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Forma completa da Paquidermoperiostose: relato de caso na Amazodnia
Complete form of Pachydermoperiostosis: case report from the Amazon
Forma completa de Paquidermoperiostosis: informe de un caso en el Amazonas
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RESUMO

Objetivo: Relatar um caso de paquidermoperiostose (PDP) completa na Amazénia, detalhando
caracteristicas clinicas, impacto funcional/psicossocial e desafios diagnésticos/terapéuticos. Relato de caso:
Paciente masculino, 27 anos, da Amazénia Oriental, referia desde os 16 dor e edema em joelhos/tornozelos.
Apds longa jornada, foi diagnosticado com PDP completa, manifestada por espessamento cutaneo, cutis
verticis gyrata e baqueteamento digital. Radiografias confirmaram extensa periostose e consanguinidade
parental de primeiro grau. A progressao da doenga comprometeu mobilidade e capacidade de trabalho, com
impacto funcional e psicossocial. O manejo clinico (corticoides oral/lV, AINEs, metotrexato) ndo trouxe
melhora sustentada, e infliximabe foi inviabilizado por barreiras logisticas regionais, sublinhando limitacoes
terapéuticas. A PDP, condicdo genética rara, é frequentemente subdiagnosticada. Consideragées finais:
Este caso amazénico ressalta as dificuldades diagndsticas e terapéuticas devido ao acesso restrito e a
raridade da doencga. Espera-se ampliar o reconhecimento da PDP em regides desafiadoras, reforgando a
atencao cientifica e recursos para o diagnéstico precoce e manejo adequado de doengas raras no pais.

Palavras-chave: Paquidermoperiostose, Amazdbnia, Osteoartropatia hipertréfica primaria, Sindrome de
Touraine-Solente-Golé.

ABSTRACT

Objective: To report a case of complete pachydermoperiostosis (PDP) in the Amazon, detailing clinical
characteristics, functional/psychosocial impact, and diagnostic/therapeutic challenges. Case report: A 27-
year-old male patient from the Eastern Amazon reported persistent knee and ankle pain and edema since age
16. After a long journey, he was diagnosed with complete PDP, manifested by skin thickening, cutis verticis
gyrata, and digital clubbing. Radiographs confirmed extensive periostosis and first-degree parental
consanguinity. Disease progression compromised his mobility and work capacity, with significant functional
and psychosocial impact. Clinical management (oral/lV corticosteroids, NSAIDs, methotrexate) did not bring
sustained improvement, and infliximab was unfeasible due to regional logistical barriers, highlighting
therapeutic limitations. PDP, a rare genetic condition, is frequently underdiagnosed. Final consideration: This
Amazonian case underscores diagnostic and therapeutic difficulties due to restricted access and the disease's
rarity. It is hoped to broaden PDP recognition in challenging regions, reinforcing scientific attention and
resources for early diagnosis and appropriate management of rare diseases in the country.

Keywords: Pachydermoperiostosis, Amazon, Primary hypertrophic osteoarthropathy, Touraine-Solente-Golé
syndrome.

" Hospital Ophir Loyola (HOL), Belém — PA.
2 Hospital Jean Bitar (HJB), Belém — PA.
3 Universidade Federal do Para (UFPA), Belém — PA.

