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Sindrome de Klippel-Feil: um
diagnéstico na adolescéncia
relato de caso

Mariana Casimiro,’ Cristina Ornelas?

RESUMO

Introducéo: A sindrome de Klippel-Feil (SKF) é uma doenca que afeta maioritariamente a coluna vertebral, causando a fusdo
de vértebras. Associadamente estdo descritos defeitos ao nivel de outros sistemas, nomeadamente cardiovascular, renal, entre
outros. Este caso clinico retine parte destas alteragdes e tem como objetivo sensibilizar a comunidade médica para esta pato-
logia e para as suas comorbilidades. Pretende também alertar para o papel preponderante do médico de familia (MF) no acom-
panhamento longitudinal do utente e da sua familia.

Descricao do caso: Utente, sexo masculino, 15 anos, sem antecedentes pessoais de relevo, recorre a consulta com MF por quei-
xas de dor cervical e toracica associada a movimentos de rotacdo e flexdo da coluna. Ao exame objetivo destaca-se pescogo
curto, implantagéo baixa da linha do cabelo, escoliose, cifose cervical e retificacdo da coluna lombar. E pedida TC coluna que
demonstra fusdo de vdrias vértebras cervicais e lombares. Coloca-se a hipétese de SKF, pelo que se procede a pesquisa de ou-
tras malformagdes associadas, identificando-se agenesia do rim direito e rim esquerdo vicariante, atresia palatina e valvula aér-
tica bictspide. O MF estabelece contacto com varias especialidades de forma a criar o plano terapéutico ideal.

Comentario: Este caso retrata o processo de diagndstico e de acompanhamento de um adolescente com suspeita de uma sin-
drome rara com afecdo osteo-articular, renal, cardiovascular e palatina. Ao longo deste processo coube ao MF a funcdo de mo-
derador dos cuidados de satide. O apoio continuo e longitudinal ao utente e a sua familia foi essencial para superar os perio-
dos de incerteza e fragilidade. Prevé-se que, no futuro, as alteragées estruturais osteo-articulares possam causar limitagées fun-
cionais, com consequente reducdo da sua qualidade de vida. Este processo tem sido discutido com o utente e com a sua fami-
lia, de modo a criar estratégias de prevencdo e de reabilitagdo de comorbilidades futuras.

Palavras-chave: Sindrome de Klippel-Feil; Agenesia renal; Doenca vélvula adrtica bictspide; Caso clinico.

INTRODUCAO
sindrome de Klippel-Feil (SKF) é uma doen-
¢a que afeta maioritariamente a coluna ver-
tebral, causando fusao de um ntimero varia-
vel de vértebras cervicais. Pensava-se tratar
de uma doenca rara; contudo, de acordo com os ulti-
mos estudos, cré-se que a sua prevaléncia seja de um
em cada 172 nascimentos.! E mais frequente no sexo fe-
minino e manifesta-se através de uma triade clinica,
presente em 40 a 50% dos doentes, caracterizada por
pescoco curto, baixa linha de implantacado do cabelo e
reducdo da capacidade de mobilizacdo cervical.!*®
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Para além dos sintomas mais comuns associados a
esta patologia, como cervicalgia, cefaleias e alteracoes
da mobilidade cervical, podem surgir complica¢des
mais graves, destacando-se a estenose medular e défi-
ces neurologicos.*s

Estdo descritos trés subtipos de acordo com a por-
¢ao de vértebras cervicais afetadas: o tipo I apresenta
um Unico segmento de vértebras cervicais fundidas; o
tipo II inclui multiplos blocos ndo contiguos; j4 o tipo
IIT comporta multiplos blocos de vértebras cervicais
fundidas de forma contigua.?

