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Resumo 

 

Introdução: A síndrome de Williams-Beuren (SWB) consiste de uma 

deleção no cromossomo 7q11.23, região responsável pela codificação de 28 

genes, estando o gene codificador da elastina situado aproximadamente no 

ponto médio dos extremos da deleção; a mutação no gene da elastina leva a 

alterações fenotípicas no paciente, com prejuízo do desenvolvimento 

neuropsicomotor de graus variados, fáscies características, anormalidades 

cardiovasculares, hipercalcemia, disfunções urológicas e osteoarticulares. O 

presente estudo avaliou a prevalência de escoliose em pacientes com 

diagnóstico de SWB, bem como sua relação com o padrão das curvas nos 

portadores de escoliose. Métodos: Foram incluídos 41 pacientes com 

diagnóstico de SWB através da realização de anamnese, exame físico e 

investigação radiográfica, sendo 25 do sexo masculino. Realizou-se a 

interpretação das radiografias e obtenção do ângulo de Cobb. Resultados: 

Observou-se que 14 pacientes eram portadores de escoliose, sendo 10 do 

sexo masculino. O padrão da deformidade apresentou-se, nos pacientes 

mais jovens, através de curvas simples e flexíveis, e, apesar de adultos 

apresentarem ocorrência de duplas curvas e triplas curvas, a análise 

estatística não evidenciou relação entre escoliose e idade ou sexo dos 
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pacientes. Conclusões: O estudo evidenciou prevalência de escoliose em 

portadores de SWB: 34,1%; entretanto, as variáveis idade e sexo não 

apresentaram relação com a ocorrência de escoliose, assim como a 

gravidade das curvas apresentadas. 

Descritores: Elastina/genética; Escoliose/epidemiologia; 

Escoliose/radiografia; Síndrome de Williams/epidemiologia; Síndrome de 

Williams/diagnóstico; Síndrome de Williams/radiografia; Deficiência 

intelectual; Prevalência.  
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Damasceno ML. Prevalence of scoliosis in patients with the Williams-Beuren 

syndrome [dissertation]. São Paulo: Faculdade de Medicina da Universidade 

de São Paulo; 2013.  

 

Abstract 

 

Introduction: Williams-Beuren syndrome (WBS) consists of a chromosome 

7q11.23 deletion in the region responsible for encoding 28 genes, with the 

elastin encoding gene situated approximately at the midpoint of the extremes 

of deletion; mutation of the elastin gene leads to phenotypic changes in 

patients with neurodevelopment impairment of varying degrees, 

characteristic facies, cardiovascular abnormalities, hypercalcemia, and 

urological and bone and joint dysfunctions. This study assessed the 

prevalence of scoliosis in patients with WBS, and the relationship with the 

pattern of scoliotic curves. Methods: A total of 41 patients diagnosed with 

SWB were included in the study, 25 males, through anamnesis, physical 

examination and radiographic investigation. Radiographic imaging was 

interpreted and the Cobb angle was calculated. Results: It was observed 

that 14 patients had scoliosis, and 10 of them were male. The pattern of the 

deformity in younger patients was of flexible and simple curves, and although 

adults presented double and triple curves, statistical analysis showed no 

relationship between scoliosis and age or sex. Conclusion: The study 

revealed a prevalence of scoliosis in patients with SWB of 34.1%; however, 
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the variables age and sex had were not significantly associated with 

scoliosis, nor with the severity of the curves. 

Keywords: Elastin/genetics; Scoliosis/epidemiology; Scoliosis/radiography; 

Williams syndrome/epidemiology; Williams syndrome/diagnosis; Williams 

syndrome/radiographys; Intellectual disability; Prevalence. 
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1. INTRODUÇÃO 

 

 

Ao longo das últimas décadas, incontáveis estudos evidenciaram a 

relação entre mutações em lócus codificadores de proteínas componentes 

de fibras elásticas e o amplo espectro fenotípico caracterizado por 

alterações do tecido conectivo.1-8 Anormalidades esqueléticas, 

cardiovasculares, oculares e déficits do desenvolvimento neuropsicomotor 

são algumas das características expressas quando da ocorrência de 

eventual disfunção na formação embrionária. 

Um dos aspectos mais evidentes das síndromes que acarretam 

acometimento do aparelho musculoesquelético é a ocorrência de escoliose, 

deformidade tridimensional da coluna vertebral definida por angulação maior 

que 10° no plano frontal. Há muito tempo, observou-se sua ocorrência em 

indivíduos da mesma família, o que gerou hipóteses de que mutações em 

genes envolvidos no metabolismo do tecido conectivo pudessem causar um 

comprometimento da integridade biomecânica dos tecidos, contribuindo para 

a ocorrência da deformidade na coluna vertebral. 

As escolioses são classificadas de acordo com a etiologia: congênita, 

idiopática, neuromuscular, ou por outras causas (entre as quais se 

encontram síndromes que acarretam acometimento do tecido conectivo).9,10  

A escoliose congênita é uma curvatura lateral da coluna causada pela 

presença de anomalias vertebrais que resultam em um desequilíbrio do 
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crescimento longitudinal, que ocorre entre a quinta e sexta semana de 

gestação, época em que acontecem os processos de segmentação. 

A escoliose idiopática é classificada de acordo com a idade do paciente 

quando o diagnóstico é feito: a escoliose idiopática infantil é identificada do 

nascimento aos 3 anos; a escoliose idiopática juvenil, entre os 4 e os 10 

anos; escoliose idiopática do adolescente, entre 11 e 18 anos, e a escoliose 

idiopática do adulto, acima dos 18 anos. Cerca de 80% dos casos de 

escoliose são do tipo idiopático, isto é, sem uma causa conhecida.9,10 

A escoliose neuromuscular se desenvolve secundariamente a 

desequilíbrio muscular, distúrbios do nascimento, doenças de caráter 

degenerativo ou sindrômico, com o ritmo de sua progressão condicionado ao 

crescimento da criança. As doenças que afetam o alinhamento da coluna 

vertebral são numerosas e variadas, podendo envolver os neurônios 

motores superiores do encéfalo e da medula espinhal (como na paralisia 

cerebral, siringomielia, tumor de medula ou trauma medular), os neurônios 

motores inferiores (como na poliomielite, trauma radicular, mielites virais e 

atrofia muscular espinhal), ou afetando de forma combinada (como ocorre 

na mielomeningocele).11 As deformidades neuromusculares podem, ainda, 

se dar por disautonomias, miopatias primárias ou distrofias musculares (tipo 

Duchenne, artrogripose, desproporção de fibras musculares, hipotonia 

congênita ou distrofia miotônica).  

Em relação às síndromes que afetam o conectivo, estudos 

citogenéticos evidenciaram mutações específicas ocorridas em diferentes 

regiões do cromossomo, responsáveis pela supressão de proteínas 



3 

 

 

 

reguladoras fundamentais para o desenvolvimento adequado dos tecidos e 

do indivíduo, e uma gama de doenças descritas na literatura teve sua causa 

específica revelada. A síndrome de Williams-Beuren ocorre por mutação no 

cromossomo 7q11.23,12-16 região responsável pela codificação de 28 genes, 

estando o gene da elastina situado no ponto médio dos extemos da região. 

Em virtude da deleção completa de uma cópia de elastina, nesses pacientes 

observa-se ocorrência de fenótipo característico, anomalias 

cardiovasculares, urológicas, oftalmológicas, musculoesqueléticas e déficits 

de desenvolvimento.17-20 

No momento, o gene da elastina é o gene cuja participação é a mais 

conhecida na enfermidade: é o principal componente da matriz extracelular 

dos tecidos, sendo fundamental para a sua composição morfogenética 

estrutural, regulando a proliferação e organização do músculo liso dos vasos 

e a perfeita distribuição das fibras elásticas. As mutações nos alelos que 

codificam a elastina desencadeiam hipertrofia da camada muscular lisa da 

parede arterial, acarretando estenose e até obliteração total do vaso.12-20 

A elastina desempenha importante papel organizacional nas fibras 

elásticas presentes nos discos intervertebrais. Normalmente, o ânulo fibroso 

de discos normais apresenta-se com densas fibras elásticas localizadas 

entre lamelas adjacentes, bem organizadas; já nos discos intervertebrais de 

pacientes com escoliose, as fibras elásticas apresentam-se esparsas, com 

desorganização do colágeno e fibras elásticas, e perda da estrutura lamelar 

característica. Desta forma, a supressão ou mesmo anormalidades 

estruturais da elastina desencadeiam um desarranjo arquitetônico na forma 
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e função da fibra elástica, favorecendo a ocorrência de alterações 

fenotípicas características.12-20 

Nos pacientes com síndrome de Williams-Beuren, as anomalias 

cardiovasculares (estenose aórtica supravalvar, estenose pulmonar 

periférica, estenose vascular periférica, hipoplasia aórtica e prolapso da 

valva mitral) associam-se a anomalias oftalmológicas (hipermetropia, íris de 

padrão estrelado e estrabismo), renais (hiperatividade detrusora, agenesia 

renal, estenose da artéria renal, hidronefrose, insuficiência renal, 

nefrocalcinose, hipercalcemia), dentárias (dentes irregulares, dentes 

espaçados e má oclusão), e musculoesqueléticas (sinostose rádio-ulnar, 

hálux valgo, unhas hipoplásicas, clinodactilia e deformidades da coluna 

vertebral).12-20 

A maioria das crianças com a síndrome tem dificuldade de se alimentar 

e é irritada facilmente dentro do primeiro ano de vida. Seu desenvolvimento 

motor é mais lento, e, embora comecem a falar tarde (por volta dos 18 

meses de idade), apresentam facilidade para aprender rimas e canções, 

demonstrando elevada sensibilidade musical. É grande sua sociabilidade, 

entusiasmo, baixo timbre de voz e memória fantástica para nomes, pessoas 

e locais, fala fluente e inteligível, uso frequente de frases estereotipadas e 

clichês. É natural serem amigas de adultos e procurarem a companhia 

deles, ao mesmo tempo que apresentam dificuldades em fazer amizades 

com crianças de sua idade.12-20 

A morte do paciente pode se dar de forma súbita, apresentando 

relação com anormalidades cardíacas; no entanto, o acompanhamento 
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precoce permite o alívio dos sintomas e prevenção de doenças cujos 

portadores se apresentam predispostos. Assim, é de fundamental 

importância a realização de investigação cardiológica, oftalmológica, 

auditiva, dosagem de cálcio, acompanhamento de peso e nutricional (já que 

30% dos adultos afetados tendem a ser obesos). Com esses cuidados, a 

expectativa de vida dos portadores é normal.12-20 

Entre pacientes com síndrome de Williams-Beuren, ao longo das 

décadas, foi apresentado pequeno número de relatos de casos de 

escoliose21-23 com breves citações da deformidade na literatura, mantendo 

lacunas de conhecimento a serem preenchidas, como por exemplo, a 

respeito da prevalência de escoliose nos indivíduos portadores da síndrome 

e o padrão das curvas observadas nestes indivíduos. 

