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Resumo

Objetivo: O presente trabalho tem como objetivo re-
latar dois casos clinicos de querubismo em familiares,
realizando uma revisao de literatura e dando énfase
nos aspectos clinicos e imaginolégicos que sao essen-
ciais para o diagnéstico especifico. Relato de caso 1:
paciente do sexo masculino, cinco anos de idade, foi
levado por sua mae a clinica Somed Day Hospital por
aumento facial progressivo e indolor. Ao exame clinico
foi observada presenca de deformidade facial na man-
dibula, bem como ma oclusao dentdria e alteracées na
cronologia dos dentes permanentes. Foi realizada biop-
sia incisional da lesao e o paciente foi encaminhado
para tratamento no Servico de Estomatologia da Uni-
me, onde vem sendo acompanhado anualmente. Relato
de caso 2: paciente do sexo feminino, quatro anos de
idade, irma do paciente do caso 1, foi levada por sua
mae ao Servico de Estomatologia da Unime, apos ela
iniciar desenvolvimento das mesmas caracteristicas fa-
ciais do irmao. Ao exame fisico foi observada presenca
de deformidade facial leve na mandibula. Com base no
histérico familiar e nas caracteristicas clinicas e ima-
ginologicas da paciente, estabeleceu-se o diagnostico
de querubismo e decidiu-se por proservagao do caso
anualmente, protocolo similar ao adotado para o pa-
ciente do caso 1. Consideracgoes finais: Os pacientes
dos casos relatados foram diagnosticados com base nos
exames clinicos, imaginologicos e histopatolégicos.
O tratamento proposto foi acompanhamento da lesao
por meio de exames clinicos e imaginologicos, até que
ocorra o processo involutivo das estruturas osseas en-
volvidas.

Palavras-chave: Genética. Células gigantes. Querubis-
mo. Radiografia. Diagnostico.

Introducao

Classificado pela OMS em 2005 como lesdo re-
lacionada com o 0sso, o querubismo é uma doenca
benigna rara, de crescimento lento e carater here-
ditario!, que tem inicio a partir do segundo ano de
vida e se desenvolve até a puberdade, geralmente
cessando de forma espontdnea e com involug¢édo na
vida adulta, por processo de autorreparacao'.

Clinicamente, caracteriza-se pelo aumento de
volume indolor bilateral, simétrico, que pode ocor-
rer nos quatro quadrantes, sendo mais prevalente
em mandibula de criancas em razio do funciona-
mento anormal de osteoblastos e osteoclastos du-
rante o remodelamento 6sseo’?®.

Radiograficamente, o querubismo difere de ou-
tras alteracdes 0sseas por apresentar lesées radio-
Iacidas bilaterais multiloculares na mandibula e/ou
maxila, geralmente acompanhadas por deslocamen-
to dentario. Essas lesdes radioltucidas podem se ex-
pandir para maxila e ramos mandibulares mostran-
do uma aparéncia classica de "bolhas de sabao”35.
Apesar de menos frequentes, ha casos relatados na
literatura de alteractes radiograficas no assoalho
orbital, seios maxilares e osso temporal?.

O querubismo possui caracteristica histopatolé-
gica semelhante a algumas lesdes e pode também
estar presente como manifestacdo de sindromes,
devendo ser dado seu diagndstico de acordo com as
caracteristicas clinicas associadas ao estudo radio-
grafico, que geralmente é patognomonico?.
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Este artigo objetiva relatar dois casos clinicos
de querubismo em familiares, discutindo os aspec-
tos clinicos e imaginol4gicos que sdo essenciais para
o diagnéstico especifico.

Relato de caso 1

Paciente do sexo masculino, faioderma, cinco
anos de idade, compareceu a clinica Somed Day
Hospital, acompanhado por sua méae que relatou
um aumento facial progressivo e assintomético
bilateralmente na crianca. Durante a anamnese
constatou-se relato familiar de que um tio apresen-
tou caracteristicas semelhantes.

A mae, responsavel legal pela criancga, assinou
o termo de consentimento livre e esclarecido; apés
realizacdo de exame fisico foi observada presenca
de deformidade facial na mandibula, bem como
ma oclusdo dentéria e alteracdes na cronologia dos
dentes permanentes (Figuras 1a e b). Além disso, a
mée relatou alteracdes psicolégicas em virtude da
deformidade facial.

