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Resumo: INTRODUCAO: A doenca de Camurati-Engelmann (DCE) ou displasia diafisaria progressiva é
genética, autossdmica dominante e caracterizada pelo espessamento gradual da cortical diafisaria
dos ossos longos. O relato tem como objetivo fornecer informagdes sobre a sindrome e breve
revisdo literaria. CASO: Masculino, 18 anos, estudante, acompanhado com diagndstico prévio de
osteopetrose, apresenta quadro de dor recorrente em membros, fadiga e cefalela. Ao exame fisico
apresenta déficit pondero-estatural com IMC: 12,9 kg/m2, G1P1, exoftalmia bilateral, atrofia
muscular, membros endurecidos, contraturas articulares, marcha cambaleante, perda auditiva e
visual progressivas. Radiografias de esqueleto mostram hiperostose e alargamento simétrico da
cortical dos 0ssos longos e crénio. Pesquisa molecular identificou mutagdo no gene TGF?-1. Em
uso de Losartana, Carbonato de Caélcio, Fluoxetina, Diamox e analgésicos potentes como
morfina. Evolui com melhora clinica parcia e programacdo de pulsoterapia com corticoide.
DISCUSSAO: A DCE é uma doenca multissistémica, lenta e progressiva do metabolismo 6sseo
causada por mutacdes no TGF?-1 (tipo 1) ou outros genes ainda ndo caracterizados (tipo 11). A
expressdo inadequada do TGF?-1 resulta na diminui¢do da atividade osteoclastica e aumento da
osteobléstica, levando a intensificacdo da deposicdo Ossea. Os sintomas apresentados pelo
paciente compdem a clinica classica da doenca. O exame radiografico permite o diagndstico e
tem facil acesso. Uma vez conhecida a fisiopatologia da doenca, o tratamento € baseado na
inibicdo do TGF?-1 e controle dos sintomas. Estudos recentes mostram que o Losartana, anti-
hipertensivo da classe dos Bloqueadores de Receptores da Angiotensina Il, atua também como
antagonista do TGF?-1 e a pulsoterapia com corticoide pode minimizar processo inflamatorio.
CONCLUSAO: O conhecimento da DCE é fundamental para fornecer precocemente tratamento
adequado, melhorar a qualidade de vida do paciente e permitir diagndstico diferencial com outros
guadros semelhantes. O exame de radiografia do esqueleto € utilizado para a confirmagédo da
doenca, tem f&cil acesso e baixo custo.
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