SUBMETIDO EM: 1/2026 | ACEITO EM: 2/2026 | PUBLICADO EM: 3/2026

REAS | Vol. 26(2) | DOI: hitps:/doi.org/10.25248/REAS.€22622.2026 Pagina 1 de 8


https://doi.org/10.25248/REAS.e22622.2026

s2Qacervo+
’LQ index base Revista Eletrénica Acervo Saude | ISSN 2178-2091

RESUMEN

Objetivo: Informar un caso de paquidermoperiostosis (PDP) completa en la Amazonia, detallando
caracteristicas clinicas, impacto funcional/psicosocial y desafios diagnésticos/terapéuticos. Informe de caso:
Un paciente masculino, de 27 afios, de la Amazonia Oriental, reporté desde los 16 dolor y edema persistentes
en rodillas/tobillos. Tras un largo recorrido, fue diagnosticado con PDP completa, manifestada por
engrosamiento cutaneo, cutis verticis gyrata y dedos en palillo de tambor. Las radiografias confirmaron
periostosis extensa y consanguinidad parental de primer grado. La progresion de la enfermedad comprometio
su movilidad y capacidad laboral, con impacto funcional y psicosocial. El manejo clinico (corticoides orales/IV,
AINEs, metotrexato) no logré6 una mejora sostenida, e infliximab se inviabilizd por barreras logisticas
regionales, lo que subraya las limitaciones terapéuticas. La PDP, una condicidn genética rara, es
frecuentemente subdiagnosticada. Consideraciones finales: Este caso amazdnico resalta las dificultades
diagndsticas y terapéuticas debido al acceso restringido y la rareza de la enfermedad. Se espera ampliar el
reconocimiento de la PDP en regiones desafiantes, reforzando la atencion cientifica y los recursos para el
diagndstico temprano y el manejo adecuado de las enfermedades raras en el pais.

Palabras clave: Paquidermoperiostosis, Amazonia, Osteoartropatia hipertréfica primaria, Sindrome de
Touraine-Solente-Golé.

INTRODUGAO

A osteoartropatia hipertrofica trata-se de um conjunto diversificado de condigbes que se destacam por
mudangas nos 0ssos e nas extremidades, sendo que seu reconhecimento clinico se desenvolveu de forma
gradual durante os séculos XIX e XX (ARCANJO A, et al., 2024). As primeiras anotagdes sistematicas datam
dos estudos de Friedrich (1868) e, posteriormente, de Bamberger (1889) e Pierre Marie (1890), que ligaram
0 crescimento 6sseo no periosto e a deformagao dos dedos a doengas pulmonares crbnicas, estabelecendo
a ideia de osteoartropatia hipertrofica secundaria, também chamada de sindrome Pierre-Marie-Bamberger
(BAMBERGER, 1889; MARIE, 1890).

Apenas em 1935, Touraine, Solente e Golé identificaram que um grupo especifico de pacientes exibia
sintomas semelhantes sem a presengca de doengas sistémicas relacionadas, estabelecendo a
paquidermoperiostose (PDP) como uma condigdo clinica Unica, de origem primaria, e sugerindo sua
categorizacdo em formas completa, incompleta e frustra (TOURAINE A, et al., 1935). Desde esse periodo, a
PDP, também é conhecida como osteoartropatia hipertréfica primaria (OAH), tem sido reconhecida como uma
doenca genética rara, caracterizada por um avango no comprometimento da pele e das articulagdes.

Epidemiologicamente, a paquidermoperiostose apresenta baixa prevaléncia e predominio no sexo
masculino, com inicio geralmente na adolescéncia ou inicio da vida adulta e evolugdo lenta e insidiosa
(MARTINEZ-LAVIN M, 2011; LU Q, et al., 2023). A raridade da doenga, aliada & sobreposic&o clinica com
outras condigbes enddcrinas e reumatoldgicas, como acromegalia e artrites inflamatérias, contribui para
atrasos diagndsticos e subnotificagdo, especialmente em regides com acesso limitado a servigos
especializados.

Avancgos recentes no campo da genética molecular permitiram maior compreensao da fisiopatologia da
paquidermoperiostose, com a identificacdo de mutacdes nos genes HPGD e SLCOZ2A1, relacionadas ao
metabolismo e transporte da prostaglandina E2 (ARCANJO A, et al., 2024). O acumulo dessa prostaglandina
desempenha papel central na ativagao osteoblastica, na proliferagao fibroblastica e nas alteragdes vasculares
periféricas, explicando parte das manifestagdes clinicas observadas (LU Q, et al., 2023; LI et al., 2025). Ainda
assim, a variabilidade fenotipica e os diferentes padrées de heranga descritos demonstram que a doenca
permanece parcialmente compreendida.

