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A LEI

Em 8 de janeiro de 2025, foi sancionada a lei 15.094, que torna obrigatória a realização de exame 
clínico destinado a identificar malformações no hálux, sugestivas da Fibrodisplasia Ossificante Progressiva 
(FOP), na triagem neonatal dos recém-nascidos. Esse exame deve ser realizado nas consultas de rotina das 
redes pública e privada de saúde.

FIBRODISPLASIA OSSIFICANTE PROGRESSIVA

A FOP é uma doença genética ultrarrara, com prevalência estimada em 1 para 1.000.000, de herança 
autossômica dominante, caracterizada por hálux valgo congênito bilateral e ossificação heterotópica pro-
gressiva de tecidos moles que ocorre espontaneamente ou desencadeada por traumas. 

A FOP é causada por variantes patogênicas no gene ACVR1, localizado no cromossomo 2. A maior 
parte dos casos ocorre de novo, ou seja, devido a uma mutação nova, não herdada dos pais.

Os recém-nascidos afetados pela doença são aparentemente normais ao nascimento, com exceção 
da malformação característica da doença, o hálux valgo, observada em mais de 97% dos pacientes. Ao 
longo da primeira década de vida os pacientes com FOP apresentam episódios de edema doloroso de tecido 
mole, conhecidos como “flare-ups”, que muitas vezes são erroneamente diagnosticados como tumores, 
levando a danos iatrogênicos importantes. Esses episódios de “flare-ups” estão associados a ossificação 
heterotópica de tecidos moles e a consequente restrição de movimentos da área afetada, como pescoço, 
ombros e membros.

O diagnóstico precoce é importante para que sejam evitados procedimentos que podem desencadear 
episódios de ossificação heterotópica, além de permitir adequado manejo das crises.

IDENTIFICAÇÃO DO HÁLUX VALGO AO EXAME

Como mencionado anteriormente, a maior parte dos recém-nascidos com FOP apresenta a malforma-
ção dos háluces valgus congênito. Contudo, nem todo hálux valgo é FOP, e, por isso, apenas a identificação 

da malformação não permite fechar o 
diagnóstico. Este só é definido após a 
identificação de variante patogênica no 
ACVR1. Não existem outros marcadores 
bioquímicos ou radiológicos que permitem 
o diagnóstico definitivo. 

A suspeita do diagnóstico, no 
entanto, já determina medidas para evitar 
episódios de edema e dor de tecidos 
moles, como a suspensão de procedi-
mentos eletivos, tais quais cirurgias, 
biópsias e imunizações, até a confirma-
ção diagnóstica. 

Os pacientes devem ser encaminha-
dos a um centro de referência de doenças raras e manter acompanhamento com equipe multidisciplinar para 
permitir uma melhor qualidade de vida. Atualmente, não existe tratamento específico e/ou curativo para FOP.
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