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SINDROMA DE MAFFUCCI
COM LESOES OSSEAS AXIAIS
(Causa rara de Lombociatalgia

CLARA RIBEIRO, PAULO FERNANDES, FERNANDO C. REIS

Servigo de Neurorradiologia. Hospital de Santo Anténio dos Capuchos. Lisboa.

Os autores descrevem o caso de uma mulher de vinte e nove anos de idade com o diagnds-
tico de Sindroma de Maffucci desde os cinco anos de idade, com queixas de lombociatalgia que
conduziram ao diagnéstico de lesSes Gsseas axiais, inabituais neste sindroma, uma das quais
apresentava transformagéo 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.

INTRODUCAO

O Sindroma de Maffucci é uma displasia mesodérmi-
ca, rara € ndo hereditdria, que se caracteriza por muilti-
plos encondromas e hemangiomas sub-cutineos!. Ndo se
conhece predilec¢@o de sexo nem de raca!.

Foi descrito pela primeira vez por Maffucci em 1881,
dezoito anos antes de Ollier descrever a encondromatose
multipla (mais conhecida por Doenga de Ollier).

Maffucci descreveu as principais caracterfsticas da
doenga: inicio na infancia ou adolescéncia, auséncia de his-
téria familiar, mdltiplos encondromas determinando encur-
tamento e/ou deformagdo das extremidades, multiplos he-
mangiomas e degenerescéncia maligna das lesdes sseas!.

A sua percentagem de associagdo com tumores malig-
nos € de 23% dos quais 15,2% correspondem a transfor-
magdo dos encondromas em condrossarcomas?.

As lesdes 6sseas mostram uma predilecgdo franca
pelos ossos longos!.

A doenga € unilateral em 48% dos casos!.
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Os metacarpos e as falanges das mios sdo os locais
mais frequentemente afectados, com envolvimento
excepcional dos carpos!. A localizagdio pélvica acontece
numa percentagem de 21,4%, sendo a vertebral franca-
mente mais rara, 10,2%!.

No presente caso documentam-se duas das localiza-
¢Oes mais inabituais - coluna vertebral e pélvis - estu-
dadas por RX convencional (RX) e Tomografia com-
putorizada (TC). O diagnéstico histoldgico foi obtido por
biépsia éssea que revelou transformagdo sarcomatosa de
uma das lesdes.

CASO CLINICO

M.C.P, sexo feminino, 29 anos de idade, raga cau-
casiana, com diagndstico de S. Maffucci desde os cinco
anos de idade recorreu a consulta de neurocirurgia por
queixas de lombociatalgia bilateral, mais intensa 2 direita,
com irradicagfo ao calcanhar e 1° dedo do pé homolaterais,

incapacidade funcional e auséncia de resposta a terapéu-
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tica médica apés trés meses.

Do passado ortopédico hd a salientar deformagio pro-
gressivamente incapacitante dos dedos das maos; frac-
tura patolégica do cibito esquerdo com cirurgia correcti-
va aos 11 anos de idade e cirurgias paliativas da mdo
esquerda com amputacdo dos 3° e 5° dedos (diagndstico
histolégico de encondromas).

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

Antecedentes pessoais e familiares irrelevantes.

O exame objectivo revelou de positivo: deformagéo
marcada dos dedos de ambas as maos (2* e 3" falanges)
por massas de consisténcia dura impossibilitando a fle-
xdo e hiperextensdo (fig. 1 e 2); amputacéo do 3° e 5° de-
dos da mio esquerda; angiomas sub-cutdneos dissemina-
dos; dor a percussdo da regifo lombo-sagrada; marcha
claudicante a direita; Laségue positivo a direita a 50°
reflexo patelar mais fraco & esquerda; hipostesia a pica-
da no membro inferior direito nos territdrios de L5 e S1.

Parametros laboratoriais dentro dos valores de referén-
cia.

Ap6s observag@o em consulta de Neurocirurgia foram

Fig.1 - Deformagdo dos dedos das mdos por massas de consisténcia
dura. Amputagdo do 3° e 5° dedos da mdo esquerda.

