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Os autores descrevem o caso de uma mulher de vinte e nove anos de idade com o diagnós
tico de Sindroma de Maifucci desde os cinco anos de idade, com queixas de lombociatalgia que
conduziram ao diagnóstico de lesões ósseas axiais, inabituais neste sindroma, uma das quais
apresentava transformação sarcomatosa.

Maffucci’s Syndrome with Bone Axial Lesions
An Unusual Cause of Lower Back Pain

The authors describe the case of a twenty-nine-year-old female with the diagnosis of
Maffucci’s Syndrome, since the age of five, with lower back and lower limb pain. The diagno
sis was made of bone axial lesions, which are seldom found in this syndrome. Sarcomatous
transformation was found in one of them.

INTRODUÇÃO
O Sindroma de Maffucci é uma dispiasia mesodérmi

ca, rara e não hereditária, que se caracteriza por múlti
plos encondromas e hemangiomas sub-cutâneos1. Não se
conhece predilecção de sexo nem de raça1.

Foi descrito pela primeira vez por Maifucci em 1881,
dezoito anos antes de OlIier descrever a encondromatose
múltipla (mais conhecida por Doença de Ollier).

Maifucci descreveu as principais características da
doença: início na infância ou adolescência, ausência de his
tória familiar, múltiplos encondromas determinando encur
tamento e/ou deformação das extremidades, múltiplos he
mangiomas e degenerescência maligna das lesões ÓSS~~S~•

A sua percentagem de associação com tumores malig
nos é de 23% dos quais 15,2% correspondem a transfor
mação dos encondromas em condrossarcomas2.

As lesões ósseas mostram uma predilecção franca
pelos ossos longos’.

A doença é unilateral em 48% dos casos’.

Recebido para publicação: 6 de Junho de 1995

Os metacarpos e as falanges das mãos são os locais
mais frequentemente afectados, com envolvimento
excepcional dos carpos’. A localização pélvica acontece
numa percentagem de 21,4%, sendo a vertebral franca
mente mais rara, 10,2%’.

No presente caso documentam se duas das localiza
ções mais inabituais - coluna vertebral e pélvis - estu
dadas por RX convencional (RX) e Tomografia com
putorizada (TC). O diagnóstico histológico foi obtido por
biópsia óssea que revelou transformação sarcomatosa de
uma das lesões.

CASO CLÍNICO
M.C.P., sexo feminino, 29 anos de idade, raça cau

casiana, com diagnóstico de S. Maifucci desde os cinco
anos de idade recorreu à consulta de neurocirurgia por
queixas de lombociatalgia bilateral, mais intensa à direita,
com irradicação ao calcanhar e 1° dedo do pé homolaterais,
incapacidade funcional e ausência de resposta à terapêu
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tica médica após três meses.
Do passado ortopédico há a salientar deformação pro

gressivamente incapacitante dos dedos das mãos; frac
tura patológica do cúbito esquerdo com cirurgia conecti
va aos 11 anos de idade e cirurgias paliativas da mão
esquerda com amputação dos 3° e 5° dedos (diagnóstico
histológico de encondromas).

De referir ainda cirurgia de angiomas sub-cutâneos
múltiplos, mastectomia e ooforectomia esquerdas,
respectivamente por adenoma gigante e quisto.

Antecedentes pessoais e familiares irrelevantes.
O exame objectivo revelou de positivo: deformação

marcada dos dedos de ambas as mãos (2~ e 3a falanges)
por massas de consistência dura impossibilitando a fle
xão e hiperextensão (fig. 1 e 2); amputação do 3° e 5° de
dos da mão esquerda; angiomas sub-cutâneos dissemina
dos; dor à percussão da região lombo-sagrada; marcha
claudicante à direita; Laségue positivo à direita a 50°;
reflexo patelar mais fraco à esquerda; hipostesia à pica
da no membro inferior direito nos territórios de L5 e S 1.

Parâmetros laboratoriais dentro dos valores de referên
cia.

