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RESUMO

A Hemimelia Tibial Bilateral corresponde a uma rara anomalia encontrada em recém-nascidos com
auséncia congénita da tibia, podendo estar associada a vérias outras malformacdes. Neste trabalho,
relatamos um caso de um recém-nascido, sexo masculino, nascido de 38 semanas e 5 dias de vida,
de mae previamente higida, sem intercorréncias durante periodo gestacional, com ultrassom pré-natal
evidenciando feto com pé torto congénito bilateral. Durante o exame fisico ortopédico, o paciente
apresentava ambos os joelhos flexionados e mantidos a 30°, o terco distal do membro inferior direito
apresentava-se aduzido, com o pé direito totalmente invertido e supinado. O pé esquerdo
parcialmente invertido e supinado. Proeminéncia 6ssea no aspecto lateral da articulacdo do tornozelo
bilateral foi visualizada. O raio x de pernas revelou articulacdo coxofemoral normal. A extremidade
inferior do fémur normal e a patela presente em ambos os lados. Na perna esquerda a auséncia
completa da tibia foi observada, e na perna direita foi observada auséncia da tibia com pequena
anlage cartilaginosa. A fibula estava presente em ambas as pernas sem sinais de duplicacdo. Desta
forma, o objetivo deste trabalho é relatar um caso de Hemimelia Tibial Bilateral, destacando-se a
baixa incidéncia da anomalia frente aos demais casos e com importante impacto no desenvolvimento
da crianca, tornando necessaria uma avaliacdo e conducdo multiprofissional e especializada frente
aos diversos tratamentos.

PALAVRAS-CHAVE: Hemimelia. Tibia. Anomalia congénita. Sindromes.

ABSTRACT

Bilateral Tibial Hemimelia corresponds to a rare anomaly found in newborns with congenital absence
of the tibia and may be associated with several other malformations. In this research, we report a case
of a newborn male, born at 38 weeks and 5 days of age, to a previously healthy mother, with no
complications during the gestational period, with prenatal ultrasound showing a fetus with bilateral
congenital clubfoot. During the orthopedic physical examination, the patient had both knees flexed and
maintained at 30°, the distal third of the right lower limb was adducted, with the right foot completely
inverted and supinated. The left foot is partially inverted and supinated. Bony prominence on the
lateral aspect of the bilateral ankle joint was visualized. The x-ray of the legs revealed a normal
coxofemoral joint. The lower end of the normal femur and the patella present on both sides. In the left
leg, the complete absence of the tibia was observed, and in the right leg, the absence of the tibia with
a small cartilaginous anlage was observed. The fibula was present in both legs with no signs of
duplication. Therefore, the objective of this research is to report a case of bilateral Tibial Hemimelia,
highlighting the low incidence of the anomaly compared to other cases and with an important impact
on the child's development, making it necessary to carry out a multidisciplinary and specialized
evaluation and management in relation to the different treatments.
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RESUMEN

La hemimelia tibial bilateral corresponde a una anomalia rara que se encuentra en recién nacidos con
ausencia congénita de tibia y puede estar asociada con varias otras malformaciones. En este trabajo
se reporta el caso de un recién nacido varén, nacido a las 38 semanas y 5 dias de edad, de madre
previamente sana, sin complicaciones durante el periodo gestacional, con ecografia prenatal que
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muestra un feto con pie zambo congénito bilateral. Durante el examen fisico ortopédico el paciente
tenia ambas rodillas flexionadas y mantenidas a 30°, el tercio distal del miembro inferior derecho
estaba en aduccion, con el pie derecho completamente invertido y supinado. El pie izquierdo esta
parcialmente invertido y supinado. Se visualizé una prominencia 6sea en la cara lateral de la
articulacion bilateral del tobillo. La radiografia de las piernas reveld una articulacion coxofemoral
normal. El extremo inferior del fémur normal y la rétula estédn presentes en ambos lados. En la pierna
izquierda se observé ausencia total de tibia y en la pierna derecha se observé ausencia de tibia con
un pequefio anillo cartilaginoso. El peroné estaba presente en ambas piernas sin signos de
duplicacién. Por lo tanto, el objetivo de este trabajo es reportar un caso de Hemimelia Tibial bilateral,
resaltando la baja incidencia de la anomalia en comparacién con otros casos y con un impacto
importante en el desarrollo del nifio, por lo que es necesario realizar una evaluacién y evaluacion
multidisciplinaria y especializada. Gestién en relacidn con los diferentes tratamientos.

PALABRAS CLAVE: Hemimelia. Tibia. Anomalia congenital. Sindromes.