 

 

1.2. Objetivos 

 

 

Principal 

Determinar a prevalência de escoliose em pacientes com diagnóstico 

da síndrome de Williams-Beuren. 

 

Secundário 

Avaliar a associação entre a ocorrência de escoliose e sua gravidade 

com variáveis como sexo e idade. 
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2. REVISÃO DA LITERATURA 

 

 

2.1. Escoliose 

 

 

2.1.1. Histórico 

 

 

O primeiro relato de um indivíduo portador de escoliose se deu por 

volta de 3500 a.C., nos escritos do indiano Srimad Bhagat Mahapuranam. 

Este épico hindu faz referência a Kubja, um devoto do deus Krishna, que 

apresentava deformidade de sua coluna que culminava com uma grave 

corcunda. A história explica como Krishna realiza a cura de seu seguidor: 

colocando suas mãos sobre Kubja, pressiona-lhe os pés para baixo e puxa 

seu queixo para cima, realizando a retificação da coluna. Essa é a primeira 

descrição dos métodos de tração axial24 (Figura 1). 
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Figura 1. Épico hindu Srimad Bhagwat Mahapuranam. 

 

 

Porém coube ao médico grego Hipócrates (460-370 a.C.) cunhar o 

termo escoliose, significando sinuosidade. Hipócrates, através da 

observação e raciocínio lógico, foi levado a conclusões precisas a respeito 

da estrutura da coluna vertebral, e, consequentemente, suas doenças. O 

conjunto das obras atribuídas a Hipócrates constitui o Corpus Hippocraticum 

(em português, Coleção Hipocrática); nos escritos “Das Articulações”, 

reconheceu que as curvaturas da coluna podem variar amplamente em 

indivíduos normais, e também afirmou que velhice, dor, quedas e má 

postura poderiam levar o indivíduo a apresentar curvaturas anormais.25 A 

aplicação de tração axial e até mesmo o princípio de correção 
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transabdominal de deformidades da coluna vertebral têm sua origem em 

Hipócrates (Figura 2). 

 

Figura 2. Hipócrates. 

 

 

Cinco séculos depois, o médico e filósofo romano Cláudio Galeno (129-

217) utilizou-se dos termos cifose e lordose para descrever anormalidades 

na coluna. Realizou uma extensa pesquisa sobre a estrutura e função da 

medula e coluna vertebral26 (Figura 3). 
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Figura 3. Cláudio Galeno. 

 

 

Por cerca de 1.500 anos, a humanidade não viu avanços no campo das 

deformidades da coluna vertebral. O cirurgião francês Ambroise Paré (1510-

1590) inovou ao sugerir que os doentes de escoliose fossem tratados com 

uma cinta de ferro, com a intenção de esconder e corrigir defeitos. Eram 

espartilhos de metal, fenestrados – para diminuir seu peso – e acolchoados. 

Percebeu que o tratamento era ineficaz em indivíduos que tinham alcançado 

a maturidade esquelética, restringindo sua utilização a pacientes jovens. 

Para adultos com escoliose, defendia o tratamento de Hipócrates, que 

envolvia tração horizontal forçada27 (Figura 4). Paré também reconheceu a 
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preponderância feminina nos casos de escoliose, e foi o primeiro a 

descrever a escoliose congênita. 

 

Figura 4. Mesa de tração de Hipócrates. 

 

 

Em 1741, o médico francês Nicolas Andry de Bois-Regard (1658-1742) 

publicou L’orthopédie, e o conceito de que escoliose era causada por 

assimetria muscular, utilizando corpetes elaborados com osso de baleia e 

estofamento, com pontos de pressão sobre as protuberâncias vertebrais, 

além de abordagens posturais em seu tratamento28 (Figura 5). 

 



11 

 

 

 

 

Figura 5. L’Orthopédie e seu autor, Nicolas Andry. 

 

 

No século XIX, o conceito deixado por Hipócrates a respeito da tração, 

combinada com o conceito de Paré, acerca da utilização de um tutor externo 

com pontos de pressão sobre as assimetrias, era consenso geral no 

tratamento da escoliose. O francês Jacques Delpech (1777-1832) utilizava-

se da tração e exercícios como forma de tratamento,29 enquanto o 

americano Lewis Sayre (1820-1900) realizava a suspensão dos pacientes 

pelos braços e cabeça, para que deformidades flexíveis pudessem ser 

corrigidas, e a seguir imobilizadas com gesso30 (Figura 6). 
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Figura 6. Lewis Sayre realizando suspensão de paciente portadora de 

escoliose. 

 

 

Até o advento de antibióticos para tratar a tuberculose e a descoberta 

de uma vacina para a erradicação da poliomielite, grandes populações de 

pacientes sofriam destas doenças. Com pouca ou nenhuma eficácia 

terapêutica, os pacientes, com doença de longa duração, muitas vezes 

desenvolviam espondilite e cifoescoliose subsequente. Em pacientes com 

poliomielite, as deformidades graves da coluna vertebral levavam 

frequentemente a comprometimento cardiopulmonar e morte. Os pacientes 

foram colocados em vários tipos de aparelhos ou gesso objetivando 

interromper a progressão da deformidade da coluna vertebral, mas esses 

tratamentos foram ineficazes.  

Porém, no século XX, o mundo conheceu o americano Russell Hibbs 

(1860-1932), o homem que  modificou a face do tratamento da escoliose 
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para sempre. Em 1911, Hibbs realizou, pela primeira vez, uma cirurgia para 

fusão vertebral em paciente com tuberculose óssea31 (Figura 7). 

Descrevendo a técnica, Hibbs retirou o periósteo dos arcos posteriores, bem 

como os processos espinhosos; fragmentos de osso a partir das lâminas 

foram colocadas em espaços interlaminares. Além disso, cada articulação 

intervertebral foi curetada e desprovida de cartilagem, a fim de formar um 

leito de sangramento e assim tornar a fusão intervertebral possível. Após o 

procedimento, os pacientes foram mantidos no leito de 8 a 10 semanas e, 

em seguida, foi permitido movimento com utilização de uma cinta.32  

 

Figura 7. Russell Hibbs. 

 

 

Em 1914, a experiência acumulada e aperfeiçoamento do processo de 

fusão encorajaram Hibbs a realizar a artrodese vertebral em pacientes com 

escoliose. Em 1917, Hibbs expôs à sociedade o resultado dos 
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procedimentos cirúrgicos realizados, recebendo críticas, tendo em vista que 

apenas interrompia a progressão, ao invés de corrigir a deformidade. Em 

resposta às criticas, Hibbs iniciou correções pré-operatórias, através de 

tração, gesso e jaquetas tensoras; uma vez conseguida a correção, era 

realizada a fusão, e o paciente mantido num molde de gesso e repouso 

durante seis semanas.32  

Porém, a base para a moderna cirurgia de escoliose foi colocada pelo 

americano Paul Harrington, que, na década de 1950, utilizou a chamada 

haste de Harrington, com ganchos no início e final da deformidade 

escoliótica, combinada com distração e fusão vertebral.33 Ao longo das 

décadas, a técnica foi aperfeiçoada, porém mantendo a ideia original de 

prover fusão vertebral ao longo da deformidade com o auxílio de materiais 

de osteossíntese, evitando a progressão da curva34-37 (Figura 8). 
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Figura 8. Haste de Harrington, método desenvolvido na década de 1950. 

 

 

Correção e estabilização da deformidade escoliótica através de 

abordagem anterior foi introduzida na década de 1970, tendo sido um 

grande avanço no campo da cirurgia de deformidade vertebral. A abordagem 

anterior permitia a colocação de construções mais curtas, ao mesmo tempo 

em que obtinha melhor correção da deformidade38 (Figura 9). 
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Figura 9. Abordagem anterior no tratamento cirúrgico da escoliose. 

 

 

Apesar de prover excelente correção da deformidade por via anterior, a 

alta incidência de pseudoartrose, falha de material e perda de correção com 

a técnica de única haste permaneceu.39,40 Em uma tentativa de superar 

essas deficiências, a geração seguinte de instrumentação anterior envolveu 

a colocação de dupla haste, permitindo melhor “derrotação” e construção 

biomecanicamente mais forte41-43 (Figura 10). 
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Figura 10. Abordagem anterior com a colocação de dupla haste. 

