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A fibrodisplasia ossificante progressiva (FOP) é uma doenca
autossémica dominante rara, relacionada com a mutacéo
de gene ACVR1/ALK2 que ativa a formagao aberrante de
tecido 6sseo. Caracteriza-se por uma limitacdo gradual da
amplitude do movimento articular devido a osteogénese
heterotopica no tecido conjuntivo. Com o avancar da
doenga aumenta a dificuldade na mobilidade global, a
restricdo da expansibilidade da caixa toracica com impacto
na funcéo pulmonar e cardiaca.

Jovem, natural da Guiné Bissau, evacuado para Portugal
aos 2 anos de idade. Foi observado em consulta no Centro
de Medicina de Reabilitacdo de Alcoitdo (CMRA) aos 14
anos. Ao exame objetivo apresentava grande limitacdo das
amplitudes articulares, realizava marcha auténoma com
postura em flexdo das ancas, escassa dissociagdo de
cinturas, centro de gravidade anteriorizado e risco de queda
aumentado. Foi proposto internamento para otimizar a sua
funcionalidade.

A FOP constitui um desafio para a Medicina Fisica e de
Reabilitacdo. A terapia ocupacional e a hidroterapia
contribuem para a melhoria da funcionalidade, mas o
estudo e a prescricdo de produtos de apoio sdo
fundamentais para maximizar o grau de autonomia do
doente.

Palavras-chave: Adolescente; Miosite Ossificante/
reabilitacdo; Miosite Ossificante/tratamento.

Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP) is a rare
autosomal dominant disease, related to the ACVR1/ALK2

(1) Centro de Reabilitagéo do Alcoitéo, Portugal.

gene mutation that activates the aberrant formation of bone
tissue. It is characterized by a gradual limitation of the range
of joint movement due to the heterotopic osteogenesis in
the connective tissue. As the disease progresses, difficulty
in global mobility increases, restricting the expandability of
the thoracic cavity, impacting lung and heart function.

A young man, born in Guinea Bissau, evacuated to Portugal
at the age of 2. He was observed in a medical appointment
at Alcoitdo Rehabilitation Medical Center at the age of 14.
On objective examination, he presented great limitation of
joint range of motion, performed autonomous walking with
a flexed hip posture, little waist dissociation, forward center
of gravity and increased risk of falling. Hospitalization was
proposed to optimize his functionality.

FOP is a challenge for Physical and Rehabilitation Medicine.
Occupational therapy and hydrotherapy contribute to
improving functionality, but the study and prescription of
support products are essential to maximize patient
autonomy.

Keywords: Adolescent; Myositis Ossificans/rehabilitation;
Myositis Ossificans/therapy

Introducao

A fibrodisplasia ossificante progressiva (FOP) € uma doenca
autossémica dominante rara, relacionada com a mutacéo
de gene ACVR1/ALK2 que ativa a formagao aberrante de
tecido 6sseo. A prevaléncia ¢ inferior a 1/1 000 000 de
habitantes. Sem padrdes étnicos, raciais ou de género. Ha
cerca de 900 casos confirmados no mundo.

A fisiopatologia caracteriza-se por uma limitagéo gradual da
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amplitude do movimento articular devido a osteogénese
heterotopica progressiva em diversas estruturas do tecido
conjuntivo como musculos, fascias, ligamentos e tenddes.
Ha uma limitacdo gradual da amplitude de movimento das
pequenas e grandes articulagdes, com grave implicacao
funcional. Ha dois sinais tipicos da doencga: o halux de
ambos os pés mais curtos e em valgismo visiveis ao
nascimento e as saliéncias dsseas que podem surgir na
regiao submandibular, tronco e membros. Com o avancgo da
doenca ha surtos que agravam o quadro clinico e que
podem ocorrer espontaneamente ou apds infecdes virais ou
apos trauma fisico, como: imunizagdes intramusculares,
quedas, cirurgia ou a realizacdo de uma bidpsia. De
salientar, o comprometimento da coluna vertebral, a
restricdo de expansibilidade da caixa toracica com impacto
na funcdo pulmonar favorecendo doencas infeciosas,
dificuldade na mobilidade global e marcha com o aumento
do risco de quedas.

