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Doenca de Ollier, Uma Encondromatose Multipla da Infancia

Ollier’s Disease, a Multiple Enchondromatosis of Childhood
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Jovem do sexo feminino, de 14 anos de idade, foi
observada por dor no ombro esquerdo com quatro
dias de evolugdo e dor ocasional na anca esquerda. Os
antecedentes pessoais e familiares eram irrelevantes.
No exame objetivo apresentava dor a palpacdo do
ombro e anca esquerdos e tumefacGes duras, indolores
a palpagdo, no terceiro, quarto e quinto dedos da mao
direita e no primeiro e segundo dedos da mao esquerda
(Fig. 1a), que estariam presentes desde a infancia e que
nunca tinham sido valorizadas. Sem alteragGes cuta-
neas, nomeadamente hemangiomas. O estudo analitico
ndo apresentou alteracdes. O estudo radioldgico reve-
lou multiplas lesdes radiotransparentes, ovoides, cen-

Figura 1. Fotografia e radiografias realizadas a doente. A fotogra-
fia (1a) mostra assimetria das maos e vdrias tumefa¢des, mais
evidentes nas falanges do terceiro, quarto e quinto dedos da
mao direita. A radiografia (1b) evidencia mdltiplas lesGes dsseas
expansivas, radiotransparentes, homogéneas, com forma oval ou
alongada e margens bem definidas, envolvendo os metacarpos
e falanges do terceiro, quarto e quinto dedos da mao direita e
primeiro e segundo dedos da mdo esquerda.
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trais, de contornos bem definidos, distribuidas de forma
assimétrica (Figs. 1b, 2 e 3), sugestivas de encondromas,
achados compativeis com o diagndstico de doenga de
Ollier. Por duvidas na radiografia (Fig. 2), realizou tomo-
grafia computorizada, que confirmou a integridade da
cortical na glenoide. A cintigrafia dssea revelou focos de
captagdo nas localizagdes dos encondromas. A avaliagao
foi completada com ecografia pélvica e ressonancia
magnética cerebral, que foram normais.

Figura 2. Radiografia do ombro e brago esquerdos da doente, que
mostra multiplos encondromas no acrémio, glenoide e diafise do
umero esquerdo, neste com ligeiro espessamento da margem
Ossea. Duvidas em relagdo a integridade da cortical da glenoide.
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Figura 3. Radiografia da bacia da doente, que mostra multiplos
encondromas na metéfise proximal do fémur esquerdo.

A doencga de Ollier (OMIM #166000) pertence a um
grupo raro e nao-hereditario de encondromatoses,
recentemente associadas a mutag¢des somaticas nos
genes IDH1 e IDH2. Resultante da proliferagao anormal
dos condrdcitos e de gravidade varidvel, caracteriza-se
por multiplos encondromas distribuidos de forma assi-
métrica na metafise / diafise dos ossos tubulares cur-
tos e longos. Manifesta-se habitualmente na primeira
década de vida, com tumefa¢des nos ossos das maos
ou pés, assimetria do comprimento dos membros e/ou
dor nos membros ou articulagdes. A doenga de Maffuci
(OMIM #614569) é uma outra encondromatose, de base
genética comum, a que se associa hemangiomatose. A
variabilidade fenotipica encontrada nestas encondro-
matoses foi atribuida a propor¢do e distribuicdo das
células mutadas. Ambas as patologias associam-se a
degeneragdo maligna dos condromas, tumores da glia e
tumores ovdricos. O condrossarcoma surge geralmente
no adulto jovem e constitui um desafio diagndstico. A
dor ou imagens suspeitas na radiografia devem alertar
para essa complicacdo, estando indicada a investigacdo
com tomografia computorizada, ressonancia magnética
ou cintigrafia. Os autores realgam a importancia de um
diagndstico precoce e de uma vigilancia apertada.
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O QUE ESTE CASO ENSINA

e A doencga de Ollier manifesta-se geralmente na infancia com
tumefagbes nos ossos das médos e/ou pés, assimetria do compri-
mento dos membros ou dor osteoarticular.

¢ O seu diagndstico baseia-se em dados clinicos e radioldgicos.

o Caracteriza-se pela presenga de mdltiplos encondromas distri-
buidos de forma assimétrica na metéfise / didfise de um nimero
variavel de ossos tubulares.

e O principal diagnéstico diferencial faz-se com a sindrome de
Maffuci, uma encondromatose associada a hemangiomas.

¢ Cursa com risco aumentado de degeneragdo maligna precoce em
condrossarcoma, tumores da glia e do ovario.
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