 

O grande avanço que se seguiu foi o desenvolvimento de fixação 

transpedicular da coluna vertebral toracolombar, através de parafusos, por 

Cotrel e Dubousset.44 Biomecanicamente, mostraram-se superiores a outros 

materiais posteriores (ganchos e fios sublaminares) em relação à força de 

arrancamento e capacidade de suporte de carga.45-47 Fornecem três colunas 

de fixação da coluna, podendo ser utilizados para rodar, distrair ou 

comprimir segmentos de movimento antes da fusão48 (Figura 11). 

 

 

Figura 11. Fixação transpedicular. 
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Na década de 1990, novos desenvolvimentos no campo da endoscopia 

cirúrgica levaram à realização de toracoscopia para cirurgia da coluna 

vertebral. Videotoracoscopia tem sido utilizada para realizar liberação 

anterior, bem como a fusão anterior e estabilização da deformidade 

vertebral, com redução da morbidade.49 

 

 

2.1.2. Classificação 

 

 

De acordo com a Scoliosis Research Society (SRS)  Sociedade de 

Pesquisa em Escoliose , a escoliose é definida por um desvio no plano 

frontal superior a 10°, caracterizando-se por deformidade tridimensional, 

resultando em ombros desnivelados, triângulo de talhe e giba costal 

proeminente na região da convexidade da curva, podendo ser categorizada 

em diferentes tipos: congênita, idiopática, neuromuscular ou outras (entre as 

quais se encontram síndromes que acarretam acometimento do tecido 

conectivo)50 (Figura 12). 
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Figura 12. Aspecto clínico de paciente com escoliose. 

 

 

A avaliação do paciente passa necessariamente pela realização de 

radiografias nas incidências anteroposterior (em posição ortostática e 

inclinações laterais) e perfil. Em 1948, o americano John Cobb 

convencionou a mensuração das deformidades: nas radiografias frontais, 

chega-se à obtenção do ângulo de Cobb a partir da medida dos ângulos 

formados pelas placas terminais das vértebras que se localizam no início e 

final da curva estudada51 (Figura 13). 
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Figura 13. Técnica de Cobb. 

 

 

A primeira classificação para escoliose foi proposta por Schulthness, 

em 1905,52 e várias outras surgindo ao longo do século XX.53-55 No entanto, 

foi a partir da publicação de King, em 1983, que uma classificação para 

escoliose se tornou mundialmente aceita, e passou a orientar o tratamento 

das deformidades idiopáticas.56 Esta classificação – baseada no plano 

coronal – divide as curvas torácicas em cinco tipos, recomendando o nível 

vertebral a ser submetido a artrodese: 

 - tipo I: curva torácica com curva lombar rígida (curva lombar é 3° 

maior que a curva torácica, ou sua porcentagem de correção é menor 
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que a curva torácica); 

- tipo II: curva torácica com curva lombar flexível (curva lombar menor e 

mais flexível que a curva torácica); 

- tipo III: curva torácica sem curva lombar (linha perpendicular ao sacro 

que não ultrapassa os limites da vértebra na região lombar); 

- tipo IV: curva torácica longa (curva iniciando na quarta vértebra lombar); 

- tipo V: dupla curva torácica (duas curvas na região torácica) (Figura 14). 

 

 

Figura 14. Classificação de King. 

 

Na década de 90, diversos trabalhos criticavam a classificação de King, 

por esta demonstrar pouca reprodutibilidade, avaliar as curvas apenas no 

plano coronal, apresentar erros na indicação do nível de artrodese, não 

quantificar a deformidade lombar, não englobar todos os tipos de curva e ser 

elaborada para realizar artrodese com hastes de Harrington.57-63  

Assim, ficou evidente, com a classificação de King, que era possível 

poupar níveis quando da realização da artrodese, mas a ocorrência de 
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casos de descompensação após a cirurgia indicava que os critérios 

estabelecidos para definir em quais curvas deveriam ser realizadas a 

artrodese não estavam totalmente corretos. 

Em 2001, Lenke propôs uma nova classificação, composta por três 

componentes: tipo da curva (1 a 6), modificador da coluna lombar (A, B ou 

C) e modificador torácico sagital (-, N, ou +).64 Lenke e coloboradores 

estabeleceram que todo paciente com escoliose idiopática possui três 

curvas (torácica proximal, torácica principal e toracolombar/lombar), sendo a 

de maior mensuração, chamada de curva maior, obrigatoriamente rígida. As 

outras duas curvas, chamadas menores, podem ser flexíveis, caso as 

radiografias de inclinação lateral corrigissem para valor inferior a 25°, ou 

rígidas, caso não corrigissem para menos de 25°, e/ou apresentassem 

cifose maior que 20° (Figura 15). 
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Figura 15. Classificação de Lenke. 

 

 

O segundo componente da classificação (modificador lombar) é obtido 

ao traçarmos uma linha perpendicular ao centro do sacro, em radiografia 

coronal; caso a linha não toque os pedículos das vértebras lombares, a 

curva recebe o modificador lombar A; caso a linha encontre os pedículos, 

receberá o modificador lombar B; e se ultrapassar os limites ósseos da 

vértebra, receberá o modificador lombar C (Figura 16). 
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Figura 16. Modificador lombar na classificação de Lenke. 

 

 

O último componente da classificação refere-se ao modificador torácico 

sagital. Para quantificá-lo, faz-se a mensuração da cifose entre a 5a e a 12a 

vertebra: se inferior a 10°, receberá o sinal – (minus); se estiver entre 10° e 

40°, receberá sinal N (normal), e quando maior que 40°, receberá o sinal + 

(plus) (Figura 17). 

Ângulo Cobb 

T5-T12 
 

- (Minus) < 10° 

N (Normal) 10° - 40° 

+ (Plus) > 40° 

 

Figura 17. Modificador torácico sagital na classificação de Lenke. 
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2.1.2.1. Congênita 

 

 

A escoliose congênita se refere a deformidade de coluna causada por 

vértebras que não foram devidamente formadas, evento que ocorre muito 

cedo no desenvolvimento embrionário. Pode ser por falha de formação ou 

falha de segmentação. Apresenta-se com incidência de 0,5 a 1:1.000 

nascidos vivos.65,66  

O tipo mais comum de malformação congênita se dá por falha de 

formação, ou seja, a formação normal da vértebra é interrompida. Isto se 

evidencia no exame de raio-X por uma forma triangular da unidade vertebral, 

podendo a vértebra causar uma cunha na porção anterior, posterior, ou de 

ambos os lados, gerando um crescimento assimétrico do nível acometido.  

A falha de segmentação reflete a união unilateral de uma ou mais 

vértebras, acarretando retardo no crescimento desse referido lado da coluna 

vertebral, levando à deformidade (Figura 18). 
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Figura 18. Causas de escoliose congênita. A: Falha de segmentação; B: 

Falha de formação. 

 

 

2.1.2.2. Idiopática 

 

 

Na escoliose idiopática, não é possível identificar a causa da doença. A 

investigação tem como alvo várias áreas, e exemplifica a natureza complexa 

deste transtorno. O consenso atual é de que se trata de um processo 
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multifatorial, que pode evidenciar alteração na síntese de melatonina, 

doença do tecido conectivo, anormalidades do aparelho musculoesquelético, 

alteração da formação de proteína atuante na contratilidade da fibra elástica 

ou uma disfunção de mecanismo neural.67-74 Apresenta incidência de 0,2% a 

3% nas diferentes populações,75 e é classificada de acordo com a idade de 

ocorrência, em quatro tipos: 

- Infantil (de 0 a 3 anos): pouco comum (0,5% das escolioses 

idiopáticas), geralmente apresenta curvas torácicas sinistro-convexas, com 

maior acometimento dos meninos em relação às meninas. Divide-se em dois 

subgrupos, de escolioses progressivas e escolioses regressivas, 

determinadas pelo ângulo costo-vertebral, ou ângulo de Mehta: constatando-

se que o ângulo de Mehta é maior que 20°, a curva é sugestiva de pertencer 

ao grupo das escolioses progressivas.76 As curvas progressivas têm evolução 

rápida, podendo a chegar a 100° ao redor dos 10 anos. No entanto, cerca de 

80% dos pacientes apresenta-se com curvas regressivas.76 A maioria das 

crianças com escoliose idiopática infantil é saudável, e simplesmente 

apresenta uma pequena curvatura na coluna vertebral, com resolução 

espontânea sem a necessidade de tratamento77 (Figura 19). 
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Figura 19. Ângulo de Mehta. 

 

 

- Juvenil (de 4 a 10 anos): este grupo representa cerca de 10% da 

escolioses idiopáticas, com a faixa etária mais jovem do grupo comportando-

se como no grupo infantil, isto é, rapazes ligeiramente mais afetados que as 

meninas, e as curvas preponderantemente situando-se de forma sinistro-

convexas; já na extremidade superior do grupo, com crianças mais 

desenvolvidas, os indivíduos apresentam-se de forma similar ao grupo 

adolescente, com curvas destro-convexas, com predomínio importante no 

sexo feminino.78 Curvaturas juvenis que atingem 30° sem tratamento tendem 

a progressão, podendo-se lançar mão de órteses no gerenciamento da 

deformidade e até tratamento cirúrgico nos casos graves.78  

Uma diferença importante entre os dois primeiros grupos (infantil e 

juvenil) em relação ao grupo adolescente é que, nos primeiros, observa-

se maior associação com outras doenças da coluna vertebral, como 

tumores ou siringomielia, que necessitarão de tratamento adicional e 

diferente do empregado na escoliose idiopática do adolescente. 
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Investigação com ressonância nuclear magnética (RNM) faz-se mister na 

identificação de alterações. 

