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RESUMO  

Introdução: A Doença de Erdheim-Chester é  uma forma de  histiocitose  de  células  não-

Langerhans  que  ocorre  mais  frequentemente  após  os  40  anos  de  idade,  com leve  

predomínio  no  sexo  masculino. Apresentação do caso: Paciente, sexo masculino, branco, X 

anos de idade, admitido no Hospital das Clínicas de Goiânia, com sintomas de cefaléia crônica, 

de caráter progressivo de inicio há 3 meses, associados a sintomas neurológicos de ataxia e 

diplopia. Referiu febre baixa diária, não aferida, com perda de 10kg no período descrito, não 

associado a dieta ou mudança de hábitos de vida. Nega comorbidades ou uso de medicamentos.  

Ao exame físico, apresenta quadro de Nistagmo e Romberg positivo e alteração da úvula para 

direita. Paciente não apresentava outros sinais dignos de nota. Discussão: Foram selecionados 

para a revisão, os artigos de relato de caso ou séries de caso relacionados a manifestações 

clínicas da doença de Erdheim-Chester. Os principais tipos manifestações clínicas relatadas na 

literatura são: neurológicas, cardiovasculares, oftálmicas, endócrinas, urinárias, hematológicas, 

ósseas, cutâneas, respiratórias, gastrointestinais, envolvimento de múltiplos sistemas e outras. 

Entre esses tipos de manifestações, as mais frequentes foram neurológicas, cardiovasculares e 

oftálmicas, correspondendo a 48% das manifestações relatadas. Conclusão: É fundamental ter 

uma equipe multidisciplinar acompanhando o paciente,  para que sejam evitadas complicações 

e se possa proporcionar qualidade de vida ao paciente. 

 

Palavras-chave: Doença de Erdheim-Chester, células não-Langerhans, manifestações, 

tratamentos. 

 

ABSTRACT 
Introduction: Erdheim-Chester Disease is a form of non-Langerhans cell histiocytosis that 

occurs more frequently after 40 years of age, with a slight predominance in males. Case 

presentation: Patient, male, white, 10 years old, admitted to the Hospital das Clínicas de 

Goiânia, with symptoms of chronic, progressive headache, which began 3 months ago, 

associated with neurological symptoms of ataxia and diplopia. She reported daily low-grade 

fever, unmeasured, with a loss of 10 kg in the described period, not associated with diet or 

change in lifestyle. She denies comorbidities or use of medication. On physical examination, 

he presents a positive picture of Nystagmus and Romberg and alteration of the uvula to the 

right. The patient had no other noteworthy signs. Discussion: Case report articles or case series 

related to clinical manifestations of Erdheim-Chester disease were selected for the review. The 

main types of clinical manifestations reported in the literature are: neurological, cardiovascular, 

ophthalmic, endocrine, urinary, hematological, bone, cutaneous, respiratory, gastrointestinal, 

involvement of multiple systems and others. Among these types of manifestations, the most 

frequent were neurological, cardiovascular and ophthalmic, corresponding to 48% of the 

mailto:julianabarrosoliveira@hotmail.com
mailto:jessicasnicacio@gmail.com


Brazilian Journal of Health Review 
ISSN: 2595-6825 

18920 

 

 

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v. 5, n.5, p.18916-18927, sep./oct., 2022 

 

reported manifestations. Conclusion: It is essential to have a multidisciplinary team 

accompanying the patient, so that complications are avoided and quality of life can be provided 

to the patient. 

 

Keywords: Erdheim-Chester disease, non-Langerhans cells, manifestations, treatments. 

 

 

1 INTRODUÇÃO  

A Doença de Erdheim-Chester é  uma forma de  histiocitose  de  células  não-Langerhans  

que  ocorre  mais  frequentemente  após  os  40  anos  de  idade,  com leve  predomínio  no  sexo  

masculino.  

Segundo GIONGO (2021), estudos recentes  demonstraram  que os portadores dessa 

patologia  têm  mutações  no proto-oncogene BRAF (e mais raramente em outros genes 

envolvidos na ativação da via MAPK), sugerindo um papel crucial  desta  via  na  patogênese  

e  uma  possível  origem clonal da doença. 

Nesse sentido, este artigo visa apresentar um relato de caso da doença, bem como uma 

contextualização teórica da mesma.  

 

2 APRESENTAÇÃO DO CASO  

Paciente, sexo masculino, branco, X anos de idade, admitido no Hospital das Clínicas 

de Goiânia, com sintomas de cefaléia crônica, de caráter progressivo de inicio há 3 meses, 

associados a sintomas neurológicos de ataxia e diplopia. Referiu febre baixa diária, não aferida, 

com perda de 10kg no período descrito, não associado a dieta ou mudança de hábitos de vida. 

Nega comorbidades ou uso de medicamentos.  Ao exame físico, apresenta quadro de Nistagmo 

e Romberg positivo e alteração da úvula para direita. Paciente não apresentava outros sinais 

dignos de nota. 

Solicitado RM de Crânio durante admissão, no qual apresentou lesão expansiva com 

isossinal em T1, hipersinal em T2, localizada em giro frontal médio medindo cerca de 25 mm, 

acometendo também giro temporal superior direito.  Foi realizado estudo anatomopatológico e 

imunohistoquímico de lesões, obtidas por meio de biópsia em craniotomia, com presença de 

células não-Langerhans compatível com a Doença de Erdheim-Chester e marcadores tumorais 

– FXIIIa , CD1a negativo e CD68 positivo. 
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3 DISCUSSÃO  

A revisão de literatura foi realizada através de pesquisas na plataforma PubMed ®, 

utilizando a palavra chave “Erdheim-Chester Disease”. Foram selecionados para a revisão, os 

artigos de relato de caso ou séries de caso relacionados a manifestações clínicas da doença de 

Erdheim-Chester. Artigos relacionados a outros tipos de trabalho foram excluídos da revisão. 

