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Abstract

Objective: Bowing of the legs is usually thrown into the basket of
vitamin D deficiency rickets; therefore, a significant number of affected
children can be misdiagnosed and improperly managed. This case
illustrates how the careful clinical and radiological assessment of such
a case can lead to the adequate understanding of its etiology.

Description: We report a sporadic case of a 2-year-old male child
who presented with radiological features that were compatible with
Weismann-Netter-Stuhl syndrome. In addition, we observed
craniovertebral malformation complex. He was of normal intelligence.
To our knowledge, the combination of Weismann-Netter-Stuhl syndrome
and presence of a hypoplastic occipitalized atlas and further C2-C3
fusion has not been reported before. The diagnosis of Weismann-
Netter-Stuhl is discussed. Classically, Weismann-Netter-Stuhl syndrome
is characterized by short stature, mental retardation (in some individuals),
dural calcification, and anterior bowing of the tibiae. However, we
believe that careful clinical and radiological examinations can reveal
more striking data which might positively reflect on the whole process
of management.

Comments: We postulate that the congenital limitations in neck
movements in our patient developed because of the marked fusion of
the hypoplastic and occipitalized atlas and simultaneous C2-C3 fusion.
Therefore, if this form of malformation is disregarded, there may be
involvement of the atlantoaxial structure, and this can possibly lead to
serious neurological and even life-threatening complications. The use
of CT scanning for the detection of such abnormalities can be remarkably
important.

J Pediatr (Rio J). 2006;82(3):236-9: Weismann-Netter-Stuhl
syndrome, bowing of the tibiae and fibulae, hypoplasia of the anterior
arch of the atlas, occipitalization of the atlas.

Resumo

Objetivo: O arqueamento das pernas geralmente é atribuído ao
raquitismo causado pela carência de vitamina D; portanto, várias
crianças afetadas acabam sendo classificadas erroneamente e tratadas
inadequadamente. Este caso ilustra como uma avaliação clínica e
radiológica cuidadosa pode levar à elucidação de sua causa.

Descrição: Relatamos um caso esporádico de um menino de 2
anos de idade que apresentou achados radiológicos compatíveis com
síndrome de Weismann-Netter-Stuhl. Além disso, observamos o com-
plexo de malformação craniovertebral. O paciente possuía inteligência
normal. Até onde sabemos, a combinação de síndrome de Weismann-
Netter-Stuhl e occipitalização do atlas hipoplásico e posterior fusão das
vértebras C2 e C3 nunca foi relatada antes. Descrevemos o diagnóstico
da síndrome de Weismann-Netter-Stuhl. As características clássicas da
síndrome de Weismann-Netter-Stuhl são baixa estatura, retardamento
mental (em alguns indivíduos), calcificação da dura-máter e arquea-
mento anterior da tíbia. Todavia, acreditamos que um exame clínico e
radiológico cuidadoso possa revelar dados mais contundentes que
poderiam influenciar positivamente o processo de tratamento.

Comentários: Presumimos que as limitações congênitas dos
movimentos do pescoço em nosso paciente surgiram por causa da fusão
acentuada do osso occipital ao atlas hipoplásico e da fusão simultânea
da segunda e terceira vértebras. Portanto, se desconsiderarmos esse
tipo de malformação, a estrutura atlanto-axial poderá ser comprome-
tida, o que poderá causar complicações neurológicas sérias e até
mesmo fatais. A tomografia tem um papel crucial na detecção dessas
anormalidades.

J Pediatr (Rio J). 2006;82(3):236-9: Arqueamento da tíbia e da
fíbula, arco hipoplásico anterior do atlas, occipitalização do atlas.
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Craniovertebral malformation complex
in a child with Weismann-Netter-Stuhl syndrome

Complexo de malformação craniovertebral
em uma criança com síndrome de Weismann-Netter-Stuhl

Ali Al Kaissi1, Farid Ben Chehida2, Hassan Gharbi2, Mourad Jinziri3, Hatem Safi3,
Maher Ben Ghachem3, Franz Grill4, Franz Varga1, Klaus Klaushofer1