- Adolescente (de 11 a 18 anos): tipo mais comum (89% das escolioses 

idiopáticas), predominantemente no sexo feminino (8:1), com curvas destro-

convexas,79 com necessidade de tratamento em cerca de 1/10 destes casos. 

Certos fatores se relacionam à progressão da curva, tais como: sexo 

feminino, fase do estirão de crescimento rápido do adolescente, com 

diminuição da progressão à medida que o adolescente se desenvolve, sinal 

de Risser 0 (ausência de apófise ilíaca ossificada), ocorrência de duplas 

curvas80-82 (Figura 20). 

 

Figura 20. Classificação de Risser. 
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Curvas graves, que se aproximam de 100°, podem causar limitações 

importantes da capacidade pulmonar, como pneumopatia restritiva e 

aumento de mortalidade como resultante de cor pulmonale.83,84  

O tratamento divide-se em três fases: observação, utilização de coletes 

e cirurgia. Para tanto, é fundamental avaliação pormenorizada do paciente, 

com inspeção no exame físico, avaliação radiológica e determinação do seu 

potencial de crescimento (risco de progressão da curva). 

Em geral, o tratamento é expectante para pacientes em fase de 

crescimento e que apresentam curvas entre 10° e 20. Pacientes 

esqueleticamente maduros, com baixo risco de progressão da deformidade, 

que apresentam curvas entre 40° e 45° também recebem tratamento 

conservador, com conduta observacional. 

A utilização de coletes se dá em pacientes imaturos esqueleticamente e 

que apresentam curvas entre 20° e 40°. O objetivo é manter a curva na 

mesma magnitude de quando do início do tratamento, utilizando-se o 

dispositivo 23 horas por dia. Mesmo se ocorrer pequena progressão da curva, 

o tratamento cirúrgico não é indicado se a curva permanecer abaixo de 45° ao 

final do crescimento. Basicamente existem dois tipos de coletes: o colete de 

Boston, ou OTLS (órtese tóraco-lombo-sacra), utilizado quando a vértebra 

apical encontra-se abaixo de T7, e o colete de Milwaukee (que inclui a região 

cervical), quando a vértebra apical encontra-se acima de T7 (Figura 21). 
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Figura 21. À esquerda: colete de Boston (OTLS); à direita: Colete de 

Milwaukee. 

 

 

O tratamento cirúrgico é recomendado em pacientes que apresentam-

se com curvas maiores que 45° que continuam a crescer, ou curvas que 

continuam a progredir mesmo que o paciente não tenha mais potencial de 

crescimento. O objetivo do tratamento é, primeiramente, evitar a progressão 

da curva e, em segundo lugar, obter alguma correção da deformidade.  

- Adulto (acima de 18 anos): quando uma deformidade da coluna 

vertebral é descoberta em um adulto, as metas de tratamento são muitas 

vezes diferentes de uma criança ou adolescente. A deformidade de um 

adulto pode ter estado presente desde a infância, ou ser resultado do 

processo de envelhecimento, culminando com queixas de dorsalgia, 

lombalgia e ciática. O tratamento da deformidade em adultos objetiva 

restauração da função e aliviar a dor em combinação com correção da 

curvatura da coluna vertebral. 
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Entre as causas mais comuns, a deformidade da coluna vertebral do 

adulto pode ser fruto de escoliose idiopática presente na adolescência, 

processos degenerativos articulares e discais, osteoporose, sequelas de 

fraturas, espondilolistese, infecções e tumores da coluna vertebral. 

Escolioses com mais de 50° podem continuar a progressão, cerca de 0,5 a 

2° por ano, justificando tratamento cirúrgico.83,84  

 

 

2.1.2.3. Neuromuscular 

 

 

As causas específicas da escoliose neuromuscular são desconhecidas; 

entretanto, diversos fatores contribuintes bem conhecidos, tais como perda 

de força muscular ou controle do músculo voluntário, perda de capacidades 

sensitivas ou da proprioceptividade numa coluna vertebral flexível são 

considerados no desenvolvimento destas curvas.  

A classificação da escoliose neuromuscular proposta pela Sociedade 

de Pesquisa em Escoliose divide-se em: 

a) Causas neuropáticas 

- Lesão do neurônio motor superior: 

• Paralisia cerebral; 

• Siringomielia; 

• Trauma da medula espinhal; 

• Tumor da medula espinhal. 
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- Degeneração espinocerebelar: 

• Ataxia de Friedreich; 

• Doença de Charcot-Marie-Tooth; 

• Síndrome de Roussy-Levy. 

- Lesão do neurônio motor inferior: 

• Poliomielite; 

• Outras mielites virais; 

• Disautonomia (síndrome de Riley-Day). 

- Genética: 

• Atrofia muscular espinhal; 

• Doença de Werdnig-Hoffmann; 

• Doença de Kugelberg-Welander. 

 

b) Causas miopáticas 

• Artrogripose; 

• Hipotonia congênita; 

• Miotonia distrófica; 

• Desproporção de tipos de fibras. 

- Distrofia muscular: 

• De Duchenne; 

• Cinturas dos membros; 

• Fáscio-escápulo-umeral. 
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As curvaturas neuromusculares desenvolvem-se em uma idade menor 

do que as curvas idiopáticas, e uma porcentagem maior das curvas 

neuromusculares é progressiva. Ao contrário das curvas idiopáticas, curvas 

neuromusculares pequenas podem continuar a progredir mesmo quando 

alcançada a maturidade esquelética. Seu aspecto geralmente abrange 

curvas longas em forma de “C” que incluem o sacro, e obliquidade pélvica é 

comum. É comum também a associação com contraturas articulares, que 

podem afetar a região lombar.85 A doença neurológica ou muscular em 

progressão também pode interferir na estabilidade do tronco, o que torna os 

pacientes menos tolerantes ao tratamento com órteses, em relação àqueles 

com escoliose idiopática. 

No paciente portador de distrofia muscular de Duchenne, escoliose 

progressiva ocorre em 95 a 100% dos casos, com seu início ocorrendo entre 

os 11 e 13 anos de idade.86 À medida que a musculatura enfraquece, a 

escoliose progride e a função respiratória diminui, devendo ser monitorada a 

fim de permitir indicação cirúrgica no tempo devido. Um comprometimento 

acentuado da espirometria coloca o paciente em elevado risco cirúrgico.87  

Em pacientes com mielodisplasia, o risco de escoliose maior que 30° 

depende do nível da lesão: pacientes com nível torácico ou lombar 

desenvolvem escoliose em mais de 80% dos casos. Pacientes com lesão 

lombar baixa têm chance de desenvolver escoliose em 23% dos casos.88 

Na paralisia cerebral, cerca de 38% dos pacientes que são 

deambuladores apresentam escoliose, porém apenas 2% têm curvas 

maiores que 40°.85 Já aqueles com quadriplegia espástica apresentam 
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curvas acima de 40° em até 75% dos casos.89 Na ataxia de Friedreich ocorre 

escoliose em 60 a 79% dos pacientes.90  

Em relação ao desenvolvimento da escoliose pós-trauma raquimedular, 

todos os pacientes lesados antes dos 10 anos de idade desenvolvem 

escoliose, e cerca de 67% necessitarão estabilização cirúrgica.91  

Raramente tumores da coluna vertebral ou da medula são causa de 

escoliose; entretanto, deformidade pode ocorrer em decorrência da cirurgia 

para retirada do tumor, seja escoliose ou cifose.92  

O tratamento conservador dos casos de escoliose neuromuscular 

através da observação pode ser empregado em curvaturas menores que 20° 

a 25°; ao se observar progressão de uma curva pequena, deverá ser 

observado o tratamento com órtese. Em pacientes que possuem controle do 

tronco, ou são deambulatórios, podem ser empregados coletes de OTLS 

bem como de Milwaukee, a fim de se obter retardo do crescimento adicional 

da coluna antes que a fusão definitiva seja completada.85-88  

O tratamento cirúrgico visa fusão em pacientes com contínua 

progressão da curva, e visa produzir artrodese sólida da coluna, equilibrada 

em ambos os planos, coronal e sagital, sobre uma pelve horizontal. Para 

tanto, uma fusão muito mais longa é necessária do que a usualmente 

indicada para escoliose idiopática, devendo estender-se por vezes acima de 

T4. Na extremidade distal, a fusão pode excluir o sacro se o paciente for 

deambulador sem obliquidade pélvica importante. Infelizmente, grande parte 

desses pacientes são não deambuladores, apresentando obliquidade 

espino-pélvica fixa (com mais de 10° de inclinação de L4 ou L5 em relação à 
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linha da crista interilíaca), sendo necessária a inclusão do sacro e ilíaco na 

artrodese.93  

 

 

2.2. Síndrome de Williams-Beuren 

 

 

Doença relativamente rara, com incidência aproximada de 1:7.500 a 

1:20.000 nascidos vivos,94-96 a síndrome de Williams-Beuren caracteriza-se 

por uma microdeleção no cromossomo 7q11.23,97 responsável pela 

codificação de 28 genes, estando o gene da elastina situado 

aproximadamente no ponto médio dos extremos da deleção.98-100  

Esta mutação traduz no paciente o acometimento de diversos aparelhos, 

caracterizando-se por retardo mental e psicomotor de graus variados, 

anomalias cardiovasculares, hipercalcemia, disfunções urológicas, 

oftalmológicas e osteo-articulares.101-106 Embora a síndrome expresse graus 

variados de alterações fenotípicas, não existe uma classificação de gravidade 

da doença ou categorização dos pacientes consagrada na literatura. 

