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RESUMO 

Introdução: Exostose múltipla hereditária (EMH) corresponde ao distúrbio hereditário 

musculoesquelético do crescimento ósseo intracondral. Caracteriza-se pela presença de 

saliências ósseas recobertas por cartilagem hialina em duas ou mais regiões metafisárias, 

formando, dessa forma, os osteocondromas. Estes ocorrem devido ao ativo crescimento e 

multiplicação celular no local. A EMH representa 40% dos tumores ósseos benignos e 10% de 

todos os tumores ósseos. Apresentação do caso: FAP, sexo masculino, 60 anos, com queixa de 

tumoração em joelho esquerdo, lateralmente à patela, há cerca de 10 anos. Relatou crescimento 

lento e indolor. Ao exame físico notou-se abaulamento de 8 cm longitudinal x 6 cm transversal 

x 3 cm anteroposterior, aderido ao plano ósseo patelar, endurecido, sem sinais flogísticos e que 

à movimentação acompanhava a patela em flexo-extensão do joelho esquerdo, ou seja, sem 

limitação de amplitude de movimento do membro em questão. Paciente apresentava-se estável 

e sem outras queixas. Realizou exames de imagem que evidenciaram tumoração óssea 

localizada no polo inferior da patela do joelho esquerdo, de caráter osteocartilaginoso, sugestivo 

de artrose nesta região. Foi orientada ressecção por abordagem cirúrgica, que sucedeu sem 

intercorrências, e o anatomopatológico confirmou diagnóstico de osteocondroma patelar sem 

sinais de malignidade. Discussão: As exostoses ou osteocondromas, nas proximidades das 

placas de crescimento ósseo, ocorrem mais comumente nas porções justa-epifisárias dos ossos 

longos, principalmente no fêmur distal, tíbia proximal, fíbula e úmero. A sintomatologia inclui 

dor persistente, causada pela pressão nos tecidos vizinhos, por distúrbios da circulação 

sanguínea ou raramente por compressão da medula espinhal. O diagnóstico é feito através do 

exame físico e exames de imagem. A EMH pode causar complicações, sendo que a mais grave 

é a malignização em condrossarcoma, que pode ocorrer em até 3,9% dos pacientes. Quanto ao 

tratamento, na presença de características clínicas ou radiológicas suspeitas, deve ser realizada 

a ressecção cirúrgica em bloco e a correlação histopatológica. Conclusão: Na EMH, a maioria 

das lesões são benignas, entretanto podem cursar com malignização e suscitar repercussões 

consideráveis na qualidade de vida dos indivíduos afetados. O diagnóstico é elementar, 

aprimorado no exame físico e radiológico, geralmente detectado na primeira década de vida e 

deve ser realizado precocemente a fim de evitar maiores complicações. 

 

Palavras-chave: exostose múltipla hereditária, osteocondromas, metafisárias, malignização.  

 

ABSTRACT 

Introduction: Hereditary multiple exostosis (HME) corresponds to the hereditary 

musculoskeletal disorder of intrachondral bone growth. It is characterized by the presence of 

bony protrusions covered by hyaline cartilage in two or more metaphyseal regions, the 

osteochondromas. These occur due to active cell growth and local multiplication. EMH 

represents 40% of benign bone tumors and 10% of all bone tumors. Case presentation: FAP, 

male, 60 years old, complaining of a tumor in the left knee, lateral to the patella, for about 10 

years. Reported slow and painless growth. On physical examination, a bulging of 8 cm 

longitudinal x 6 cm transverse x 3 cm anteroposterior was observed, adhered to the patellar 

bone plane, hardened, without phlogistic signs and that the movement accompanied the patella 

in flexion-extension of the left knee, that is, without limitation of range of motion of the limb 

in question. The patient was stable and had no other complaints. He underwent imaging 

examinations that showed a bone tumor located in the inferior pole of the patella of the left 

knee, with an osteocartilaginous character, suggestive of arthrosis in this region. Surgical 

resection was guided, successfully, and the anatomopathological examination confirmed the 

diagnosis of patellar osteochondroma with no signs of malignancy. Discussion: Exostoses or 

osteochondromas, near the bone growth plates, most commonly occur in the juxta-epiphyseal 

portions of long bones, especially in the distal femur, proximal tibia, fibula and humerus. 
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Symptoms include persistent pain, caused by pressure on neighboring tissues, blood circulation 

disorders, or rarely by spinal cord compression. The diagnosis is made through physical 

examination and imaging examinations. HME can cause complications, the most serious of 

which is chondrosarcoma malignancy, which can occur in up to 3.9% of patients. As for 

treatment, in the presence of suspicious clinical or radiological features, en bloc surgical 

resection and histopathological correlation should be performed. Conclusion: In HME most of 

the lesions are benign, however they can progress to malignancy and have considerable 

repercussions on the quality of life of the affected patients. The diagnosis is elementary, 

improved in the physical and radiological examination, usually detected in the first decade of 

life and must be performed early in order to avoid further complications. 