Embora tenha sido mencionada ha quase cem anos, a paquidermoperiostose ainda é pouco valorizada na
pratica médica, especialmente em areas geograficas menos centrais. No Brasil, a maior parte das publicagdes
se concentra nas partes Sul e Sudeste, com uma caréncia de pesquisas que provenham da Amazobnia
(LAREDO FILHO J, et al., 1986; LAGE, et al., 2004; HONORIO MLP, et al., 2020). Assim, a apresentacéo de
novos casos nao so enriquece o entendimento clinico e epidemioldgico da condigdo, mas também aumenta
a conscientizagdo entre os profissionais de saude sobre a relevancia do diagndstico diferenciado das
osteoartropatias hipertroficas.
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Nesse aspecto, a pesquisa atual se fundamenta na demanda de expandir a compreenséao cientifica e
clinica a respeito da PDP em sua totalidade, enfatizando suas manifestagdes fenotipicas, progresso clinico,
efeito funcional e psicossocial, além das dificuldades terapéuticas que surgem em areas com recursos
escassos. A narrativa enriquece a literatura ao registrar um caso da Amazénia, sublinhando a relevancia de
identificar a sindrome nos diagndsticos diferenciais e de promover a atengdo as doencgas raras dentro do
Sistema Unico de Saude (SUS). O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) sob o nimero
do parecer 8.033.367 e do CAAE 93758225.0.0000.5550.

DETALHAMENTO DO CASO

O paciente € um homem negro, 27 anos, lavrador, residente na zona rural de Sdo Miguel do Guama,
Amazénia Oriental, Para. Em 2018, foi encaminhado ao ambulatério de reumatologia em Belém para
avaliagao especializada, apos anos de busca diagnéstica.

Na histdria clinica, ndo havia comorbidades associadas relevantes, e ele negava etilismo e tabagismo. A
histéria familiar revelou consanguinidade entre os pais (primos de primeiro grau). Dos cinco filhos do casal,
apenas o paciente apresentou as caracteristicas sindrébmicas completas da doenga, sugerindo heranga
autossGmica recessiva ou penetrancia variavel.

Os sintomas iniciaram aos 16 anos, com espessamento cutaneo frontal, dor e edema nos joelhos e
tornozelos. Esses sintomas articulares, inicialmente intermitentes, tornaram-se persistentes. Antes de chegar
ao servigo especializado, o paciente buscou atendimento em diversos servigos de urgéncia e emergéncia e
na Atencao Basica de Saude em seu municipio, onde recebia analgésicos comuns (dipirona e paracetamol),
com melhora parcial e temporaria da dor.

A progressao das manifestagdes cutaneas e articulares foi insidiosa e constante. A dor crénica e o edema
articular limitavam significativamente sua mobilidade e capacidade de realizar atividades diarias. Como
lavrador, as limitagdes comprometeram sua capacidade de trabalho, gerando impacto econémico e crescente
dependéncia familiar, afetando sua autonomia.

Na primeira consulta no ambulatério de reumatologia em Belém, o exame fisico revelou um quadro
fenotipico sugestivo de PDP. Observou-se paquidermia proeminente na regido frontal da face, com sulcos e
dobras, e cutis verticis gyrata no couro cabeludo. Havia blefaroptose bilateral, edema bilateral nos joelhos e
tornozelos, e baqueteamento digital nos dedos das mé&os e pés, com proliferacdo éssea nas pontas das
falanges. Essas manifestagdes cutaneas e de extremidades, combinadas com a longa histéria da doencga e a
consanguinidade familiar, foram cruciais para o diagnostico de PDP. Naquele momento, o paciente ndo usava
medicacéo especifica para sua condi¢ao reumatoldgica.

O impacto psicossocial era profundo. O paciente manifestava constrangimento com as alteragdes estéticas
da face e maos, levando a isolamento social. A aparéncia "diferente" gerava olhares curiosos e
estigmatizacéo, afetando sua autoestima e confianga. A limitacdo funcional, que o impedia de atividades
sociais e recreativas, contribuia para frustracdo e impoténcia. Ndo havia registro de acompanhamento
psicoldgico ou psiquiatrico, evidenciando uma lacuna no cuidado integral.