Em 1932, o inglês Reginald Lightwood foi o primeiro a descrever o que 

chamou de hipercalcemia idiopática da infância, levando a retardo do 

desenvolvimento psicomotor.107 Em 1951, o suíço Guido Fanconi apresentou 

suas observações em crianças com hipercalcemia, déficit pôndero-estatural, 

retardo mental, osteoesclerose cranial e fácies típica.108 Entretanto, os 

estudos de maior importância foram o do cardiologista neozelandês John 
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Williams,109 em 1961, e o do cardiologista alemão Alois Beuren,110 em 1962, 

que somaram as características faciais e comprometimento cognitivo, 

citados previamente, à descrição de anomalias cardiovasculares, 

especialmente a estenose aórtica supra-valvar (presente em cerca de 80% 

dos indivíduos afetados pela doença). Em 1964, a conexão entre os 

principais sintomas foi provada, quando Garcia descreveu a ocorrência de 

estenose aórtica supravalvar em paciente que apresentava hipercalcemia 

idiopática infantil.111  

O grande passo para o conhecimento da origem da síndrome de 

Williams-Beuren foi dado em 1993, com o descobrimento do gene da 

elastina. Aproximadamente 95% dos afetados pela doença apresentam uma 

deleção microscópica – da ordem de 1,5 a 2,0 Mb112-118 – no lócus da 

elastina, detectável pelo teste da hibridização in situ por fluorescência 

(FISH).119,120  

A hibridização in situ é uma técnica citogenética que permite a 

localização de uma sequência específica de ácido desoxirribonucleico (DNA) 

numa banda cromossômica. A técnica consiste na hibridização de uma sonda 

marcada com corantes fluorescentes ou radioativos, para identificar o seu 

segmento complementar dentro de uma metáfase cromossômica espalhada 

numa lâmina. O DNA dos cromossomos metafásicos é desnaturado na 

própria lâmina (daí a técnica ser denominada in situ) e segue-se a 

hibridização com a sonda marcada, visualizada por fluorescência.121  

Em 1996, Catherine Chapman determinou os critérios clínicos 

diagnósticos a serem considerados na investigação de um paciente suspeito 
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de apresentar a síndrome de Williams-Beuren,122 os quais incluem a 

característica facial típica (fronte larga, cristas orbitais sobressaltadas, 

fendas palpebrais curtas, epicanto, abundância de tecido subcutâneo em 

torno dos olhos, nariz em sela com sulco nasolabial longo e lábios grossos), 

associada a uma ou mais das seguintes características: 

- anomalias cardiovasculares, predominantemente achados de 

estenose aórtica supravalvar ou estenose da artéria pulmonar; 

- irritabilidade; 

- dificuldade de aprendizado; 

- baixo desenvolvimento estatural; 

- hipercalcemia; 

- personalidade excessivamente social (“frequentador de coquetel”); 

- anomalias dentárias. 

Alterações ortopédicas são frequentemente descritas nos achados dos 

pacientes: contraturas articulares acometem cerca de metade dos 

pacientes,123 bem como a ocorrência de pregas extra-sacrais bilaterais124 e 

clinodactilia;102 limitação à supinação dos antebraços e sinostose rádio-

ulnar, vista em cerca de um quarto dos pacientes,125 e hálux valgo como a 

alteração mais frequente, ocorrendo em cerca de 78% dos pacientes.106  

Apesar de extenso acometimento do aparelho músculoesquelético nos 

portadores da síndrome de Williams, poucos são os trabalhos na literatura 

que apontam uma relação entre a doença e o acometimento da coluna 

vertebral dos pacientes. Em 1988, a série clássica de Morris citou a 
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ocorrência de 12% de escoliose nos pacientes com síndrome de Williams-

Beuren, num estudo com 42 indivíduos com idade variando de 1 a 34 anos.106  

Em 1994, William Osebold publicou o relato de caso de uma menina de 

10 anos com síndrome de Williams, descrevendo-a com fácies e 

comportamento característicos, retardo mental e distúrbios de crescimento, 

e apresentando escoliose que, apesar do emprego de órtese toracolombar, 

progrediu rapidamente para 95°, fazendo-se necessária estabilização 

cirúrgica.21 À época, realizou revisão de toda literatura sobre a síndrome, 

encontrando uma única e breve menção sobre deformidade da coluna 

vertebral; no final do relato, o autor faz um apelo para que os cirurgiões de 

coluna devam estar cientes que a progressão da escoliose pode se dar de 

forma rápida na síndrome de Williams-Beuren. 

Em 2002, Sugayama descreveu a incidência de 20% de escoliose em 

20 pacientes estudados, com idade entre 5 e 17 anos.22  

Em 2011, Morris avaliou 111 pacientes com idade entre 8 e 45 anos; 

neste estudo, observou incidência de 18% de escoliose nos pacientes com 

diagnóstico firmado de síndrome de Williams-Beuren, sem diferença 

estatística entre os sexos, e a ocorrência de escoliose grave em cerca de 

5,4% dos casos que apresentaram deformidade.23  
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2.3. Associação entre doenças do tecido conectivo e escoliose 

 

 

Existem muitas doenças do tecido conectivo que podem incluir uma 

deformidade escoliótica da coluna vertebral em suas manifestações clínicas, 

tais como síndrome de Marfan, neurofibromatose, síndrome de Ehler-

Danlos, mucopolissacaridoses, síndrome de Prader-Willi, síndrome de 

Noonam, síndrome de Angelman, e síndrome VATER (descrita adiante), 

entre outras.126 

 

 

2.3.1. Síndrome de Marfan 

 

 

A síndrome de Marfan acomete 1 em cada 10.000 nascidos vivos, é 

uma doença do tecido conjuntivo cujas manifestações fenotípicas atingem 

os aparelhos musculoesquelético, cardiovascular e oftalmológico. Trata-se 

de uma mutação no cromossomo 15q21, local responsável pela codificação 

do gene fibrilina-1 (FBN1).127 

A síndrome de Marfan apresenta grande variabilidade fenotípica inter e 

intrafamilial, o que torna o diagnóstico difícil; porém alguns sinais clínicos 

são considerados sinais maiores, por apresentarem maior frequência e 

especificidade: subluxação do cristalino, dilatação da aorta descendente, 

dissecção da aorta e ectasia dural128 (Figura 22). 
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Figura 22. Aspecto de paciente portador da Síndrome de Marfan. 

 

 

Embora apresente uma incidência próxima à encontrada na síndrome 

de Williams-Beuren, a relação entre síndrome de Marfan e ocorrência de 

escoliose encontra-se muito bem estabelecida, com cerca de 60% dos 

pacientes apresentando a deformidade na coluna vertebral.129 Os padrões 

das curvas da escoliose são semelhantes àquelas encontradas na escoliose 

idiopática do adolescente: duplas curvas principais são as mais comuns, 

com a progressão da deformidade encontrada mais frequentemente na faixa 

etária infantil.130 Em relação ao tratamento, recomenda-se uso do colete de 
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Milwaukee nas curvas de 25° a 40°, por ser menos restritivo que o colete 

OTLS; órtese não é indicada para curvas rígidas, longas ou curvas 

associadas com lordose torácica. Se ocorrer progressão da curva acima de 

40°, a artrodese vertebral é recomendada.129,130 

Fibrilina-1 e elastina são as duas principais proteínas componentes das 

fibras elásticas; em virtude de a escoliose ser mais incidente em pacientes 

com síndrome de Marfan do que em pacientes com síndrome de Williams-

Beuren, alguns autores sugerem que mutação do gene FBN1 confere um 

risco maior de ocorrência de deformidade vertebral, quando comparada à 

mutação no lócus da elastina.23  

 

 

2.3.2. Neurofibromatose 

 

 

A neurofibromatose é uma doença autossômica dominante de 

expressividade variável, com 100% de penetrância e alto índice de mutação.131 

Existem duas formas clínicas descritas de neurofibromatose: o tipo 

clássico (NF1) e o tipo central (NF2). 

A neurofibromatose clássica, descrita pela primeira vez em 1882 por 

Von Recklinghausen,132 afeta aproximadamente 1 em cada 4.000 pessoas, 

resultante da mutação no cromossomo 17q11.2, gene que codifica a 

neurofibromina, uma proteína expressa em todos os tecidos, especialmente 

em cérebro, medula espinhal e sistema nervoso periférico; trata-se de um 
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grande gene supressor de tumor. A neurofibromina regula o processo de 

ativação de RAS GTPase, e defeitos em sua codificação podem causar 

ativação permanente de RAS e, consequentemente, a liberação 

descontrolada de sinais promotores do crescimento.131 

O paciente diagnosticado com NF1 compreende dois ou mais dos 

seguintes critérios:  

- seis ou mais manchas café-com-leite (com mais de 5 mm em pré-

púberes e mais de 15 mm em pós-púberes); 

- dois ou mais neurofibromas de qualquer tipo (tumores benignos de 

textura amolecida); 

- um neurofibroma plexiforme (tumores benignos que se estendem ao 

longo do trajeto de um nervo); 

- efélides (sardas) nas regiões axilares e inguinais; 

- glioma óptico; 

- dois ou mais nódulos de Lisch (elevações arredondadas na superfície 

da íris, de coloração variável entre amarelo e marrom; são exclusivos 

de NF1, assintomáticos e úteis para o diagnóstico); 

- lesão óssea característica, como displasia da asa do esfenoide ou 

afilamento cortical de ossos longos, com ou sem pseudoartrose; 

- parente de primeiro grau com NF1. 

Os problemas ortopédicos são frequentes, com evidência de escoliose 

em até 60% dos pacientes; estas se manifestam de duas formas: 

deformidades não distróficas e as distróficas (Figura 23). 
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Figura 23. Aspecto tridimensional de escoliose em paciente portador de 

neurofibromatose. 

