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INTRODUCAO

A agenesia de costelas ¢ uma condigéo
genética rara, que pode estar associada a uma
sindrome chamada Disostose Espondilocostal
(DEC) (TURNPENNY et al., 2009). Essa
sindrome rara possui causa genética e €
caracterizada por multiplos defeitos na
segmentacdo das vértebras, em combinacdo
com anormalidades de costelas, podendo ainda
estar associados a outros defeitos, como
malformacdes do tubo neural. Os portadores da
sindrome apresentam um comprometimento
respiratdrio, consequéncia de uma despropor-
¢ao entre o tronco e a sua altura, pescogo curto
e escoliose leve ndo progressiva, na maioria dos
individuos acometidos (AMARAL; LIMA,
2018).

O diagnostico de DEC deve ser suspeitado
em individuos com o0s seguintes achados
radiograficos e histdria familiar: defeitos de
segmentacdo de multiplas vértebras com
segmentacdo anormal de pelo menos 10 vérte-
bras contiguas, escoliose leve, anomalias nas
costelas (desalinhamento, fuséo ou reducéo do
nimero), auséncia de assimetria significativa
no torax e histérico familiar compativel com
heranca autossdmica recessiva (irmaos afetados
ou consanguinidade parental). A auséncia de
historico familiar conhecido ndo exclui o diag-
nostico (SOLOMON; JIMENEZ; REINER,
1978).

Esse relato descreve o caso de uma paciente
que nasceu com deformidade em caixa torécica
e necessidade de suporte ventilatorio logo apos
0 nascimento, sendo questionada, inicialmente,
a presenca de Hérnia Diafragmaética Congeénita.
Entretanto, apds realizacdo de radiografia de
torax, foram evidenciadas agenesia e malfor-
macdes de arcos costais a esquerda, levando ao
diagnostico de DEC e a conducdo clinica
direcionada. Um caso raro em que as medidas

de suporte focam na manutengdo de uma
melhor qualidade de vida para o paciente.

O objetivo desse relato de caso foi enfatizar
a importancia de uma avaliacéo clinica detalha-
da ao nascimento, a necessidade de exames
especificos para o diagnostico diferencial e o
manejo clinico adequado, visto que apenas
casos selecionados irdo se beneficiar de alguma
medida invasiva precoce. Na maioria dos casos
relatados, o suporte ventilatério quando neces-
sario e 0 manejo de complicacfes sdo o trata-
mento descrito como forma de garantir, priori-
tariamente, uma melhor qualidade de vida para
esses pacientes.

RELATO DO CASO

Relatamos o caso de uma crianga do sexo
feminino, recém-nascido prematuro tardio de
35 semanas e 3 dias, com quadro clinico
evidente desde o momento do nascimento de
presenca de taquidispneia associada a malfor-
macdo visivel em caixa toracica, sem relato de
alteracBes conhecidas durante pré-natal ou
consanguinidade entre os pais.

A paciente recebeu suporte ventilatorio
com CPAP nasal ainda em sala de parto e foi
encaminhada a Unidade de Terapia Intensiva
Neonatal (UTIN). A admissido em UTIN, foi
realizado radiografia de torax (Figura 10.1)
que evidenciou provavel agenesia de costelas a
esquerda, sendo entdo iniciada investigacao
com exames de imagem para confirmacao
diagnostica e exclusdo de demais diagnosticos
diferenciais, assim como de malformacdes
associadas, através de ecodopplercardiograma
transtoracico, ultrassonografia transfontanelar,
ultrassonografia de abdome e tomografia de
torax e colunas cervical, toracica e lombossa-
cra. Inicialmente, em conjunto com avaliacao
da equipe de Cirurgia Pediatrica, foi suspeitou-
se da presenca de hérnia diafragmatica a
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esquerda, sendo descartada ap6s realizacdo de
ultrassonografia de térax e confirmado diagnos-
tico de DEC ap0s realizacdo de tomografias.

Figura 10.1 Raio-X de térax

Fonte: Dados coletados em prontuério.

Realizada tomografia de coluna total com
0s seguintes achados: em coluna cervical,
presenca de vértebras com morfologia alterada,
observando-se anomalias de segmentacdo e
formagdo, com hemivértebras e vértebras em
borboleta em niveis multiplos. Em coluna
toracica, presenca de mdltiplas malformacdes
vertebrais, incluindo hemivértebras, vértebras
em borboleta e vértebras cunhadas. Eviden-
ciam-se costelas anémalas a esquerda, com
hipoplasia e agenesia parcial, conferindo pa-
drdo compativel com DEC.

