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A escoliose é uma deformidade estrutural da coluna
vertebral nos trés planos do espaco, afirmando-se a sua
presenca quando a curvatura no plano frontal (angulo de
Cobb) é superior ou igual a 10°. A escoliose grave pode
repercutir-se de forma significativa na qualidade de vida,
podendo levar a limitagdes funcionais, disfuncéo
respiratéria e impacto psicossocial decorrente de alteragoes
estéticas. Um dos objetivos do tratamento é por isso atrasar
a progressao da curvatura. A sindrome de Williams é uma
doenca genética rara, que cursa com alteracéo da produgdo
normal da elastina - as manifestacées mais comuns séo
cardiovasculares e do neurodesenvolvimento; estes doentes
tém também maior propensao a desenvolver uma escoliose.
Os autores apresentam o caso clinico de um rapaz com
idade pré-pubere com uma escoliose sindromica no
contexto de sindrome de Williams, fazendo uma revisdao
narrativa das abordagens terapéuticas existentes.
Palavras-chave: Escoliose/reabilitacdo; Sindrome de
Williams

Structural scoliosis is a deformity of the spine in all
anatomical planes. The diagnosis is made when the lateral
curvature in the frontal plane (Cobb angle) is equal or greater
to 10° Severe scoliosis can significantly impair the quality of
life of these patients, leading to functional impairment,
respiratory dysfunction and aesthetic changes with
psychosocial impact. The main goal of the treatment is
therefore to minimize curve progression. Williams syndrome

is a rare genetic disorder that causes changes in the normal
production of elastin - the most common manifestations are
cardiovascular and neurodevelopmental; these patients also
are more prone to develop scoliosis. The authors present a
case of a pre-pubescent boy with syndromic scoliosis due
to Williams syndrome, whilst presenting a narrative review
of the therapeutic approaches available.
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Introducao

A escoliose define-se como uma deformidade da curvatura
da coluna vertebral no seu plano frontal associada a uma
rotacdo axial, podendo-se afirmar a sua presenca quando
0 angulo de Cobb, medido idealmente numa radiografia de
incidéncia postero-anterior, for superior ou igual a 10°."2 A
sua origem pode ser idiopatica (sendo esta a forma mais
comum), congénita, neuromuscular ou sindrémica.® A sua
etiologia ndo esta bem esclarecida.’

A classificagao da escoliose pode ser angular, topografica
ou cronoloégica. A classificacdo angular esta relacionada
com o angulo de Cobb e divide-se em ligeira (< 20°),
moderada (21°-35°), moderada a grave (36°-40°), grave (41°-
50°), grave a muito grave (51°-55°) e muito grave (>56°). A
classificagao topogréafica esta relacionada com a localizagao
da curvatura: cervical, cervicotoracica, toracica,
toracolombar ou lombar. A classificagdo cronologica
depende da idade com que foi estabelecido o diagnostico:
infantil (0-2 anos de idade), juvenil (3-9 anos), adolescente
(10-17 anos, sendo esta faixa etaria a mais frequente) ou
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adulto (> 18 anos).! Por vezes a escoliose infantil e juvenil
podem-se denominar conjuntamente de escoliose de inicio
precoce.*

O tratamento da escoliose depende da sua gravidade, idade
e etiologia, sendo o principal objetivo atrasar a progressao
da curvatura e consiste de uma abordagem conservadora
e eventualmente cirlrgica.

O objetivo deste artigo é descrever um caso de uma crianga
com uma escoliose sindromica, revendo as opgOes
terapéuticas disponiveis na sua abordagem.

Caso Clinico

Uma crianca do sexo masculino de 11 anos com
antecedentes pessoais de sindrome de Williams,
apresentando-se com atraso global do desenvolvimento
psicomotor, perfil comportamental imaturo, ansiedade,
escoliose e  alteragbes cardiacas  estruturais,
nomeadamente hipertrofia ventricular esquerda, disfuncao
diastdlica e insuficiéncia adrtica e mitral. Foi referenciada
para a consulta de Ortopedia de um Hospital Pediatrico por
escoliose toracica com angulo de Cobb de 51° (escoliose
grave a muito grave) e nogao de agravamento progressivo
da deformidade do tronco por parte dos pais. Nessa altura
encontrava-se no estadio 0 de maturidade Ossea na
classificagdo de Risser. Inicialmente foi proposto manter
vigilancia, tendo-se observado um agravamento do angulo
de Cobb de 24° em 12 meses. Foi entdo inscrito para
realizacao de tratamento cirlrgico urgente, mantendo-se em
vigilancia periddica. Posteriormente apresentou um novo
aumento do angulo de Cobb de 17° em 13 meses. Devido

ao risco de lesdo neuroldgica associada a técnica cirdrgica
e por nesse momento ndo apresentar limitacdo grosseira
nas atividades da vida diaria (AVD), atividades letivas ou
extracurriculares e por vontade dos pais, foi cancelada a
intencao cirlrgica e o doente foi encaminhado para consulta
de Medicina Fisica e de Reabilitacdo (MFR).

