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Capitulo 1 Crescimento

Crescimento NOrMal.........oouveeiiiiiiiiiie e 9
GaAMBIA . i 9
Embriao INicial....ccooooiieeiiiiiiee e 9
EMDIIA0... . e 10

Tecido Conjuntivo................. 1Y 11

Articulagoes........cccccoeevevninnneen. 12

OSSO0S. it 12

Placa de CresSCimentO......cccceeeeeeiieeee e 14

Crescimento OSSE0....cccivveeeeeeeeieeeee e Lo 15

Crescimento e Desenvolvimento......ccccevveevveeveee e eeeevevennnn. 16

Proporgoes COrPOraiS.....ccuuuiiiierieeriiiiiieeeiirieeaeeeirieeae e 17

Variagoes no Desenvolvimento...........cccocovccivviieeeeeceeee, 18

A ortopedia pediatrica e uma subespecialida-
de da medicina que lida com a prevengao e 0
tratamento de disturbios musculoesqueleticos
em criangas. Em 1741, Nicholas Andry, pro-
fessor de medicina na Universidade de Paris,
publicou um tratado descrevendo diferentes
metodos de prevengao e de corregao de defor-
midades em criangas [A], Ele combinou duas
palavras gregas, orthos (reto) e paidios (crian-
ga), em uma so, “ortopedia”, que se tornou o
nome da especialidade dedicada a preservagao
e a restauragao do sistema musculoesqueleti-
co. A ortopedia pediatrica e o centro dessa es-
pecialidade, devido a enfase original de Andry
nos problemas infantis e ao fato de que grande
parte das questoes ortopedicas originam-se no
perfodo inicial de crescimento. Alem disso, a
ortopedia pediatrica consiste em uma subespecialidade dinamica e
interessante.

Conhecer o crescimento e o desenvolvimento normal e anormal
e vital para a compreensao da ortopedia pediatrica [B]. A partir dis-
so, entendemos melhor o sistema musculoesqueletico e as causas das
doengas, tomando-nos mais capazes de controlar os varios problemas
ortopedicos surgidos na infancia.

A divisao do periodo de crescimento em seis etapas fomece uma
estrutura conveniente para a revisao do crescimento e do desenvolvi-
mento tanto normal quanto anormal [C], Durante a primeira etapa,
sao formadas as celulas reprodutivas, ou gametas.

A A Arvore de
Andry.

Crescimento Normal

No desenvolvimento normal, as celulas proliferam-se, passam por um
processo de diferenciagao, movimentam-se e, inclusive, em alguns
casoS, morrem, a fim de produzir um indivfduo normal e maduro.

Gameta

Gameta e um termo geral para ovulo e espermatozoide. Durante a
gametogenese, a divisao meiotica divide ao meio o numero de cro-
mossomos. O material genetico, que pode incluir genes com defeito, e
misturado, e formam-se o0 ovulo e 0 espermatozoide maduro [D].

Embriao Inicial
Essa fase embrionaria inicial abrange um periodo de duas semanas,
que vai da fertilizagao a implantagao do embriao.

Primeira semana Na primeira semana apos a fertilizagao, o zi-
goto divide-se repetidamente a medida que se movimenta para o ute-

Crescimento ANOrmal......cccoociiiieiiiiiiiee e 20
Classificagao da Morfogenese Anormal.............cccevveeeen. 20
Anormalidades CromoSSOMICAS.......uuvveeeeeeereirircvrrnenennnns 21
Heranga PoOligeniCa.........cuveeieiiiiiiiie e 21
Mecanismo de Heranga........ccccceeeveeeeievnvieieieeeee e es e 22
Displasias EsqueletiCas........cccccceeveeveiiviiieieieeeie e, 22
Deformidades de Desenvolvimento........cccccceeeevvvccennnne, 24
OStEOCONATOSES cciiiieeiii it 24
Caracteristicas do Esqueleto Imaturo.........ccccceeeeeeeeennn. 26
Deformidades latrogenicas...........cccvvvvvvveiviieeee e, 27
Leituras AdiCIONAIS.......uuvieieieeeeeee e 28

B Torgao femo-
ral. Com frequencia,
a torgao femoral e
de origem familiar.
Muitos problemas
musculoesqueleticos
comuns tern base
genetica.

C Fases do cres-
cimento. O periodo
de crescimento pode
ser dividido em seis

Categoria Periodo

Embriao inicial 0 a 2 semanas

Embriao 2 a 8 semanas fases.
Feto 8 semanas ate o nascimento

Bebe Do nascimento aos 2 anos

Crianga Dos 2 anos a puberdade

Adolescente Transigao para a maturidade

D Gametogenese.

Oocito O ovulo e o esperma-
primario tozoide sao formados
por duas divisoes
Oocito meioticas, que re-
secundario duzem a metade o
numero de cromos-
somos e misturam o
material genetico. A
fertilizagao combina
Divisoes os tragos do pai e da
meioticas Espermatdcito mae para criar um
Primeira secundario indivfduo unico.
Segunda ir'
+ Corpos Espermatocito
polares primario
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A Disco trilaminar. O tubo neural se fecha. O mesoderma diferencia-se
em dermatomo, miotomo e esclerotomo.
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B Desenvolvimento pre-natal. Este quadro resume o desenvolvimento musculoesqueletico na vida

embrionaria e fetal.

Forma Formagao

Notocordio
trilaminar

Brotos dos
membros

Placa
da mao

Dedos

—~

Rotagao dos
membros

Dedos
separados

Sexo
determinado

Face
humana

Corpo mais
proporcional

ro, pelas trompas de Falopio. O zigoto toma-se uma morula e, depois,
um blastocito. Este se implanta na parede uterina posterior.

Segunda semana Nessa semana, sao formados a cavidade am-
niotica e o disco embrionario trilaminar [A]. Normalmente, o embriao
inicial e abortado quando ha algum defeito gendtico letal ou grave.
Nessas duas primeiras semanas, o0 embriao inicial fica menos suscetf-
vel a teratogenia do que no perfodo embrionario seguinte.

Embriao

O perfodo embrionario e caracterizado por rapida atividade celular e for-
magao de orgaos. Com fregiiencia, as celulas diferenciam-se e amadure-
cem por um processo de indugao, em que as celulas circundantes agem
sobre as outras para produzir celulas ou tecido inteiramente novos.

Terceira semana Essa e a primeira semana de organogenese.
Nesse perfodo, o disco embrionario trilaminar desenvolve-se, 0s so-
mitos comegam a se formar, e a placa neural fecha-se para formar o
tubo neural.

Quarta semana Nessa semana, 0s brotos dos membros tomam-se
visfveis [B]. Os somitos diferenciam-se emtres segmentos. O dermato-
mo transforma-se em derme; o miotomo, em musculo; e o esclerotomo,
em cartilagem e 0sso. Uma saliencia ectodermica apical desenvolve-se
na extremidade distal de cada broto dos membros. Essa saliencia exerce
influencia indutiva sobre 0 mesenquima dos membros, que promove o
crescimento e 0 desenvolvimento destes. Defeitos graves no desenvolvi-
mento dos membros podem se originar nesse perfodo.

