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RESUMO

A agenesia congénita de patela é uma condicéo rara que pode ocorrer isoladamente ou estar associada a outras doengas, como Sindrome
Unha-Patela, Sindrome da Patela Pequena, Sindrome Genitopatelar e Sindrome de Meier-Gorlin. A sua forma isolada geralmente ocorre
na Aplasia ou Hipoplasia Familiar da Patela, mas casos esporadicos foram descritos na literatura. Frequentemente a Agenesia Congénita
de Patela ndo causa nenhuma disfun¢éo importante na vida do paciente, porém em alguns casos hd dificuldades para correr, pular, subir
escada e praticar esportes. Ndo hd casos de Agenesia Congénita de Patela em idosos descritos na literatura. Este trabalho propée relatar e
discutir o caso de uma mulher de 71 anos, lavradora, que procurou o Pronto Socorro devido a entorse de joelho direito e foi diagnosticada
com Agenesia Congénita de Patela.
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ABSTRACT

The Congenital Absence of Patella is a rare condition that can occur isolated or associated with other diseases like Nail-Patella Syndrome, Small
Patella Syndrome, Genitopatellar Syndrome or Meier-Gorlin Syndrome. Its isolated form usually occurs in the Familiar Aplasia or Hypoplasia of
Patella, but sporadic cases were described in literature. Frequently, the Congenital Absence of Patella doesn’t cause any important dysfunction
in life of patients, nevertheless there are some cases with difficulties for running, jumping, climbing stairs and practicing sports. There are no
cases of Congenital Absence of Patella in elderly described in literature. This case report presents and discussesa 71 years old woman, farmer,
who searched the emergency unit, due to a right knee sprain and was diagnosed with Congenital Absence of Patella.
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INTRODUCAO

A agenesia congénita de patela (ACP) € uma doenga rara,
que pode ser diagnosticada na Sindrome Unha-Patela (SUP),
Sindrome da Patela Pequena (SPP), Sindrome Genitopatelar
(SG), Sindrome de Meier-Gorlin (SMG). Essas sindromes
cursam com uma série de alteragdes em pés, quadris, unhas,
entre outrasl, mas podemos ter isoladamente a aplasia ou
hipoplasia familiar da patela(AHFP)."3

Nao existem estudos falando sobre a prevaléncia dessa
alteragao, pois além de ser muito rara, nao pode ser avaliada
ao nascimento, ja que a ossificagao inicia no segundo ano de
vida.* Ainda assim, mesmo que todas essas doengas cursem
com aplasia ou hipoplasia de patela, nao se deve confundi-las
(SUP, SPP, SG, SMG e AHFP) ja que elas nao tém o mesmo
componente genético.>®

A patela € um osso sesamoide*, responsavel por trans-
mitir a for¢a do quadriceps femoral a tuberosidade tibial,
aumentando a forca efetiva desse musculo. Portanto, a
sua auséncia pode dificultar subir escadas, pular, correr,
entre outros exercicios que exigem grande atividade dos
membros inferiores.® Pode haver hiper ou hipoplasia dos
condilos femorais decorrente do estresse mecanico gerado
em cima do joelho.*” Apesar das dificuldades apresenta-
das, muitos pacientes nao tem grandes impactos em seu
quotidiano (principalmente aqueles com quadriceps bem
desenvolvido), fazendo com que cirurgias corretivas nao
sejam necessarias.*

O objetivo deste trabalho € relatar um caso raro de agene-
sia congénita da patela em paciente idoso, com seus aspectos
clinicos e radiologicos.
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RELATO DE CASO

Paciente, sexo feminino, 71 anos de idade, lavradora, que
procurou o Pronto Socorro devido a entorse em joelho direi-
to. No exame fisico, constatou-se dor de baixa intensidade,
com stress em varo (2+/4+), sem derrame articular ou outras
alteragoes ligamentares. Em ambos os joelhos havia um coxim
gorduroso em regiao patelar sem a presenga de estruturas
osseas no local da patela. Realizou-se radiografia do joelho
em incidéncias antero-posterior (AP) e em perfil (figura 1),
evidenciando a auséncia de patela em ambos os joelhos.

A hipotese diagnostica para o caso, além da entorse, foi
de uma agenesia congénita de patela, ndo relacionadas a
outras alteragoes, como anormalidades em quadril, cotovelos
ou unhas. A paciente viveu toda sua vida em ambiente rural,
sem aparente déficit para as atividades diarias e, portanto, sem
queixas sobre prejuizos decorrentes dessa anomalia. Para a
entorse da paciente realizou-se uma imobilizagao do tipo en-
faixamento de Jones e foi indicado o uso de anti-inflamatorios
e gelo. A paciente seguiu em acompanhamento ambulatorial.