Após observação em consulta de Neurocirurgia foram

Fig. 1 - Deformação dos dedos das mãos por massas de consistência
dura. Amputação do 3° e 50 dedos da mão esquerda.

efectuados os seguintes exames complementares de
diagnóstico:

- Radiogramas simples da coluna lombo-sagrada
incidências póstero-anterior (PA) e perfil que mostraram
importantes alterações córtico-trabeculares do corpo e
pediculos de L5, asas sagrada esquerda e ilíaca direita,
aumento da radiotransparência das respectivas estruturas
e destruição parcial do corpo vertebral de L5 com franca
diminuição da altura do mesmo (fractura patológica com
afundamento). Má definição dos buracos de conjugação
de L5 (fig. 3).

Fig.3 . Radiogramnas da coluna lombo-sagrada (PA e peifil): fractura
patológica com afimndamento do corpo de L5. Má definição dos bura
cos de conjugação L5/S1.

- Radiograma da bacia incidência antero-posterior
(AP) que evidenciou, ao nível da asa ilíaca esquerda,
importantes alterações morfo-estruturais de característi
cas expansivas com aumento da radiotransparência de
disposição radiária em bandas. Presença de múltiplos
focos radiodensos de configuração anelar, linear e/ou
punctiformes no seu seio.

Cortical óssea adelgaçada com focos de erosão e rotura.
Lesão de características semelhantes ao nível do ramo

isquio-púbico esquerdo (fig. 4).

Fig.4 - Radiograma da bacia (PA): lesão expansiva da asa ilíaca
esquerda sendo evidente o aumento da radiotransparência com aspec
to em bandas radiarias. Lesão de características simnilares no ramo
ísquio-púico hamnolateral.
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Fig.2 - Múltiplos encondromas dos metacarpos e falanges. Massas das
partes moles commm flebolitos no seu seio.
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- A TC lombo-sagrada confirmou a existência de
extensas e marcadas alterações morfológicas e estrutu
rais, de características “soprantes” do corpo e pediculos
de L5, asa sagrada esquerda e principalmente asa ilíaca
homolateral. As referidas alterações eram mistas, pre
dominantemente, osteolíticas, com erosão e rotura das
respectivas corticais ósseas, condicionada por múltiplas
massas labuladas de densidade tecidular, não captantes,
em localização intra-óssea.

Obliteração dos canais de conjugação L5/S1, de maior
expressão à direita, condicionadas pelas referidas lesões de
carácter expansivo, existindo um componente intra-canalar
antero-lateral direito determinando colapso parcial e desvio
direito/esquerdo do saco tecal a este nível (flg. 5).
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Fig.5 - TC lombo-sagrada: lesões osteolíticas “soprantes” da asa
sagrada esquerda com rotura da cortical óssea. Obliteração dos
canais de conjugação L5/S1 (mais evidente à direita) por encondro
mas.

A doente foi operada a 22 de Junho de 1993 tendo
efectuado biópsia cirúrgica da asa sagrada esquerda e
descompressão das raízes lombares L5 e Sl direitas.

O exame histológico da peça operatória revelou a
existência de condrossarcoma com focos de necrose na
biópsia da asa sagrada e aspectos mixoides na biópsia do
tumor que comprimia as raízes (fig. 6).
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Fig.6 - Biópsia da asa sagrada: multiplicidade das células carti
lagíneas e acentuado polimoifismo dos respectivos núcleos, aspectos
compatíveis com transformação sarco,natosa (H.E. - xIO)

DISCUSSÃO
A idade média de aparecimento dos sintomas no S. de

Maifucci é por volta dos 5 anos1. A alteração inicial pode
ser óssea ou vascular. As deformações ósseas tomam-se
estáveis na puberdade podendo, no entanto, progredir
após o desenvolvimento ósseo ter cessado.

O componente de partes moles é constituído quer por
hemangiomas cavernosos ou capilares, quer por flebec
tasias ou ambos1’2.

Numa percentagem significativamente inferior podem
encontrar-se linfangiomas, ou em associação lesões
venosas e linfáticas1.

Flebolitos estão geralmente presentes nas lesões vas
culares e são visíveis nos radiogramas simples1’2.

No Quadro 1 são apresentadas as localizações mais
frequentes das lesões, por ordem decrescente, segundo o
estudo de Lewis e Ketcham, a maior série de casos de S.
Maifucci publicada na literatura (105 doentes)1.