Ossos Musculos Nervos
Placa
neural

. Tubo
Esclerotomos Somitos neural
Condensagao
do mesen- Pre-musculo
quima
Condrificagao hgg;’;ag;;)s
Ossificagao pjferenciagao
inicial
Comprimento
Musculos dg medula
definitivos igual 20
comprimento
vertebral
Expansao
da ossificagao
Cavidades das Atividade
articulagoes espontanea
Forma-se O
revestimento
de mielina;
a medula C Rotagao dos membros. Na

termina em L3 .
setima semana, os membros supe-

riores fazem a rotagao lateral, e os
inferiores, a medial, para deixar os
grandes arteihos na linha mediana.



Quinta semana Forma-se a placa da mao, e ocorrem as con-
densagoes mesenquimais nos membros.

Sexta semana As linhas dos dedos tornam-se evidentes, e
ocorre a condrificagao das condensagoes mesenquimais.

Setima semana Aparecem 0s nos entre as linhas dos dedos.
Esse processo, responsavel pela formagao da articulagao, resulta de
morte celular. Problemas na separagao das linhas podem causar sin-
dactilismo. Nessa semana, os membros superiores e inferiores fazem
a rotagao em diregoes opostas [C, na pagina anterior]. Os inferiores
giram medialmente para deixar os grandes artelhos na linha mediana,
enquanto os superiores realizam um giro de 90°, lateralmente, para
posicionar os polegares na lateral de oada membro.

Oitava semana Os dedos separam-se completamente, 0 em-
briao assume a aparencia humana, e completam-se 0s sistemas de
orgaos basicos.

Feto
O perfodo fetal e caracterizado por um rapido crescimento e por mu-
dangas nas proporgoes corporais.

Nona a decima segunda semana O primeiro 0sso, a clavf-
cula, ossifica-se por um processo de deposigao intramembranosa de
calcio. O esqueleto desenvolve-se na segiiencia do cranio para a cau-
da; as extremidades superiores desenvolvem-se antes dos membros
inferiores. Disso resulta que os membros superiores sao proporcionais
ao resto do corpo, enquanto os inferiores permanecem curtos.

Decima terceira a vigesima semana O crescimento continua
rapido. Os membros inferiores tornam-se proporcionais ao resto do
corpo, e a maioria dos 0ssos ossifica-se.

Vigesima a quadragesima semana O crescimento continua, e
as proporgoes corporais tomam-se mais parecidas com as de um bebe.

Tecido Conjuntivo

No infcio da vida fetal, a estrutura basica do tecido conjuntivo e for-
mada, em grande parte, por duas famflias de macromoleculas - 0s
colagenios e os proteoglicanos.

Colageno

O colageno e uma famflia de protemas que content uma helice triplice de
cadeias peptfdeas [A], Ainda que sejam conhecidos, pelo menos, quinze
tipos diferentes de colagenos, cinco deles sao 0s mais comuns [B],

A biossmtese do colageno comega no retfculo endoplas-
matico, onde a molecula basica e montada. No espago extracelular,
forma-se o procolageno. Ele e organizado em fibrilas e reforgado
por ligagoes cruzadas, que serao transformadas em colageno, que e 0
principal componente do tecido conjuntivo.

Sao comuns disturbios no colageno Eles podem ser leves,
produzindo apenas aumento da lassidao da articulagao [C], ou graves,
causando consideravel incapacidade. Os principals disturbios relacio-
nados ao colageno sao classificados de acordo com o local do defeito
no processo de sua biossmtese.

Proteoglicanos (mucopolissacarfdeos)
Os proteoglicanos sao macromoleculas que formam a matriz intrace-
lular da cartilagem hialina e os demais tecidos conjuntivos. Os poli-
peptfdeos, ou protemas, ligam-se ao glicosaminoglicano para formar
os proteoglicanos [D]. Estes ultimos ligam-se ao acido hialuronico,
com a ajuda de uma proteina de ligagao, e transformam-se em um
agregado com peso molecular superior a 1 milhao. Os proteoglicanos
sao altamente hidrofilos e combinam-se com uma quantidade de agua
muitas vezes superior ao seu proprio peso para criar uma matriz elas-
tica, ideal para o revestimento das articulagoes. A cartilagem hialina,
composta de quantidades praticamente iguais de proteoglicanos e de
colageno, combina-se com uma quantidade de agua tres vezes supe-
rior a seu proprio peso, fomecendo um tecido resistente, com excelen-
te capacidade de absorgao de choques. Problemas na formagao dessas
moleculas complexas produzem uma serie de doengas.

As doengas relacionadas ao armazenamento de mucopolissaca-
rfdeos (MPSs) resultam da deficiencia de enzimas lisossomicas es-
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A Helice de colageno. Uma helice tripla de cadeias de peptideos forma
a estrutura basica do colageno.

Tipo Tecido envolvido Disturbios
| Ossos, tendoes, pele Osteogenese imperfeita
| Cartilagem, nucleo pulposo Displasia
espondiloepifisaria
11 Vasos sangufneos Sindrome de Ehlers-Danlos
v Membranas basais
V Componentes menores do 0Sso

B Tipos de colageno. Entre os diversos tipos de colageno, cinco sao
mais amplamente distribufdos.

C Manifestagdes clinicas dos tipos
de colageno. Variagoes dos tipos de
colageno sao comuns na ortopedia
pediatrica. Esta crianga tern displasia
de desenvolvimento do quadril, com
extrema lassidao nas articulagoes.

Proteina de liga?f Agregado de proteoglicanos

Acido hialuronico

Regiao de ligagao
Proteina nuclear—
Sulfato de queratina
Sulfato de condroitina

D Agregado de proteoglicanos. Essas moleculas massivas combinam-
se com a agua para formar uma matriz resistente, como a desta cartila-
gem hialina.
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I Cartilagem
] Osso
m  Sinovia
EH Mesenquima
0O Esclerotomo

A Formagao da articulagao sinovial. As articulagoes sinoviais formam-
se primeiro como condensagoes do mesenquima. A formagao de cavi-
dades, a condrificagao, a diferenciagao sinovial e, porfim, a ossificagao
completam a estrutura basica.

Vij

| Mesenquima
D Cartilagem
Osso

]
< Vasos sangufneos

B Ossificagao endocondral. Um osso longo tipico e formado no me-
senquima. A condrificagao precede a ossificagao.

C Radiografia dos
0ssos de um recem-
nascido. Esta radiografia
mostra a ossificagao pri-
maria do esqueleto. Nesta
idade, a maior parte do
esqueleto e formada por
cartilagem.

D Ossificagao.
Surgimento de impor-
tantes centros de ossi-
ficagao em meninas e
em meninos.

pecfficas, necessarias a degradagao dos glicosaminoglicanos. Essas
doengas sao causadas pelo acumulo intracelular excessivo de molecu-
las parcialmente degradadas, resultando em condigoes clmicas como
necrose avascular e compressao da medula espinal.

Articulagoes

As articulagoes sinoviais desenvolvem-se, inicialmente, como uma fen-
da no mesenquima, que, depois, condrifica-se e forma cavidades [A], A
formagao de cavidades e completada por volta da decima quarta semana,
quando 0 mesenquima intemo toma-se sinovia, e o extemo, capsula da
articulagao. O desenvolvimento normal da articulagao exige movimen-
to; este, por sua vez, depende do bom funcionamento do sistema neuro-
muscular. Portanto, costumamos ver articulagoes defeituosas em bebes
com disturbios neuromusculares, como mielodisplasia ou amioplasia.