 

 

As deformidades não-distróficas simulam escoliose idiopática: curvas 

até 20° são observadas; se houver progressão, é empregado uso de 

órtese, com tratamento cirúrgico reservado para curvaturas que 

ultrapassarem 40° a 45°.133,134 

A escoliose distrófica é mais frequente e caracteriza a doença.134 É 

identificada radiograficamente quando se observa deformidade vertebral 

associada a curto raio com grande aumento de rotação, defeito nos pedículos, 
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luxação costo-vertebral associada a costela afilada em ponta de lápis. Quanto 

mais graves as alterações distróficas, mais rápida é a progressão.134 

Classicamente esses desvios são divididos em três grupos: escolioses 

com perfil sagital normal (cifose entre 20° e 50°); cifo-escolioses (cifose maior 

que 50°) e lordo-escolioses (cifose menor que 20°). As cifo-escolioses têm 

maior potencial de progressão, com ocorrência de pseudoartrose e alterações 

neurológicas, e são mais rígidas. As lordo-escolioses estão descritas com 

menor frequência na literatura, porém sabe-se que predispõem à diminuição 

da capacidade pulmonar e prolapso da valva mitral. O tratamento conservador 

com colete é ineficaz, e o tratamento cirúrgico precoce está bem indicado 

mesmo em pacientes jovens, com curva progressiva.133,134 

A neurofibromatose central (NF2) também é um transtorno dominante 

autossômico, menos comum que NF1, e caracterizado por neuromas 

acústicos bilaterais. A NF2 não tem qualquer comprometimento ósseo ou 

manifestações ortopédicas.131,134 

 

 

2.3.3. Síndrome de Ehler-Danlos 

 

 

A síndrome de Ehler-Danlos é um distúrbio do tecido conjuntivo com 

uma gama bastante variável de apresentações clínicas;135 ocorre por 

mutações específicas nos genes codificadores dos tipos I, III e V de 

colágeno.136 Ocorre de 1:5.000 a 1:150.000 habitantes; esta ampla variação 
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relatada se deve a maior ou menor suspeição diagnóstica, a identificação de 

novos subtipos e relatos de casos que podem excluir quadros mais leves ou 

mais graves não diagnosticados.135,136 

A síndrome de Ehler-Danlos apresenta herança autossômica 

dominante na maioria dos casos (risco de transmissão de 50%), porém 

casos raros de herança recessiva ou recessiva ligada ao X também podem 

ocorrer. Caracteriza-se por hiperextensibilidade da pele, hipermobilidade 

articular, luxações, cicatrizes atróficas, pele friável e equimoses.136 

Histologicamente, as anormalidades se localizam nas fibrilas de colágeno, 

com alterações em vários pontos da biossíntese135,136 (Figura 24). 

 

 

Figura 24. Achados clínicos de paciente portador da síndrome de 

Ehler-Danlos. 
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Antigamente classificada em 10 diferentes subtipos, a partir de 1997 

convencionou-se a nova divisão em 6 grupos da síndrome136: 

- Clássico (subtipos 1, 2 e 5)  acomete 1:20.000 a 1:50.000 nascidos 

vivos, resultante de uma herança autossômica dominante, alterando os 

colágenos tipo I e tipo IV; habitualmente o subtipo 1 apresenta-se com 

envolvimento mais severo da pele; 

- Hipermobilidade (subtipo 3)  acomete 1:10.000 a 1:15.000 nascidos 

vivos; hipermobilidade é a característica marcante deste subtipo; 

- Vascular (subtipo 4)  trata-se de um defeito de caráter autossômico 

dominante da síntese do colágeno tipo III, acometendo 1:100.000 a 

1:250.000 nascidos vivos; este subtipo é um dos mais graves da síndrome, 

pois vasos sanguíneos e órgãos são os mais propensos a sofrer rupturas. 

Os pacientes deste subtipo apresentam características faciais típicas, como 

olhos grandes, queixo pequeno, nariz e lábios finos, estatura pequena e pele 

delgada, translúcida e pálida; 

- Cifo-escoliose (subtipo 6)  defeito hereditário autossômico 

recessivo, em decorrência da deficiência da enzima lisil-hidroxilase (enzima 

modificadora de colágeno, que atua na hidroxilação dos resíduos lisina e 

prolina das cadeias de pró-colágeno); esta forma de síndrome é muito rara, 

havendo cerca de 60 casos relatados na literatura. Caracteriza-se por uma 

curvatura da coluna vertebral que evolui progressivamente com o tempo, 

fragilidade esclerótica (que pode conduzir à ruptura do globo ocular após 

traumatismos leves) e intensa fraqueza muscular, muitas vezes resultando 

na perda de deambulação entre a segunda e terceira década; deformidades 
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graves e comprometimento do balanço sagital ocorrem com frequência nos 

pacientes, e cirurgias complexas envolvendo artrodeses extensas são 

comumente a solução para as deformidades.137  

- Artrocalásia (subtipos 7A e 7B)  forma rara, com cerca de 30 casos 

relatados na literatura, ocorrendo por comprometimento de colágeno tipo I; 

caracteriza-se por grande hiperfrouxidão e instabilidade das articulações; 

- Dermatospraxis (subtipo 7C)  também rara, em torno de 10 casos 

relatados, caracterizando-se pela grande fragilidade e flacidez da pele. 

 

 

2.3.4. Mucopolissacaridoses 

 

 

As mucopolissacaridoses são doenças genéticas raras, de transmissão 

autossômica recessiva (com exceção do tipo II, que é ligada ao X), 

ocorrendo em 1:100.000 nascidos vivos, causadas pela deficiência de 

enzimas lisossômicas específicas, que afetam o catabolismo de 

glicosaminoglicanos. O acúmulo de glicosaminoglicanos no tecido conectivo 

resulta em série de sinais e sintomas, integrantes de um quadro clínico 

multissistêmico.138 

Embora cada mucopolissacaridose possa diferir clinicamente entre si, a 

maioria dos pacientes geralmente experimenta um período de desenvolvimento 

normal, seguido por um declínio na função física e/ou mental.138,139 
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Até o momento foram identificados 11 defeitos enzimáticos que 

causam 7 diferentes tipos de mucopolissacaridoses e alguns subtipos:138-140  

 - tipo I  subtipos Hurler, Hurler-Scheie e Scheie (deficiência de alfa-

L-iduronidase); 

 - tipo II  síndrome de Hunter (deficiência de iduronato-sulfatase); 

 - tipo III  subtipo III-A: síndrome de Sanfilippo-A (deficiência de 

sulfamidase); subtipo III-B: síndrome de Sanfilippo-B (deficiência de alfa-N-

acetilglicosaminidase); subtipo III-C: síndrome de Sanfilippo-C (deficiência 

de acetil-Coa); subtipo III-D: síndrome de Sanfilippo-D (deficiência de N-

acetilglicosamina-6-sulfatase); 

 - tipo IV  subtipos IV-A: síndrome de Morquio-A (deficiência de N-

acetil-galactosamina-6-sulfatase ou galactose-6-sulfatase); subtipo IV-B: 

síndrome de Morquio-B (deficiência de beta-galactosidase); 

 - tipo VI  síndrome de Maroteaux-Lamy (deficiência de N-acetil-

galactosamina-4-sulfatase ou arilsulfatase B); 

 - tipo VII  síndrome de Sly (deficiência de beta-glicuronidase); 

 - tipo IX  síndrome de Natowicz (deficiência de hialuronidase). 

Todas as formas de mucopolissacaridoses são caracterizadas por 

deterioração de órgãos e tecidos, que ocorre de forma crônica e progressiva, 

desencadeando alterações respiratórias, cardíacas, intestinais, 

oftalmológicas, musculares, articulares e esqueléticas, além de 

comprometimento neurológico e mental em graus variados.138-140 
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Graus variados de escoliose podem aparecer nos diferentes tipos de 

mucopolissacaridoses, porém são mais comuns nas síndromes de Morquio, 

Hurler e Maroteaux-Lamy, comumente associada com cifose na junção 

toracolombar. 

 

 

2.3.5. Síndrome de Prader-Willi 

 

 

Ocorrendo em cerca de 1:25.000 nascidos vivos, a síndrome de 

Padrer-Willi é caracterizada por hipotonia neonatal, obesidade mórbida, 

baixa estatura, déficits no aprendizado, hipogonadismo e polifagia. Ocorre 

por mutação no cromossomo 15q11-q13 paterno, com duplicação, 

triplicação e tetrassomia desta região correlacionados com graus variados 

de manifestação clínica. Sua síndrome “irmã” é chamada de Angelman, por 

apresentar deleção no cromossomo 15 materno.141 

O desenvolvimento de escoliose na síndrome de Prader-Willi tem 

causa multifatorial, com fatores de risco incluindo hipotonia da musculatura 

paravertebral, obesidade e tratamento com hormônio do crescimento.142 

A deformidade escoliótica apresenta alta taxa de prevalência na 

síndrome de Prader-Willi, com cerca de 70% dos pacientes que atingiram a 

maturidade esquelética sendo acometidos. Destes, cerca de 20% evoluem 

para deformidades graves, que necessitam de tratamento cirúrgico; na grande 



51 

 

 

 

maioria dos pacientes que apresentam escoliose, no entanto, o tratamento é 

realizado a partir de órteses e observação anual do padrão da curva.143 

 

 

2.3.6. Síndrome de Noonam 

 

 

