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RESUMO

Introducdo: Querubismo € uma rara desordem hereditaria caracterizada pelo aumento de volume
bilateral dos ossos gnaticos em criangas, com tendéncia a remissdo espontianea na puberdade. Em
alguns casos, pode se desenvolver sem histdrico familiar. Objetivo: Este relato apresenta um caso
de querubismo ndo hereditario afetando a denticdo num paciente de 7 anos. Relato de caso:
Paciente masculino, 7 anos, relatou queixa de aumento de volume bilateral na face em regido de
corpo e ramo mandibular, com evolu¢do de 3 anos, assintomadtico e de lento crescimento, sem
historico de casos semelhantes na familia. Intraoralmente, o aumento de volume estendia-se de
canino a molar, bilateralmente, com anomalias nos dentes envolvidos. Exames hematologicos
estavam dentro dos limites. A radiografia panoramica e TC de face revelaram multiplas lesdes
multiloculadas em corpo e ramo mandibular bilateralmente. Foi realizada bidpsia incisional sob
anestesia local, que revelou a presenca de células gigantes multinucleadas. Com base nos achados
clinicos, imaginoldgicos e histopatoldgicos, o diagndstico final foi de querubismo. Devido ao
comportamento auto-limitante da patologia, intervengdes cirdrgicas nao foram necessarias e o caso
serd acompanhado. Discussdo: Embora as lesdes tendam a ser simétricas, aqui, apresentaram-se
mais proeminente no lado direito. As caracteristicas radiograficas mostraram-se tipicas da doenca.
As lesdes podem causar maloclusdes devido a erupcdes ectopicas, como visto neste caso. Apesar
da caracteristica hereditdria, ndo havia histérico familiar da doenca. As andlises histologicas e
laboratoriais sd@o importantes para descartar outras lesdes fibro-6sseas, mas os aspectos clinicos e
radiograficos sdo soberanos no diagnostico. Ao atingir a maturacao dssea, a lesao tende a regredir.
No entanto, cirurgia cosmética ainda pode ser necessaria posteriormente. Conclusdo: O
diagnéstico da doenga deve ser fundamentado principalmente nos achados clinicos e
imaginoldgicos, visto que a andlise histologica tem valor limitado. Diante da confirmagao, o caso
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deve ser acompanhado e intervengdes cirdrgicas postergadas caso sejam necessdrias
posteriormente.

Palavras-chave: Querubismo, Mandibula, Patologia bucal, Diagndstico clinico, Diagndstico por
imagem.

1 INTRODUCAO

A face, talvez mais do que qualquer outra parte do corpo, possui um papel singular em
nosso convivio social !. Ela age como o nosso “cartio de visita”, nossa principal referéncia em
nossas relagdes sociais. Embora essa fun¢ado social seja muitas vezes esquecida, quando algo afeta
a estética facial, o papel diagnostico e terapéutico tende a ser funcdo da comunidade odontoldgica.
Primeiro descrito em 1993 como uma “doenga genética multilocular dos ossos gnaticos”, o
querubismo recebeu essa alcunha devido ao caracteristico arredondamento da face causado pela
hipertrofia dos ossos, que lembra os anjos querubins das pinturas renascentistas 343,

Embora a condi¢do tenha sido inicialmente caracterizada como genética, casos nao
hereditdrios e esporadicos tém sido descritos na literatura 1.7 Devido a raridade dessa entidade, é
dificil determinar sua prevaléncia na populagdo, devido ao ndmero limitado de casos na literatura
2.4 A amostra de casos ndo hereditérios é ainda menor. Enquanto sua forma familiar é herdada por
uma mutacdo autossomica dominante, assume-se que sua origem nao hereditdria seja causada por
novas mutacdes genéticas ou heterogenicidade genética (mutacdes em mais de um gene) 2.

O querubismo € um tipo de displasia dssea benigna que afeta criancas e resulta em aumento
de volume progressivo bilateral em um ou ambos 0s 0ssos gndticos, com uma apresentacio
radiografica tipicamente multilocular > “. Embora a condi¢do tenda a regredir espontaneamente
na puberdade, intervencdes cirtrgicas podem ser necessdrias por razdes estéticas ou funcionais >

“. Este relato de caso apresenta uma manifestacfio nfio hereditdria de querubismo num paciente de

7 anos de idade com aumento de volume mandibular bilateral afetando sua denticao.