Ossos

Os ossos sao formados por osteogenese. A mandfbula e a clavfcula
formam-se primeiro, com infcio na setima semana de gestagao, por
ossificagao intramembranosa.

Ossificasao Intramembranosa

Os osteoblastos diferenciam-se, a partir do mesenquima, para formar,
diretamente, os 0ssos, sem um estagio cartilagfneo. O crescimento
posterior ocorre por formagao ossea aposicional.

Ossificagao Endocondral

Na sexta semana da gestagao, as celulas do mesenquima diferenciam-
se, condensam-se e transformam-se em condrocitos para formar um
modelo do futuro esqueleto. Como centro desse modelo, os condro-
citos hipertrofiam-se e comegam a se calcificar. Na semana seguinte,
forma-se uma capa periosteal do 0sso, e, por volta da oitava semana,
ocorre a vascularizagao [B].

No periodo fetal, os centros de ossificagao primarios desenvolvem-
se em 0ss0s longos, dentro da diafise [C], Primeiro, a ossificagao ocorre
sob o pericondrio. No interior da cartilagem, celulas hipertrofiadas dege-
neram-se. Em seguida, ocorre o crescimento vascular para dentro e, en-
tao, o nucleo do modelo da cartilagem e ossificado, para formar o centro
de ossificagao primario. A ossificagao endocondral acontece na interface
cartilagem-0sso. Mais tarde, centros de ossificagao secundarios desen-
volvem-se nas extremidades dos 0ssos, e a cartilagem interposta entre 0s
centros primarios e secundarios transforma-se na placa de crescimento.

Com excegao da clavfcula, todos os ossos do esqueleto axial e
apendicular sao pre-formados na cartilagem e convertidos em 0sso pela
ossificagao encondral. Esse processo tem infcio na escapula, no umero,
no rEdio e na ulna. A ossificagao continua de modo ordenado, sendo

Meninas Meninos
Cabega 0 a2 meses 0 a3 meses
do umero
Capftulo 1 a 6 meses 0 a 8 meses
Cabega 3abanos 4 a5 anos
do radio
Cabega 1a 6 meses 2 a 8 meses
do femur
Patela 1,5a 3,5 anos 2,5 a6 anos
Navicular 1,5a 3 anos 1,5a5,5anos



gue os centros aparecem em diferentes idades. A ossificagao acontece
mais cedo em meninas do que em meninos [D, na pagina anterior].

Periosteo

O periosteo parece desenvolver-se a partir do pericondrio. Ele e osteo-
genico, permite crescimento osseo aposicional e fomece uma capa es-
pessa, que acrescenta resistencia e forga ao esqueleto em crescimento.
Essa capacidade osteogenica resulta em rdpida consolidagao de fratu-
ras e regeneragao ossea.

Tipos de Ossos

O o0sso em crescimento possui caracterfsticas especiais, fomecendo
ao bebe e a crianga flexibilidade e resistencia maiores do que as en-
contradas em adultos.

Osso trangado Formado no periodo fetal. Esse tipo de 0sso tem
menos estrutura, conteudo relativamente maior de colageno e mais fle-
xibilidade do que o osso lamelar. Ele forma a metafise de 0ssos em
crescimento e tambem o calo, que se segue a fratura. Essa maior flexi-
bilidade toma-se essencial na travessia do canal de nascimento.

Osso lamelar Assim que passa a necessidade desse alto grau
de flexibilidade, o osso trangado e substitufdo, de forma gradual, pelo
lamelar, em um processo iniciado logo apds o nascimento. Aos 4 anos
de idade, a maior parte do 0sso trangado ja se encontra convertida em
lamelar.

VERTEBRAS
Ossificagao dos centros primdrios e de nove centros secundarios - todos esses
centros secundarios, com excegSo da epffise anular, podem nao se fundir
.Centros do arco.
Fusao- de 1a7 anos Anular.
A epffise aparece no periodo
prdximo b puberdade,
pode aparecer por
volta aos 7 anos
LOMBAR AXIS ATLAS
Centros secundarios
para processos mamilares
SACRO E COCCIX ESTERNO COSTELA
Os corpos sacrais inferiores fundem-se
aos 16; a fusio de todos .
Centros variam
termina aos 30
11%e12*
costelas n&o tfim
epffise para tubdrculos
10-13
15-18
CLAVICULA PELVE
16(25)
Fusao aos 14
Centros primdrios DN.
Os centros secunddrios aparecem
por volta da puberdade. Fusao dos
16 aos 30 anos. Centros ocasionais
"I TUbdrculo
Pubis ¢ Angulo

s Crista
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Centros de Ossificagao

Os centros de ossificagao primarios, para 0ssos longos, em
geral desenvolvem-se antes do nascimento [C, na pagina anterior],
enquanto os primarios, para 0ssos menores, como a patela e a maior
parte dos carpais e dos tarsais, desenvolvem-se quando o individuo
ainda 6 bebe [A],

Os centros de ossificagao secundarios desenvolvem-se
apds o nascimento e no comego da infancia. Eles se fundem com os
centros primarios no final da infancia, na adolescencia e no imcio
da vida adulta. Uma vez que a maturagao ossea continua por toda a
infancia e a adolescencia de modo razoavelmente ordenado, a exten-
sao da ossificagao, como documentado por radiografia, tem sido o
metodo-padrao de avaliagao da maturagao.

Crescimento Osseo

A espessura cortical aumenta durante toda a infancia. O diametro da
didfise do femur, por exemplo, aumenta mais rapidamente do que o
do canal medular. Isso produz maior espessura diafisaria a medida
que a idade aumenta. A maior espessura, a estrutura lamelar e a pro-
porgao de calcio dao ao 0osso maduro grande forga tensiva, mas pouca
flexibilidade. Essas mudangas sao fatores importantes na produgao de
muitos padroes de lesbes esqueleticas observadas no periodo seguinte
ao nascimento, na infancia e na vida adulta.

OMBRO

11-14(20) pode haver
. fusaocomo,

Icapftulo logo apds

I o surgimento'

JOELHO

COTOVELO

Nascimento 4 anos

Fusdo na puberdade + 1 ano

A Centros de ossificagao. Refeita a partir de Girdany B. R. e Golden R. AJR 68:922, 1952.
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Placa de Crescimento
A placa de crescimento dos 0ssos longos desenvolve-se entre 0s
centros de ossificagao primarios e secundarios e e responsavel pelo
crescimento longitudinal dos ossos longos. Os condrocitos da placa
de crescimento passam por um processo ordenado de proliferagao e
diferenciagao, seguido pela diferenciagao terminal e pela formagao do
0ss0 novo. Placas com potencial de crescimento mais limitado desen-
volvem-se em outros locais, como a periferia dos ossos redondos (p.
ex., tarsais ou corpos vertebrais) e os locais de insergao de musculos
(p. ex., as bordas do flio). Esses locais sao chamados de apofises.

A epffise tfpica de um osso longo e dividida em zonas que apre-
sentam diferengas morfologicas, metabolicas e funcionais.

Zona de Reserva (ZR)

E adjacente aos centros de ossificagao secundarios e apresenta rela-
tiva inatividade. A ZR nao participa do crescimento longitudinal do
0ss0, mas e responsavel por alguma produgao matricial e por fungoes
de armazenamento. Ela contem proteinas e genes importantes para a
especificagao do fenotipo do condrocito, como o SOX-9.