Doença que apresenta herança autossômica dominante, a síndrome de 

Noonam tem distribuição semelhante entre os sexos e fenótipo bastante 

variável, ocorre em 1:1.000 a 1:2.500 nascidos vivos, em virtude de 

mutações em alguns genes localizados na região 12q24.1, em especial no 

gene codificador da proteína tirosinofosfatase SHP-2.144 

Além das características faciais típicas (epicanto, ptose palpebral, pescoço 

alado com implantação baixa de cabelos e espessamento da hélice auricular), os 

pacientes com a síndrome de Noonam apresentam baixa estatura, anomalias 

cardíacas (em especial estenose da valva pulmonar) e alterações esqueléticas, 

como deformidades torácicas, cúbito valgo e escoliose.145 

Observa-se que 30% dos pacientes afetados pela síndrome de 

Noonam apresentam escoliose, que é notada inicialmente antes dos 10 anos 

de idade. Em virtude da progressão importante, cerca de 60% dos casos 

tornam-se cirúrgicos.146 

 

 



52 

 

 

 

2.3.7. Síndrome VATER 

 

 

A síndrome VATER, ou VACTERL, é uma doença descrita pela 

primeira vez em 1972, e sua sigla abrange um conjunto de anomalias e 

defeitos do nascimento: defeito nas vértebras (V), atresia anal (A), 

anomalias cardiovasculares (C), fístula cárdio-esofágica (T), atresia de 

esôfago (E), anomalia renal (R) e anomalias nos membros (L).147 

VATER ocorre em 1:10.000 a 1:40.000 dos nascidos vivos, e sua 

causa exata ainda não é totalmente conhecida. Acredita-se que 

anormalidades ocorridas na diferenciação do mesoderma embrionário 

estejam entre as causas principais, embora haja relatos na literatura do 

fenótipo expresso em pacientes acometidos por mutações ocorridas no 

braço longo do cromossomo 6, braço longo do cromossomo 13 ou trissomia 

do cromossomo 18.147 

Escoliose é observada em 70% dos pacientes que apresentam a 

síndrome, ocorrendo principalmente na região lombo-sacra, por anomalias 

congênitas; cerca de um terço dos pacientes que apresentam escoliose 

congênita apresentam associação com síndrome de VATER.148 
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2.3.8. Síndrome de Angelman 

 

 

Desordem neuro-genética que ocorre em 1:10.000 a 1:20.000 nascidos 

vivos, a síndrome de Angelman é causada pela deleção ou inativação de 

genes do cromossomo 15 materno.141 Sua síndrome irmã é chamada de 

Prader-Willi, causada pela deleção no cromossomo 15 paterno.143 

Muitas características da síndrome de Angelman resultam da perda de 

função do gene UBE3A, chamado ubiquitina.149 

Os indivíduos normalmente herdam uma cópia de UBE3A de cada 

progenitor, ativa em muitos dos tecidos; porém, em certas áreas do cérebro, 

apenas a cópia materna de UBE3A é funcionante, fenômeno chamado de 

imprinting. Se a cópia materna do gene é perdida, o indivíduo não terá cópias 

ativas em partes do seu cérebro, levando a uma série de características como 

atraso no desenvolvimento, falta de coordenação motora (ataxia), 

comprometimento da fala, déficit intelectual, microcefalia e crises epilépticas. 

Observa-se redução da densidade mineral óssea nos pacientes pela 

diminuição da mobilidade e uso prolongado de drogas antiepiléticas. 

Escoliose ocorre em 20% das crianças com síndrome de Angelman e 

50% dos adultos, com acompanhamento corriqueiro através de exames 

radiográficos, e curvas acima de 45° indicando tratamento cirúrgico. 
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2.3.9. Osteocondrodistrofia 

 

 

Herdada como doença recessiva autossômica, a osteocondrodistrofia é 

uma doença grave, com a quase totalidade dos pacientes apresentando 

escoliose. Curvas curtas podem ser tratadas com órtese de Milwaukee; na 

ineficácia do uso do colete, é indicada fusão. Em crianças muito novas, pode 

ser considerada instrumentação com hastes para crescimento.150 

 

 

2.3.10. Osteogênese imperfeita 

 

 

A osteogênese imperfeita é doença que implica produção de colágeno 

anormal, que resulta em osso e tecido conectivo defeituoso.  

A incidência de escoliose varia de 40% a 90%; em 1992, Hanscom 

apresentou um sistema de classificação baseado no grau de 

comprometimento ósseo e probabilidade de desenvolvimento de 

deformidade vertebral:151 

- tipo A: pacientes com anormalidades ósseas brandas, com contornos 

vertebrais normais; 

- tipo B: pacientes com ossos longos arqueados e corticais largas, com 

corpos vertebrais bicôncavos e contorno pélvico normal; 
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- tipo C: pacientes com ossos longos finos, arqueados e protrusão 

acetabular, que se desenvolve em torno dos 10 anos; 

- tipo D: deformidades semelhantes às do tipo C, além de alterações  

císticas em torno do joelho aos cinco anos de idade; 

- tipo E: pacientes totalmente dependentes funcionalmente. 

Os autores da classificação151 observaram que escoliose ocorre em 

46% dos pacientes com doença tipo A, e em todos os pacientes com tipos C 

e D, concluindo que a gravidade da doença se correlaciona com o risco de 

desenvolvimento e gravidade da escoliose. 

A deformidade apresenta-se com tendência a progressão continuada, o 

que torna ineficaz a utilização de órteses no tratamento, mesmo em 

deformidades de pequena curvatura. Fusão é recomendada em curvas 

maiores que 50°; pacientes com forma mais branda da doença podem ser 

tratados da mesma maneira que pacientes com escoliose idiopática, embora 

não deva ser tentada correção significativa da curva.152 

Em virtude de má qualidade óssea, imobilização com órtese OTLS é 

necessária durante seis a nove meses após a cirurgia, até que a fusão 

esteja sólida.153 
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3. MÉTODOS 

 

 

3.1. Desenho do estudo 

 

 

A pesquisa deu-se através de um corte transversal de um grupo de 

pacientes com diagnóstico de síndrome de Williams-Beuren, sendo, 

portanto, um estudo observacional. 

 

 

3.2. Seleção dos pacientes 

 

 

Em junho de 2010 foi disponibilizada, pela Unidade de Genética do 

Instituto da Criança do Hospital das Clínicas da Faculdade de Medicina da 

Universidade de São Paulo (ICr-HCFMUSP), uma listagem com todos os 50 

pacientes com diagnóstico firmado de síndrome de Williams-Beuren, 

matriculados no ambulatório, cujos pais também são membros da Associação 

da Síndrome de Williams-Beuren no Brasil (ABSW). Estes pacientes realizam 

acompanhamento ambulatorial na Unidade de Genética, para manejo clínico 

das comorbidades que a doença provoca nos diversos aparelhos.  

Através de um contato telefônico realizado pela secretaria do Grupo de 

Afecções da Coluna Vertebral do Instituto de Ortopedia e Traumatologia do 
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Hospital das Clínicas da Faculdade de Medicina da Universidade de São 

Paulo (IOT-HCFMUSP) entre junho e julho de 2010, os 50 pacientes foram 

convocados a comparecer a uma consulta ortopédica no IOT-HCFMUSP, e 

foi explicado aos pais o objetivo de uma avaliação sobre a correlação entre a 

síndrome de Williams-Beuren e desvios na coluna.  

Dos 50 pacientes convocados, 9 pacientes não compareceram: 2 por 

terem mudado de endereço, 3 pacientes alegaram dificuldades para 

locomoção, tendo em vista morarem em outras cidades, e 4 pacientes não 

justificaram sua ausência. Estiveram presentes no Ambulatório de Ortopedia 

do IOT-HCFMUSP 41 pacientes para avaliação inicial, que foram incluídos 

neste estudo a partir de agosto de 2010 (Figura 25). 

 

 

 

Figura 25. Esquema sobre o numero de pacientes incluídos no estudo. 
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3.3. Critérios de inclusão 

 

 

Foram incluídos pacientes de quaisquer idades, com diagnóstico 

firmado de Síndrome de Williams-Beuren, em acompanhamento no 

ambulatório na Unidade de Genética do ICr-HCFMUSP. Esses pacientes 

receberam o diagnóstico de síndrome de Williams-Beuren por terem 

realizado pesquisa citogenética prévia, com teste positivo de hibridização in 

situ por fluorescência (FISH, fluorescence in situ hybridization) ou conforme 

critérios clínicos naqueles em que não fora realizada pesquisa genética. 

 

 

3.4. Procedimentos 

 

 

Na entrevista inicial foi explicado aos pacientes e seus responsáveis o 

objetivo da pesquisa, que consistiria na avaliação do paciente através de 

sua história, exame físico e realização de radiografias. Após a entrevista, 

houve aplicação do termo de consentimento livre esclarecido (TCLE) para 

inclusão do paciente no estudo. Todos os 41 pacientes que compareceram à 

entrevista no Ambulatório de Ortopedia do IOT-HCFMUSP aceitaram 

participar do estudo, após a entrevista inicial. Estes, então, foram 

submetidos a anamnese realizada por um médico ortopedista do Grupo de 

Afecções da Coluna do IOT-HCFMUSP. 
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Na anamnese, foi descrita a idade, sexo, antecedentes pessoais (como 

pesquisa genética prévia, menarca), antecedentes familiares (como 

consanguinidade dos pais, outros casos de síndrome de Williams-Beuren na 

família) e idade de aparecimento dos sinais de eventual deformidade 

vertebral (Figura 26). 

 

Figura 26. Ficha de preenchimento da anamnese. 

 

Em seguida, o exame físico foi realizado, pelo mesmo profissional, 

observando-se as deformidades do eixo vertebral, o alinhamento de ombros, 

a presença de gibosidade dorsal, a ocorrência de triângulo de talhe e outras 

deformidades musculoesqueléticas (Figura 27). 