O diagnéstico é mais frequente na infancia; contu-
do, em pacientes assintomaticos, sem manifestacoes
evidentes ao exame objetivo, o diagnéstico pode surgir
apenas na idade adulta.*¢
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Associadamente estdo descritos defeitos ao nivel de
outros sistemas, nomeadamente problemas auditivos,
alteracdes renais, cranioencefélicas e cardiovascula-
res."?¢

Apatogénese desta sindrome estd associada a falhas
na segmentacdo e diferenciacdo dos somitos cervicais
durante a embriogénese, podendo ser causada por uma
mutacio esporddica ou associada a varios genes.>"8

O caso que se descreve retine grande parte das alte-
ragdes descritas até hoje relativamente a esta sindrome.
O utente foi acompanhado ao longo de cerca de qua-
tro anos pelo seu médico de familia (MF), que progres-
sivamente foi identificando alteracdes de varios 6rgaos
e sistemas, culminando no diagnéstico de SKE Neste
caso, a articulagao do MF com vdrias especialidades e
com os recursos disponiveis na comunidade permitiu
nao s6 o diagndstico e a gestdo clinica deste utente,
mas também o seu acompanhamento a nivel social, es-
piritual e relacional.

Este caso clinico tem como objetivo a sensibilizacao
da comunidade médica para esta sindrome rara e para
as comorbilidades associadas. Ademais, pretende rela-
tar o papel preponderante do MF no acompanhamen-
to longitudinal deste utente e da sua familia ao longo
das vérias etapas da patologia.

DESCRICAO DO CASO

Utente, sexo masculino, 15 anos, pertencente a fa-
milia nuclear no estadio V de Duvall, residente com os
pais e irma de 19 anos. Frequenta o décimo ano de es-
colaridade com aproveitamento. Sem antecedentes
pessoais de relevo, alergias conhecidas ou toma habi-
tual de medicacdo. Gravidez vigiada, sem identificacao
de alteracoes morfolégicas nas ecografias realizadas,
segundo a mae.

Recorre a primeira consulta com ME acompanhado
pela mae, por queixas de dor cervical e tordcica agra-
vadas com os movimentos de rotacdo e flexdao da colu-
na, com cerca de trés anos de evolucdo, intermitente,
de ritmo mecanico. Nega outros fatores de agrava-
mento. Refere alivio ligeiro com a toma de analgésico.
Nega outros sinais ou sintomas associados. Nega trau-
ma associado.

Ao exame objetivo apresenta implantacdo baixa da
linha do cabelo, pescoco curto, cifose cervical (Figura
1), atitude escolidtica com desvio direito da coluna dor-
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Figura 1. Exame objetivo — inspecao perfil esquerdo: pescoco curto,
cifose cervical.

sal (Figura 2) e retificacdo da coluna lombar. Associa-
damente apresentava dificuldade na realizacao de mo-
vimento de rotagao e inclinagao lateral da coluna cer-
vico-dorsal para a direita, sem compromisso da exten-
sao e flexdo. Sem alteracdes da forca muscular ou sen-
sibilidade, com reflexos osteo-tendinosos mantidos.
Associadamente, a auscultacao cardiaca identifica-se
click sistélico de ejecao. Sem outras alteracdes a desta-
car.

Colocando como hipétese diagndstica mais prova-
vel uma malformacao da coluna vertebral optou-se por
solicitar exame imagiolégico, no sentido de identificar
alteracoes da coluna vertebral. Foi também pedida ava-
liacdo analitica com o intuito de excluir doencas de en-
volvimento sistémico, pensando em patologias como a
espondilite anquilosante e a artrite juvenil idiop4tica.
Foram solicitados também exames cardiacos, nomea-
damente eletrocardiograma de doze derivacoes e eco-
cardiograma transtoracico, para investigacao da alte-
racdo auscultatoria.