Zona Proliferativa (ZP)

E a zona de replicagao e crescimento celular da cartilagem. Uma alta
taxa metabolica e a abundancia de fomecimento de sangue, oxigenio,
glicogenio, ATP e colageno tomam possfvel esse rapido crescimento.
Vias de sinalizagao importantes na regulagao da proliferagao celular
sao encontradas nessa zona. Entre elas, estao os fatores de crescimen-
to fibroblasticos e os fatores de crescimento semelhantes a insulina.

Zona Hipertrofica (ZH)

Consiste em tres subzonas: maturagao, degeneragao e segmentos de
calcificagao provisorios. Na ZH, as celulas cartilagineas aumentam de
tamanho, e a matriz e preparada para a calcificagao. 1sso esta associado
a um declmio no suprimento sangiimeo, na oxigenagao e nos estoques
de glicogenio, bem como a desintegragao de condrocitos e mucopolis-
sacarideos agregados. Na subzona da calcificagao provisoria, e sinteti-
zado o unico X de colageno que aceita deposigao de calcio.

Metafise

E o local de vascularizagao, formagao e remodelagem dos 0ssos. A
matriz calcificada e removida, € 0 0sso embrionario (imaturo) e for-
mado e substitufdo pelo lamelar.

Periferia

Essa zona inclui a placa de crescimento e a metafise, principals locais
de infecgoes, neoplasias, fraturas e disturbios metabolicos e endocri-
nos. Problemas na placa de crescimento representam uma quantidade
significativa das doengas do sistema musculoesqueletico em criangas.

HISTOLOGIA ZONA DOENQA MECANISMO
Nanismo diastrofico
Reserva Defeitos no
processamento
de proteoglicanos
Acondroplasia Prollferaga.o'
celular deficiente
Proliferativa
Gigantismo Proliferagao _
celular excessiva
De maturagao
. . Deficiencias na
Mucopolissacaridose . . .
enzima lisossomica
De degeneragao
- Deficiencia de
De calcificagao . .
o Raquitismo calcio ou de
provisoria S
vitamina D
'}I rot o Displasia
Osteomielite metafisaria
Esponjosa . .
primaria Deposigao Celulas_, hipertroficas
LU de bacterias estenf:hdas ate a
o3 metafise
V Y] Osteogenese
Esponjosa imperfeita
secundaria
Osteopetrose

A Placa de crescimento. Esta ampliagao da segao da epffise femoral mostra a histologia e o crescimento desordenado ocorridos em varios nfveis da

placa de crescimento.



Anel Pericondral
O anel pericondral de LaCroix e a fenda de ossificagao do anel de
Ranvier envolvem a placa de crescimento [B]. Essas estruturas supor-
tam e expandem a largura da placa.

O anel pericondral de LaCroix e contmuo ao periosteo metafi-
sario, aumentando a forga da interface metafisaria-fisaria.

A fenda de ossificagao de Ranvier e uma acumulagao de con-
drocitos que fomece celulas de reserva, necessarias ao crescimento
aposicional da placa de crescimento.

Tipos de Placas de Crescimento
As placas de crescimento constituem-se em uma serie de padroes, de
acordo com o formato do o0sso [C], e inpluem os seguintes tipos:

A placa epifisaria forma-se na extremidade de ossos longos,
fomecendo crescimento longitudinal.

As epffises de anel envolvem 0s 0ssos redondos, como os tar-
sais e 0s metatarsais. Os 0ss0s crescem no sentido circunferente.

As apofises sao placas de crescimento justapostas a superfi'cie
de certos 0ss0s, como e 0 caso da crista ilfaca.

As apofises de tragao sao placas de crescimento as quais 0s
musculos se prendem. Exemplos incluem o tuberculo da tibia e o tro-
canter maior.

Crescimento Osseo
A taxa de crescimento dos 0ssos e regulada com precisao por cada
centro de crescimento, que contribui com determinada porcentagem
para o crescimento final. E importante conhecer esses valores, pois
eles tern significado clinico [D].

As taxas de crescimento das diversas epffises variant. Nos membros
superiores, o crescimento e mais rapido no ombro e no punho; ja nos
inferiores, a maior parte do crescimento ocorre logo acima ou abaixo
do joelho. Para facilitar a memorizagao das diferentes taxas de cresci-
mento, costuma-se usar a imagem de uma crianga na banheira. As placas
de crescimento que nao ficam cobertas pela agua sao as de crescimento
mais rapido [E]. Com freqiiencia, alteragoes na saude geral da crianga
sao registradas nas linhas de suspensao do crescimento [A]. Elas sao cal-
cificagoes lineares causadas por diminuigao do ritmo de crescimento.

D Contribuigao epifisaria para o crescimento dos ossos longos. Reproduzida de

Blount (1955).
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A Linhas de crescimento. Observe as linhas de suspensao do cresci-
mento (setas vermelhas) nesta crianga com displasia de desenvolvimento
do quadril. Presume-se que a redugao fechada sob anestesia tenha cau-

sado a diminuigao do ritmo de crescimento. O crescimento do osso desde
0 evento e mostrado pela largura do novo osso metafisario.

Fenda de Ranvier
Anel pericondral de LaCroix

Placa de crescimento

B Anel pericondral. Este anel consiste de elementos
que fornecem a placa de crescimento forga e capacidade
de expansao da largura. Sao mostrados a fenda de Ranvier
(verde) e o anel pericondral de LaCroix (vermelho). Ba-
seada em Gamble, J. G. 1988.

©
Epifise de Apofise Epffise Apofise
0sso longo de anel de tra;a0

C Tipos de placas de crescimento. Os tipos comuns
incluem a epifise de osso longo, que pode estar presente em
uma extremidade ou em ambas. A apofise justapoe-se a ex-
tremidade do osso, como acontece com a crista ilfaca. Exem-
plos de epifise de anel abrangem os ossos carpais e tarsais.

Ombro Punho Joelho

E Memorizagao das taxas de crescimento. Imagine
uma crianga na banheira. Os centros de crescimento em
torno do ombro, do punho e do joelho (no desenho, as par-
tes fora d’agua) crescem mais rapidamente.
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Anos de idade

A Taxa de crescimento. ATaxas de crescimento de
meninas (vermelho) e meninos (azul) por idade. A taxa de
crescimento mais elevada ocorre do nascimento aos 2 anos
de idade. BTaxa de crescimento como fragao da altura do
adulto. Cerca de metade da altura do indivi‘duo adulto e
alcangada por volta dos 2 anos de idade; aos 9 anos, essa
proporgao e de tres quartos.

Idade 6ssea

10 15
1.Graficode s

crescimento 1905
(meninos)

2. |dade ossea (10) -477,8

2. Altura 165.1

(144,7 cm)

152.4
4. Percentil (90)

139,7

5. Altura projetada
para a maturidade
(185,4 cm)

2§ 89

c
§ 76,2

B Previsao da altura do adulto. Previsao da altura do
adulto pela plotagem da idade ossea da crianga (linha
vermelha vertical) comparada a altura atual (linha vermelha
horizontal) para determinar o valor do percentil (verde).
Siga o percentil (linha verde) da maturagao esqueletica
para estimar a altura final do adulto.

C Gordura subcutanea em bebes. Observe a
espessura da gordura subcutanea (flechas) neste
bebe, que passa por uma corregao de pe torto.