Figura 27. Ficha de preenchimento do exame físico. 
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Depois do exame físico, o paciente foi encaminhado para a realização de 

radiografia ortostática panorâmica da coluna vertebral, com incidências ântero-

posterior, de perfil e em inclinações laterais (à direita e à esquerda), no setor de 

Exames Radiológicos do Ambulatório de Ortopedia do IOT-HCFMUSP.  

Por fim, seguiu-se a avaliação das radiografias, realizada por dois 

médicos ortopedistas, membros do Grupo de Afecções da Coluna Vertebral do 

IOT-HCFMUSP. A utilização de dois médicos para medição do ângulo de Cobb 

visou minimizar erros de aferição das curvas; o critério adotado na interpretação 

das radiografias obedeceu às normas da Sociedade de Pesquisa de Escoliose 

(SRS – Scoliosis Research Society), com a definição de escoliose quando da 

ocorrência de ângulo de Cobb maior que 10° entre as vértebras cranial e 

caudal da curva. O valor do ângulo de Cobb registrado para as curvas se deu 

pela média dos valores encontrados pelos dois examinadores. 

Ainda, nas radiografias, observou-se o alinhamento da coluna 

vertebral, dos ombros, báscula de bacia, identificação do ângulo de Cobb 

(quando presente o desvio), identificação do padrão da curva, alinhamento e 

balanço sagital (Figura 28).  
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Figura 28. Ficha de preenchimento da avaliação radiográfica. 
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3.5. Análise de riscos 

 

 

Os riscos do presente estudo podem ser classificados como baixos, 

pois se relacionam com a realização de quatro radiografias: ântero-posterior, 

de perfil, em inclinação lateral direita e inclinação lateral esquerda. 

 

 

3.6. Análise estatística 

 

 

Para descrição dos resultados, foram realizadas análises estatísticas 

descritiva e inferencial; todos os dados contínuos que obtiveram distribuição 

normal foram descritos em valores de média e seu respectivo desvio padrão; 

em caso de dados não paramétricos, a mediana e o intervalo interquartílico 

foram utilizados. Os dados categóricos foram analisados quanto a sua 

frequência. Análise de regressão multivariada foi realizada para verificar se 

algumas variáveis independentes eram explicativas da gravidade da 

escoliose. Para comparação de pares simples de dados, quando necessário, 

foi utilizado o teste t de Student. O nível aceito neste estudo para o erro do 

tipo I foi menor ou igual a 5%. Para realização da análise, o software de 

estatística SPSS 20.0 for Mac foi utilizado. 
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4. RESULTADOS 

 

 

Avaliamos 41 pacientes, com idade variando entre 2 e 31 anos (média de 

idade de 16,3 anos), sendo 25 indivíduos do sexo masculino. Em nenhum caso 

foi observada consanguinidade entre os pais. Foi observada escoliose em 14 

pacientes (34,1%) (Tabela 1). Destes, 10 eram do sexo masculino (Figura 29). 

 

Tabela 1. Pacientes incluídos no estudo 

Identificação idade curva sexo grau de escoliose 

(1) AHSM 16 - M 0o 

(2) FMP 24 simples M 12° (T4-T10) 

(3) JLBJ 22 simples M 33° (T2-T6) 

(4) AVSD 8 - F 0o 

(5) ASN 12 - M 0o 

(6) FSS 18 - M 0o 

(7) GAS 7 - M 0o 

(8) AJSK 9 simples M 17° (T11-L3) 

(9) WFF 15 - M 0o 

(10) GSC 8 - M 0o 

(11) MPN 19 - M 0o 

(12) ALC 18 dupla M 
12° (T5-T10) 

10° (T11-L4) 

(13) FCC 16 dupla M 
12° (T7-T12) 

12° (L1-L4) 

(14) MAL 7 - F 0o 

(15) WMC 19 dupla M 
18° (T7-T11) 

19° (T12-L4) 

(16) ICC 21 - F 0o 

continua 
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continuação 

(17) ARS 15 - M 0o 

(18) RAK 22 - M 0o 

(19) TSA 14 - F 0o 

(20) JCS 18 simples F 12° (T6-L3) 

(21) LLL 20 tripla M 

39° (T2-T8) 

78° (T9-L1) 

43° (L2-L5) 

(22) FFZ 9 - M 0o 

(23) VSS 14 simples M 13° (T10-L3) 

(24) MGV 22 - F 0o 

(25) DRL 11 - M 0o 

(26) APSS 22 - F 0o 

(27) DSS 31 - M 0o 

(28) MAP 15 dupla F 
14° (T5-T10) 

12° (T11-L3) 

(29) LHSS 11 simples M 12° (L2-L5) 

(30) GSR 23 tripla M 

53° (T2-T6) 

94° (T7-L2) 

29° (L3-L5) 

(31) TLN 6 - F 0o 

(32) LZ 16 - M 0o 

(33) BSS 19 - F 0o 

(34) JGL 30 - F 0o 

(35) JRS 23 - M 0o 

(36) CSM 17 - F 0o 

(37) LOR 23 - F 0o 

(38) ENS 2 - M 0o 

(39) ARTD 10 simples F 12° (T7-L3) 

(40) JNH 18 dupla F 
48° (T6-T12) 

35° (L1-L4) 

(41) BAM 19 - F 0o 
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Distribuição por gênero dos casos de escoliose
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Figura 29. Distribuição dos casos de escoliose por gênero. 

 

 

 

Evidenciamos ocorrência de escoliose somente em pacientes acima de 

8 anos de idade; os 6 indivíduos incluídos neste trabalho com idade até 8 

anos não apresentaram desvios no eixo vertebral. 

A deformidade escoliótica manifestou-se na ocorrência de curvas 

simples, duplas curvas e triplas curvas. Dos indivíduos portadores de 

escoliose, metade apresentou curvas simples (7 casos), e a outra metade 

dividiu-se na apresentação de duplas curvas (5 casos) e triplas curvas (2 

casos) (Figura 30). 
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Figura 30. Distribuição dos casos de escoliose pelo padrão das curvas. 

 

 

O ângulo da curva principal variou de 12° a 94°, com média de 27,6° 

(Figura 31). Os pacientes mais jovens apresentaram curvas simples; nas 

faixas etárias mais avançadas, houve apresentação de duplas curvas e 

triplas curvas (Figura 32). Contudo, aplicando-se a estatística descritiva e 

análise regressiva, não houve associação entre idade e gravidade das 

curvas.  
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Figura 31. Ângulo de Cobb de acordo com a idade. 
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Figura 32. Padrão das curvas de acordo com a idade. 

 

 

A maioria dos pacientes portadores de escoliose apresentou curvas 

flexíveis (segundo Lenke, inclinação lateral levando a diminuição da curva 

para menos de 25°), o que foi observado em 12 casos; apenas 2 pacientes 

demonstraram curvas rígidas (ambos compreendendo triplas curvas em sua 

deformidade) (Figura 33). 
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Figura 33. Padrão das curvas de acordo a ocorrência de escoliose. 

 

 

Não houve diferença estatística da ocorrência de escoliose em relação 

ao sexo, após análise regressiva.  
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5. DISCUSSÃO 

 

 

Esta pesquisa partiu de uma lista de 50 pacientes da Unidade de 

Genética do Instituto da Criança do Hospital das Clínicas da Faculdade de 

Medicina da Universidade de São Paulo, que realizam acompanhamento 

ambulatorial para manejo clínico, em virtude de comorbidades que a doença 

provoca nos diversos aparelhos. Deste número convocado, 9 pacientes não 

compareceram à entrevista inicial, restando 41 pacientes que aceitaram 

participar da pesquisa. Falhas metodológicas podem ser apontadas na 

pesquisa em relação ao grupo estudado: a possibilidade de que alguns 

pacientes que sabidamente não apresentam deformidades em coluna 

vertebral ignorarem a convocação para entrevista, não sendo incluídos na 

pesquisa; a possibilidade que alguns pacientes com dificuldades 

econômicas não obtiveram meios de comparecer à entrevista. 

Tendo em vista a prevalência de escoliose em cerca de 0,5 a 2% da 

população,9,10,154,155 o nosso estudo evidenciou que a prevalência da 

escoliose entre portadores da síndrome de Williams-Beuren é mais alta que 

na população geral. Como visto em outras síndromes que acometem o 

tecido conectivo, a mutação do lócus codificador da elastina tem influência 

na ocorrência de deformidades da coluna vertebral. 

Tanto na síndrome de Marfan, como na neurofibromatose tipo 1, cerca 

de 60% dos indivíduos apresentam escoliose durante seu 

desenvolvimento.130,131 Uma revisão da literatura evidenciou ocorrência de 
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escoliose em pacientes com síndrome de Williams-Beuren de 12%106 a 

18%22,23 dos casos, enquanto o presente estudo demonstrou uma 

prevalência de 34,1%. Isto sugere que mutações nos gene da fibrilina-1 

(responsável pela ocorrência da síndrome de Marfan) ou da neurofibromina 

(responsável pela ocorrência da neurofibromatose tipo 1) podem exercer um 

efeito maior no desenvolvimento de escoliose, quando comparada à 

mutação no lócus codificador da elastina.  
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6. CONCLUSÃO 

 

 

No presente estudo, a prevalência de escoliose entre pacientes com 

diagnóstico de síndrome de Williams-Beuren atendidos no Instituto de 

Ortopedia e Traumatologia do Hospital das Clínicas da Faculdade de 

Medicina da Universidade de São Paulo foi de 34,1%.  

Idade e sexo não apresentaram relação com a ocorrência de escoliose, 

assim como a gravidade das curvas apresentadas.  
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7. ANEXOS 
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