A tomografia computorizada (TC) da coluna verte-
bral identifica “retrolistese grauI em IV de C5 sobre C6.
Bloco somatico em C2-C3, C6-C7, D1-D2-D3-D4-D5,
hemivértebra esquerda em D3 e vértebra ‘em borbole-
ta’ em D5. Fusao parcial dos primeiros arcos costais a
direita. Deformacao em ‘S’ da regido alta da raquis dor-
sal. Invaginacdo basilar. Assimilacdo de C1. Auséncia
de fusao na linha média dos arcos costais anteriores e



Figura 2. Exame objetivo — inspecdo pdstero-anterior: atitude esco-
liética com desvio direito da coluna dorsal.

posterior de C1. Ligeira deformacao cif6tica do rdquis
cervical. Retificacdo relativa da coluna lombar por per-
da da normal curvatura lordética fisiologica” (Figuras
3, 4 e 5). Associadamente é também descrita, neste re-
latdrio, a auséncia do rim direito.
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Figura 3. TC cervical plano sagital: bloco somatico em C2-C3,
C6-C7, D1-D2-D3-D4-D5.

Dos exames cardiacos solicitados destaca-se valvu-
la aértica bictiispide, sem outros achados anémalos.

Dada a presenca de alteracoes da coluna vertebral as-
sociada a duas outras alteracoes organicas (cardiaca e
renal) € realizada pesquisa bibliogréfica e o SKF surge
como a principal hip6tese diagnéstica.

O utente é referenciado a consulta de ortopedia, com
o intuito de avaliar eventual necessidade de interven-
¢do cirurgica por parte da especialidade, e a consulta
de medicina fisica e reabilitacao (MFR) do hospital de
referéncia, com o objetivo de proporcionar alivio da
dor e eventual plano de reabilitacdo e de reforco mus-
cular. No que se refere a consulta de ortopedia, o MF é
informado de que o caso seria discutido em reunido in-
ter-hospitalar da especialidade, ficando a aguardar pa-
recer sobre eventual plano terapéutico.

O utente é também referenciado a consulta de car-
diologia pediatrica com exclusao de outras malforma-
¢oes do aparelho cardiovascular.

Solicita-se estudo do aparelho genito-urinario atra-
vés da ecografiarenal e vesical para esclarecimento das
alteracoes descritas previamente. Este exame descreve
provavel agenesia do rim direito e rim esquerdo vica-
riante com cerca de 14,4 x6,2 X 6,1cm, sem outras alte-
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Figura 4. TC cervical plano coronal: bloco somatico em C2-C3,
C6-C7, D1-D2-D3-D4-D5.

racoes associadas. Neste sentido, é contactada direta-
mente a especialidade de nefrologia que, apés o en-
quadramento do caso e dada a auséncia de alteracoes
na funcao renal do utente, refere nao existir funda-
mento para referenciacdo de momento.

Relativamente a consulta de MFR, é decidido que o
utente ndo beneficia de apoio da especialidade, nao
apresentando restricoes a pratica de exercicio fisico e
tendo alta da consulta, com indicacdo para exercicios
de reforco muscular. E realizado um pedido interno de
consulta de cirurgia pediatrica, onde é descartada a ne-
cessidade de intervencao.

Aolongo damarcha diagnéstica e ap6s pesquisa cui-
dada das possiveis alteracoes associadas a SKF optou-
se pela avaliacdo de eventual envolvimento tiroideu e
orofaringeo. A ecografia tiroideia ndo mostrou altera-
¢oes. Ao exame objetivo da orofaringe, apesar de nao
terem sido detetadas alteracdes evidentes, em consul-
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Figura 5. TC toracica plano coronal: bloco somético em C6-C7,
D1-D2-D3-D4-D5.

ta de medicina dentdria surge a suspeita de atresia do
palato (palato ogival), confirmada com estudo com-
plementar com ortopantomografia.

Ao longo de anos, o utente manteve acompanha-
mento regular em consulta com o ME com uma perio-
dicidade de cerca de dois meses no primeiro ano e, pos-
teriormente, de seis em seis meses.

Este quadro clinico mostrou-se compativel com uma
doenca congénita caracterizada por malformagdes ver-
tebrais, com possivel associacdo a outras malforma-
¢oes viscerais. A triade clinica é evidente neste doente.