COMUNICAÇÃO BREVE

Introdução

O arqueamento da tíbia e da fíbula é um achado clínico
incomum, especialmente na ausência de alterações bioquí-
micas predisponentes. De acordo com a London Dysmor-

phology Database1, essa característica está presente em 99
síndromes, mas raramente ocorre sem outras alterações
nas estruturas esqueléticas, tais como arqueamento do
fêmur, como ocorre nas diferentes síndromes camptoméli-
cas. O arqueamento é uma característica importante da
síndrome de Weismann-Netter-Stuhl (WNS), que foi descri-
ta pela primeira vez por Weismann-Netter e Stuhl em 1954
como toxopaquiosteose diafisiária tibioperoneira2. Essa
síndrome é definida como uma anomalia na diáfise da tíbia
e da fíbula com espessamento cortical posterior  e arquea-
mento ântero-posterior. A anomalia é geralmente bilateral
e simétrica, e os pacientes apresentam baixa estatura. O
espessamento da fíbula é na verdade uma �tibialização� e é
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uma característica diagnóstica importante dessa síndrome
rara. Os casos originais apresentavam retardamento men-
tal, mas esse achado tem sido infreqüente em relatos
subseqüentes.

Relatamos um caso de um menino de 2 anos de idade
com quadro clínico compatível com essa síndrome. Além do
arqueamento da tíbia e da fíbula, o paciente apresentava
fusão occipito-atlantal total e fusão das vértebras C2 e C3.
Ademais, ele tinha espinha bífida oculta da L5 e cóccix
ausente. O complexo de malformações craniovertebrais e
pélvicas foi detectado através de tomografia com reconstru-
ção tridimensional, já que as radiografias simples não foram
suficientemente elucidativas, podendo gerar dúvidas entre
os cirurgiões ortopedistas.

Cremos que nossos achados representam uma associa-
ção nova e jamais descrita ou um caso incomum de
síndrome de WNS, que deve ser diferenciada do raquitismo
causado pela carência de vitamina D através de testes
bioquímicos normais e das características clínicas e radio-
lógicas específicas observadas.

Caso clínico

Um menino de 24 meses de idade (Figura 1) foi encami-
nhado ao nosso departamento por causa de arqueamento
bilateral congênito da tíbia. Ele nasceu a termo, de parto
cesariano, pesando 3250 g e medindo 49 cm. A gestação
transcorreu normalmente. Sua mãe, com 35 anos de idade
e casada com um homem de 45 anos, sem nenhuma relação
consangüínea, já tinha dado à luz quatro filhos e nunca
sofreu nenhum aborto. Não houve eventos relevantes no
período inicial de vida do paciente. Suas características de
desenvolvimento encontravam-se dentro dos padrões nor-
mais e não havia histórico de doenças importantes.

Aos 2 anos de idade, sua altura era de 74 cm (abaixo do
3º percentil), sua circunferência occipitofrontal (COF) era
de 50 cm (percentil 75) e seu peso, de 14 kg (percentil 75).
Quanto aos aspectos craniofaciais, o paciente apresentava
proeminência frontal, ponte nasal achatada, bochechas
cheias, e orelhas protuberantes. Seu pescoço era curto,
com uma relativa restrição em seu movimento devido às
fusões cervicais. Havia moderada lassidão ligamentar; en-
tretanto, não se observou escoliose, cifose, ou problemas
nos membros superiores. O exame neurológico mostrou-se
normal e não havia nenhum sinal dermatológico indicando
um problema neurogenético. Os órgãos genitais eram
normais. Todas as outras investigações, inclusive ultra-
sonografia abdominal, cariotipagem e testes metabólicos,
realizados com o propósito de determinar o metabolismo de
cálcio, fósforo e vitamina D, mostraram-se normais.

Achados radiológicos

Os raios X dos membros inferiores (Figura 2) mostraram
arqueamento da tíbia e da fíbula com convexidade anterior
e o ápice da curva encontrava-se na junção dos terços
médio e inferior. Havia distorção do padrão trabecular da
cavidade medular do eixo médio, e observou-se espessa-
mento cortical posterior. Outros ossos longos não apresen-

taram arqueamento semelhante àquele observado na tíbia
e na fíbula.

Os raios X do pescoço acusaram sobreposição das
vértebras cervicais, o que foi extremamente difícil de
avaliar, não sendo considerados adequados.

