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HAMARTOMA FIBROLIPOMATOSO E MACRODISTROFIA
LIPOMATOSA: ANALISE DOS ACHADOS CLINICOS E DE IMAGEM
EM QUATRO CASOS, COM REVISAO DA LITERATURA*

Rafael Darahem de Souza Coelho', Marcelo Novelino Simao?, Cldvis Simao Trad®

O hamartoma fibrolipomatoso neural e a macrodistrofia lipomatosa sdo doencas raras, com achados de imagem
caracteristicos. Radiografias simples, estudos de ressonancia magnética e prontuarios médicos de quatro
pacientes foram revisados. Em um paciente, foi realizada cirurgia com confirmacédo histopatolégica. Em trés
pacientes, os achados clinicos e de imagem foram considerados suficientes para o diagndstico. Descreve-
mos dois casos de macrodistrofia lipomatosa isolada, um caso de hamartoma fibrolipomatoso do nervo
mediano e um caso de coexisténcia das duas condicdes. As radiografias simples, nos casos de macrodis-
trofia lipomatosa, mostraram aumento difuso de partes moles e estruturas dsseas, com estrias radiotrans-
parentes entremeadas as fibras musculares. Os dois casos de hamartoma fibrolipomatoso ocorreram no nervo
mediano, com achados, a ressonancia magnética, de fasciculos nervosos espessados com baixo sinal nas
imagens ponderadas em T1 e T2, com infiltracdo homogénea de gordura entre estes, aparecendo com alto
sinal em T1 e baixo sinal em T2 com saturacéo de gordura. O aspecto do nervo aos cortes axiais é de “cabo
coaxial”. Nota-se extensdo para a ramificacdo dos nervos, aspecto tipico desta lesdo. As caracteristicas de
imagem da macrodistrofia lipomatosa e do hamartoma fibrolipomatoso neural, principalmente pela resso-
nancia magnética, permitiram o diagnéstico preciso destas condicées freqlientemente coexistentes.
Unitermos: Macrodistrofia lipomatosa. Hamartoma fibrolipomatoso. Ressonancia magnética. Doenca de nervos
periféricos. Nervo mediano.

Fibrolipomatous hamartoma and macrodystrophia lipomatosa: imaging and clinical data analysis of four cases
and review of the literature.

Fibrolipomatous hamartoma of nerve and macrodystrophia lipomatosa are rare conditions that present char-
acteristic imaging findings. The plain films, magnetic resonance imaging studies and medical records of four
patients were reviewed. The lesion was resected in one patient allowing histological confirmation of the
diagnosis. Diagnosis was based on imaging and clinical findings in three patients who had unavailable biop-
sy data. We describe two cases of isolated macrodystrophia lipomatosa, one case of fibrolipomatous hamar-
toma and one case where both conditions were found. In the macrodystrophia lipomatosa cases plain films
demonstrated enlargement of osseous and soft tissue structures in the affected limbs, with fatty streaks
interspersed along the muscle fibers. The median nerve was affected in the cases of fibrolipomatous hamar-
toma. Magnetic resonance imaging findings included nerve fascicle thickening characterized by low signal
on both T1 and T2-weighted sequences, and surrounding fat, which appears as high signal on T1 and low
signal on T2-weighted sequences with fat saturation. Both nerves had a “coaxial cable” appearance on axial
images. The fibrolipomatous hamartoma extended to the nerve branches, which is a typical finding. The
typical imaging findings of macrodystrophia lipomatosa and fibrolipomatous hamartoma of nerve, particu-
larly at magnetic resonance imaging examination, allowed a reliable diagnosis of these frequently coexist-
ent conditions.

Key words: Macrodystrophia lipomatosa. Fibrolipomatous hamartoma. Magnetic resonance imaging. Pe-
ripheral nerve disease. Median nerve.
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INTRODUCAO

O hamartoma fibrolipomatoso neural é
lesdo benigna rara, descrita inicialmente
em 1953®_ O achado histolgico caracte-
ristico é o espessamento de fasciculos ner-
vosos, entremeados por infiltragdo gordu-
rosa e fibrose endo e perineural®. Acome-
te mais freqiientemente o nervo mediano,
com relatos de envolvimento, também, dos
nervos ulnar, radial, digitais, plantares,

cranianos e isquiatico®®. Em 27% a 66%
dos casos ha associagdo com macrodacti-
lia do membro envolvido, na forma de ma-
crodistrofia lipomatosa®!?. Esta é uma
forma rara de gigantismo localizado, con-
génita e ndo-hereditaria, descrita inicial-
mente por Feriz, em 1925V caracteriza-
da por crescimento de todos os elementos
mesenquimais na distribui¢ao de um ner-
vo especifico, com predominancia do teci-
do fibroadiposo™?. O envolvimento do
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nervo na macrodistrofia lipomatosa, quan-
do presente, assume o mesmo aspecto do
hamartoma fibrolipomatoso?.