O diagnéstico é confirmado através da realizacé@o do teste
genético. Nao ha tratamento efetivo, apenas de suporte
com os objetivos de proporcionar medidas de conforto e
promocao de autonomia. Deve ter em conta:

- Avaliacéo da funcgao respiratéria e incentivo a realizacao
de cinesioterapia respiratoria e o uso de inspirémetro,
para manter uma boa fungéo pulmonar;

- Prevencgao de Ulceras de pressdo nas proeminéncias
0sseas;

- Promogéao da mobilidade, com ensino de medidas para
minimizar o risco de queda;
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- Estudo e prescricéo de produtos de apoio;

- Vigilancia do estado nutricional e em casos de anquilose
da mandibula, deve consultar um nutricionista para
garantir uma alimentacdo adequada.

A progressdo da doenca € imprevisivel. A ossificagao
heterotopica progride em padrdes temporais e anatémicos
caracteristicos, ocorrendo primeiro na regido axial,
progredindo de proximal para caudal, inicialmente na regido
dorsal e depois ventral e finalmente apendicular. E
diagnosticado um padréo restritivo nas provas de fungéo
respiratoria com diminuigdo da funcdo pulmonar devido a
artropatia das articulagbes costovertebrais e a ossificacdo
heterotépica da parede toracica que se desenvolve
precocemente. A esperanga média de vida estimada é de
56 anos. A causa da morte resulta frequentemente de
complicagcbes de sindrome de insuficiéncia toracica, mais
comumente a pneumonia e a insuficiéncia cardica
congestiva do lado direito.

Caso Clinico

Jovem de 14 anos de idade, natural da Guiné Bissau,
desconhecia histéria gestacional e do periodo neonatal.
Sem historia de doencas heredofamiliares conhecidas. Em
2010, quanto tinha 2 anos de idade, apresentava
neoformagdes dsseas na regido cervical e trapézios. Foi
evacuado da Guiné Bissau para Portugal onde foi
observado no Hospital de Dona Estefania em consulta de
Genética, cujo teste confirmou o diagnostico de FOP. A

Figura 1 - Jovem em posicao de pé.

Figura 2 - Radiografia da coluna dorsal e lombar.
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Figura 3 - Radiografia da bacia (duas imagens a esquerda) e joelho esquerdo (direita) com notdrias ossificages
heterotopicas.

doenca foi progredindo com a formacéo de ossificagoes
heterotopicas e deformagdes articulares permanentes. Em
2018 sofreu a primeira queda da propria altura com
traumatismo cranioencefédlico e o primeiro episodio
convulsivo. No ano seguinte iniciou seguimento no Hospital
Fernando da Fonseca em consultas de Neuropediatria,
Ortopedia, Cardiologia, Dor cronica e MFR. Apresentava
magreza extrema (peso: 25 kg), teve novos episodios de
convulsdes com necessidade de internamento e realizou o
primeiro ecocardiograma que revelou insuficiéncia
tricuspide ligeira. Ainda nesse ano foi observado em
consulta externa no Servigo de Reabilitagao Pediatrica e do
Desenvolvimento do CMRA e proposto internamento. Ao
exame objetivo apresentava:

e Saliéncias ésseas na coluna cervical e dorsal, rebordo
costal esquerdo e dispersas pelos membros;

* Ombros fixos em adugdo com reduzida rotagdo
interna e externa;

e Cotovelos fixos a 100° de flexao;

e Punhos e maos sem limitagdes das amplitudes
articulares e forgca muscular mantida;

e Hiperlordose lombar;
* Rigidez nas ancas, flexo de 40° na anca direita;

e Joelhos com amplitude entre 0° e 60° de flexédo
bilateral.

e Articulagdes tibiotarsicas sem limitagoes;

94 Revista da SPMFR | Vol 36 | N° 2 | Ano 32 (2024)

e Marcha auténoma com postura em flexdo das ancas
e dos joelhos, pouca dissociagéo de cinturas, centro
de gravidade anteriorizado e risco de queda
aumentado sem capacidade de defesa ou evitar a
ocorréncia de quedas.

Funcionalmente ndo assumia a posicdo de sentado,
realizava todas as atividades de mesa em posicéo
ortostatica, com apoio dos cotovelos numa superficie
movimentando apenas os punhos e dedos das méos. Deste
modo era independente na alimentagdo e na escrita e
dependente nas restantes atividades de vida didria (AVD).

Foi proposto internamento para otimizar a sua
funcionalidade apesar das suas limitagdes, visando a
realizacdo de provas da fungao respiratdria, cinesioterapia
respiratoria, prevencdo de Ulceras de pressdo nas
proeminéncias Osseas, hidroterapia, treino de marcha,
ensino de técnicas de prevencdo de quedas, estudo e
prescricao de produtos de apoio.

