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e de vísceras adjacentes, fraturas e degeneração maligna
como a verificada no caso descrito1,2.

No que se refere à transformação maligna, que é a
complicação mais temida, esta é bastante rara aparecendo
em cerca de 3 a 5% dos indivíduos afetados1,2.

A EHM é uma doença geneticamente heterogênea
com pelo menos 3 diferentes genes implicados no seu apa-
recimento. São eles: (a) o gene EXT1 no cromossoma 8,
(q23-q24); (b) o gene EXT 2 no cromossoma 11 (p11-p12); e
(c) o gene EXT3 no cromossoma 19p9. Os genes da família
EXT são genes supressores tumorais e que regulam o cres-
cimento ósseo. Eles estão envolvidos na produção dos
proteoglicanos contendo heparam sulfato os quais são com-
ponentes essenciais na constituição da cartilagem9. Postu-
la-se que a perda herdada de um dos genes
(haploinsuficiência) leva ao aparecimento da EHM e que a
perda do segundo gene (perda da heterozigose) faz com que
a célula se direcione para transformações malignas9.

Osteocondromas localizados no centro do esquele-
to como em pelve, coxo-femurais e ombros são os mais
susceptíveis a esta transformação e o tumor maligno quase
sempre se origina da capa de cartilagem hialina que recobre
o osteocondroma2. Considera-se um sinal de alerta quando
a capa cartilaginosa do osteocondroma ultrapassa 1,5 cm
de espessura ao ultrassom ou à ressonância magnética2.
Lesões que crescem ou doem depois que o indivíduo atin-
giu a maturidade também devem ser consideradas como
malignas, uma vez que os osteocondromas dificilmente cres-
cem depois deste período2.

No caso descrito o diagnóstico da doença maligna
foi bastante tardio, sendo o tumor volumoso e de difícil trata-
mento, o que levou a paciente a recusar qualquer forma de
terapêutica. Um acompanhamento mais cuidadoso destes
pacientes com detecção precoce de possíveis formas de
degeneração maligna pode evitar este desfecho.

Figura1 -Diminuição de comprimento e arqueamento do antebraço;
Figura 2- Aumento de volume em região pélvica à esquerda pelo condrossarcoma
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Figura 3- Deformidade tipo Madelung em ossos do antebraço;
Figura 4- Encurtamento da fíbula com sinostose tíbio-fibular;
Figura 5- Espessamento do colo do fêmur.
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