Multiplicador de altura para MENINOS
Do nascimento aos 18 anos

Crescimento e Desenvolvimento
O perfodo que se estende do nascimento aos 2 anos de idade com-
preende a epoca de crescimento e desenvolvimento mais rapidos.

Taxas de Crescimento

A taxa de crescimento varia de acordo com a idade e e maior no pe-
rfodo que se estende do nascimento aos 2 anos de idade. Ela diminui
durante a infancia e aumenta novamente durante o surto de desenvol-
vimento da adolescencia. Aos 2 anos de idade, o tamanho da crianga
corresponde a cerca de metade da sua altura adulta; aos 9 anos de
idade, essa proporgao sobe para tres quartos [A],

Previsao da Altura do Adulto

A previsao da altura do adulto e valiosa para o controle de certas de-
formidades, em particular a anisomelia (desigualdade no comprimento
dos membros). Ha diversos metodos para a previsao dessa altura, como
0 que envolve o estabelecimento do percentil da altura, plotado pelo de-
lineamento da altura da crianga em um cartao de crescimento por idade
do 0sso, e nao pela idade cronologica. Esse percentil e projetado sobre
a maturidade do esqueleto para fomecer a altura estimada do adulto
[B]. Outro metodo, mais simples ainda, foi desenvolvido por Paley [D].
Usando as tabelas estabelecidas por ele, determina-se um multiplicador
a partir da idade cronologica. A altura da crianga e multiplicada por
esse fator para gerar a estimativa da altura do adulto. Lembre-se de que,
guanto mais nova a crianga, menos precisas sao as predigoes.

Crescimento de Diferentes Tecidos

A taxa de crescimento dos tecidos varia de acordo com a idade. A
gordura subcutanea, que fomece reserva nutricional e protegao contra
frio e lesoes, desenvolve-se durante o primeiro ano. A gordura enco-
bre o arco longitudinal do pe do bebe, dando-lhe a aparencia de pe
chato [C], A porcentagem do musculo aumenta com a idade, enquan-
to a do tecido neural diminui.

Multiplicador de altura para MENINAS
Do nascimento aos 18 anos

Idade Idade Idade Idade
(@ano+mis) M (@ano +mis) M (@ano +mis) M (ano +mis) M
Nascimento 3,535 8+6 1,351 Nascimento 3,290 8+ 6 1,254

0+3 1 2,908 9+0 1,322 0+3 2,759 9+0 1,229

0+6 2,639 9+ 6 1,298 0+6 2,505 9+6 1,207

0+9 2,462 10+ 0 1,278 0+9 2,341 10+ 0 1,183

1+0 2,337 10+ 6 1,260 1+0 2,216 10+ 6 1,160

1+3 1 2,239 11+0 1,235 1+3 2,120 11+0 1,135

1+6 2,160 11+ 6 1,210 1+ 6 2,038 11+6 1,108

1+9 2,088 12+ 0 1,186 1+9 1,965 12+ 0 1,082

2+0 2,045 12+ 6 1,161 2+0 1,917 12+ 6 1,059

2+6 1,942 13+ 0 1,135 2+6 1,815 13+ 0 1,040

3+0 1,859 13+ 6 1,106 3+0 1,735 13+6 1,027

3+6 1,783 14+ 0 1,081 3+6 1,677 14+0 1,019

4+0 1,731 14+ 6 1,056 4+0 1,622 14+ 6 1,013

4+ 6 11,675 15+ 0 1,044 4+6 1,570 15+0 1,008

5+0 1,627 15+6 1,030 5+0 1,514 15+6 1,009

5+6 1,579 16+ 0 1,021 5+6 1,467 16+ 0 1,004

6+0 1,535 16+ 6 1,014 6+0 1,421 16+ 6 1,004

6+6 1,492 17+ 0 1,010 6+ 6 1,381 17+ 0 1,002

7+0 1.455 17+ 6 1,006 7+0 1,341 17+ 6

7+6 1,416 18+ 0 1,005 7+6 1,309 18+ 0

8+0 | 1,383 Altura madura = altura x M 8+ 0 1,279 Jonathan Paley etal. JPO, 2004

D Multiplicadores de altura de Paley. Estas tabelas fomecem um metodo conveniente
para prever a altura adulta de meninos e meninas.



Proporgoes Corporais

O crescimento das diversas partes do corpo varia. Os membros su-
periores crescem antes dos inferiores; o pe cresce antes do resto dos
membros inferiores. Na infancia, o tronco cresce mais rapidamente;
na adolescencia, isso acontece com os membros inferiores. Durante
todo o periodo de crescimento, as proporgoes corporais adquirem, de
modo gradual, a forma adulta [A].

Determinagao do Nivel de Maturagao

Conhecer a quantidade de crescimento que ainda resta e importante
para determinar o periodo da fusao da fise e, portanto, tambem para
corrigir desigualdades no comprimento dos membros inferiores [B] e
cuidar de pacientes com escoliose. »

Feto

Nascimento
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Radiografias da mao e do punho Use o atlas de Greulich-
Pyle para estimar a idade ossea.

Sinai de Risser Baseia-se na extensao da ossificagao da crista
iliaca, como avaliada pela radiografia antero-posterior [C], Esse sinal
tern sido usado com fregiiencia na avaliagao da maturidade para con-
trole da escoliose.

Estagios de Tanner O mvel de maturagao baseia-se no exame
ffsico. Uma vez que ele exige a avaliagao do desenvolvimento dos
seios e dos genitais [D] de um grupo em determinada faixa etaria, seu
uso e limitado.

Outros sinais, como a velocidade do ganho de altura e a situa-
gao da cartilagem trirradiada (acetabulo), estao se transformando em
indices de maturagao uteis.

2 anos 5 anos 13 anos 17 anos Adulto

A Alteragoes nas proporgoes do corpo a medida que ocorre o crescimento. Na ma-
turidade, a posigao do centra de gravidade (linha verde) fica no nivel do sacra. Reproduzida

de Palmer (1944).

B Desigualdades no comprimento

dos membros inferiores. A deter-

minagao da idade ossea e util para o 9
planejamento da corregao por epifi-

siodese. 10

1
12
Idade 13
14
15

16

Sinal de Risser
17
C Sinal de Risser. A extensao da ossificagao da apo-
fise iliaca costuma ser usada para avaliar a maturagao D
esqueletica de pacientes com escoliose. Risser 0 = sem
apofise iliaca; Risser 5 = fusao da apofise com o flio.

(6]
13
! m %
Etapas dos genitais ulto Kes
s 8
?" S
Etapas dos seios Adulto .

m

Indice de maturagao de Tanner. Usando sinais fisicos, avalia-se o nivel de maturagao
dos homens (azul) e das mulheres (vermelho). As colunas mostram niveis de 3 a 97%. Os va-
lores medios sao indicados por barras pretas.



A Variagoes no crescimento.
Estes indivfduos mostram as
amplas variagoes no crescimento.
Cortesia da Dra. Judy Hall.

C Obesidade e proble-
mas ortopedicos. Dois
problemas ortopedicos
comuns, O escorrega-
mento da epifise femoral
proximal (seta vermelha)
e a tibia vara (seta ama-
rela), em geral estao as-
sociados a obesidade.