A radiografia panordmica demonstrou areas ra-
diolicidas multiloculares, de limites parcialmente
bem definidos, na regido de molares, nos quatro qua-
drantes, provocando expanséo das corticais 6sseas e
deslocamento dentério (Figuras 1c). Realizou-se no
ambulatério da clinica Somed Day Hospital biépsia
incisional da lesdo na regido do ramo mandibular e
o exame histopatolégico revelou fragmento de teci-
do conjuntivo fibroso densamente celularizado por
células de ntcleos fusiformes e ovoides com presen-
ca de células gigantes multinucleadas difusamente
distribuidas pelo tecido e dreas de extravasamento
hemorragico (Figura 1d).

Figura 1a - Vista frontal do paciente / 1b: Vista infero superior / 1c:
Radiografia panoramica inicial / 1d: Aspecto histopato-
logico

A correlacdo dos achados histolégicos com ex-
travasado sanguineo, juntamente com os dados
clinicos e radiograficos panoramicos, confirmou o
diagnéstico de querubismo e o paciente foi encami-
nhado para a clinica de especializagdo em estoma-
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tologia da Unime, onde esta sendo acompanhado
desde entéo.

Na clinica de estomatologia foi decidido por rea-
lizar o controle anual do paciente com realizacido de
novas fotografias e radiografias para acompanha-
mento do curso da lesdo. Nessa primeira consulta a
radiografia panoramica teve também como objetivo
a avaliacdo da ndo irrupcio do elemento 36 (Figu-
ras 2a, b, c¢).

Foi detectada a presenca de uma lesdo radio-
paca localizada acima da coroa da referida unida-
de, impossibilitando a sua irrupgio. A suspeita de
diagnéstico clinico imaginolégico foi de odontoma
composto e foi realizada, entdo, a biépsia excisio-
nal. O laudo histopatolégico descreveu fragmento
de germe dentario dismoérfico, sendo distinguiveis
tecidos que se assemelham ao aspecto normal da
polpa (2d-P), matriz organica de dentina (2d-D) e
matriz orginica de cemento (2d-C), confirmando
ser odontoma composto (Figura 2d).

Figura 2a - Foto frontal do paciente / 2b: Vista inferosuperior / 2c:
Radiografia panoramica / 2d: Aspecto histopatologico -
odontoma composto / 2d-D: Tecidos que se assemelham
ao aspecto normal da polpa / 2d-P: Matriz organica de
dentina / 2d-C: Matriz organica de cemento

Apébs um ano, o paciente retornou para a rea-
lizacdo de novas tomadas fotogrificas e exames
de tomografia computadorizada com reconstrugio
tridimensional. Ao exame, observou-se que a lesédo
acomete a mandibula causando expanséao da corti-
cal 6ssea bilateral e regido posterior de maxila sem
envolvimento de estruturas nobres (Figuras 3a,b e
4a,b,c,d).

Figura 3a - Vista frontal do paciente / 3b: Vista inferosuperior
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de mdltiplos Ioculos bilateral em mandibula / 4b: To-
mografia computadorizada corte axial. Envolvimento
bilateral de mandibula e regiao posterior de maxila / 4c:
Reconstrugao tridimensional em regiao anteroposterior
apresentando abaulamento cortical 6sseo mandibular
bilateral com envolvimento maxilar / 4d: Recontrucdo
tridimensional em regido inferosuperior apresentando o
abaulamento mandibular bilateral

O paciente foi encaminhado para tratamento
clinico e ortodéntico na clinica de odontopediatria
da mesma instituicdo e continuara sendo acom-
panhado pela estomatologia anualmente a fim de
acompanhar o curso de desenvolvimento da lesdo
e melhor momento para uma possivel intervencéo
cosmética.

Relato de caso 2

Paciente do sexo feminino, faioderma, quatro
anos, foi levada por sua mée a clinica de especiali-
zagdo em estomatologia da Unime, onde seu irméo
vem sendo acompanhado ha dois anos, pois, segun-
do relatos da mée, a crianca comecou a desenvolver
as mesmas caracteristicas faciais do irméo (caso
clinico 1).

O termo de consentimento livre e esclarecido
foi assinado pela responsavel legal pela crianca e
foi solicitada radiografia panoramica, que eviden-
ciou 4reas radiolucidas multiloculares, de limites
parcialmente bem definidos na regido de molares
nos quatro quadrantes, provocando expansio das
corticais 6sseas e fotos foram realizadas (Figuras
5a,b,c).
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Figura 5a - Radiografia panoramica inicial (envolvimento nos quatro
quadrantes) / 5b: Vista frontal da paciente / 5c: Vista infe-
rosuperior da paciente.