A data da primeira observacdo por MFR, aos 14 anos de
idade, apresentava uma gibosidade toracica a direita e
discinésia escapulo-toracica com limitagéo das amplitudes
articulares do ombro, nomeadamente abducéo e rotacdo
interna, ndo apresentando défices sensitivomotores; a
radiografia apresentava um angulo de Cobb de 88°
(escoliose muito grave) e a ressonancia magnética ndo
objetivava alteracdo das dimensées do canal vertebral ou
sinais de compromisso medular; encontrava-se no estadio
2-3 na classificacdo de Risser; em termos funcionais era
auténomo nas AVD, frequentava as aulas em regime de
ensino especial e apresentava alguma limitacdo nas aulas
de educacéo fisica, nomeadamente dificuldade na corrida,
assim como dispneia para esforgos intensos.

Foi encaminhado para realizar programa de reabilitagéo (PR)
semanal com os objetivos globais de manter as amplitudes
articulares e forca muscular das cinturas escapular e
pélvica: mobilizagbes ativas assistidas e passivas,
fortalecimento muscular global, cinesiterapia corretiva
postural e treino de equilibrio e marcha. Integrou
posteriormente em classe de coluna/reeducagéo postural e
hidrocinesiterapia semanal, assim como cinesiterapia
respiratoria regular.

Realizou também provas funcionais respiratorias que
documentaram uma sindrome restritiva e iniciou seguimento
em consulta de Pneumologia.

Figura 1 - Evolucéo radioldgica da curvatura: 1) a data da primeira consulta de Ortopedia aos 11 anos; 2) a data da primeira
consulta de MFR aos 14 anos; 3) a data da ultima avaliagédo aos 18 anos
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Apesar das medidas instituidas, manteve progresséo da
escoliose e aos 18 anos de idade apresentava um angulo
de Cobb de 116°. Em termos funcionais manteve-se
estavel.

Discussao

A sindrome de Williams, ou sindrome de Williams—Beuren,
€ uma entidade genética rara resultante de uma
microdelecdo no cromossoma 7 que inclui o gene da
elastina. Tem afecdo multissistémica, mais frequentemente
cardiovascular (estenoses vasculares, disfuncao valvular,
hipertensao arterial) e do neurodesenvolvimento (alteragbes
cognitivas e comportamentais, défice de atencdo e
concentracao). Entre as alteragdes musculosqueléticas mais
frequentes inclui-se a escoliose (10%-50%)° — a gravidade
da escoliose e o risco de progressdo, diretamente
relacionados com a patologia, ndo estdo bem definidos.

A baixa prevaléncia e a variabilidade etiopatogénica das
diferentes sindromes que podem cursar com deformidades
da coluna vertebral (como a sindrome de Williams,
Acondroplasia, Ehler-Danlos, Marfan), tornam dificil definir
guidelines para a abordagem da escoliose sindrémica.

De uma forma global, a abordagem terapéutica das
escolioses sindrémicas segue o racional emanado para o
tratamento da, muito mais frequente, escoliose idiopatica,
embora com sucesso terapéutico muito mais reduzido.

O tratamento da escoliose tem como principal objetivo
limitar a progressao da curvatura e pode ser conservador
ou cirtrgico." Na escoliose de inicio precoce, e mais
especificamente na escoliose sindromica, a literatura é mais
escassa, e € ainda mais parca relativamente ao tratamento
conservador.”® A ortetizagdo é o método conservador mais
bem descrito, estando indicado para angulos de Cobb entre
20° a 60° e com potencial de crescimento.”® Apesar da
ortetizacdo ser um dos métodos com mais evidéncia na
limitagdo da progresséo do angulo de Cobb (ou até na sua
reducéo), € um método com adesao dificil devido ao seu
impacto a nivel estético e psicossocial no doente.’
Alteracdes cognitivas, muitas vezes presentes neste tipo de
doentes, poderdo igualmente dificultar a adesé@o a esta
terapéutica.™

A escoliose de inicio precoce, de etiologia mais
frequentemente congénita, neuromuscular ou sindrémica,’
esta associada a um pior prognéstico uma vez que é
esperada uma maior progressao da curvatura que podera
interferir no normal desenvolvimento da caixa toracica com
consequente alteragdo da capacidade pulmonar.”®