Extremos no Crescimento

Entre indivfduos normais, ha uma ampla faixa de variagao no crescimen-
to [A]. No entanto, 6 mais provavel a ocorrencia de problemas ortopedi-
cos em criangas pesadas ou pequenas demais. Defmimos como “excessi-
v0” 0 peso acima do percentil 95 e a altura abaixo do percentil 5 [B].

A obesidade esta se tomando mais comum em criangas. O so-
brepeso e um dos fatores de desenvolvimento de graves problemas
ortopedicos, como o escorregamento da epffise femoral proximal e a
tibia vara [C].

A estatura baixa, inferior ao percentil 5, e comum entre crian-
gas com displasias osseas ou disturbios metabolicos.

Variagoes no Desenvolvimento

Essas variagoes, ocorridas do nascimento aos 2 anos de idade e na
infancia [D], costumam ser confundidas com deformidades. Elas
incluem pes pianos, marcha em rotagao interna, marcha em rotagao
externa, pemas arqueadas e joelhos valgos. Essas condigoes regridem
com o tempo e raramente exigem algum tipo de tratamento. Elas sao
descritas em detalhes nos Capftulos 4 e 5.

<5% de altura > 95% de peso

Meninas aos 10 anos <127 cm > 45,3 kg
Meninos aos 10 anos <127 cm > 45,3 kg
Meninas no final do < 152,4cm >81,6 kg

crescimento

Meninos no final do < 165 cm > 95,2 kg
crescimento

B Extremos de altura e peso. Problemas ortopedicos sao mais co-
muns entre criangas pequenas demais (abaixo do percentil 5) ou pesadas
demais (acima do percentil 95). Esses valores, para meninas e meninos,
baseiam-se em padroes norte-americanos.

D Variagao no desenvolvimento de criangas normais. As variagoes comuns
incluem joelho valgo (a esquerda), pe piano (a direita, em cima) e torgao femoral (a
direita, embaixo).



Marcha

Ate os 2 anos de idade, a marcha e menos estavel e eficiente do que
na infancia ou na vida adulta [A]. A marcha inicial e caracterizada
por cadencia irregular, de base ampla, instabilidade e ma eficiencia
energetica. A instabilidade da marcha do bebe que comega a andar
deve-se a altura do centra de gravidade, a baixa proporgao de peso
entre 0os musculos e o corpo e a imaturidade do sistema nervoso e dos
mecanismos de controle da postura.

Desenvolvimento Motor

Para avaliar o desenvolvimento motor, o padrao e a idade de aquisi-
gao das habilidades motoras amplas. De facil medigao, elas sao uteis
para o exame do desenvolvimento [B]>Os bebes costumam apresentar
controle da cabe9a por volta dos 3 meses de idade, sentam-se mais
ou menos aos 6 meses, ficam de pe com apoio por volta do decimo
segundo mes e andam sem apoio por volta do decimo quinto mes. As
variagoes consideradas normais sao amplas, sendo muito usadas ta-
belas que incluem extremos e valores medios para atividades da vida
diaria (AVDs), uso da linguagem e desenvolvimento motor. Essas
orientagoes gerais sao importantes para a avaliagao.

1
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Marcha ate os 2 anos de idade:

Membros superiores
Abdugao dos bragos
Extensao dos cotovelos

L I I I I I Pouco movimento dos bragos
Membros inferiores
V I / / V Os dedos do pe tocam o
1 ano chao primeiro

Base ampla
Cadencia mais rapida
Passo curto

Maior variabilidade
Menor eficiencia

3 anos

7 anos

A Desenvolvimento da marcha normal. Em criangas normais, o pa-
drao de marcha adulto e alcangado por volta dos 7 anos de idade. Repro-
duzida de Sutherland (1980).

7 8 9 10 1112 13 14 16 18 20 22 24 25 3 35 4 45 5 6

i— r i

R
eipontaneamente
AVDs i .
imenta-se Beb 5do copo
:om bolachas
 R— S
Vira-se quando
ouve vozes
Linguagem
3i Diz “papa”ou
“mama”
Controla An da apoiando-se
a :abega en moveis
Motor Fica sentado
sein apoio Ar da bem
Cc -
Vira-se en.ta Se
s Dzinho

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11

12 13 14

1 T T I T O O A A O O A

Vesl e-se
Veste-i ;e
sem si pervisao

Combina di as palavras diferentes

teconhece 3
>u 4 cores

Balanga-se sobre um pe,
10 segundos/2 de 3

Pula no
. Pula em um pe
ljgar
Sobe Belanga-se sobre um pe,
escadas 5: iegundos/2 de 3

16 18 20 22 24 25 3 35 4 45 5 6

B Teste de avaliagao de desenvolvimento elaborado por Denver. Reproduzida de Frankenberg (1967).
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Crescimento Anormal

Com ffegiiencia, disturbios que afetam o sistema musculoesqueletico
tern origem familiar [A] e sao comuns entre parentes [B], Essas e
outras condigoes que causam limitagao da atividade em criangas tri-
plicaram nas ultimas quatro decadas, pois criangas com incapacidades
tern mais chances de sobreviver hoje do que tinham no passado.

A classificagao dos disturbios avangou devido a melhor com-
preensao da biologia molecular e a determinagao do tempo de sur-
gimento atraves de exames de ultra-sonografia pre-natais. Histo-
ricamente, os disturbios foram classificados como congenitos ou
adquiridos, enfatizando demais a importancia do nascimento como
ponto de partida. Muitas estatfsticas feitas com base nessa classifica-
gao sao relatadas como defeitos congenitos.

Estatfsticas
Defeitos congenitos podem ser causados por uma serie de fatores.
Quanto a origem, podem ser geneticos, ambientais ou multifatoriais.
A heranga multifatorial e a causa mais comum dos defeitos congeni-
tos [C]. Dos recem-nascidos, 3% apresentam defeitos importantes,
e 3% sao descobertos mais tarde, antes dos 2 anos de idade. Cerca
de 20% das mortes perinatais sao atribufveis a problemas congeni-
tos. Defeitos menos importantes isolados estao presentes em muitos
recem-nascidos. Uma vez que bebes com multiplos defeitos menores
apresentam maior incidencia de malformagoes graves, o surgimento
desses defeitos deve implicar uma avaliagao cuidadosa, em busca de
problemas mais serios. Problemas musculoesqueleticos correspon-
dem a um tergo dos defeitos congenitos. A displasia do quadril e o pe
torto somam metade dos defeitos musculoesqueleticos primarios.
Ainda que disturbios herdados possam se manifestar do nas-
cimento aos 2 anos de idade, a maioria dos problemas musculoes-

A Deformidades familiares nos dedos
dos pes. A mae e a crianga tem as mes-
mas anormalidades nos dedos dos pes.
Com frequencia, deformidades nos dedos
dos pes e das maos sao de origem familiar.

B Prevalencia

Doenga Prevalencia/1.000 . jisturbios
Paralisia cerebral 25 ortopedicos.
Trissomia do 21 1
Displasia de desenvolvi- 10

mento do quadril

Pe torto 10
Anemia falciforme 0,46
Distrofia muscular 0,06
c C Causas de

ausa Porcentagem defeitos con-

Alteragoes cromossomicas 6 genitos. Re-
produzida de

Fatores ambientais 7 Moore (1988).
Gene monogenico ou unico 8
Heranga multifatorial 25
Desconhecida 4

queleticos do bebe deve-se a fatores ambientais, como ma nutrigao,
infecgao e trauma.

