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SINDROME DE PYLE
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RESUMO - A sindrome de Pyle é um quadro raro de displasia 6ssea, de transmiss&o autossémica recessiva com
inicio na infdncia.Os autores descrevem o caso de uma paciente de 15 anos de idade, com quadro de paralisia
facial periférica bilateral, diminuigdo progressiva da acufdade auditiva do ouvido direito, saliéncias das bossas
frontais, dilatagiio das metéfises dos membros inferiores € geno valgo .Discutem-se no presente registro os
aspectos clinicos da doenga, os exames complementares e o diagnéstico diferencial.

PALAVRAS-CHAVE : osteocondrodisplasia 6ssea, displasia dssea, displasia craniometafisal,
sindrome de Pyle.

Pyle’s syndrome : case report

ABSTRACT - Pyle's syndrome is a rare picture of osseous dysplasia with autosomal recessive inheritance
beginning in early childhood. The authors report the case of a 15-years-old female patient with bilateral lower
motor neuron facial palsy, progressive hearing loss, salience of frontal bone, metaphyseal enlargement of the
lower limbs and genu valgus. In the present paper we briefly review the clinical features and the differential
diagnosis of Pyle‘s syndrome.

KEY-WORDS : osseous osteochondrodysplasia, osseous dysplasia, craniometaphyseal dysplasia,
Pyle's syndrome.

A displasia cranio-metafisdria familiar foi descrita pela primeira vez por Pyle, em 19317, em
uma crianga de cinco anos de idade que apresentava deformidades 6sseas nos membros € no cranio.
Devido & sua raridade, relatamos um caso da doenga salientando os sinais clinicos, os exame
subsididrios e o diagndstico diferencial.

RELATO DO CASO

LFG,15 anos, feminina, branca, estudante, solteira, natural de Sdo Paulo-SP. Procurou nosso
Servigo em 25-outubro-1993 por ter apresentado hd uma semana paralisia facial periférica 2 esquerda
(E) acompanhada de zumbido. Ao nascimento ndao foram observadas anormalidades; apresentou
desenvolvimento neuropsicomotor normal e os pais ndo sdo consanguineos. Aos 3 anos de idade,
notaram engrossamento das extremidades Gsseas dos membros inferiores, mais evidente nas met4fises
proximais da tibia bilateralmente, com aumento do comprimento de cardter simétrico ¢ geno valgo.
Os membros superiores também eram longos e simétricos,aspectos mais evidentes nos dedos das
maos. Apresentava escoliose e lordose discreta. Foi submetida a trés cinirgias ortopédicas para
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corregdo das deformidades dos membros inferiores aos 5, 7 e 14 anos de idade. H4 6 meses refere
diminuiggo progressiva da audi¢do no ouvido direito (D). Em fevereiro-1993 apresentou quadro de
paralisia facial periférica 3 D, de instalagio subaguda, comprometendo no primeiro dia a regido
orbitaria, no segundo a regido maxilar e no terceiro a regiio mandibular. Apés fisioterapia foi
observada melhora indiscutivel, mas pequena. Uma semana antes da admissdo em nosso Servigo,
apresentou novo quadro de paralisia facial periférica, desta vez 3 E, com acometimento simultdneo
de toda a hemiface E e acompanhada de zumbido. Submetida a tratamento com prednisona e a
fisioterapia, apresentou melhora moderada.

Ao exame clinico observou-se: regido frontal saliente, hipomimia, dificuldade para fechar as
pélpebras bilateralmente, elevagéo apenas do 1dbio superior quando sorri, diminuig@o da acuidade
auditiva & D; dilata¢@io das metafises dos membros inferiores principalmente nas regides proximais
da tibia, bilateralmente; aumento do comprimento dos quatro membros de cardter simétrico, sendo
os dedos das mios longos e afilados; escoliose téraco-lombar e lordose lombar, de grau leve; geno
valgo.Exame de fundo de olho normal.

Exames complementares - Hemograma: hemoglobina 14,2g/dL, hematdcrito 42%, leuc6citos
6.500/mm3, plaquetas 210 000/mm3. Glicemia 78mg/dL, T3 111mg/dL, T4 8,8mcg/dL, TSH
1,30mUV/mL, célcio 9,6mg/dL, fésforo 3,2mg/dL, magnésio 2,2mg/dL, Cintilografia de tireéide normal,
Exame oto-neurolégico: na audiometria, hipoacusia neuro-sensorial no ouvido D, exame vestibular
normal. Radiografia de crinio:hiperostose da tdbua interna com espessamento da diploe craniana (Fig
1); Tomografia computadorizada dos ossos temporais: esclerose pericoclear bilateral; forames dos
nervos faciais mal definidos bilateralmente; espessamento sseo irregular da diploe com aspecto de
"vidro despolido”. Tomografia computadorizada axial de cranio (TC): hiperostose cortical generalizada
(Fig 2). Ressondncia magnética encefilica (RM): encéfalo normal; espessamento da diploe craniana
(Fig 3). Potencial evocado visual normal. Potencial evocado auditivo: auséncia de alteragBes retro-
cocleares. Eletroneuromiografia: quadro compativel a lesdo parcial do nervo facial D e E, recente 2 E.