Fig.2 - Miiltiplos encondromas dos metacarpos e falanges. Massas das
partes moles com flebolitos no seu seio.

efectuados os seguintes exames complementares de
diagnéstico:

- Radiogramas simples da coluna lombo-sagrada
incidéncias pdstero-anterior (PA) e perfil que mostraram
importantes alteracdes cértico-trabeculares do corpo e
pediculos de L5, asas sagrada esquerda e ilfaca direita,
aumento da radiotransparéncia das respectivas estruturas
e destruigfio parcial do corpo vertebral de L5 com franca
diminui¢do da altura do mesmo (fractura patolégica com
afundamento). M4 defini¢fio dos buracos de conjugagio
de L5 (fig. 3).

b P
Fig.3 - Radiogramas da coluna lombo-sagrada (PA e perfil): fractura
patolégica com afundamento do corpo de L5. Md defini¢do dos bura-

cos de conjugagdo L5/S1.

- Radiograma da bacia incidéncia antero-posterior
(AP) que evidenciou, ao nivel da asa ilfaca esquerda,
importantes alteragdes morfo-estruturais de caracterfsti-
cas expansivas com aumento da radiotransparéncia de
disposigdo radidria em bandas. Presenca de miiltiplos
focos radiodensos de configuragdo anelar, linear e/ou
punctiformes no seu seio.

Cortical éssea adelgacada com focos de erosao e rotura.

Lesdo de caracterfsticas semelhantes ao nivel do ramo
isquio-pubico esquerdo (fig. 4).

Fig.4 - Radiograma da bacia (PA): lesdo expansiva da asa iliaca
esquerda sendo evidente o aumento da radiotransparéncia com aspec-
to em bandas radidrias. Les@o de caracteristicas similares no ramo
isquio-pitico homolateral.
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- A TC lombo-sagrada confirmou a existéncia de
extensas e marcadas alterages morfoldgicas e estrutu-
rais, de caracteristicas “soprantes” do corpo e pediculos
de L5, asa sagrada esquerda e principalmente asa iliaca
homolateral. As referidas alteragdes eram mistas, pre-
dominantemente, osteoliticas, com erosfo e rotura das
respectivas corticais dsseas, condicionada por miltiplas
massas labuladas de densidade tecidular, nfo captantes,
em localizagdo intra-Gssea.

Obliteracdo dos canais de conjugacdo 1.5/S1, de maior
expressdo a direita, condicionadas pelas referidas lesdes de
caricter expansivo, existindo um componente intra-canalar
antero-lateral direito determinando colapso parcial e desvio
direito/esquerdo do saco tecal a este nivel (fig. 5).

Fig.5 - TC lombo-sagrada: lesdes osteoliticas “soprantes” da asa
sagrada esquerda com rotura da cortical dssea. Obliteragdo dos
canais de conjugacdo L5/SI (mais evidente a direita) por encondro-
mas.

A doente foi operada a 22 de Junho de 1993 tendo
efectuado bidpsia cirdrgica da asa sagrada esquerda e
descompressdo das rafzes lombares L5 e S1 direitas.

O exame histolégico da peca operatéria revelou a
existéncia de condrossarcoma com focos de necrose na
bidpsia da asa sagrada e aspectos mixoides na biépsia do
tumor que comprimia as raizes (fig. 6).

lagineas e acentuado polimorfismo dos respectivos niicleos, aspectos
compativeis com transformagdo sarcomatosa (H.E. - x10)

DISCUSSAO

A idade média de aparecimento dos sintomas no S. de
Maffucci é por volta dos 5 anos!. A alteracdo inicial pode
ser 6ssea ou vascular. As deformagBes Gsseas tornam-se
estdveis na puberdade podendo, no entanto, progredir
apds o desenvolvimento Gsseo ter cessado.

O componente de partes moles é constituido quer por
hemangiomas cavernosos ou capilares, quer por flebec-
tasias ou ambos!:2,

Numa percentagem significativamente inferior podem
encontrar-se linfangiomas, on em associa¢do lesdes
venosas e linfaticas!.

Flebolitos estdo geralmente presentes nas lesdes vas-
culares e sdo visiveis nos radiogramas simples!-2.

No Quadro 1 sdo apresentadas as localizagdes mais
frequentes das lesdes, por ordem decrescente, segundo o
estudo de Lewis e Ketcham, a maior série de casos de S.
Maffucci publicada na literatura (105 doentes)!.