O suporte ventilatério foi estabelecido de
acordo com a evolucdo da gravidade do descon-
forto respiratdrio da paciente. Um desconforto
respiratdrio basal é esperado nesses pacientes,
devido a auséncia e a malformacao de costelas,
com um mecanismo semelhante a um torax
instavel. Dessa forma, é importante ponderar o
tipo de suporte ventilatorio aplicado, conside-
rando o padrdo respiratorio basal que o paciente
com tal condicdo clinica vai apresentar, de
forma que nédo haja a presenca de um quadro de
insuficiéncia respiratoria, assim como € neces-
saria a manutencdo de Sat02>91%. A paciente

permaneceu internada na unidade Neonatal
onde havia nascido em uso de cateter nasal de
alto fluxo inicialmente, com desmame para
cateter nasal simples, na tentativa de reduzir o
suporte ventilatdrio, enquanto aguardava trans-
feréncia para hospital terciario com avaliacédo
de cirurgia toracica, ortopedia e pneumologia
pediatrica. ApoGs transferéncia realizada para
avaliacdo especializada, foi identificado que
ndo havia possibilidade cirdrgica naquele
momento e que a paciente apresentava condi-
c¢oes clinicas para alta, devendo manter acom-
panhamento ambulatorial.

Ap0s retorno para o hospital de origem, em
uso de cateter nasal simples de oxigénio e sonda
orograstrica, providenciado solicitacao de insu-
mos com finalidade de desospitalizagdo. Rece-
beu alta hospitalar ap6s 2 meses de interna-
mento, em uso de oxigenoterapia de baixo fluxo
e dieta por sonda oroenteral, com acompanha-
mento ambulatorial com pneumologia pediatri-
ca e cirurgia peditrica, além de solicitacao de
Nirsevimabe em seu calendario vacinal e acom-
panhamento domiciliar com equipe multipro-
fissional.

DISCUSSAO

O primeiro relato registrado de sindrome de
malformacao congénita envolvendo defeitos de
segmentacdo vertebral e anomalias costais foi
publicado por Jarcho e Levin em 1938
(SIRINIVAS et al., 2014). O termo disostose
espondilocostal refere-se a um fendtipo
radiologico que apresenta maltiplos defeitos de
vértebras que sdo associados a malformacoes
nas costelas, sendo eles: mau-alinhamento,
fusdo e/ou ndmero reduzido (AMARAL;
LIMA, 2018). Ha um fenotipo clinico presente
nesses casos, incluindo a existéncia de: pescogo
curto, torax encurtado em relacdo ao corpo,
baixa estatura e escoliose leve a moderada, ndo
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progressiva (OSKOUIAN, JR.; SANRUR;
SHAFFREY, 2007). Casos de defeitos do tubo
neural podem estar associados e acredita-se que
h& uma correlagdo de causa genética entre eles.
Todos o0s casos apresentam um padrdo de
heranca autossémica recessiva caracteristico,
estando relacionada a consanguinidade entre 0s
pais e cerca de 25% de chance de recorréncia
entre irmdos (MUTHUKUMAR, 2015). O
diagndstico pré-natal pode ser aferido por meio
da andlise da mutacdo direcionada no DNA
fetal ou ultrassom direcionado para a deteccao
de anomalias especificas entre 18 e 23 semanas
de idade gestacional (KULKARNI et al., 2006).

No quadro clinico, 0 manejo ventilatorio
vai ser crucial devido a ocorréncia de com-
plicacBes associadas, por ma expansibilidade
torécica existente. O quadro varia de desconfor-
to respiratorio leve a situacdes de maior gra-
vidade, principalmente quando em vigéncia de
infeccOes associadas, onde a demanda respira-
toria estd aumentada e a crianga ndo possui
complacéncia pulmonar suficiente, sendo a
principal causa de morte no primeiro ano de
vida nessas criangas.

A confirmacdo diagnostica envolve exame
de imagem que demonstre: segmentagdo anor-
mal de no minimo 10 vértebras contiguas; esco-
liose em grau moderado; malformagdo de
costelas incluindo fusdo e/ou reducdo das
mesmas; formato simétrico do térax ou leve
assimetria. Observam-se quatro subtipos distin-
tos clinica e radiologicamente, de acordo com
0s genes envolvidos, identificados através do
estudo de painel multigénico (TURNPENNY et
al., 2009):

* Tipo I - gene DLL3: além dos critérios ante-
riores, inclui um padréo de ossificagao vertebral
com formato ovoide dos corpos vertebrais;

* Tipo II - gene MESP2: todos 0s corpos verte-
brais apresentam pelo menos um tipo de
malformagdo, com pouco comprometimento

das vértebras lombares, em relacdo as da regido
torécica;

* Tipo III - gene LFNG: ocorre um encurta-
mento maior da coluna vertebral em relagdo aos
subtipos | e Il, devido ao maior numero de
malformacdes dos corpos vertebrais;

* Tipo IV - gene HES7: padrdo de malfor-
macOes vertebrais que se assemelha tanto a
disostose espondilotorécica quanto a disostose
espondilocostal do tipo I. Parece estar mais
relacionado a malformagdes do tubo neural
(AMARAL; LIMA, 2018).