Tendo como histérico um irméo e um tio com
acometimento de lesdo semelhante, confirmou-se
diagnéstico clinico de querubismo e a paciente en-
contra-se em acompanhamento na clinica de esto-
matologia da instituicdo onde comparecera anual-
mente para a realizacdo de tomadas fotograficas,
radiografia panordmica e, quando necessario, exa-
mes de tomografia computadorizada com recons-
trucéo tridimensional, a fim de acompanhar o curso
de desenvolvimento da lesdo que até o momento se
mantém estavel, acometendo a mandibula com ex-
pansao cortical (Figuras 6a,b,c,d).

Figura 6a - Tomografia computadorizada corte coronal. Presenca de
mdltiplos léculos bilateral em mandibula / 6b: Tomogra-
fia computadorizada corte axial. Presenca de mdiltiplos
léculos bilateral em mandibula com abaulamento cor-
tical / 6¢: Reconstrugdo tridimensional em regido an-
teroposterior apresentando abaulamento cortical ésseo
mandibular bilateral / 6d: Reconstrucdo tridimensional
em regido inferosuperior apresentando o abaulamento
mandibular bilateral
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Discussao

O querubismo foi primeiramente descrito e no-
minado “doenca cistica multilocular familial dos
maxilares”, em razdo do fato de apresentar um
componente de hereditariedade e exibir multiplas
imagens radiolicidas em ambos os maxilares. No
entanto, andlises histolégicas invalidaram a hipé-
tese da natureza cistica da lesdo, o que possibilitou
a introducio e sedimentacio do termo querubismo,
como denominagéo para a enfermidade’.

Foi, inicialmente, descrito como uma doenca fa-
miliar acometendo a mandibula, porém casos iso-
lados sem origem hereditaria tém sido relatados®.
O fato de genitores portadores conceberem descen-
dentes afetados e nédo afetados em igual proporgéo e
a auséncia de consanguinidade permitiram sugerir
um padréo de hereditariedade dominante’. E gera-
do por alteracdo genética autossomica dominante,
a qual foi recentemente localizada no cromossomo
4p16-%8 apresentando uma penetrancia de 100%
em meninos e de 50 a 70% em meninas. A ocorrén-
cia de casos isolados dentro de uma familia parece
determinar mutagdes espontdneas?. Apés consul-
tas de reavaliacdo, a acompanhante dos pacientes
dos casos relatados afirmou que, além de seus dois
filhos, um tio das criangas apresentou lesdo seme-
lhante, o que caracteriza neste caso uma lesdo com
ocorréncia familiar.

O querubismo é uma lesdo que nao altera o de-
senvolvimento fisico e mental da crianca?; porém,
os portadores da mesma podem apresentar, além do
problema estético e suas repercussoes psicolégicas,
dispneia, disfagia e disfonia. Alteracoes visuais po-
dem surgir nos casos mais avancados®. Em relacéo
ao primeiro caso estudado, o paciente apresenta se-
vera deformidade facial na mandibula, alteracoes
na cronologia dos dentes permanentes e méa ocluséo
dentéaria, porém néo apresenta alteracdes visuais.

Em geral, as classificacoes de querubismo séo
baseadas nas alteracdes do esqueleto facial, porém
ha possibilidade dessa afeccéo atingir ossos longos,
causar linfadenopatias, alteracdes neurolégicas e
hipertrofia gengival. O aspecto radiografico mostra
como sinal classico lesdes multilobuladas bilate-
rais, que se expandem para a maxila e os ramos
mandibulares, preservando o céndilo®. Os pacientes
em estudo apresentaram deformidades nos ramos
ascendentes mandibulares, sendo enquadrados
como “Grau I”, segundo a classificacdo de Arnott®.

Histologicamente, os achados do querubismo
séo de uma lesdo vascularizada, rica em células gi-
gantes multinucleadas do tipo osteoclastico, seme-
lhante ao tumor de células gigantes”. Em virtude da
alta vascularizacgio, associada a um frouxo estroma
em estagio crescente, é possivel observar, em colo-
racdo HE, a presenca de extravasado sanguineo.
Nele € possivel notar a agregacio de eosinéfilos em
torno de capilares na lesdo durante estégio de cres-
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cimento. Esse detalhe pode-se caracterizar como
um diferencial, apesar de néo estar envolvido em
todos os casos™.