Os exames laboratoriais complementares apresentaram hemoglobina: 12.4 g/dL; hematdcrito: 38.1%;
leucdcitos: 10.000/mm?3; plaquetas: 300.000/mm3. Dosagens séricas: ureia: 13 mg/dL; creatinina: 0.5 mg/dL;
sodio: 141 mmol/L; potassio: 4.3 mmol/L; glicemia de jejum: 93 mg/dL. A proteina C reativa (PCR) de 10.8
mg/dL indicava um estado inflamatdrio subclinico. A radiografia de térax foi normal, descartando OAH
secunddria a patologias pulmonares. Radiografias dos membros inferiores e maos revelaram intensa
proliferacdo 6ssea periosteal, particularmente em tibias, fibula e falanges (Figura 3, a direita, ilustra a
proliferagdo dssea periostal), achados patognoménicos da PDP.

Aos 27 anos, o quadro clinico cutaneo e articular era ainda mais exuberante. Havia aumento acentuado
dos sulcos do couro cabeludo e espessamento cutaneo frontal pronunciado (Figura 1). A blefaroptose bilateral
persistia (Figura 2), e o derrame articular crénico nos joelhos e tornozelos (Figura 3, a esquerda) continuava,
acompanhado do baqueteamento digital e proliferagdo dssea nas falanges (Figura 4).
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O racional terapéutico adotado visava o controle sintomatico da dor e inflamacao articular, dada a auséncia
de tratamento curativo. Foram tentadas diversas intervengodes: infiltracao nos joelhos com metilprednisolona,
anti-inflamatdrios ndo esteroidais (AINEs), corticosteroides sistémicos (prednisona, com desmame), e
metotrexato (2.5 mg/semana).

O infliximabe foi prescrito, mas ndo iniciado devido a desafios de acesso e logistica na Amazonia
(burocracia para medicamentos de alto custo, dificuldade de transporte e armazenamento, escassez de
centros de infuséo).

O paciente permanece em acompanhamento, mas as terapias instituidas ndo resultaram em melhora
significativa e sustentada do quadro articular, demonstrando a refratariedade da doenga e as limitacdes
terapéuticas. As dificuldades no manejo evidenciam a necessidade de novos tratamentos e melhor acesso,
especialmente em contextos de vulnerabilidade.

Figura 1 - Espessamento cutaneo frontal, aumento dos
sulcos do couro cabeludo (cutis verticis gyrata).
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Fonte: Brabo COB, et al., 2026.

Figura 2 - Blefaroptose bilateral.

Fonte: Brabo COB, et al., 2026.

O racional terapéutico adotado visava o controle sintomatico da dor e inflamacéao articular, dada a auséncia
de tratamento curativo.

Foram tentadas diversas intervengdes: infiltracdo nos joelhos com metilprednisolona, anti-inflamatérios
ndo esteroidais (AINEs), corticosteroides sistémicos (prednisona, com desmame), e metotrexato (2.5
mg/semana).
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Figura 3 - Radiografia mostra aumento da formagéo éssea periostal na tibia e fibula (A) e Derrame articular
bilateral em joelhos e tornozelos (B).

Fonte: Brabo COB, et al., 2026.

O infliximabe foi prescrito, mas ndo iniciado devido a desafios de acesso e logistica na Amazonia
(burocracia para medicamentos de alto custo, dificuldade de transporte e armazenamento, escassez de
centros de infusdo. O paciente permanece em acompanhamento, mas as terapias instituidas ndo resultaram
em melhora significativa e sustentada do quadro articular, demonstrando a refratariedade da doenca e as
limitagdes terapéuticas. As dificuldades no manejo evidenciam a necessidade de novos tratamentos e melhor
acesso, especialmente em contextos de vulnerabilidade.

Figura 4 - Radiografia mostra proliferacdo 6ssea nas pontas das falanges (A) e Baqueteamento digital (B).