A avaliacdo da historia familiar de irméos
afetados ou consanguinidade entre os pais é
importante para o diagnostico. Deve-se ainda
realizar exames radiologicos de todo o esque-
leto em busca de outras anormalidades, realizar
exame fisico completo e imagens ultrassono-
graficas de abdome, coracéo, rins e trato urina-
rio a fim de excluir achados que sejam compa-
tiveis com os diagnosticos diferenciais: sindro-
me de Klippel-Feil; sindrome de Alagille, entre
outros (RAMIREZ et al., 2010). Defeitos do
tubo neural, como espinha bifida, meningocele,
mielomeningocele e malformagdes da medula
espinhal foram relatados em associacdo, sendo
este Ultimo menos comum (SIRINIVAS et al.,
2014).

S0 necessarios manejo neonatal agressivo,
com abordagem terapéutica multiprofissional
voltada para o tratamento de complicacOes
respiratorias, como o desconforto respiratorio e
pneumonias, com suporte ventilatorio, se
necessario. Fisioterapia respiratdria hospitalar e
domiciliar é essencial no manejo clinico, assim
como manter o calendario vacinal atualizado,
incluindo imunizagdo para o virus sincicial
respiratério, pelo fato de as complicacGes
respiratorias serem a principal causa de morte
no primeiro ano de vida desses pacientes.

Casos selecionados podem se beneficiar do
implante de VEPTR (Vertically Expandable
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Prosthetic Titanium Rib), uma prétese metalica
expansivel que simula a funcdo das costelas
(RAMIREZ et al., 2010). Reconstrucdes da
parede toracica também tém sido realizadas. O
tratamento da escoliose requer o uso de colete
ortopédico, excisdo de hemivertebra, hemiepi-
fisiodese convexa, instrumentacdo espinhal e
toracoplastia com implante da prétese de coste-
la de titdnio para expansdo vertical (SIRINI-
VAS et al., 2014). O aconselhamento genético
deve ser realizado aos pais e pacientes, visando
esclarecer sobre a possibilidade de novos casos
na familia. Entretanto, o estudo de painel multi-
génico ainda é pouco disponivel em nosso
meio.

CONCLUSAO

A identificacdo precoce de malformacdes
costovertebrais pode ser util na definicdo de
progndstico, assim como na programacgdo de
uma intervencdo imediata ap6s 0 nascimento
desses pacientes, infelizmente ainda pouco
disponivel em nosso meio. As estratégias de
tratamento variam de acordo com o tipo de
malformagcao identificada e vao depender dire-
tamente da acdo em conjunto da equipe multi-
profissional, com a finalidade de aumentar a
sobrevida e melhorar a qualidade de vida desses
pacientes.

86 | Pagina




REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

AMARAL, D.L.S.; LIMA, J.S. Disostose espondilocostal associada a defeito do tubo neural. Revista Residéncia
Pediatrica, v. 8, n. 1, p. 48-50, 2018. DOI: 10.25060/residpediatr-2018.v8n1-08.

KULKARNI, M.L. et al. Jarcho-Levin syndrome. Indian Journal of Pediatrics, v. 73, n. 3, p. 245-7, 2006. DOI:
10.1007/BF02825493.

MUTHUKUMAR, N. Spondylocostal dysostosis (Jarcho-Levine syndrome) associated with occult spinal dysraphism:
Report of two cases. Journal of Pediatric Neurosciences, v. 10, n. 2, p. 127-32, 2015. DOI: 10.4103/1817- 1745.159204.

OSKOUIAN, R.J. JR.; SANSUR, C.A.; SHAFFREY, C.I. Anomalias congénitas da coluna toracica e lombar.
Neurosurgery Clinics of North America, v. 18, p. 479-98, 2007. DOI: 10.1016/j.nec.2007.04.004.

RAMIREZ, N. et al. Vertical expandable prosthetic titanium rib as treatment of thoracic insufficiency syndrome in
spondylocostal dysplasia. Journal of Pediatric Orthopaedics, v. 30, n. 6, p. 521-6, 2010. DOI:
10.1097/BP0.0b013e3181e78e6c.

SOLOMON, L.; JIMENEZ, R.B.; REINER, L. Disostose espondilotoracica: relato de dois casos e revisao da literatura.
Archives of Pathology & Laboratory Medicine, v. 102, p. 201-5, 1978.

SIRINIVAS, B.H. et al. Rare association of spondylo costal dysostosis with split cord malformations type Il: A case
report and a brief review of literature. Journal of Pediatric Neurosciences, v. 9, n. 2, p. 142-4, 2014. DOI: 10.4103/1817-
1745.139320.

TURNPENNY, P.D. et al. Disostose Espondilocostal Autossdmica Recessiva. 25 de agosto de 2009 (Atualizado em 17

de agosto de 2023). Em: Adamp MP, Bick S, Mirza GM, et al., editores. GeneReviews [Internet]. Seattle (WA):
University of Washington, Seattle; 1993-2025.

87 | Pagina