2 RELATO DE CASO

Paciente masculino, 7 anos de idade, compareceu ao ambulatério de Cirurgia e
Traumatologia Bucomaxilofacial (CTBMF) do Hospital Geral Roberto Santos com queixa
principal de aumento de volume bilateral na face com evolucio de 3 anos. O aumento de volume
era assintomatico, de lento crescimento e nao havia histérico de casos semelhantes na familia. O
paciente fazia uso continuo de medicagdo anticonvulsivante (Carbamazepina 20mg/ml) para

controle de crises convulsivas. Ao exame fisico extra-oral, observou-se aumento de volume
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bilateral em regido de ramo e corpo mandibular, com maior proeminéncia do lado direito. A pele

sobrejacente apresentava-se normocorada, com auséncia de ponto de flutuacio.

Figuras 1 e 2: Paciente apresentando aumento de volume em terco inferior da face bilateralmente com proeminéncia
do lado direito

Ao exame intra-oral, observa-se expansdo das corticais vestibular e lingual na qual
estendia-se de canino a molar, bilateralmente, com anomalias nos dentes envolvidos. Apesar das
anomalias, ndo haviam queixas de dificuldade de mastigacdo. Os dentes apresentavam tamanho
normal, mas possuiam distirbios de erup¢ao, forma e posicionamento no arco. Paciente apresenta
denti¢do mista, demais mucosas normocoradas e higiene bucal satisfatdria

Figuras 3 e 4: Expansdo corticais lingual e vestibular da mandibula se estendendo da regidio de caninos até molares

—— Qe * A ot

Ao exame da radiografia panoramica revelou-se multiplas lesdes multiloculadas em corpo
e ramo mandibular bilateralmente até a sua basal, porém ndo envolvendo os condilos
mandibulares, deslocamentos dentdrios com aspectos de dentes flutuantes, porém sem reabsor¢ao

de suas raizes (Figura 5). Uma Tomografia Computadorizada de face sem contraste foi obtida,
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revelando toda a extensdo das expansdes corticais, detalhando as lesdes multiloculares bem

definidas e ndo havendo ruptura das corticais dsseas (Figuras 6 e 7).

Imagens 6 e 7: Tomografia computadorizada da face sem contraste em planos 3D (A), sagital (B), coronal
(C) e axial (D) respectivamente. Note as dimensdes de altura e largura da lesdo do lado direito do corpo e ramo
mandibular mais proeminente quando comparada com o lado esquerdo
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Investigacdo laboratorial foi realizada, e o perfil sanguineo, bem como seus niveis séricos
de fésforo 4,9 mg/dL, célcio 9,1 mg/dL, fosfatase alcalina 178 U/I e paratormoénio (PTH) 37,48
mg/dL estavam dentro dos limites normais.

Pequenos fragmentos da lesdo foram obtidos através de bidpsia incisional sob anestesia
local com acesso em fundo de vestibulo de mandibula a direita para avaliacdo histopatoldgica
(Figuras 8 e 9). Foi observado aspecto ésseo amolecido de coloracdo arroxeada de fécil remocdo
do espécime. O laudo anatomopatolégico revelou numerosas células monomorfonucleares,
ovoides ou fusiformes, entremeadas por células gigantes multinucleadas. Para a realizacdo do
procedimento cirirgico a genitora assinou o termo de consentimento livre e esclarecido,

autorizando a realiza¢do do mesmo.

Imagens 8 e 9: Realizacdo da bidpsia incisional com acesso em fundo de vestibulo mandibular a direita. Material
coletado para estudo anatomopatoldgico.

3
v

Devido a limitacdo de recursos disponiveis, ndo foi possivel realizar teste genético. No
entanto, os achados clinicos, imaginoldgicos e histopatolégicos apontavam para uma apresentagao
nao hereditdria de querubismo, e assim o diagndstico final foi feito. Devido ao comportamento
auto-limitante da patologia, intervengdes cirdrgicas ndo foram necessdrias € o paciente serd

acompanhado em avaliagdes regulares até atingir a puberdade.

3 DISCUSSAO
Querubismo € uma rara doenca hereditiria autossOmica dominante, tipicamente
manifestada como uma expansdo simétrica e bilateral, de aparéncia multilocular da mandibula ou

maxila afetando criancas entre 2-7 anos. Apesar de ser considerada uma doenca genética, alguns
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casos nao hereditarios foram reportados na literatura. Devido aos poucos casos documentados, é
dificil determinar a prevaléncia dessa doenca > %7 Embora a maioria dos casos apresentem um
aumento de volume simétrico, neste caso houve uma maior proeminéncia do lado direito.