Durante o internamento realizou provas da funcéo
respiratoria que revelaram alteragdo ventilatoria mista
moderada. Foi prescrita cinesioterapia respiratéria visando
a melhoria da mecénica ventilatéria.

Foi efetuado o estudo e a prescricao de produtos de apoio
considerados essenciais para maximizar o grau de
autonomia do doente, a salientar:

e (Capacete de protecéo;

e Dispositivo de higiene para banho com esponja e
cabo flexivel;



¢ Dispositivo para calcar meias em cabedal;
¢ Alteador de sanita de 10 cm macio;

e (Cadeira de apoio a posicao de pé;

¢ Dispositivo para alcangar objetos;

¢ Dispositivo para vestir e despir em S.

A data da alta, o exame objetivo era sobreponivel.
Funcionalmente encontrava-se parcialmente auténomo na
higiene pessoal (incapaz de lavar o cabelo), conseguia
vestir/despir a metade superior e despir a metade inferior
com o dispositivo em S; no banho utilizava a esponja com
cabo flexivel; utilizava a sanita autonomamente com o
alteador. A medida de independéncia funcional, que
inicialmente era de 78 subiu para 95/126.

Em 2021 foi proposto reinternamento para maximizagéo da
autonomia em AVD com a reviséo e treino de utilizagéo de
produtos de apoio. O exame objetivo era sobreponivel, com
excecdo de saliéncia 6ssea submandibular de novo, ainda
sem compromisso na degluticdo. Mostrou-se recetivo ao
uso de cadeira de rodas elétrica e realizou estudo do
posicionamento e adaptagdo a cadeira de rodas elétrica
com assento moldado. Foi realizada prescricdo através do
Sistema de Atribuicéo de Produtos de Apoio (SAPA).

De salientar, que apesar de todas as limitagdes que este
jovem apresenta procurou sempre a sua autonomia e
manteve 0 seu gosto pelo desenho, sobretudo a banda
desenhada. Realizou uma exposicdo com os seus trabalhos
na Santa Casa da Misericérdia de Lisboa e editou um livro
intitulado, “Ju, o herdi de outra galdxia”.

’.r!:" 'Val.Prev. Med. [%Val.Prev.

Fast Spirometry '

FVC(L) 1,83 1,19 | 64,83 | 4
FEVI(L) 1,61 0,99 61,60
FEV1/FVC(%) 83,88 -
PEF(L/S) 4,71 2,75 58,32 0 ¢
MEF25(L/S) 1,13 0,39 34,06

MEF50(L/S) 2,44 1,09 44,67
MEF75(L/S) 3,92 1,98 50,68 -4

2,02 0,93 46,21

MEF(LUS)

Figura 4 - Relatorio gerado apds realizac@o de espirometria.

Fast spirometry
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Discussao

A FOP é uma doengca rara do tecido conjuntivo,
autossémica dominante. O Unico sinal observado ao
nascimento é a malformagdo congénita dos hallux
bilateralmente que sdo mais curtos e em valgismo. Com a
progressao da doenca surgem as saliéncias dsseas que
resultam da formacdo de ossificagcdes heterotopicas.
Apesar de terem sido realizadas tentativas cirlrgicas para
remocdo de ossificacdes heterotopicas foi observado
grande crescimento de tecido ésseo no local cirdrgico. Do
mesmo modo qualquer procedimento invasivo, desde
imunizacgOes, bidpsias e qualquer procedimento cirdrgico
conduz a formagcdo de tecido 6sseo no local do
procedimento, o que limita a acdo médica permitindo
apenas a instituicdo de medidas de conforto e de suporte.

Os diagnésticos diferenciais da FOP incluem fibrossarcoma,
sarcoma extradsseo, doenca de Still, espondilite
anquilosante, miosite  ossificante  circunscrita e
osteodistrofia, miosite ossificante traumatica e sindrome da
coluna rigida. O diagndstico é confirmado através da
realizagao do teste genético.

Na Medicina Fisica e de Reabilitacdo (MFR), a hidroterapia
e a cinesioterapia respiratoria séo benéficas. Os produtos
de apoio sé@o fundamentais para melhoria do desempenho
nas AVD.

A Psicologia é essencial para ajudar o doente a lidar com a
incapacidade que vai adquirindo com a progressao da
doenca.

Fluxo ——

Figura 5 - O livro de
banda desenhada, “Ju, o
herdi de outra galaxia”.
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