Classificagao da Morfogenese Anormal

A morfogenese anormal tem sido classificada em quatro categorias
[D], que sao significativas por uma serie de razoes. Essa classificagao
ajuda a compreender seu mecanismo ou sua origem e tambdm a an-
tecipar o grau de dificuldade da corregao a ser feita. As deformidades
prematuras sao as de mais diffcil corregao.

Malformagoes

As malformagoes, defeitos que surgem no perfodo da organogenese,
podem ter origem teratogenica ou genetica. Como exemplo, podemos
citar a focomelia e a hipoplasia congenita [E]. Essas deformidades
sao intensas e graves, alem de exigirem corregao operatoria.

Rupturas

As rupturas ocorrem no final da gestagao, quando alguma agressao
teratogenica ou traumatica ou algum outro tipo de agressao ffsica ao
feto interfere no crescimento. A constrigao em anel causada pelas fai-
xas amnioticas [F] e um exemplo de ruptura.

Displasias
As displasias resultam de alteragoes no crescimento ocorridas antes e/
ou depois do nascimento.

Deformagdes
As deformagoes ocorrem no final da gestagao e decorrem de situagbes
de constrigao ou de ma posigao intra-uterina. Elas sao mais brandas e,

Desenvolvimento normal

Malformagao

Ruptura

Deformagao

O

Displasia

D Classificagao da morfogenese anor-
mal. Estas categorias fornecem uma base
prdtica para a compreensao dos defeitos con-
genitos. Reproduzida de Dunne (1986).

E Hipoplasia dos mem-
bros. Os principals defeitos
nos membros resultam de
malformagoes provenientes
de uma interrupgao em seu
desenvolvimento.

F Bandas de constrigao cong8nitas. A aderencia intra-uterina causou
essas bandas circunferenciais profundas.



era geral, regridem de forma espontanea no infcio do periodo que vai
do nascimento aos 2 anos de idade. A posigao de nadegas do bebe esta
associada a uma maior incidencia de problemas congenitos.

Anormalidades Cromossdmicas
O mapeamento dos cromossomos tem sido feito para revelar a locali-
zagao de genes defeituosos, que criam disturbios vistos com frequencia
na clfnica ortopedica [A]. A ligagao de genes causadores de doengas
com aqueles que controlam caracterfsticas distingufveis toma possfvel
a identificagao de indivfduos com risco de desenvolver certas doengas.
No cromossomo 9, por exemplo, 0 gene que carrega a smdrome unha-
patela esta ligado ao gene do tipo de sangue ABO. A descendencia com
0 mesmo tipo sangiuneo ABO do pai afetado carregara a smdrome.
Muitas anormalidades cromossomicas devem-se a alteragoes no
numero, na estrutura ou no conteudo dos cromossomos. As alteragoes
numericas ocorrem por conta de falhas na separagao ou por causa da
nao-disjungao durante a divisao celular, o que resulta em gametas mo-
Nnossomicos ou trissomicos. A monossomia de Cromossomos sexuais
produz o padrao XO da smdrome de Turner.

Defeitos Cromossomicos Estruturais

Os defeitos cromossomicos estruturais [B] ocorrem de modo espon-
taneo ou sao secundarios a efeitos de teratogenos, que sao agentes
indutores de defeitos e causadores de uma serie de sfndromes. A de-
legao de porgoes dos cromossomos 4, 5, 18 e 21 produz sfndromes
especfficas. A delegao da porgao terminal da extremidade curta do
cromossomo 5, por exemplo, causa a smdrome cri du chat. Outras
alteragoes comuns incluem translocagoes, duplicagoes e inversoes.

Trissomia dos Cromossomos Sexuais

A trissomia dos cromossomos sexuais 47XXX afeta mulheres, que po-
dem ter apenas leve retardo mental, enquanto a do 47XXY causa a
smdrome de Klinefelter, e a do 47XYY, o disturbio caracterizado pelo
comportamento agressivo. No caso dos autossomos (cromossomos nao-
sexuais), a trissomia e comum e, com frequencia, afeta 0 cromossomo
21, que causa a smdrome de Down [C]. A trissomia dos cromossomos
13 e 18 provoca defeitos significativos, mas e menos comum.

Heranga Poligenica

A heranga poligenica, ou multifatorial, envolve genes multiplos e um
“gatilho” ambiental [F]. Condigoes comuns, como pe torto [D] e dis-
plasia do quadril [E], sao transmitidas por esse mecanismo. Esses dis-
turbios acometem grande parte dos pacientes encontrados em clfnicas
ortopedicas pediatricas.

Doenga

F Heranga multifatorial. Muitos problemas ortopedicos comuns sao
transmitidos desse modo. Fatores geneticos, ambientais e, possivelmente,
alguns outros combinam-se e causam o0s problemas.
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Cromossomo Disturbio

1 Grupo sangufneo Rh, doenga de Gaucher e CMT
(Charcot-Marie-Tooth)

5 MPS VI, smdrome cri du chat

6 Complexo de histocompatibilidade

7 MPS VII, Ehlers-Danlos VII, algumas sfndromes de
Marfan

9 Tipificagao ABO, smdrome unha-patela

15 Smdrome de Prader-Willi

X Distrofia de Duchenne, condrodisplasia

A Local do disturbio cromossdmico. Localizagao de disturbios mus-
culoesqueleticos relativos a cromossomos especfficos.

Inversao Normal Delegao Translocagao

B Defeitos cromossdmicos estruturais. Varios defeitos estruturais
envolvem inversoes, delegoes e translocagoes.

C Smdrome de Down

e instabilidade do qua-
dril. Devido a lassidao
articular excessiva, podem
ocorrer luxagoes recorren-
tes (seta vermelha) nessas
criangas.

D Petorto no utero. A
ultra-sonografia de alta
definigao mostra o pe torto.
Esta e uma deformidade
comum, de etiologia mul-
tifatorial.

E Displasia do qua-
dril. A displasia de desen-
volvimento do quadril e
uma condigao comum, de
etiologia multifatorial.



22 LynnT. Staheli

Mecanismo de Heranga

A fertilizagao restaura o numero diploide de cromossomos e mescla
os tragos dos pais. Ela pode produzir um zigoto anormal quando o
ovulo e o espermatozoide carregam genes defeituosos. Essas condi-
goes sao transmitidas por varios mecanismos.

Heranga Dominante

A heranga dominante resulta em um disturbio causado por um uni-
co gene anormal [A]. Em geral, condigoes autossomicas dominantes
produzem anormalidades estruturais. A expressividade variavel e a
penetrancia incompleta suprimem ou minimizam a expressao da he-
ranga dominante.

Heranga Recessiva

A heranga recessiva e expressa apenas quando ambos os pares de
genes sao afetados [B]. Defeitos metabolicos ou enzimaticos que
causam doencas como a mucopolissacaridose com fregiiencia sao de
heranga recessiva autossomica.

Heranga Ligada ao X

A heranca ligada ao X envolve somente o cromossomo X [C]. Em ho-
mens, a inatividade genetica do cromossomo Y permite, inclusive, a
manifestagao do gene anormal recessivo do cromossomo X. Um exem-
plo classico dessa heranga e a distrofia muscular pseudo-hipertrofica. A
mulher e a portadora, mas apenas a descendencia masculina e afetada.
Na heranca recessiva ligada ao X, a mulher e afetada somente em uma
situagao rara - quando ambos os genes do par genetico sao anormais.