Em criangas com idades inferiores aos 3 anos mais
frequentemente opta-se por coletes gessados seriados
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associados a ortétese nos intervalos e no periodo de
desmame, assegurando assim uma maior adesdo
terapéutica.*"

A importancia de um programa de reabilitacdo (PR) regular
na escoliose idiopatica tem evidéncia crescente, incluindo
fortalecimento dos musculos paravertebrais e abdominais,
flexibilizagdo do raquis, mobilizacdo da caixa toracica e
coluna dorsolombar, reeducacéo postural com feedback
visual para consciencializagdo postural e eventual
cinesiterapia respiratoria.™'> No entanto, ndo ha ainda
evidéncia clara sobre o beneficio da sua indicagdo na
escoliose sindrémica, nomeadamente para limitar a
progressao da curvatura.’'?

O tratamento cirtrgico deve ser equacionado em doentes
com angulo de Cobb significativo e/ou em casos de faléncia
da terapéutica conservadora. A técnica mais comumente
utilizada € a corregao cirlrgica definitiva com artrodese da
coluna vertebral, que idealmente deve ser adiada até ser
atingida a maturidade 6ssea. A artrodese realizada em
idades muito precoces ird restringir o crescimento
longitudinal da coluna vertebral e o desenvolvimento
adequado da caixa toracica, traduzindo-se num maior risco
de patologia pulmonar restritiva grave. Recentemente
desenvolveram-se técnicas cirdrgicas nao definitivas e que
ndo afetam o crescimento, podendo ser aplicadas no
esqueleto imaturo (growth-friendly/fusionless) - estas
técnicas podem incluir mecanismos com hastes expansiveis
(growing rods e guided growth instrumentation),
acompanhando o crescimento da coluna vertebral; ou hemi-
epifisiodese do lado convexo da curvatura, promovendo um
crescimento assimétrico da coluna vertebral. Estes métodos
recentes implicam muitas vezes um maior nimero de
intervencdes cirlrgicas e estdo associados a um maior
numero de complicagdes, podendo até levar a artrodese
iatrogénica. Os seus efeitos e resultados a longo prazo
ainda nao estdo bem estudados.*®'3 De referir também que
os doentes com escoliose sindromica tém muitas vezes
outras comorbilidades associadas, cardiovasculares ou
endocrinologicas, que podem implicar um risco cirlrgico
mais elevado com complicagbes neurologicas e
cardiovasculares mais graves. A existéncia de alteragbes
anatdémicas neste tipo de doentes também esta associada
a maior risco de complicagcdes associadas a técnica
cirdrgica em si, como faléncia do material, infegdo e
pseudoartrose, implicando um planeamento cirtirgico muito
mais cuidadoso.™

Independentemente da abordagem escolhida, estes
doentes devem manter vigilancia periédica em consulta®?—
na escoliose de inicio precoce a periodicidade
recomendada inicialmente é de 4 em 4 meses, com controlo
imagiolégico semestral.? As alteragdes ao exame objetivo
que sugiram progress@o da curvatura poderdo motivar
antecipar o controlo radiolégico.?
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No caso apresentado hd uma escoliose sindromica
rapidamente progressiva no contexto de uma sindrome de
Williams, que iniciou acompanhamento numa fase ja
avancada, apresentando a data da primeira consulta em
Ortopedia uma curvatura grave a muito grave com angulo
de Cobb de 51°. A gravidade da curvatura a data de
apresentacao € um fator de risco para progressao. Tanto a
etiologia (doenca do tecido conjuntivo) como imaturidade
esquelética (idade pré-pubere), representavam também
fatores de risco para uma progressdo mais extensa e mais
célere do angulo de Cobb.

Inicialmente manteve vigilancia semestral na consulta de
Ortopedia, ja antecipando a necessidade de cirurgia
definitiva a curto prazo, protelada no imediato num contexto
de imaturidade 6ssea (estadio 0 de Risser).

Apesar da dificuldade e eventual impossibilidade na
obtengéo de consensos para o tratamento das escolioses
sindrémicas, a MFR mantém um papel essencial no
acompanhamento destes doentes, podendo aplicar PR e
ortoteses adequadas que poderdo ajudar a atrasar a
indicacgao cirlirgica, sendo por isso essencial encaminhar os
doentes atempadamente, nomeadamente antes da
curvatura estar estruturada, de forma a tentar reduzir o risco
de progressdo e consequente efeito deletério na
funcionalidade e qualidade de vida nestes doentes.
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