 

Keywords: hereditary multiple exostosis, osteochondromas, metaphyseal, malignancy. 

 

 

1 INTRODUÇÃO  

A Exostose múltipla hereditária (HME), também conhecida como osteocondromatose 

múltipla é um distúrbio hereditário autossômico dominante com penetrância total e expressão 

variável, associado a mutações dos genes supressores tumorais EXT1 (8q23-q24) e EXT2 

(11p11-p12) (Bovée et al., 2008; D’Arienzo et al., 2019; Pacifici M, 2017), levando ao 

crescimento ósseo intracondral caracterizado pela presença de saliências ósseas recobertas por 

cartilagem hialina (osteocondromas / exostoses osteocondrais), preferencialmente, situadas em 

regiões metafisárias, devido ao ativo crescimento e multiplicação celular neste sítio. (D’Arienzo 

et al., 2019; Jurik et al., 2020). Tais displasias musculoesqueléticas são muito comuns, 

representando 40% dos tumores ósseos benignos e 10% de todos os tumores ósseos.  (Tarassoli 

et al., 2009; Pedrini et al., 2011), com uma prevalência estimada em 1:50.000 na população 

geral. (Schmale et al., 1994; Bovée et al., 2008). 

HME é definida radiograficamente pela presença de duas ou mais exostoses justa 

epifisárias (Jurik et al., 2020), excluídos demais diagnósticos diferenciais. (D’Arienzo et al., 

2019). Comumente distribui-se de forma simétrica e bilateral em ossos longos  (Pedrini et al., 

2011; Tarassoli et al., 2009), além de serem comuns em escápulas, pelve e costelas.(Schmale 

et al., 1994). Estudos demonstram que as mutações dos genes EXT1 e EXT2 (Bovée et al., 

2008; D’Arienzo et al., 2019; Pacifici M, 2017), estão presentes em 70-94% dos pacientes (Jurik 

A. G., 2020) e são responsáveis pela manifestação da HME tipo 1 e tipo 2, respectivamente. 

(Wuyts et al., 2000) 

Manifestadas clinicamente na primeira infância, as exostoses, ao contrário dos tumores 

verdadeiros, crescem ao mesmo passo que o esqueleto se desenvolve, parando apenas com a 

completa maturidade óssea (Porter et al., 2004; Pacifini M, 2017). Esse crescimento excessivo 

da placa epifisária, pode prejudicar o desenvolvimento ósseo, levando a deformidades 
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esqueléticas e osteoartropatia precoce (Wuyts et al., 2000;  Jurik A. G., 2020). Além de gerar 

dor localizada devido à compressão e inflamação de tecidos adjacentes ao osteocondroma e, 

dependendo se sua localização, pode ocorrer parestesia e redução de mobilidade por 

compressão nervosa e infiltração tendínea, respectivamente. (Wuyts et al., 2000; Hennekam et 

al., 1991). Embora sejam benignas em sua maioria, os osteocondromas possuem um potencial 

de degeneração sarcomatosa, cujo risco aumenta com a idade. (Pedrini et al., 2011; D’Arienzo 

et al., 2019) e, apesar de rara, representa uma grave complicação. Fazendo-se necessário, o 

seguimento das exostoses quanto a alterações clínicas-radiográficas suspeitas de malignização, 

tais quais calcificações maciças, acometimento de tecidos adjacentes, remodelamento cortical, 

dor localizada, aumento do tamanho dos tumores e do volume da cartilagem na radiografia. 

(D’Arienzo et al., 2019; Jurik A. G., 2020, Jurik et al., 2020).  Até o momento, não há 

medicamentos modificadores de doença, o que faz da correção cirúrgica o tratamento de 

escolha. 

O nosso objetivo é apresentar um caso raro (?) de um(a) paciente com osteocondroma(s) 

múltiplos/único com degeneração sarcomatosa X, a fim de destacar a importância da vigilância 

contínua de pacientes com HME pelo risco de complicações/malignização, assim como 

corroborar com dados para melhor compreensão/elucidação científica sobre este raro distúrbio 

hereditário.  