Os resultados da pesquisa de literatura estão representados na figura 1.  

 

Figura 1 - Resultados da pesquisa de literatura 

 
 

4 DISCUSSÃO 

Dentre a literatura pesquisada, foram incluídos 91 artigos para revisão. A partir da 

revisão, os relatos de caso ou séries foram classificados a partir das manifestações clínicas 

relatadas. Os principais tipos manifestações clínicas relatadas na literatura são: neurológicas, 

cardiovasculares, oftálmicas, endócrinas, urinárias, hematológicas, ósseas, cutâneas, 

respiratórias, gastrointestinais, envolvimento de múltiplos sistemas e outras. Entre esses tipos 

de manifestações, as mais frequentes foram neurológicas, cardiovasculares e oftálmicas, 

correspondendo a 48% das manifestações relatadas. A prevalência de cada tipo de manifestação 

clínica na literatura revisada está representada na figura 2. 
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Figura 2 - Prevalência dos tipos de manifestação clínica da doença de Erdheim-Chester, segundo relatos 

presentes na literatura. 

 
 

O grupo de manifestações clínicas mais relatado foram as manifestações neurológicas, 

presentes em 16 artigos na literatura. Entre esses, 11 relatam manifestações clínicas envolvendo 

outros sistemas. 5 artigos relatam além do quadro neurológico, a presença de lesões ósseas 

identificadas através de exames de imagem, como PET-CT ou biópsias ósseas. O principal osso 

envolvido pelas lesões foi a tíbia, mas também foram relatadas lesões em fíbula, fêmur e base 

de crânio.(1–5) Noda et al. relatam um caso de doença de Erdheim-Chester que, além do 

envolvimento do sistema nervoso central, apresentava envolvimento também envolvimento de 

outros sistemas, com formação de nódulos amarelados em coração pulmão e rins, além de 

derrame pleural e pericárdico (6). Bunaux et al. relata um caso que cursava com compressão 

medular ao nível de T7 a T10, lesões avermelhadas no tórax, deficiência de gonadotrofinas, 

hidronefrose, além de evidências de lesões em átrio direito, ossos, gordura perinéfrica, ceco, 

colunas cervical e lombar, e os seios esfenoidal e etmoidal (5). 3 artigos, juntamente às 

manifestações neurológicas, relatam manifestações endócrinas, como diabetes insipidus e pan-

hipopituitarismo (7–9). Diversas formas de manifestação neurológica foram descritas, como 

vertigem, ataxia, disartria,  sintomas piramidais, cefaleia, vômitos, alteração do nível de 

consciência, hiperestesia trigeminal, paralisa facial, perda auditiva, e até mesmo compressão 
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medular, hemorragia subdural e isquemia cerebral (sem focos cardioembólicos detectáveis) (1–

16). 

A segunda categoria de manifestações foram as manifestações cardiovasculares, 

presentes em 19 relatos. Entre essas manifestações, foram relatadas: palpitações, derrame 

pericárdico transitório ou recorrente, tamponamento cardíaco, miocardite, nódulos 

intracavitários e em miocárdio e pericárdio aos exames de imagem, coarctação de aorta, 

estenose de veia cava superior, cardiomiopatia isquêmica aguda e aortite (5,6,17–33). Um dos 

relatos que recebe grande destaque é o de Costa et al. em que a primeira manifestação da doença 

foi um episódio de tamponamento cardíaco. Na ocasião, a pericardiocentese demonstrou 

transudato inflamatório, sem células malignas ou alterações em pesquisas microbiológicas. 

Durante a investigação foi identificada massa de contornos irregulares infiltrando átrio direito, 

septo interatrial, aorta, coronária direita e veia cava, com redução da perfusão miocárdica e 

realce tardio pelo gadolínio heterogêneo. O diagnóstico foi fechado após uma biópsia de adrenal 

que evidenciou achados típicos de doença de Erdheim-Chester (32). 

O terceiro grupo mais comum de manifestações relatadas da doença de Erdheim-Chester 

são as manifestações oftálmicas, correspondendo a 16 artigos. Entre as manifestações relatadas 

estão: proptose bilateral, nistagmo, diplopia, perda progressiva da acuidade visual, exoftalmia, 

lesões semelhantes a xantelasmas, infiltração da coróide, além de lesões com envolvimento das 

órbitas (6,7,17,18,34–44). 

O quarto grupo de manifestações da doença de Erdheim-Chester são as manifestações 

ósseas, presentes no relato de 13 artigos. O osso mais relatado foi a tíbia, presente em 8 artigos 

(1,2,4,7,13,22,39,45). Outros ossos também relatados são: esterno, fêmur, costelas,  vértebras 

e tálus. O principal aspecto das lesões ósseas é a lesão lítica (1–5,7,13,22,39,45–47). 

 

5 CONCLUSÃO 

A doença de Erdheim-Chester é uma doença rara, está entre as doenças histiocíticas e é 

descrita também como Histiocitose não Langerhans. Por ser uma doença rara, pouco conhecida, 

com relativamente poucos casos relatados, e com grande diversidade na sua apresentação, é 

dificultado os estudos em grupos de pacientes e sua devida análise. Assim, percebe-se que é 

necessário o relato dos casos diagnosticados, para que a doença tenha a devida atenção e possa 

ser cada dia mais facilmente identificada pelos profissionais de saúde. Portanto, é fundamental 

que exista uma equipe multidisciplinar acompanhando o paciente,  para que sejam evitadas 

complicações e se possa proporcionar-lhe melhor qualidade de vida. 
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