Fig 1. Radioagrafia de crdano com perfil. Hiperostose da tdbua interna com espessamento
da diploe craniana.
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Fig 2. Tomografia axial de crinio. Hiperostose cortical generalizada.

DISCUSSAD

A sindrome de Pyle € uma osteocondrodisplasia hereditdria de transmisséo autossémica
recessiva®. E quadro raro de displasia 6ssea com envolvimento principal dos membros ¢ do crinio
com inicio na infancia. Faz parte do grupo das atrofias cécleo-vestibulares hereditirias, podendo
levar a: perda auditiva progressiva, de condugio ou neuro-sensorial ou ambas; estreitamento do
forame estilomastéideo, ocasionando paralisia facial periférica; e também, ocasionalmente, amaurose
unilateral ou bilateral devida a estreitamento do canal 6ptico?4. Os sinais clinicos encontrados na
sindrome de Pyle sdo pouco especificos. O cardter pauci-sintomdtico ¢ a existéncia de outras
osteocondrodisplasias 6sseas com anomalias de remodelagem metafisdria conduzem a dividas
diagnésticas. Castera , em 1971 , enumerou 95 observagdes publicadas da sindrome de Pyle, em 11
o diagnéstico estando equivocado®. Salientamos a existéncia de algumas deformidades: dilatagio

Fig 3. Ressondncia magnética. Espessamento da diploe craniana e
encéfalo normal.

das metéfises predominantemente em
membros inferiores, muitas vezes
palpéveis ou visiveis; geno valgo;
membros longos, principalmente os
membros inferiores que sdo acome-
tidos simetricamente; escoliose
moderada; saliéncia das bossas
frontais; prognatismo discreto;
oclus#o dentdria defeituosa, ocasio-
nalmente dentes com muitas céries;
limitag@es articulares, em particular
nos cotovelos.

No caso relatado as alteragdes
ortopédicas predominavam no inicio
¢ as manifestagbes neurolégicas
apareceram posteriormente. A escle-
rose peri-coclear bilateral eviden-
ciada pela tomografia dos ossos
temporais, a diminuig&o da acuidade
auditiva no ouvido direito, documen-
tada pela audiometria, € a auséncia
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de lesoes retro-cocleares no potencial evocado auditivo levam a concluir que a paciente apresentava
diminui¢fio do didimetro do conduto auditivo interno. A paciente apresentou paralisia facial periférica
bilateral, registrada a eletroneuromiografia, e os canais dos nervos faciais se apresentavam mal
definidos bilateralmente. Concluimos portanto, que existe oclusdo do forame estilomastéideo
bilateralmente. Até o momento da observagdo a paciente ndo apresentava acometimento do nervo dptico,
pois tinha acuidade visual normal,exame de fundo de olho normal e potencial evocado visual normal.

A patogenia da doenca € desconhecida; sabe-se porém que o ponto essencial nesta enfermidade
é a auséncia de reabsorgdo Gssea’s.

A confirmagio diagnéstica da sindrome de Pyle pode ser feita pelos exames de neuro-imagem.
Tanto a radiografia de crinio como a TC e a RM, mostraram a mesma expressao: hiperostose com
espessamento da diploe craniana®. Como na sindrome de Pyle ndo hd comprometimento encefélico,
a radiografia de cranio se mostrou o exame mais adequado para revelar as alteragdes Gsseas, mesmo
considerando a resolucdio de imagem da TC e da RM.

Em relagfo ao diagnéstico diferencial, a sindrome de Pyle se assemelha a displasia crinio-
metafiséria de Jackson e a principal diferenga € que nesta Gltima o inicio da doenga ocorre em idade
mais avangada; talvez seja a mesma entidade mas com expressividade diferente.A sindrome de Van
Buchem, doenga de heranca autoss6mica recessiva de inicio na infancia ou adolescéncia, com perda
de audicdo progressiva neuro-sensorial ou de condugdo ou ambas, pode levar a osteoesclerose do
cranio ¢ mandibula com estreitamentos foraminais ¢ paresia facial, podendo assim, ser confundida
com a sindrome de Pyle. A doenga de Paget faz parte das atrofias cicleo-vestibulares hereditérias de
transmisséo autossdmica dominante,que se inicia na idade adulta: ocorre disacusia de condug¢io na
fase aguda, seguida de disacusia neuro-sensorial progressiva; osteite deformante com envolvimento
do crénio, levando a multiplas pequenas fraturas decorrentes de pequenos traumas e podendo
determinar estreitamento foraminal?4,

Nio hd tratamento especifico para a sindrome de Pyle.Existem relatos de descompressio
cirirgica ao nivel dos forames para tentar preservar os nervos periféricos', com beneficio discutivel
e com complicagdes intracranianas (hidrocefalia,hipertensdo intracraniana). Entretanto, os pacientes
com a sindrome devem ser seguidos com apoio fisioterdpico e tratamento ortopédico.O progndstico
geralmente é reservado devido & possibilidade de evoluir para cegueira e surdez bilateral e devido ao
aparecimento de fraturas dsseas apés traumas menores.
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