Quadro 1 - Distribuição óssea das lesões em 98 casos de
S. de Maffucci (In Maffucci r syndrome: Functional and
Neoplastic significance)

Ossos afectados N° %
Mão 86 87,8
Pé 60 61,2
Tíbia e perónio 58 59,2
Fémur 53 54,1
Rádio e cúbito 41 41,8
Úmero 42 42,9
Costelas 31 31,6
Omoplata 25 25,5
Bacia 21 21,4
Vértebras 10 10,2
Crânio 8 8,2
Clavícula 3 3,1
Esterno 2 2,0

O S. de Maifucci está associado a um alto risco de
desenvolvimento de neoplasias malignas, sendo aquele,
maior para o componente ósseo.1 ~

A percentagem de transformação sarcomatosa dos
encondromas varia entre 15% e 18%, segundo as sé
ries.’-4 Esta transformação pode também ocorrer nos
hemangiomas e nos linfangiomas, mas é rara1’2.

No presente caso a transformação maligna foi compro
vada por biópsia cirúrgica da lesão da asa ilíaca esquer
da existindo uma matriz mixoide na lesão vertebral.
Eram já fortemente suspeitos, ainda que não patog
nomónicos, os aspectos radiológicos descritos, nomeada
mente a disposição radiária das áreas de radiotransparên
cia no seio de cartilagem previamente mineralizada
(radiograma da bacia AP) mas sobretudo a marcada
expansão e deformação óssea com erosão e rotura da
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respectiva cortical óssea e extensão das lesões para lá da
mesma, aspectos bem documentados pela TC.

A dor ou o crescimento rápido das lesões, comprovado
por estudos radiológicos senados, podem alertar o clíni
co para uma eventual transformação maligna2.No pre
sente caso foi a dor, com características de ciatalgia, que
conduziu à descoberta de lesões ósseas, até aí insus
peitas, com componentes foraminais e intra-canalares,
determinando compressão radicular.

Outras das complicações potencialmente dolorosas são
as fracturas patológicas geralmente relacionadas com
lesões ósseas benignas2 (fractura do cúbito à esquerda,
no caso da nossa doente).

Sendo o 5. de Maffucci considerado uma dispiasia
mesodérmica não é de admirar que ocorra em associação
com tumores de origem mesodérmica1’2 Contudo, estão
ainda descritos na literatura mundial, casos de associação
do S. de Maffucci com neoplasias derivadas de outras
camadas germinativas1’2 (Quadro 2).

angiomas intra-orbitários múltiplos’ ~.

Histologicamente a diferenciação entre um con
drossarcoma de baixo grau e um encondroma é por vezes
difícil pois, este último, apresenta um certo grau de ati
pias2. Uma matriz mixoide e a presença de núcleos
grandes ou irregulares são sugestivos de malignidade’.

A cirurgia parece ser o tratamento de escolha, quer pa
ra as complicações funcionais quer neoplásicas da doen
ça, tornando-se o prognóstico francamente mais reserva
do após a ocorrência de transformação sarcomatosa dos
encondromas.

Na literatura mundial, há apenas referência a 2 casos
em que a sobrevida, após a remoção de sarcomas, foi de
cerca de 5 anos”2
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Tipo
Malignas:
Condrossarcoma
Hemangiossarcoma
Linfangiossarcoma
Glioma
T. mesenquimatoso do ovário
Carcinoma do Pâncreas
Fibrossarcoma
Benignas:
Adenoma cromófobo da hipófise
Polipo uterino
Fibroma uterino
Adenoma das supra.renais
T. daTeca
Fibromas múltiplos
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Quadro II - Associação do S. de Maffucci com neo
plasias (105 casos). (In Maffucci ‘~s syndrome: Functional
and Neoplastic sign(ficance)

Os gliomas, astrocitomas e adenomas hipofisários, tu
mores primitivos do S.N.C. de origem não mesodérmica,
podem ocorrer simultaneamente com este síndroma58.

Os condrossarcomas do ângulo ponto-cerebeloso9 (tu
mores derivados da mesoderme) associam-se ao S. de
Maifucci havendo também referência na literatura a
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