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Resumo: A fibrodisplasia ossificante progressiva (FOP) € uma doenca rara que causa ossificagdo de
tecidos moles, resultando em imobilidade articular progressiva. Mundialmente acomete um a
cada dois milhdes de individuos, sendo o Brasil 0 3° pais com 0 maior nimero de pacientes. O
diagndstico precoce € essencial, pois atualmente ndo ha tratamento curativo disponivel. V.E.O.,
14 anos, sexo feminino, foi levada ao pronto-socorro infantil aos 6 anos com um nodulo
submandibular e cervical direito, sem febre, notado apds trauma contuso na mesma regio.
Diagnosticada com perda auditiva bilateral profunda aos 7 meses apos otite néo tratada. Aos 3
anos, uma gueda resultou no diagnostico de osteocondroma tibial e hdlux valgo bilateral, sendo
esse Ultimo presente desde o nascimento, acompanhados desde entdo. Exame fisico revelou
nodulo endurecido submaxilar de 5 cm e linfonodos submandibulares. Foram realizados testes de
sorologia, com resultado positivo para mononucleose, e exames adicionais como teste
tuberculinico, radiografia de torax, ecocardiograma e ressonancia magnética da regido cervical
para descartar linfoma, todos sem alteraces significativas. ApOs nova internacdo por sintomas
gripais e piora do nédulo, ultrassom demonstrou miosite flegmonosa bilateral do musculo
esternocleidomastoideo. Ja em acompanhamento com a equipe da reumatologia foi confirmado o
diagnéstico de FOP, baseado na presenca de hdlux valgo bilateral, achado caracteristico, e de
novas radiografias. A paciente e a familia foram orientadas sobre a doenca, que pode levar a
imobilidade, e a evitar tanto procedimentos iatrogénicos como traumas para prevenir novas
ossificagBes. A FOP é uma doenca genética autossdomica dominante causada por mutacéo no gene
ACVRVUALK?2, que afeta a sindizacdo da proteina morfogenética 6ssea (BMP). Resulta em
ossificacdo anormal de tecidos moles, como musculos e tenddes, levando a perda de mobilidade.
Os primeiros sinais incluem vermelhidéo, edema e dor, conhecidos como “flare-ups’, surgindo
entre 2 e 5 anos. A malformagdo congénita do hdlux valgo bilatera € um indicador cléssico da
doenca. O diagnostico precoce, por meio de sinais clinicos e exames de imagem, € crucia para
evitar procedimentos que possam acelerar a ossificacdo. Prevencao de traumas e reabilitacdo sdo
essenciais para melhor qualidade de vida dos pacientes. Fibrodisplasia ossificante progressiva é
uma doenca rara ainda pouco conhecida, com grande nimero de diagndsticos tardios e ainda sem
um tratamento efetivo que atue na evolucgdo da doenca, fatores esses que impactam diretamente o
prognastico dos pacientes. Portanto, médicos, profissionais de sallde e familiares devem ser alvos
de medidas educativas que orientem sobre a identificacdo dos sinais precoces da doenca,
principalmente da presenca da malformagdo do halux. Assim, um diagndstico precoce contribui
em uma melhor condi¢do de vida para esses pacientes.
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