 

2 APRESENTAÇÃO DO CASO  

Paciente FAP do sexo masculino, 60 anos. Referiu que há 10 anos observou crescimento 

de tumoração em joelho esquerdo, lento, indolor, e de localidade lateral sobre a patela. Ao 

exame físico, foi evidenciado abaulamento de 8 cm longitudinal × 6 cm transversal × 3 cm 

anteroposterior, de caráter aderido ao plano ósseo patelar, endurecido, sem outros sinais 

flogísticos, que deslocava-se juntamente com a patela à flexo-extensão de joelho. Déficit 

neurovascular ausente e sem limitação de amplitude de movimento do membro. Ao exame 

radiológico foi observada tumoração óssea localizada no polo inferior da patela do joelho 

esquerdo. Nas radiografias destacaram-se áreas hiperdensas (ossos) e outras hipodensas 

(cartilagem). A tomografia computadorizada mostrou tumoração primária da patela, de caráter 

osteocartilaginoso, de superfície articular irregular e com crescimento lento, sugestivo de 

artrose nessa região. Após o observado, foi levantada a hipótese de osteocondroma de patela e 

indicada a ressecção por abordagem cirúrgica. Durante o intraoperatório, uma lesão óssea 

envolta em capa cartilaginosa foi observada e realizada a resseção simples da tumoração, sendo 
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encaminhada posteriormente ao anatomopatológico. Resultados do exame anatomopatológico 

confirmaram diagnóstico de osteocondroma patelar sem sinais de malignidade. 

 

3 DISCUSSÃO 

A exostoses múltiplas hereditárias EMH ou osteocondroma múltiplo hereditário 

(HMO), compreende doença autossômica dominante rara, porém grave, com alta penetrância 

(95-100%), e frequentemente se manifesta na infância (MOUSSA et al., 2021), sendo na 

maioria das vezes diagnosticado aos 12 anos de idade, apresentando maior prevalência no sexo 

masculino (STADLER et al., 2021). 

A doença é caracterizada por múltiplas protuberâncias ósseas cobertas por cartilagem 

benignas, denominadas exostoses ou osteocondromas, nas proximidades das placas de 

crescimento ósseo, mais comumente nas porções justa-epifisárias dos ossos longos 

(BUKOWSKA-OLECH et al., 2021), os autores MOUSSA et al. (2021) descreveram 

principalmente no fêmur distal (90%), tíbia proximal (84%), fíbula (76%) e úmero (72%). 

A sintomatologia inclui dor persistente, que segundo os autores Bukowska-Olech et al. 

(2021) é causada pela pressão nos tecidos vizinhos, distúrbios da circulação sanguínea ou 

raramente por compressão da medula espinhal. À vista disso, os autores Maree, Rajab e Alkhalil 

(2022) descreveram que achados clínicos aumentam de cerca de 5% ao nascimento para 96% 

aos 12 anos. 

Os autores Maree, Rajab e Alkhalil (2022) ressaltaram que exostoses múltiplas 

hereditárias EMH podem causar complicações como fraturas, comprometimento neurológico, 

lesão vascular e formação de bursa. Entretanto, a complicação mais grave é a malignização, 

logo, a transformação maligna em condrossarcoma, que segundo Bukowska-Olech et al. (2021), 

pode ocorrer em até 3,9% dos pacientes. 

A suspeita de malignização, para os autores Stadler et al. (2021) deve ser considerada 

em osteocondroma em expansão e/ou dor, e deve ser confirmada através de radiologia simples 

utilizada rotineiramente para monitoramento, cujas alterações de malignidade pode incluir: 

irregularidade da superfície, focos de radiolucidez, heterogeneidade, calcificação não uniforme, 

erosão do osso adjacente e massa de tecido mole associada. 

Os mesmos autores, Stadler et al. (2021), descrevem que na presença de características 

clínicas ou radiológicas suspeitas, a ressecção cirúrgica em bloco e a correlação histopatológica 

são obrigatórias para o diagnóstico, assim como acompanhamento a longo prazo é essencial 

para detectar recorrências. 

  



Brazilian Journal of Health Review 
ISSN: 2595-6825 

18733 

 

 

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v. 5, n.5, p.18726-18735, sep./oct., 2022 

 

4 CONCLUSÃO 

Observa-se, dessa forma, que para mitigar as chances de morbidade no paciente, além 

de buscar melhorar a qualidade de vida do mesmo, um exame físico de qualidade corroborado 

a um estudo radiográfico suscita em um diagnóstico precoce, um prognóstico favorável e com 

possível tratamento conservador, e, nos casos de exceção, o diagnóstico prévio e com aptidão 

facilita o rastreamento para malignidade. Retendo-se o tratamento cirúrgico somente nos casos 

de dores fortes ou refratárias ao tratamento conservador, além dos eventos de malignidade com 

ou sem crescimento rápido.  
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