A fase ativa é caracterizada por grande celula-
ridade, nimero elevado de células gigantes e focos
de hemorragia. No quadro histolégico do pacien-
te do caso 1 encontrou-se tecido conjuntivo fibroso
densamente celularizado por células de nticleos fu-
siformes e ovoides, células gigantes multinucleadas
difusamente distribuidas pelo tecido e areas de ex-
travasamento hemorrégico.

Em relacéo aos dados laboratoriais, os valores
dos diversos elementos figurados do sangue, assim
como o célcio, o fésforo e a fosfatase alcalina do soro,
geralmente estdo dentro de limites normais!?. To-
davia, ha situacoes em que foram detectados niveis
elevados desses indices, talvez em funcdo de um
provavel aumento do metabolismo 6sseo durante a
fase de crescimento da crianga, ou com consequén-
cia da prépria condicdo mérbida’.

Para o diagnéstico, embora a presenca de defor-
midade facial e dados genéticos sejam prevalentes,
o estudo imaginolégico é necessario, este muitas
vezes serve como elemento para diagndstico preco-
ce, pois as lesdes podem ocorrer mesmo antes das
manifestacoes clinicas serem evidentes®. As lesdes
maxilares podem ser pouco caracterizadas no exa-
me radiografico, notando-se apenas uma hipopneu-
matizacdo do antromaxilar®. Nos casos relatados,
as alteracoes radiograficas sdo bastante evidentes.

O diagnéstico clinico diferencial de tumefacao
bilateral dos maxilares deve incluir o hiperparati-
reoidismo, hiperostose cortical infantil e ceratocis-
tos odontogénicos multiplos. A tumefacédo unilate-
ral em criangas exige a incluséo de displasia fibro-
sa, lesdo central de células gigantes, histiocitose e
tumores odontogénicos!®. Algumas sindromes, como
a de Ramon, de Jaffe-Campanacci e de Noonan,
apresentam, dentre os inumeros sinais e sintomas,
o querubismo?.

A conduta adotada diante do querubismo geral-
mente é expectante, uma vez que a lesdo tende a es-
tabilizar na adolescéncia e regredir na vida adultaZ®.
Um curso limitado para observacdo pode resultar
numa aparéncia facial grotesca com deformidade
extrema, associada com alteracoes psicolégicas e
deformidade funcional que pode indicar cirurgias
extensas®. A intervencgéo cirdrgica é indicada para
0s casos em que a funcéo e a estética estdo forte-
mente comprometidas®. A radioterapia tem sido
realizada, porém é desencorajada pela possibilida-
de de retardo no crescimento da mandibula, assim
como osteorradionecrose e inducdo de malignidade.
Outros tratamentos, como curetagem e uso de calci-
tonina, também tém sido realizados®.
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Consideracoes finais

A definicdo de diagnéstico de ambos os casos
foi baseada na faixa etdria nos aspectos clinicos e
principalmente nos aspectos radiograficos. Com o
diagnoéstico correto, os pacientes se encontram em
proservacdo anual e tratamento clinico, porém ob-
serva-se que o curso da doenca ainda estd em ati-
vidade, sendo claramente percebido pelas severas
alteracoes faciais das criancas a cada reavaliacéo
clinica e pelas tomadas radiogréficas de controle.
Assim, é ponderado o procedimento cirtirgico para
correcdo das disfungdes e deformidade estética.

Abstract

Objective: This study aims to report two clinical cases
of cherubism in relatives, conducting a literature review
and emphasizing on the clinical and imaging aspects
essential to the specific diagnosis. Case report 1: a male
patient, age 5, taken by his mother to the SOMED Day
Hospital clinic for progressive and painless facial aug-
mentation. Clinical examination showed the presence
of facial deformity in the jaw, as well as dental maloc-
clusion and changes in the chronology of permanent
teeth. An incisional biopsy of the lesion was performed
and the patient was referred for treatment at the De-
partment of Stomatology of Unime, where he has been
assisted annually. Case report 2: female patient, age 4,
sister of patient 1, taken by her mother to the Service
after the patient began developing the same facial fea-
tures of her brother. The physical examination showed
the presence of mild facial deformity in the jaw. Based
on the family history, and the clinical and imaging cha-
racteristics of the patient, the diagnosis of cherubism
was established and it was decided for annual case
proservation, similar protocol used for patient 1. Final
Remarks: The patients of the reported cases were diag-
nosed based on clinical, imaging, and histopathology
examination. The proposed treatment was to monitor
the lesion by clinical and imaging examination until in-
volutional process of the bone structures involved.

Keywords: Genetics. Giant cells. Cherubism. Radiogra-
phy. Diagnosis.
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