A maioria dos casos de SKF surge como mutacao espo-
radica; todavia, estao descritos casos de hereditarieda-
de autoss6mica dominante e recessiva.

Foi realizada avaliagao familiar com genograma até
trés geracoes, com o objetivo de identificar eventuais
condicoes semelhantes; porém, ndo foram encontrados
outros familiares com tais alteracoes. Cré-se, portanto,
tratar-se de um caso de mutacgdo esporadica. Nao foi,
contudo, até ao momento realizado estudo genético.

Atualmente, o utente tem dezoito anos, pretende in-
gressar no ensino superior, pratica exercicio fisico em
contexto de aulas de educacao fisica, sem queixas do
foro osteo-articular.

Este processo de diagndstico causou periodos de an-
siedade na vida deste jovem e da sua familia. Coube ao
MF a gestao destes periodos através do seu acompa-
nhamento peridédico e regular. Foi sugerida eventual
referenciacdo para acompanhamento por psicologia;
contudo, o utente e a sua familia preferiram manter
apenas as consultas com o seu ME Ao longo da marcha
diagnostica, o utente e a familia foram sempre partes
integrantes, mantendo-se informados de todas as suas
suspeitas diagndsticas e das consequentes alteracoes
identificadas.

Foram realizadas varias referenciacoes a consultas
hospitalares durante este processo de diagnéstico, com
o objetivo de descartar eventuais intervencoes neces-
sarias por parte dessas especialidades. O utente man-
tém acompanhamento nas especialidades de cardiolo-
gia e ortopedia, aguardando parecer desta tiltima quan-
to a eventual necessidade de intervencao cirtrgica. Pa-
ralelamente, o MF assegura um seguimento regular do
utente e do seu agregado familiar, monitorizando a evo-
lugdo da sindrome e potenciais complicacées decor-
rentes, de forma a garantir uma intervencdo atempada
e adequada. Contudo, prevé-se que, no futuro, as alte-
racoes estruturais osteo-articulares possam causar li-
mitacdes funcionais ao nivel da mobilidade deste uten-
te, com consequente reducdo da sua qualidade de vida.
Este processo tem sido discutido com o utente e com a
sua familia de forma a investir na reabilitacao osteo-ar-
ticular e na prevengdo de eventuais comorbilidades fu-
turas. Neste sentido, a manutencdo de uma alimenta-
cdo equilibrada com ingesta hidrica adequada, a pre-
vencao do excesso de peso, a prética regular de exerci-
cio fisico para refor¢co muscular e melhoria da
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mobilidade e o tratamento da dor sdo medidas funda-
mentais para reduzir a morbilidade associada a sin-
drome.Jd a evicgdo de atividades que possam causar le-
soes € essencial para prevenir complicac¢des, como fra-
turas, estenose vertebral, instabilidade cervical e dis-
funcao articular.

O MF continua a prestar acompanhamento psicol6-
gico e social; porém, poderd ser novamente avaliada a
necessidade de encaminhamento para apoio especia-
lizado no futuro. As questdes estéticas e a adaptacdo so-
cial sdo tematicas abordadas pelo ME nao tendo sido
motivo de preocupagdo até ao momento.

COMENTARIO

Este caso clinico descreve o processo de diagndsti-
co de uma doenca congénita complexa, com possivel
envolvimento multiorganico. Trata-se de uma sindro-
me pouco reconhecida pela comunidade médica, o que
pode condicionar atraso e subdiagnéstico desta con-
dicdo."*¢

Cré-se que a etiologia desta sindrome seja uma as-
sociacdo de fatores ambientais e genéticos que entre a
terceira e a oitava semanas de gestacdo provoca um de-
feito no desenvolvimento embrionério, com resultado
na formacao anémala de vérios 6rgaos e sistemas.>”