MATERIAIS E METODOS

Foi realizada busca no arquivo do De-
partamento de Radiologia de nossa insti-
tuicdo e feita a andlise retrospectiva dos
prontudrios médicos e dos exames de ima-
gem por dois médicos assistentes € um
médico residente quanto as caracteristicas
clinicas (idade, sexo, sintomas) ¢ de ima-
gem (ressonancia magnética— RM —em to-
dos os quatro casos, radiografia simples em
trés casos). Em um dos pacientes foi reali-
zada cirurgia, com confirmagao histopato-
légica do diagnostico. Em trés pacientes,
os achados clinicos e de imagem foram
considerados suficientes para o diagnosti-
co. Os exames de RM foram realizados em
aparelho Siemens Magnetom Vision® de
1,5 Tesla, seguindo protocolo da institui-
¢do, em cortes axiais, coronais e sagitais.

RESULTADOS

Foram identificados dois casos de ma-
crodactilia (macrodistrofia lipomatosa)
sem envolvimento aparente de estruturas
neurais (pacientes 1 e 2), um caso de ha-
martoma fibrolipomatoso sem macrodac-
tilia (paciente 4), e um caso de hamarto-
ma fibrolipomatoso associado a macrodac-
tilia (paciente 3). Os achados clinicos es-
tdo resumidos na Tabela 1.

A idade dos pacientes, na apresentacao,
variou de 5 a 62 anos (idade média de 23,2
anos). Trés dos quatro pacientes eram do
sexo feminino. Os sintomas consistiam de
dor (paciente 4) e limitagdo funcional e
estética (demais pacientes).

As lesdes neurais se localizavam no
nervo mediano (n = 2). Nos casos de ma-

Tabelal Dados clinicos.

crodactilia, os digitos envolvidos foram o
primeiro quirodéctilo (n = 2), o segundo
quirodéactilo (n = 1) e o segundo e terceiro
pododactilos (n = 1). Nenhum dos pacien-
tes tinha historia familiar de macrodactilia
ou neurofibromatose, ¢ nenhum deles
apresentava estigmas cutineos.

Nos pacientes com macrodactilia (pa-
cientes 1,2 e 3 —Figuras 1,2 e 3), as radio-

A B

grafias simples mostraram aumento difuso
de partes moles nas regides afetadas, em al-
guns casos (Figuras 1 e 3) identificando-se
estrias radiotransparentes correspondentes
as areas de infiltracdo gordurosa. Obser-
vou-se, ainda, aumento do comprimento e
largura de estruturas 0sseas, que preserva-
vam o trabeculado habitual. O paciente 1
apresentava elevacdes radiolucentes no

Figura 1.Caso 1. EmA,Be
C, radiografias simples mos-
tram aumento difuso das par-
tes moles, com estrias radio-
transparentes referentes a
gordura, e deformidade com
alargamento 6sseo em toda
a extensao deste membro, de
forma mais proeminente no
primeiro e segundo quirodac-
tilos. Auséncia cirlrgica da
falange distal do segundo
dedo. Em D, E e F, imagens
de ressonancia magnética
ponderadas em T1 nos pla-
nos coronal (D) e axial (E,F)
com alto sinal nas partes
moles da regiao tenar, devi-
do a infiltragdo gordurosa. Em
F é demonstrado o nervo

mediano, que tem aspecto
preservado.

Paciente Idade Sexo Macrodactilia Acometimento neural Achados clinicos Histopatologia
1 62 Fem. Sim, primeiro e Nao Aumento do antebraco e do primeiro e segundo Nao
segundo dedos da mao dedos da mao desde a infancia
2 13 Fem. Sim, segundo e terceiro Nao Aumento do segundo e terceiro dedos do pé Nao
dedos do pé esquerdo desde o nascimento
3 5 Fem. Sim, polegar Sim, nervo mediano Aumento de volume do antebraco e polegar Nao
direitos desde o nascimento
4 23 Masc. Nao Sim, nervo mediano Tumoragéo na face volar do punho esquerdo ha Sim
um ano, com dor
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A D
Figura 2. Caso 2. Macrodactilia do segundo e terceiro pododéctilos, demonstrada na radiografia simples em A. Em B e C, imagens de ressonancia magnética

ponderadas em T1 definem o aumento tanto das estruturas ésseas como das partes moles, com infiltragdo gordurosa difusa inferida pelo alto sinal. Em D,
correlagdo com a imagem do pé acometido.