Figura 1 - Arqueamento bilateral
das pernas

Figura 2 - Tíbia e fíbula com convexidade anterior e
espessamento cortical posterior
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A tomografia computadorizada do cérebro com re-
construção tridimensional mostrou estruturas cerebrais
normais, com ausência de calcificação. As tomografias da
coluna cervical com reconstrução tridimensional revela-
ram fusão total do atlas hipoplásico ao occipício (Figuras
3 e 4). A última malformação cervical mencionada acima
se agravou devido à fusão das vértebras C2 e C3, respec-
tivamente. A tomografia dos ossos pélvicos com recons-
trução tridimensional mostrou espinha bífida oculta da L5
e cóccix ausente.

Figura 3 - Tomografia com reconstrução tridimensional aos 3,5
anos de idade (visão posterior) indicando occipitaliza-
ção do arco hipoplásico posterior do atlas, hipoplasia
odontóide e fusão das vértebras C2-C3, além de
ausência congênita da bipartição anatômica normal
dos processos cervicais das vértebras C4-C6 (sinal de
má segmentação)

Figura 4 - Reconstrução da tomografia (visão anterior) confir-
mando a occipitalização do arco hipoplásico anterior
do atlas e hipoplasia odontóide e fusão das vértebras
C2-C3

Discussão

A síndrome de WNS caracteriza-se geralmente por baixa
estatura, retardamento mental (em alguns indivíduos),
calcificação da dura-máter e arqueamento anterior da tíbia.
Pode haver arqueamento dos ossos longos e displasia
diafisiária generalizada. A síndrome pode ser erroneamente
diagnosticada como raquitismo3. Robinow & Johnson4 des-
creveram a primeira criança com síndrome de WNS na
literatura anglo-americana, e Pieron et al.5 relataram o caso
de uma criança com síndrome de WNS que apresentava
escoliose e horizontalização do sacro. Vários casos descritos
na literatura caracterizam-se pela presença de dismorfismo
tibiofibular, o qual, geralmente, é a única anormalidade
presente6. Dentre 82 casos, 14 dizem respeito a pacientes
pediátricos7. Outras características que já foram descritas
incluem hidrocefalia comunicante8, cifoescoliose acentua-
da, deformidade dos arcos costais, abertura das asas ilíacas
e horizontalização do sacro9. Yekeler et al.10 descreveram
os achados radiológicos da síndrome de WNS em dois
irmãos, com comprometimento dos membros superiores
em um deles. Não foi observado comprometimento da
coluna vertebral, como ocorreu em nosso paciente.

O arqueamento congênito da tíbia, pseudoartrose
e/ou proliferação óssea subperiosteal podem ser obser-
vados em crianças com neurofibromatose; entretanto,
sua ocorrência é geralmente unilateral. Além disso, pode
haver problemas esqueléticos apendiculares, os quais
podem estar associados a gigantismo localizado. Quando
presentes, as lesões císticas intra-ósseas podem progre-
dir e causar destruição do eixo ósseo, com subseqüente
deformidade ou instabilidade11. Na neurofibromatose, a
imagem lateral da coluna vertebral pode mostrar defor-
midade (scalloping) das paredes posteriores de um ou
mais corpos vertebrais e, às vezes, também, das paredes
anteriores, resultando na aparência de diabolô (jogo que
consiste em aparar duas semi-esferas num cordel atado
pelas pontas a dois bastões após arremessar as duas
semi-esferas para o alto), podendo também ser seme-
lhante ao aspecto em �fita torcida�, no qual uma tira
comprida e estreita de tecido amarra algo; isso pode ser
observado nos primeiros 2 anos de vida12. A maioria
dessas características não foi observada em nosso caso.
O exame dermatológico normal e o histórico familiar
negativo de neuroectoderma e comprometimento da cris-
ta neural podem ser conclusivos quanto à exclusão de
distúrbios neurogenéticos.

O complexo de malformação craniovertebral pode ocor-
rer em várias síndromes conhecidas (ex: síndrome de
craniossinostose), em conjunto com a síndrome de Klippel-
Feil, ou como complicações da síndrome de Down, e em
mucopolissacaridoses (ex: síndrome de Morquio). Pode
ocorrer isoladamente ou como parte de uma associação
sindrômica13, sendo que não foi relatada nenhuma associ-
ação com a síndrome de WNS. O complexo de malformação
craniovertebral encontrado em nosso paciente pode ser
considerado como uma anormalidade ortopédica de risco, e
portanto, uma avaliação cuidadosa deve ser feita a fim de
buscar um manejo adequado.

Malformação craniovertebral na síndrome de Weismann-Netter-Stuhl  � Al Kaissi A et al.
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