E de salientar o desempenho do MF no diagnéstico
e suspeicao desta condic¢do clinica, tendo um papel
chave na identificacdo das malformagoes osteo-arti-
culares associadas a alteracoes cardiacas e renais. Es-
tas alteragdes conjuntas levantaram a suspeicdo de uma
sindrome congénita. Na presenca de alteracdes osteo-
articulares com fusdo de vértebras cervicais, as hipéte-
ses diagnosticas mais provaveis sao malformagdes con-
génitas da coluna cervical ou patologias sistémicas,
como a espondilite anquilosante, a artrite idiopdtica
juvenil ou mesmo complicac¢des de discites crénicas.
Contudo, na presenca de fusdo de vértebras cervicais e
dorsais associadas a malformacdes de arcos costais,
craniofaciais, cardiovasculares e renais, a hipétese de
SKF surge como a mais provavel.

Importa notar, como dificuldade major, a articulacao
com a equipa de ortopedia, responsével pela orienta-
¢do deste utente no que se refere a eventual interven-
¢do cirdrgica. A incerteza quanto ao plano terapéutico
causa sentimentos de angustia e preocupagao a esta
familia. Neste sentido, o apoio do MF tem sido essen-
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cial para a gestdo das emocodes do utente e dos seus fa-
miliares.

O apoio continuo e longitudinal fornecido pelo MF ao
longo dos tltimos quatro anos, focando-se nao sé na sua
condicao clinica, mas também no seu contexto psicos-
social, tem sido fundamental a manutencao da homeos-

5. Vaidyanathan S, Hughes PL, Soni BM, Singh G, Sett P. Klippel-Feil syn-
drome —The risk of cervical spinal cord injury: a case report. BMC Fam
Pract. 2002;3:6.
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Goto M, Nishimura G, Nagai T, Yamazawa K, Ogata T. Familial Klippel-
Feil anomaly and t(5;8)(q35.1;p21.1) translocation. Am | Med Genet
A.2006;140(9):1013-5.

tasia familiar. O MF tem exercido a funcao de moderador 8.
dos cuidados de satde, realizando as referenciacoes ne-
cessdrias e coordenando as vdrias especialidades envol-
vidas, tomando a responsabilidade central pela orienta-
¢ao e acompanhamento do utente e da sua familia.
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ABSTRACT

KLIPPEL-FEIL SYNDROME: A DIAGNOSIS IN ADOLESCENCE (CASE REPORT)

Introduction: Klippel-Feil syndrome (KFS) is a disease that predominantly affects the spine leading to the fusion of vertebrae.
In addition, defects in other systems are described, namely cardiovascular, renal, among others. This clinical case reports part
of these changes and aims to raise awareness of this pathology and its comorbidities for the medical community. It also in-
tends to highlight the role of the family doctor (FD) in the follow-up of the patient and his family.

Case description: 15-year-old male with no relevant medical history complains of neck and chest pain with rotation and fle-
xion of the cervical thoracic spine. Physical examination reveals a short neck, low hairline implantation, scoliosis, cervical ky-
phosis, and lumbar spine straightening. Spinal CT shows fusion of several cervical and lumbar vertebrae. The hypothesis of KFS
is raised and other associated malformations are investigated identifying: agenesis of the right kidney and vicarious left kidney,
palatal atresia, and bicuspid aortic valve. The FD establishes contact with various specialties to create the ideal therapeutic plan.
Comment: This case portrays the process of diagnosis and follow-up of an adolescent suspected of having a rare syndrome
with osteoarticular, renal, cardiovascular, and palatine involvement. Throughout this process, the FD was the health care ma-
nager. The longitudinal support provided to the patient and his family was essential to overcome periods of uncertainty and
fragility. It is expected that in the future, osteoarticular structural abnormalities may cause functional limitations, with a con-
sequent reduction on his quality of life. This process has been discussed with the patient and his family to create strategies to
prevent future comorbidities and to improve quality of life with physical rehabilitation.

Keywords: Klippel-Feil syndrome; Renal agenesis; Bicuspid aortic valve disease; Case report.
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