Fonte: Brabo COB, et al., 2026.
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DISCUSSAO

O presente caso com cutis verticis gyrata (CVG), paquidermia acentuada, blefaroptose, baqueteamento
digital e periostose, confirma a forma completa, a mais exuberante e desafiadora. Mesmo com a literatura
brasileira sobre PDP, sendo esparsa, houve grande contribuicdo desta para este estudo, mostrando o devido
reconhecimento dos trabalhos cientificos brasileiros. Relatos pioneiros como o de Laredo Filho J, et al. (1986)
e Carvalho TN, et al. (2004) descreveram casos familiares. Mais recentemente, Hondrio, Bezerra e Costa
(2020) detalharam um caso completo no Nordeste. Araudjo FP e Capistrano GG (2024) relataram um caso no
Ceara com anemia e possivel mutagdo em SLCO2A1, sem consanguinidade, ilustrando a heterogeneidade.

O estudo em questdo, situado na regido da Amazobnia oriental, aborda o inicio dos sintomas na
adolescéncia e a triade classica da condigdo. A singularidade dessa area se da pela dificuldade de acesso a
servigos especializados, ocasionando diagnésticos tardios e tratamento inadequado. A presenga de
consanguinidade de primeiro grau apresenta-se como um fator de risco significativo em algumas
comunidades, o que pode justificar o surgimento de doengas raras (UPPAL S, et al., 2008). Este relato fornece
uma visao importante sobre as expressées da PDP em um contexto geografico e socioeconémico especifico,
destacando os obstaculos enfrentados pela saude em areas remotas.

Em uma escala molecular, as alteragées nos genes HPGD e SLCO2A1 representam os principais fatores
da PDP. HPGD codifica a enzima 15-hidroxiprostaglandina desidrogenase, enquanto SLCO2A1 codifica o
transportador PGT, ambos essenciais para a inativagdo da PGE2 (ZHANG, et al., 2023). Essas alteragbes
genéticas resultam no acumulo de PGE2, que, agindo como um forte agente proé-inflamatoério e proliferativo,
ativa vias de sinalizagdo que promovem a ag¢do de osteoblastos, fibroblastos e células endoteliais. Isso
culmina em periostose, paquidermia e alteragbes vasculares, levando ao baqueteamento digital (SEIFERT
W, et al.,, 2019; LU Q, et al., 2023). A consanguinidade observada no paciente indica uma etiologia genética
recessiva. A falta de testes genéticos, devido a sua indisponibilidade, representa um obstaculo significativo
para o diagnostico molecular e o aconselhamento genético.

O diagnéstico diferencial da OAH apresenta uma certa complexidade. E essencial eliminar a possibilidade
de acromegalia, o que pode ser feito através de testes laboratoriais especificos e pela observagao de tragos
faciais distintos. Outras causas que podem levar ao baqueteamento digital incluem tumores pulmonares,
cardiopatias congénitas com cianose, fibrose cistica e a doencga de Crohn, que sdo afastadas pela auséncia
de sinais sistémicos e por uma radiografia de térax que ndo apresenta anormalidades.

Condi¢des reumatolégicas, como artrite psoridtica ou reumatoide, assim como desordens da tireoide,
como a acropatia tireoidiana, podem apresentar caracteristicas semelhantes, mas suas manifestacées na
pele, padrdes articulares e indicadores laboratoriais sao diferentes. A andlise minuciosa do histérico médico,
o0 exame fisico detalhado, as radiografias e os testes laboratoriais foram essenciais para o diagnéstico de
PDP. Sonoda A, et al. (2020), salientaram a aparéncia facial tipica da paquidermia como um fator chave para
o diagndstico, reforgando a relevancia do reconhecimento fenotipico em condigdes menos comuns.

Até agora, ndo existe um acordo sobre um tratamento medicamentoso que seja eficaz ou que cure a PDP.
A maior parte das abordagens busca controlar os sintomas. AINEs, corticosteroides sistémicos e metotrexato
séo utilizados com resultados variados. Tratamentos bioldgicos como infliximabe estdo sendo investigados,
mas os resultados s&o inconsistentes e o acesso é complicado. No caso do paciente mencionado no estudo,
a falta de melhora significativa reflete a natureza dificil de tratar da doenca (GUYOT-DROUOT MH, et al.,
2000; LIMA JSF, et al., 2014).

