es-
coriagdes em ambas as pernas, tronco e cotovelos; joelho direito
com acentuada angulagdo em varo (Figura 1B); encurtamento do
membro inferior direito; deformidade no tergo médio da tibia es-

querda; alteragdo da marcha e escoliose secundaria a discrepancia

Nascimento FP, Fujiki EN, Fukushima WY, Waisberg G, Furlan C, Gracitelli M, Tardini R, Milani C

dos membros e lesdo eritematosa com saida de secregio purulenta
na regido poplitea esquerda. Apresentava também hiperfrouxidao
ligamentar, auséncia de sensibilidade & dor, tanto superficial quanto
em profundidade, e hipersensibilidade ao frio. Em algumas dreas
manifestava dor, como a regido proximal dos bragos e das coxas. O

tato e a propriocep¢do eram normais.

Exames complementares

*  Hemograma: Hb: 8,90 g/dL; Ht: 31,20 %; plaquetas: 657.000/
mm’; leucécitos: 15.460/mm’® (bastonetes: 4%; segmentados:
52%; eosinofilos: 5% linfocitos: 37%; mondcitos: 2%); anisoci-
tose ++, microcitose++, hipocromia+++. Observagio: poi-
quilocitose: ++;

*  Radiografia da perna esquerda: fratura obliqua na diafise da tibia
com formagio de calo 6sseo e desvio anterior (Figura 5);

*  Eletroneuromiografia de membros superiores e inferiores:
normal;

. Ressondncia magnética de joelho direito: tibia com lesdo na re-

gido metafisiria medial, estendendo-se a epifise (Figura 6).

Figura 3 — Radiografia do pé direito do paciente A. Lesao osteolitica
na base do segundo metatarso.

Figura 4 — Radiografia da perna direita do paciente A. Fratura trans-
versa na diéfise da tibia com formacéo de calo ésseo.
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Evolugéo e tratamento

Paciente com diagnéstico inicial de analgesia congénita mais ce-
lulite na regido poplitea esquerda, fratura no terco médio da tibia es-
querda, deformidade em varo decorrente de fratura epifisaria, anemia
e hiperatividade.

Foi submetido a tratamento com cefalotina (500 mg, de 6/6h) por
sete dias com regressdo da celulite em 16 dias, além de curativos e imo-
bilizagio adequada.

Apés 50 dias, o paciente retornou para acompanhamento em bom
estado geral e extremamente agitado. A lesdo da regido poplitea esquer-

da encontrava-se com bom aspecto, sem sinais flogisticos.

|

Figura 5 — Radiografia da perna esquerda do paciente B. Fratura
obliqua na diafise da tibia.
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Discussao

A HSAN ¢é uma condigdo em que neurdnios, tanto sensitivos quan-
to autondmicos, ndo se desenvolvem ou tornam-se atréficos ou degene-
rados. Dyck et al.' propuseram uma classificagio mostrada no Quadro 1.

As caracteristicas clinicas variam de acordo com cada tipo de
HSAN. Nossos pacientes sdo semelhantes aqueles do tipo HSAN IV
(analgesia congénita), mas, por apresentarem sudorese e inteligéncia
normais, classificamos ambos os irmdos como HSAN tipo V. Este tipo
caracteriza-se por perda seletiva da sensibilidade a dor e a estimulos
térmicos, principalmente nas extremidades, for¢a muscular normal,
reflexos tendinosos preservados, inteligéncia normal, podendo ocorrer
disfun¢do sudomotora, mas sem anidrose'.

Em relagio aos aspectos osteoarticulares, Szoke et al.’ relatam que
fraturas ocorrem em 100% dos casos apds os primeiros anos de vida.
Diversas outras complicagdes sdo frequentes, tais como acro-ostedlise,
articulagdo de Charcot, osteomielites, luxagdes, deformidades articula-
res, necrose avascular e amputagdes*'’.

A sobrevida dos pacientes é variavel, sendo os de maior idade re-
latados na literatura: uma mulher de 40 anos que desenvolveu artropa-
tia de Charcot em ambos os ombros por andar com as mios, devido a
amputagdes dos membros inferiores', e um homem de 68 anos'%.

O diagnéstico diferencial pode ser realizado por meio das caracte-
risticas clinicas tipicas de cada doenga. Hilz ez al.” defende a realizagio
de bidpsias de pele e nervos periféricos, testes de estimulagdo simpatica
e andlise do DNA para a confirmagio diagnéstica.