A Heranga do-
minante. O gene
dominante (vermelho)
causa defeitos estru-
turais nos pais e na
descendencia. Ao lado,
sao listados disturbios
musculoesqueleticos
transmitidos por heran-
ga dominante.

Acondroplasia
Braquidactilia

Disostose cleidocraniana
Si'ndrome de Marfan
Displasia epifisaria
multipla

Sindrome unha-patela
Neurofibromatose
Polidactiiia

B Heranga reces-

Insensibilidade congenita
a dor

Nanismo diastrofico
Doenga de Gaucher
Si'ndrome de Hurler
Si'ndrome de Morguio
Si'ndrome de Scheie
Hipofosfatasia

Dominante ligado ao X
Raquitismo refratario a
vitamina D

Recessivo ligado ao X
Hemofilia
Distrofia muscular
pseudo-hipertrofica

siva. Portadores dos
genes recessivos
(amarelo) sao expres-
ses (vermelho) apenas
quando ambos os pares
de genes sao anormais.
Ao lado, sao listados
disturbios musculoes-
queleticos transmitidos
por heranga recessiva.

C Heranga ligada
ao X. Os defeitos
ligados ao X (amarelo)
sao carregados por
mulheres e expressos
nelas quando o gene e
dominante. A maioria
dos defeitos e reces-
siva e se expressa
somente em homens
(vermelho).

Displasias Esqueleticas

Centenas de disturbios geneticos afetam o crescimento esqueletico, o
que dificulta sua classificagao. Antigamente, as displasias eram classi-
ficadas pela localizagao ou pela aparencia radiografica. Hoje e possfvel
determinar a estrutura molecular dos genes e classificar os disturbios
de acordo com os tipos de genes. Essa tipificagao e util clinicamente
porque as caracterfsticas dos disturbios de cada classe de gene anormal
sao similares. Assim, e possfvel prever como a placa de crescimento e
afetada por um defeito genetico especffico. As displasias esqueleticas
tem sido classificadas em cinco categorias, que agrupam disturbios com
caracterfsticas similares [A, proxima pagina]. Essas cinco categorias lis-
tam defeitos de gene com tragos clfnicos similares:

1. Genes Estruturais
Esses defeitos de genes fazem com que sejam anormais as protefnas ne-
cessarias as propriedades estruturais do sistema musculoesqueletico.

2. Genes Relacionados aTumores ou ao Controle Celular
Esses defeitos de genes causam anormalidades no controle do cres-
cimento, diferenciagao ou morte da celula. Em geral, resultam em
excesso de crescimento de um tipo de tecido especffico.

3. Genes de Padronizagdao do Desenvolvimento

A proliferagao, o0 movimento e a desintegragao celular costumam ser
controlados por um sistema de sinalizagao celular. Falhas nesse siste-
ma resultam no desenvolvimento de malformagoes.

4. Genes da Fun98o Nervosa ou Muscular

Normalmente, esses genes codificam protefnas que regulam a fungao
neural ou a condugao nervosa periferica. Esses defeitos costumam re-
sultar em paresia com osteopenia secundaria.

5. Genes de Processamento de Protefnas

Defeitos nesses genes resultam em enzimas imperfeitas. Com fre-
giiencia, esses defeitos causam acumulo de substancias que, em ge-
ral, seriam transformadas para uso ou descartadas. 1sso resulta em
um acumulo anormal de substancias nas celulas, o que interfere em
sua fungao.

Defeitos Cromossdmicos

Essas sfndromes sao inclufdas aqui com o proposito de comparagao.
Elas nao sao herdadas e resultam de um gene defeituoso, entre os va-
rios possfveis. Exemplos desse tipo de defeito incluem as sfndromes
de Down e de Turner [D],

D Si'ndrome de Turner. Esta menina
apresenta caracterfsticas da sfndrome,
que incluem aumento do valgismo de
cotovelo, leve arqueamento das pernas e
baixa estatura.



Smdrome de Marfan

Classe

1. Genes
estruturais

2. Genes
relacionados a
tumores ou ao
controle celular

3. Genes de
padronizagao do
desenvolvimento

4. Genes da
fungao nervosa
ou muscular

5. Genes de
processamento
de protemas

Defeitos
cromossomicos

Neurofibromatose

Disturbio representativo

Smdrome de Ehlers-Danlos
Smdrome de Kniest
Smdrome de Marfan
Displasia epifisaria multipla
Osteogenese imperfeita
Displasia espondiloepifisaria

Smdrome de Beckwith-Wiederman
Li-Fraumeni

Exostose hereditaria multipla
Neurofibromatose
Retinoblastoma-osteossarcoma

Acondroplasia

Displasia cleidocraniana
Displasia metafisaria
Smdrome unha-patela
Displasia espondilocostal

Smdrome de Charcot-Marie Tooth
Smdrome de Duchenne
Smdrome de Rett

Atrofia muscular espinal

Ataxia espinocerebelar

Displasia diatropica

Smdrome de Gaucher

Smdrome de Menkes
Mucopolissacaridose (smdrome de
Morquio)

Smdrome de Nieman-Pick
Osteopetrose

Smdrome de Down
Smdrome de Turner

Acondroplasia

Caracterfsticas clmicas

Os fenotipos desenvolvem-se com

o tempo

A deformidade regride apos cirurgia
Heterogeneidade cli'nica no disturbio

Excesso de crescimento de certos
tipos de tecido

O excesso de crescimento agrava-se
a medida que o indivfduo cresce

O excesso de crescimento pode
permanecer apos cirurgia

Malformagao presente no nascimento
Outros orgaos envolvidos

Subitas alteragoes comuns em
articulagoes

Osteotomia de alinhamento corretivo
bem-sucedida

O sistema musculoesqueletico
costuma ser normal no nascimento
Osteopenia

Escoliose

Contraturas

Fraqueza

Envolvimento de varios orgaos
Osteonecrose comum
Instabilidade espinal e compressao
da medula em alguns casos

Deficiencia mental comum
Envolve varios sistemas

Alta taxa de complicagao apos
cirurgia
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Smdrome de Duchenne

Heranga

Dominante
autossomica

Dominante,
alguns
com outros
modos de
heranga

Com
frequencia,
ligada ao
Cromossomo
X

Em geral e
recessiva
autossomica

Nao
herdada

Smdrome de Morquio

Historia natural

Falhas no tecido ou desgastes
pelo uso

Casos leves apresentam tempo
de vida normal

Casos graves apresentam
diminuigao do tempo de vida

Risco de degeneragao maligha
O tempo de vida pode diminuir
de forma significativa

A forma anormal dos ossos e
das articulagoes causa artrite
degenerativa precoce

Com frequencia, as
anormalidades osseas e
articulares desenvolvem-se com
0 passar do tempo

Com frequencia, ha diminuigao
do tempo de vida

Pode haver diminuigao do
tempo de vida

O tratamento medico pode
melhorar a aparencia

Tempo de vida proximo ao
normal

A Classificagao da displasia esqueletica. Esta classificagao, util etiologica e clinicamente, divide as displasias em cinco categorias. Defeitos cromos-
somicos sao acrescentados para comparagao. Baseada em Alman C. O., 401:17, 2002.

















































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