Em situagbes refratarias, bisfosfonatos (pamidronato intravenoso) demonstraram alguma diminuigao da
dor e melhoria funcional em alguns pacientes. Alternativas como risedronato oral ou etoricoxibe apresentaram
resultados positivos em casos isolados, mas ndo houve ensaios clinicos solidos para validar sua eficacia de
forma abrangente (MEDSCAPE, 2024). A investigagdo de inibidores da PGE2 ou terapias genéticas é
promissora, porém ainda esta longe de ser aplicada na pratica clinica, e nao foi utilizada neste paciente para
fornecer explicagdes mais adequadas sobre esse tipo de tratamento.
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Para condigdes de pele como paquidermia facial e CVG, a intervencéo cirurgica (lifting facial subperiostal,
ritidoplastia subperiosteal) tem apresentado resultados positivos em estudos de caso, contribuindo para a
aparéncia e a qualidade de vida (LIMA JSF, et al., 2014). Apesar disso, essas sao técnicas invasivas, que
nao abordam a causa do problema e precisam ser analisadas de forma individual. O paciente mencionado
neste caso, por conta da sua localizagdo e dificuldades de acesso, ndo teve a chance de realizar esses
procedimentos, destacando desigualdades e obstaculos na saude publica.

O efeito funcional e psicossocial da PDP é frequentemente minimizado. A dor persistente e a deformidade
nas articulagdes restringem a mobilidade e a habilidade de trabalhar. Para um agricultor como o paciente,
isso coloca em risco sua sobrevivéncia. As mudancas na face e nas extremidades podem resultar em solidao
social, redugao da autoestima, ansiedade e depressao. A auséncia de suporte psicossocial apropriado em
areas necessitadas piora a situagado. A vivéncia do paciente ressalta a importancia de uma abordagem
abrangente e colaborativa.

A inovacéo significativa deste trabalho estd na descrigdo minuciosa de um caso de PDP na Amazénia,
uma area geografica e socioeconémica que afeta o percurso do paciente. A elevada taxa de parentesco, a
distancia dos centros especializados e a falta de recursos para diagnéstico e tratamento resultam em
subdiagnéstico e manejo incorreto de enfermidades raras. Este relato atua como um aviso para a comunidade
médica, principalmente em regides isoladas, a respeito da relevancia de considerar a PDP. O foco na
consanguinidade e na demora no diagndstico, devido as limitagdes locais, enriquece a literatura, evidenciando
as disparidades em saude e a necessidade de politicas publicas que garantam acesso justo a diagndsticos e
terapias.

A paquidermoperiostose (PDP) é uma condigéo rara e debilitante, com desafios diagndsticos e de manejo,
especialmente em regides como a Amazonia. A escassez de relatos brasileiros, em contraste com a provavel
subnotificagdo, aponta para um importante subdiagnéstico. Isso é acentuado em areas remotas, onde o
acesso a servigos especializados, tecnologias diagnosticas e tratamentos avangados é restrito. O
desconhecimento da doenga por profissionais contribui para equivocos, atrasos diagnésticos e falta de planos
terapéuticos eficazes.

O caso de um paciente da Amazonia Oriental ilustra essa realidade: sintomas na adolescéncia, longa
jornada diagndstica e manejo paliativo limitado por barreiras geogréaficas e econémicas. A consanguinidade
parental, sem confirmagao genética por indisponibilidade, reforca a hipétese de etiologia genética recessiva
e a importancia de investigar a histéria familiar em contextos de doencas raras.

Com este relato, espera-se ampliar o reconhecimento clinico da PDP e fortalecer o registro epidemioldgico
nacional. Ao destacar as particularidades de um caso amazdnico, evidencia-se a necessidade critica de maior
atencao cientifica e investimento em salde para doengas raras na Regido Norte. A discusséo aprofundada
sobre os desafios especificos do contexto amazénico confere ao manuscrito uma contribuigao significativa.
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