INTRODUCAO

Hemimelia tibial corresponde a uma anomalia congénita da tibia. E uma doenca rara, com
incidéncia de 1 para cada 1.000.000 de nascidos vivos. Causa encurtamento acentuado da
extremidade envolvida, o tornozelo geralmente se apresenta em varo e equino com o pé aduzido e
supinado (Chinnakkannan et al., 2013).

Pode-se apresentar como um disturbio isolado ou como parte de uma sindrome mais
complexa, sendo acompanhada de amplo espectro de anomalias, deficiéncias e duplicacbes
congénitas (Salinas-Torres et al., 2013). Os defeitos dos membros parecem ter uma etiologia
multifatorial, decorrente de influéncias ambientais, genéticos e exposicdo teratogénica
(Chinnakkannan et al., 2013; Paley, 2016).

O presente estudo tem como objetivo relatar um caso clinico de um paciente recém-nascido

com Hemimelia Tibial bilateral tipo 5 a esquerda e tipo 4 a direita, segundo a classificacao de Paley.

METODOS

Este é um estudo observacional retrospectivo, descritivo do tipo relato de caso. Este trabalho
foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Universidade José Rosario Vellano-
UNIFENAS, aprovado e conduzido de acordo com os principios de ética e bioética estabelecidos pela
Resolugdo n° 466 de 12 de dezembro de 2012 do Conselho Nacional de Saude,
CAAE: 73416523.4.0000.5143. O responsavel pelo paciente consentiu e permitiu 0 uso de suas
imagens e informagBes para este estudo, tendo assinado o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE). A base teérica foi obtida por meio de pesquisa na literatura cientifica na base de
dados US National Library of Medicine (PubMed), além da coleta de informacgBes através do

prontudrio do paciente.

RELATO DE CASO

Paciente recém-nascido, sexo masculino, nasceu com idade gestacional de 38 semanas e 5

dias de uma mée de 29 anos, G1P1CAQO. Mae previamente higida e pai hipertenso. Ndo havia
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histérico de etilismo, tabagismo e uso de drogas teratogénicas pelos pais. A ultrassonografia
realizada durante pré-natal evidenciava pé torto congénito bilateral. Ao exame fisico ortopédico,
ambos os joelhos se apresentavam com contratura em flexao, o terco distal do membro inferior direito
apresentava-se com o pé direito cavo, varo e aduto fixos graves, e supinado. O pé esquerdo cavo,
varo, aduto e supinado. Foi visualizada proeminéncia 6ssea no aspecto lateral da articulagdo do
tornozelo bilateral. Ao exame, a extensdo voluntéria estava ausente em ambos os joelhos, mais
acentuado a esquerda (Figura 1 — A e B), o calcaneo estava deslocado anteriormente e era mais alto

gue a extremidade inferior da fibula (Figura 1 — C e D).

Figura 1: Exame fisico dos joelhos, pés e tornozelos

Fonte: Autores (2024)

O paciente apresentava articulagdo coxofemoral normal, fémur normal, patela presente em
ambos os lados. Nao apresentava alteracfes orofaciais nem alteragées nos dedos das maos e pés;
os sistemas digestivo, cardiovascular, pulmonar e urogenital ndo apresentavam nenhuma desordem.
A avaliacédo radioldgica revelou articulagdo coxofemoral normal. A extremidade inferior do fémur
normal, e a patela presente em ambos os lados. Na perna esquerda a auséncia completa da tibia foi
observada, e na perna direita foi observada aplasia da tibia proximal e distal. A fibula estava presente

em ambas as pernas sem sinais de duplicagdo (Figura 2).

Figura 2: Radiografias de perna direita e esquerda, nas incidéncias anteroposterior e perfil,
respectivamente

Fonte: Autores (2024)

O exame ultrassonografico de ambos os quadris realizado pelo método de Graf apresentava-

se dentro da normalidade, tendo quadril direito angulo Alfa 60° e angulo Beta 55° e o quadril
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esquerdo angulo Alfa 60° e angulo Beta 55°. A ressonéncia magnética de ambas as coxas e pernas
evidenciava hipotrofia do tend&o quadriceps bilateralmente, hipotrofia muscular difusa bilateralmente,
e feixe neurovascular sem alteracfes. O paciente foi encaminhado para um centro de referéncia em

ortopedia pediatrica especializada em deformidades congénitas para dar inicio ao seu tratamento.

DISCUSSAO

Hemimelia tibial corresponde a uma anomalia rara com auséncia congénita da tibia, podendo
ser total ou parcial, unilateral ou bilateral (Chinnakkannan et al.,, 2013). Os homens s&o mais
comumente afetados do que as mulheres (Salinas- Torres et al., 2013). Os casos unilaterais parecem
acometer mais o lado direito, em 72% dos casos relatados. A hemimelia tibial é bilateral em 30% dos
casos (Chong; Paley, 2021; Paley, 2016).