Quadro 1 - Distribuicdo dssea das lesdes em 98 casos de
S. de Maffucci (In Maffucci’s syndrome: Functional and
Neoplastic significance)

Ossos afectados N° %

Mio 86 87,8
Pé 60 61,2
Tibia e perénio 58 59,2
Fémur 53 54,1
Rédio e ciibito 41 41,8
Umero 42 42,9
Costelas 31 31,6
Omoplata 25 25,5
Bacia 21 21,4
Vértebras 10 10,2
Crénio 8 8,2
Clavicula 3 3,1

Esterno 2 2,0

O S. de Maffucci estd associado a um alto risco de
desenvolvimento de neoplasias malignas, sendo aquele,
maior para o componente 6sseo.1-4

A percentagem de transformagfo sarcomatosa dos
encondromas varia entre 15% e 18%, segundo as sé-
ries.!4 Esta transformagio pode também ocorrer nos
hemangiomas e nos linfangiomas, mas & raral-2.

No presente caso a transformag&o maligna foi compro-
vada por bidpsia cirdrgica da lesdo da asa iliaca esquer-
da existindo uma matriz mixoide na lesdio vertebral.
Eram j4 fortemente suspeitos, ainda que ndo patog-
nomonicos, os aspectos radiolGgicos descritos, nomeada-
mente a disposi¢do radidria das dreas de radiotransparén-
cia no seio de cartilagem previamente mineralizada
(radiograma da bacia AP) mas sobretudo a marcada
expansdo e deformagdo dssea com erosdo e rotura da
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respectiva cortical dssea e extensdo das lesdes para 14 da
mesma, aspectos bem documentados pela TC.

A dor ou o crescimento rdpido das lesdes, comprovado
por estudos radiol6gicos seriados, podem alertar o clini-
co para uma eventual transformagao maligna2.No pre-
sente caso foi a dor, com caracteristicas de ciatalgia, que
conduziu a descoberta de lesdes ésseas, até ai insus-
peitas, com componentes foraminais e intra-canalares,
determinando compresséo radicular.

Outras das complica¢des potencialmente dolorosas sdo
as fracturas patolégicas geralmente relacionadas com
lesGes Gsseas benignas2 (fractura do cibito a esquerda,
no caso da nossa doente).

Sendo o S. de Maffucci considerado uma displasia
mesodérmica nio € de admirar que ocorra em associagdo
com tumores de origem mesodérmical:2 Contudo, estdo
ainda descritos na literatura mundial, casos de associagdo
do S. de Maffucci com neoplasias derivadas de outras
camadas germinativas!-2 (Quadro 2).

Quadro Il - Associagdo do S. de Maffucci com neo-
plasias (105 casos). (In Maffucci’s syndrome: Functional
and Neoplastic significance)

Tipo N°
Malignas:

Condrossarcoma
Hemangiossarcoma
Linfangiossarcoma

Glioma

T. mesenquimatoso do ovdrio
Carcinoma do Pancreas
Fibrossarcoma

Benignas:

Adenoma cromdéfobo da hipofise
Polipo uterino

Fibroma uterino

Adenoma das supra.renais

T. da Teca

Fibromas multiplos

—_— N N —

—_— N — — e

Os gliomas, astrocitomas e adenomas hipofisarios, tu-
mores primitivos do S.N.C. de origem ndo mesodérmica,
podem ocorrer simultaneamente com este sindroma5-8.

Os condrossarcomas do angulo ponto-cerebeloso? (tu-
mores derivados da mesoderme) associam-se ao S. de
Maffucci havendo também referéncia na literatura a
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angiomas intra-orbitdrios multiplos!0.

Histologicamente a diferenciagdo entre um con-
drossarcoma de baixo grau e um encondroma € por vezes
dificil pois, este dltimo, apresenta um certo grau de ati-
pias2. Uma matriz mixoide e a presenga de nicleos
grandes ou irregulares sdo sugestivos de malignidade!.

A cirurgia parece ser o tratamento de escolha, quer pa-
ra as complicagdes funcionais quer neopldsicas da doen-
ca, tornando-se o progndstico francamente mais reserva-
do ap6s a ocorréncia de transformagéo sarcomatosa dos
encondromas.

Na literatura mundial, h4 apenas referéncia a 2 casos
em que a sobrevida, apds a remogao de sarcomas, foi de
cerca de 5 anos!-2.
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