Figura 3. Caso 3. Macrodistrofia li-
pomatosa associada a hamartoma fi-
brolipomatoso do nervo mediano. Em
A observa-se aumento de volume és-
seo e de partes moles no primeiro qui-
rodactilo/regiao tenar, aspecto tam-
bém demonstrado em B pela resso-
nancia magnética. Em C e D observa-
se 0 nervo mediano no plano trans-
verso adquirindo o aspecto de “cabo
coaxial” (setas), com hipersinal em T1
entremeado a fasciculos nervosos
espessados com baixo sinal. Em E
nota-se que este espessamento se
estende para as ramificagoes do ner-
vo mediano (pontas de setas).
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Figura 4. Caso 4. Em A, B e C, imagens de ressonancia magnética no plano axial demonstram o nervo mediano espessado (setas), com baixo sinal dos fasciculos
nervosos em T1 e T2, hipersinal em T1 (B) e hipossinal em T2 (A) da gordura circundante. Em D, a imagem no plano sagital evidencia o nervo mediano (setas) em
seu maior eixo, difusamente espessado, demonstrando claramente a grande extensao e pouca delimitagéo da lesdo. Em E, exame anatomopatolégico em corte
transversal em pequeno aumento com Varios fasciculos nervosos em meio a abundante infiltragdo gordurosa. Em F, maior aumento individualizando fasciculo com
fibrose endo e perineural.

periosteo do radio e umero (Figuras 1A e
1C), que podem corresponder a acumulos
de material adiposo, embora nao haja com-
provagdo histologica. As regides mais dis-
tais e superficies ventrais apresentavam
envolvimento mais acentuado. Nestes pa-
cientes, a RM (Figuras 1, 2 ¢ 3) demons-
trou areas de infiltragdo gordurosa difusa
entre as fibras musculares e tecido subcu-
taneo e hipertrofia das estruturas osseas.
Nos pacientes 3 ¢ 4, os exames de RM
evidenciaram espessamento difuso do ner-
vo mediano, com baixo sinal dos fascicu-
los nervosos nas seqiiéncias ponderadas
em T1 e T2, além de aumento homogéneo
do contetido gorduroso entre os fasciculos,
apresentando alto sinal em T1 e baixo si-
nal em T2 com supressao de gordura (Fi-
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guras 3 e 4). Aos cortes axiais, observou-
se o aspecto tipico de “cabo coaxial” do
hamartoma fibrolipomatoso. O exame his-
topatologico do nervo mediano ressecado
do paciente 4 demonstrou a fibrose peri e
epineural e infiltragdo gordurosa interfas-
cicular (Figuras 4E e 4F), como demons-
trado no corte transversal 8 RM.

DISCUSSAO

O hamartoma fibrolipomatoso repre-
senta um crescimento anormal do tecido
fibroadiposo da bainha nervosa. Também
conhecido como hamartoma lipomatoso,
lipofibroma e infiltragdo lipomatosa neu-
ral, acomete o nervo mediano, exclusiva-
mente, em mais de 80% dos casos®. Esta

maior freqiiéncia no nervo mediano nio
tem causa bem definida, sendo uma possi-
bilidade o fato de este nervo tornar-se sin-
tomatico mais precocemente que os de-
mais, devido a sua compressao pelo retina-
culo flexor no tinel do carpo®. Ocorre
com maior freqiiéncia em criangas, sendo
considerado, por alguns, um tumor congé-
nito®, e por outros, um hamartoma cujo
crescimento ¢ estimulado por irritagdo ou
inflamacdo do nervo, infreqiientemente
associado a trauma*9, Os sinais e sinto-
mas precoces sdo minimos. Tardiamente,
estdo relacionados a compressdo do nervo
no tanel do carpo e incluem dor, déficits
motores e parestesia.

Patologicamente, o tumor é uma massa
amarelada de consisténcia borrachosa,
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apresentando fibrose no perineuro e epi-
neuro e infiltragdo do tecido conjuntivo
interfascicular por adipdcitos maduros, a
microscopia. Os fasciculos nervosos geral-
mente tém aparéncia normal?. O trata-
mento inclui exploragdo, liberagdo do ta-
nel do carpo e eventualmente bidpsia e
excisdo cirtrgica, havendo controvérsia em
relagdo aos resultados desta tltima®”.