As primeiras manifestacdes das condi¢cdes costumam ocorrer a partir dos 2 anos de idade,
e varia em severidade, podendo afetar visao, fala, respira¢do e degluticio em casos mais severos
1.6 Clinicamente, observa-se o aumento de volume progressivo da face bilateralmente até a
puberdade, quando a progressdo para. Radiograficamente, a lesdo € caracteristicamente
multiloculada, radioliicida, bem definida e simétrica, com uma predilecdo pela mandibula % 3. O

2.8 e também

nio envolvimento dos condilos parece ser um sinal patagnomdnico dessa condi¢do *
foi um dos achados encontrados em nosso caso, bem como o envolvimento apenas da mandibula.

Quando a maxila é afetada, pode ocorrer envolvimento da 6rbita, deslocando os globos
oculares para cima e a palpebra inferior para baixo, expondo a esclera e dando o aspecto de “olhos
voltados ao céu” !. Tal achado ndo estava presente neste paciente, e raramente é encontrado em
outros relatos de caso 6. Neste caso, o paciente apresentava um aumento de volume assintomético,
sem detrimento de suas outras funcoes.

A lesdo pode causar mau posicionamento dentério e levar a distirbios de erupc¢do, erupcoes
ectdpicas, impaccdes e maloclusdes > . Neste caso, podia-se observar impacgdes causadas pelo
aumento de volume 6sseo e gengival e mal posicionamento de dentes no arco. O paciente nao
apresentava cdries clinica ou radiograficamente. Avaliacdes periddicas da condi¢ao dentdria foram
encorajadas. No futuro, caso seja necessdrio intervencao ortodontica, esta deverd ser feita apds a
regressido da condicdo 3, no entanto, pequenas cirurgias como extracdes e bidpsias podem ser
performadas sem provocas progressio das lesdes °.

O diagnéstico do querubismo deve ser feito apds avaliacdo profunda dos achados clinicos,
radiogréficos, histérico familiar, analise laboratorial e histopatoldgica 7. Os achados histolégicos
dessa condi¢do s@o comuns a diversas outras patologias dsseas, como a lesdo central de células
gigantes e o tumor marrom do hiperparatireoidismo o que torna a andlise, sozinha, insuficiente
para o diagndstico final da lesdo. O tecido mostra células gigantes multinucleadas num estroma
vascularizado de tecido conjuntivo fibroso 46 Embora este caso corrobore com esse achado, os
achados radiograficos, clinicos e laboratoriais foram essenciais para a confirmacao diagndstica.

Nos testes laboratoriais, os niveis de cdlcio, fésforo e PTH, tipicos marcadores de
metabolismo dsseo, em geral, encontram-se dentro dos limites normais no querubismo, embora os

niveis de fosfatase alcalina possam estar elevados 4. O paciente em questdo apresentava niveis

limitrofes de cdlcio, PTH e fésforo, porém tinha niveis de fosfatase alcalina discretamente
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aumentados, corroborando com a literatura. No entanto, ndo se sabe se isso esta relacionado a lesido
ou a uma possivel dificuldade de se alimentar adequadamente.

Baseado nas mutagdes genéticas associadas a doenga, teste genético para o gene SH3BP2
pode ajudar a confirmar o diagnéstico da condi¢do, mesmo em casos sem historico familiar prévio.
O encaminhamento ao médico geneticista pode ser recomendado aos pais, para que suas dividas
sejam sanadas de forma mais adequada ! ®. Em nosso caso, devido a limitacdes associadas a
questdes socio-econOmicas e de estrutura, testes genéticos ndo puderam ser performados no
paciente e em seus pais. Devido a tais limitacdes, ndo foi possivel determinar se o caso trata-se de
um verdadeiro caso esporddico, nova mutacio genética ou penetrancia incompleta do gene.

Visto que as lesdes possuem tendéncia a regressdo espontinea, recomenda-se que
intervengdes cirtirgicas sejam postergadas até a ap6s a puberdade > . No entanto, a dismorfia facial
causada pelo querubismo pode afetar tanto a func@o quanto a estética do paciente, causando
problemas emocionais e sociais que ndo devem ser menosprezados em criancas, sendo parametro
de indicacdo para intervencdes cirlirgicas em casos graves /. Apds a maturacdo éssea, a lesdo é
preenchida por osso granular, e cirurgia cosmética conservadora pode ser necessdrio para corre¢ao

do contorno 6sseo °.

4 CONCLUSOES

O diagnéstico da doenga deve ser fundamentado principalmente nos achados clinicos e
imaginoldgicos, visto que a andlise histologica tem valor limitado. As anomalias dentdrias
associadas a condi¢ao tornam o acompanhamento odontoldgico extremamente importante. Nao ha
protocolos definidos para o manejo do querubismo. No entanto, € um consenso geral que

intervencoes cirudrgicas, se necessarias por razdes estéticas e/ou funcionais, sejam postergadas até

apods a puberdade.
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