Figura 1 - Radiografia na incidéncia antero-posterior (A) e em perfil (B),
evidenciando auséncia da patela.

DISCUSSAO

Malformacoes congénitas dos membros inferiores sem ano-
malias em membros superiores ocorrem em aproximadamente
1 a cada 10.000 nascidos vivos.® Dentre essas malformagoes
a Agenesia Congeénita de Patela € uma condigao rara relatada
pela primeira vez em 1820 por Chatelain apud Goeminne e
Dujardin’, e descrita em sua forma isolada por Kutz.!® Nao exis-
tem estudos falando sobre a sua prevaléncia, pois € muito rara.*

A ACP € um raro defeito congénito que pode ocorrer iso-
ladamente ou associado a outras malformacoes esqueléticas.
Sua forma isolada geralmente esta associada com a Aplasia ou
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Hipoplasia Familiar da Patela (AHFP)!"'2, mas casos esporadicos
foram descritos na literatura.10 A Sindrome Unha-Patela (SUP),
a mais freqliente condi¢ao associada a ACP, € caracterizada
por displasia de unha, displasia de cotovelo, agenesia ou
hipoplasia de patela, chifres iliacos, dentre outras desordens,
como glaucoma e nefropatia.”® A Sindrome da Patela Pequena
(SPP) € caracterizada por agenesia ou hipoplasia de patela e
anormalidades pélvicas, como atraso ou auséncia de ossificacao
da jungao isquio-pubica.'* A Sindrome Genitopatelar (SG) esta
associada com agenesia de patela, hipoplasia escrotal, dismorfia
facial, anormalidades renais e retardo mental."” A Sindrome de
Meier-Gorlin (SMG) € caracterizada por agenesia de patela,
microtia e baixa estatura.'s

As diferentes doencas que cursam com ACP (SUP, SPP,
SG, SMG, AHFP) possuem componente genético distinto.>®
Mutagoes no gene LMXI1B estao relacionadas com a SUP,
porém estao ausentes na ACP isolada, como ocorre na AHFP3
MutagGes no cromosso 17q22, entre os genes D175787 e
D1751604, foram associadas a ocorréncia de AHFP3, porém
esses genes estavam normais quando avaliados em pacientes
portadores da doenga.?

Na ACP a articulagao distal do fémur divide-se em duas
partes por um sulco profundo, no qual o tendao do musculo
quadriceps se acomoda e que pode ser facilmente distingui-
do da ranhura articular, presente na variante normal.” Pode
haver agenesia da por¢ao distal do musculo quadriceps'® ou
luxacdo lateral do mecanismo extensor.”” Além disso, também
ocorre hiper ou hipoplasia dos condilos femorais decorrente
do estresse mecanico gerado em cima do joelho.*” A ACP
geralmente nao causa nenhuma disfungao importante na vida
do paciente, como ocorreu em nosso relato de caso, porém,
pode levar a dificuldades para correr, pular, subir escadas e
praticar esportes, além contribuir paraquedas frequentes, caso
o musculo quadriceps nao seja vigoroso.>* Diferentemente da
ACP, a hipoplasia da patela pode estar associada a freqiiente
luxagao ou subluxagao do joelho, hipermobilidade patelar e
sinal de apreensdo, comprometendo a vida do paciente.?°

A ACP nao requer tratamento especifico.?"2* O tratamento
€ destinado aos pacientes que apresentam alguma outra defici-
éncia no joelho, como genu recurvatum, instabilidade, luxacao
lateral e descontinuidade do mecanismo extensor.'3192526 Para
esses casos, pode-se realizar uma restauracao do mecanismo
de extensao, colocando-o na ranhura articular, transplantar
a tuberosidade tibial medialmente e transferir um ou dois
tendoes isquiotibiais mediais para 0 mecanismo extensor.*

A ACP em pacientes idosos € rara, nao havendo outros
casos descritos na literatura. Mesmo nao trazendo disfuncao
para a maioria dos pacientes, a ACP pode comprometer a
qualidade de vida em alguns casos, por isso € necessario que
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seu diagnostico seja feito pelos ortopedistas tanto em pacientes
jovens, como em pacientes id0sos.
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