Os defeitos dos membros tém uma etiologia multifatorial, decorrente de influéncias
ambientais, exposic¢éo teratogénica e composi¢do genética do individuo (Chinnakkannan et al., 2013).
A sindrome de hemimelia tibial, que € uma rara condi¢cdo autossémica dominante, engloba véarios
tipos de sindrome, todos tendo um fendtipo comum de hipoplasia ou agenesia tibial e polidactilia.
Aproximadamente 60% dos casos de hemimelia tibial possuem associacdo com outras anomalias do
sistema musculo-esquelético, oro-facial, urogenital e cardiovascular (Chinnakkannan et al., 2013;
Paley, 2016).

Tem uma apresentacdo com muitas variagdes clinicas, comumente identifica-se
encurtamento da perna e deformidade no joelho e tornozelo (Chong; Paley, 2021). A tibia pode ser
totalmente ausente, hipoplasica ou remanescente ndo ossificada. A fibula pode ser displasica e
frequentemente subluxada ou deslocada proximal ou distalmente. As contraturas em flexdo do joelho
séo comuns e pode ocorrer instabilidade devido a falta de ligamentos colaterais, além da auséncia da
patela e do mecanismo extensor do quadriceps (Paley, 2016).

O diagnéstico pode ser feito com ultrassonografia pré-natal até 16 semanas de gestagdo. A
avaliacdo inicial deve incluir um conjunto completo de radiografias. A presenca, auséncia ou presenca
parcial da tibia ajudard a orientar o tratamento. Porém, em criangas mais novas, a cartilagem néo
ossificada ou anlage nao sera visivel. Um fémur distal bem desenvolvido pode sugerir, mas nao
garante a presenca de uma tibia proximal. A ressonancia magnética e a ultrassonografia podem ser
utilizadas para mais detalhes, especialmente se nenhuma tibia proximal estiver presente nas
radiografias, séo Uteis na deteccado de alteragdes musculares e neurovasculares (Chong; Paley, 2021;
Kaplan- List et al., 2017). No caso relatado, a ultrassonografia obstétrica realizada pela méde mostrava
pé torto congénito bilateral.

A classificacdo de Paley é a mais recente, sendo orientada em torno de uma progressao da
deficiéncia do menos para o mais grave. Existem cinco tipos principais e onze subtipos (Paley, 2016;
Weber, 2008). No presente caso, classificamos como Paley tipo 5 a esquerda, aplasia tibial completa
com contratura em flexdo do joelho e Paley tipo 4 a direita, marcado por aplasia tibial distal com

preservacdo da epifise tibial proximal (Weber, 2008).
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Os primeiros tratamentos reconstrutores para auséncia completa da tibia incluiam a
centralizacao da fibula com fusé@o ou artroplastia. Em casos de auséncia parcial, os primeiros relatos
descrevem a sinostose do remanescente tibial a fibula. Para um defeito intercalar, a fibula
contralateral foi transposta com sucesso. Outras operacgdes descritas incluiram a fuséo da fibula e do
talus, transferéncia da fibula proximal para a incisura intercondilar e sinostose lado a lado da fibula e
da tibia proximal e distalmente (Chong; Paley, 2021).

Outra opc¢éo seria a amputagdo, a depender das escolhas entre os cirurgiées de cada servico,
familiares e o paciente, sendo a amputacédo um método difundido e usado mundialmente, por ser uma
solucéo rapida e definitiva, ndo submetendo os pacientes ao estresse de meses ou anos de
reconstrucdes (Litrenta et al., 2019; Basso et al., 2018).

O paciente em questao foi encaminhado para um servi¢o de referéncia e alta complexidade
de ortopedia pediatrica, para tentativa de reconstrucdo, porém aguarda ainda a realizacdo do

tratamento, ndo tendo sido realizada nenhuma intervencéo cirdrgica até o presente momento.

CONSIDERACOES

Hemimelia tibial corresponde a uma anomalia rara com auséncia congénita da tibia. Causa
encurtamento acentuado da extremidade envolvida com uma deformidade equinovaro grave,
podendo ser completo ou incompleto e associado a outras sindromes de malformacgédo. O diagnéstico
pode ser realizado durante pré natal através da US, além de radiografias ap6s o nascimento do feto.
O tratamento é direcionado de acordo com as suas classificagbes e indicacfes, apresentando um
grande desafio, tanto pela raridade quanto pelo amplo espectro de apresentacdo, tornando a
deformidade complexa e de dificil tratamento, com importante impacto no desenvolvimento da
crianca. Dessa forma, torna-se necessaria uma avaliacdo e condugcdo multiprofissional e

especializada.
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