O mecanismo fisiopatolégico da analgesia congénita continua

inexplicado. Em recente estudo, Miranda ez al.” sugerem que mutagdes

Quadro | - Neuropatia autonémica sensitiva hereditaria (HSAN)

Tipo Caracteristicas principais ~ Heranca
HSAN | (neuropatia Analgesia no pé e Autossdmica
radicular sensitiva complicacdes teciduais dominante

relacionadas.

Instalagéo precoce de
perda de sensagdes em
todas as modalidades.
Inicio da doenga na 12 e 22
décadas.

HSAN IIl (diasautonomia Instalacéo precoce, Autossdmica
familiar ou sindrome de  sintomas autondmicos recessiva,
Riley-Day) predominantes e auséncia predominante em
das papilas fungiformes.  judeus (gene em
D9S58)

Autossomica
recessiva (rara)

hereditaria)

HSAN Il (neuropatia
sensitiva congeénita)

Autossoémica
recessiva

HSAN IV (neuropatia
sensitiva familiar com
anidrose ou analgesia

Retardo mental discreto,
episodios de febre
relacionados ao ambiente

congeénita) (ndo somente por
infeccao).
HSAN V (neuropatia Analgesia congénita, Autossomica

sensitiva familiar recessiva
com perda seletiva
de pequenas fibras

mielinizadas)

forca muscular, reflexos
tendinosos normais

e anormalidades na
nocicepgao.

Fonte: Dyck et al.!




nos genes de dois receptores nervosos (receptor tipo I da tirosinaquina-
se — NTRKI e receptor do fator de crescimento do nervo) podem alte-
rar o processo de autofosforilagio e reduzir a atividade do receptor.

Atualmente, houve maiores avangos nos estudos relacionados
a origem genética das HSAN", que confirmam os tipos descritos por
Dyck ez al.' e propdem subtipos para os mesmos.

Szoke et al.* notaram que, ap6s analise de 19 casos com compli-
cagdes osteoarticulares, em 80% o lado esquerdo foi o primeiro a ser
acometido, principalmente os membros inferiores, e 75% de todas as
fraturas acometiam o lado esquerdo.

Devido a ocorréncia de multiplas fraturas é comum a suspeita,
nesses pacientes, de sindrome de Silverman'* ou sindrome da crianga
espancada, sendo o fato erroneamente relatado as autoridades, causan-
do mais problemas ao paciente com analgesia congénita e seus familia-
res, inclusive de natureza social e policial.

Assim, a analgesia congénita é uma doenca rara, de alta morbida-
de, gerando graves complicagdes osteoarticulares®.

O tratamento cirtrgico deve ser adequado a cada complicagio
e sua gravidade. Infecgdes estabelecidas devem ser tratadas com des-
bridamento cirtirgico amplo. Deformidades podem ser corrigidas com
osteotomias ou episiodeses. Luxagdes sdo mais bem tratadas de modo

conservador. O tratamento ortopédico cirtrgico é dificil, portanto,
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deve ser enfatizada cada vez mais a prevengio das leses Gsseas e articu-
lares, evitando-se, a0 maximo, a necessidade de amputagdes*”.

Durante procedimentos cirtirgicos, deve-se ter bastante cuidado
com a anestesia, pois os reflexos cardiovasculares estdo preservados. A
temperatura deve ser monitorizada e controlada com ajuste da tempe-
ratura da sala, uso de cobertores térmicos, frios se necessario, uma vez
que esses pacientes podem apresentar hipertermia. A anestesia geral é,
na maioria das vezes, preferida, principalmente nos pacientes com re-
tardo mental'S.

Deve-se destacar que o tratamento multidisciplinar torna-se es-
sencial para o acompanhamento do paciente, permitindo um correto
aprendizado proprioceptivo e um desenvolvimento fisico e psiquico
adequado’.

Trata-se de dois relatos de crianga do sexo masculino, de quatro
e seis anos de idade, consanguineos e que apresentam doenga em es-
tagio avangado. Destaca-se que é um quadro clinico raro, porém com
necessidade de ser hipotetizado quando da avaliagio clinica diferen-
cial. Ainda constitui-se numa doenca grave e que deve ser divulga-
da e tratada por equipe multidisciplinar, além do acompanhamento
continuo durante toda vida do portador. Sugere-se que esses pacien-
tes sejam acompanhados regularmente por equipes do programa de

satide da familia.
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