Nossos dois casos de hamartoma fibro-
lipomatoso demonstram os achados 8 RM
descritos previamente’"®, incluindo o
aspecto considerado patognomonico de
“cabo coaxial”®. Os fasciculos nervosos
aumentados estdo distribuidos homoge-
neamente pela bainha nervosa, apresentam
baixo sinal nas seqiiéncias ponderadas em
T1 e T2. A infiltragdo homogénea de gor-
dura entre os fasciculos nervosos aparece
com alto sinal em imagens ponderadas em
T1 e baixo sinal em imagens ponderadas
em T2 com supressdo de gordura.

O diagnostico diferencial, do ponto de
vista clinico, inclui o lipoma intraneural,
que a RM aparece como uma massa focal
bem delimitada e individualizada em rela-
¢do aos fasciculos nervosos, em oposi¢ao
ainfiltragdo difusa caracteristica do hamar-
toma fibrolipomatoso. Outras lesdes a se-
rem consideradas sdo o neuroma trauma-
tico, o neurofibroma plexiforme e o he-
mangioma, todos eles apresentando alto
sinal nas imagens ponderadas em T2 com
supressao de gordura, o que nao ocorre no
hamartoma fibrolipomatoso®.

O hamartoma fibrolipomatoso pode
estar associado a macrodistrofia lipomato-
sa. Na maior série descrita®, dos 26 casos
de hamartoma fibrolipomatoso, sete asso-
ciavam-se a macrodistrofia lipomatosa. A
macrodistrofia lipomatosa ¢ uma forma de
gigantismo localizado de um ou mais digi-
tos, neste ultimo caso invariavelmente ad-
jacentes. Barsky®®, em 1967, revisando 64
casos de macrodactilia, encontrou predo-
minéncia de acometimento do segundo e
terceiro dedos, correspondendo ao territo-
rio de inervagdo do nervo mediano. Embo-
ra o gigantismo localizado seja geralmen-
te detectado ao nascimento, a apresentagao
¢ usualmente mais tardia, por razdes cos-
méticas ou quando altera¢des degenerati-
vas secundarias causam limitagao funcio-
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nal. O achado patoldgico marcante € o
aumento no tecido fibroadiposo, envolven-
do a medula 6ssea, peridsteo, musculos,
bainhas nervosas e tecido subcutineo?.
O envolvimento neural pode ser proemi-
nente. Quando coexistem, a relagdo cau-
sal entre 0 hamartoma fibrolipomatoso e a
macrodistrofia lipomatosa ndo ¢ bem esta-
belecida. Nos casos de macrodistrofia lipo-
matosa sem envolvimento aparente do ner-
vo, hé casos descritos de surgimento de
aumento tardiamente, sugerindo ser uma
evolugio da doenga.

Os achados de imagem a radiografia
simples"**? sio um aumento de volume
das estruturas Osseas e partes moles, mais
proeminente na extremidade distal e na
face ventral do membro acometido, além
de envolvimento periosteal, aspectos bem
demonstrados no paciente 1 (Figura 1).
Areas radiotransparentes refletindo um
aumento do tecido gorduroso sdo geral-
mente detectiveis nas partes moles"?. As
falanges mostram-se alongadas e alargadas.
A RM, define-se 0 aumento difuso do con-
teudo de gordura nas partes moles. O prin-
cipal diagnostico diferencial é a neurofi-
bromatose. Do ponto de vista clinico, a
neurofibromatose difere da macrodistrofia
lipomatosa por ser hereditaria, pela coexis-
téncia de manchas cutaneas café-com-lei-
te, pelo fato de poder ser bilateral e com
envolvimento de digitos ndo-contiguos.
Aos exames de imagem, a neurofibroma-
tose ndo apresenta as radiolucéncias em
partes moles e, a RM, os neurofibromas sdo
detectados como éreas localizadas de au-
mento de sinal em imagens ponderadas em
T2. Outros diagnosticos diferenciais de ma-
crodactilia incluem a sindrome de Klippel-
Trenaunay-Weber, hemangiomatose e lin-
fangiomatose.

Embora tenhamos comprovagao histo-
logica de somente um dos dois casos de
hamartoma fibrolipomatoso, o outro apre-
sentava caracteristicas de imagem idénticas
a0 nosso caso biopsiado e aos demais ca-
sos descritos na literatura. Em todos os
casos a RM demonstrou os aspectos tipi-
cos, permitindo o diagnoéstico preciso do
hamartoma fibrolipomatoso e a caracteri-
zagdo dos casos de macrodactilia como
macrodistrofia lipomatosa.
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