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RESUMO

A Sindrome de Mazabraud (SM) é uma condigéo rara caracterizada pela associagdo entre displasia fibrosa e
mixomas intramusculares, podendo ocorrer no contexto da Sindrome de McCune-Albright (SMA), uma
doenca genética causada por mutagdes pos-zigdticas do gene GNAST (gene humano Guanine nucleotide-
binding protein, alpha stimulating activity polypeptide 1). Apresenta-se o caso de uma doente do sexo
feminino, com diagndstico prévio de SMA, com histéria de multiplas intervengdes cirlrgicas por
envolvimento craniofacial e antecedentes de sarcoma mandibular de baixo grau. A reavaliagdo imagioldgica
por ressonancia magnética (RM) evidenciou displasia fibrosa poliostética envolvendo ossos longos e
estruturas craniofaciais, associada a presenca de mudltiplos nédulos intramusculares com caracteristicas
tipicas de mixomas, nomeadamente hipossinal em T1 e hipersinal em T2. Os achados imagiolégicos
permitiram estabelecer o diagnéstico de SM no contexto da doenca de base. Destaca-se o papel da RM na
detecdo, caracterizacdo e monitorizagdo das lesdes, bem como na exclusdo de sinais sugestivos de
transformacao maligna. Este caso demonstra o papel da RM na correlagdo clinico-imagiolégica da SA e

SMA, reforcando a necessidade de vigilancia continua para detecao precoce de degeneracao maligna.
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ABSTRACT

Mazabraud Syndrome (MS) is a rare condition characterized by the association of fibrous dysplasia and
intramuscular myxomas and may occur in the context of McCune-Albright Syndrome (MAS), a genetic
disorder caused by postzygotic mutations in the GNAST gene. We present the case of a female patient with
a prior diagnosis of MAS, with a history of multiple surgical interventions due to craniofacial involvement
and a previous low-grade mandibular sarcoma. Recent imaging reassessment with magnetic resonance (MRI)
imaging revealed polyostotic fibrous dysplasia involving long bones and craniofacial structures, associated
with multiple intramuscular nodules showing typical features of myxomas, namely low signal intensity on T1-
weighted images and marked hyperintensity on T2-weighted images. The imaging findings allowed the
diagnosis of MS in the context of the underlying condition. MRI played a central role in the detection,
characterization, and follow-up of the lesions, as well as in excluding features suggestive of malignant
transformation. This case demonstrates the role of MRI in the clinical-imaging correlation of MS and MAS,

reinforcing the need for continuous surveillance for the early detection of malignant degeneration.
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|NTRODUGAO (SMA), uma variante mais complexa que associa a

displasia fibrosa a manchas "café-au-lait" e
A Sindrome de Mazabraud (SM) é uma condicéo ) P o
. . disfungdes enddcrinas (como a puberdade
benlgna extremamente rara, caracterizada pela

L . L . precoce) (3, 4).
associagdo de displasia fibrosa (uma anomalia do _ _ o
. , , Do ponto de vista epidemiolégico, a SM
desenvolvimento ésseo onde o osso normal é o .
L . , . , apresenta uma prevaléncia superior no sexo
substituido por tecido fibro-6sseo) e mixomas o 3 _
. _ . feminino, numa proporgdo aproximada de 3:1,
intramusculares (tumores benignos de tecidos _ ] _ )
_ _ sendo diagnosticada habitualmente entre a quinta
moles com origem mesenquimal) (1, 2). ] . _ o
, , o e a sexta décadas de vida. A displasia fibrosa
Esta entidade foi descrita inicialmente por » o ;
manitesta-se  tipicamente na  sua orma
Henschen em 1926 e, mais tarde, detalhada por lostéti ; P q o)
oliostotica, aretando multiplos 0ssos, com
Mazabraud em 1957. A sua patogénese estd P R ) P . )
_ . , especial incidéncia no fémur e na bacia, surgindo
frequentemente ligada a uma mutagdo pods- . o
L _ os mixomas geralmente nas proximidades dos
zigdtica no gene GNAS1T (gene humano Guanine ] ) _
. r _ _ ) segmentos 6sseos mais afetados. Embora muitos
nucleotide-binding protein, alpha stimulating . _ -
. . , , pacientes permanegam assintomaticos durante
activity polypeptide 1), a qual também ¢é ' N
longos periodos, a progressao da doenca pode
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causar dor Ossea, deformidades esqueléticas,
fraturas patolégicas ou o surgimento de massas
de tecidos moles indolores e de crescimento lento
(1,3)

A SM é uma entidade clinica de extrema raridade,
com uma presenga tao restrita na literatura médica
mundial que muitos estudos estimam a existéncia
de menos de 100 a 200 casos documentados até
hoje (3).

O diagndstico da SM assenta na correlacao
clinico-radiolégica. A Ressonancia Magnética (RM)
é considerada o gold-standard para a avaliagdo
dos mixomas, apresentando-se tipicamente como
lesdes com hipossinal em ponderagdo T1 e
hipersinal marcado em ponderagdgo T2. Na
radiografia convencional e na tomografia
computorizada (TC), a displasia fibrosa exibe o
classico aspeto em "vidro despolido" (ground-
glass) (2).

Embora os mixomas e a displasia fibrosa sejam
individualmente benignos, o reconhecimento da
sindrome é crucial devido ao risco aumentado de
transformacao maligna da displasia fibrosa para
osteossarcoma ou fibrossarcoma, o que exige um
acompanhamento clinico e imagioldgico rigoroso

a longo prazo (3).

HISTORIA CLINICA

Paciente do sexo feminino, 38 anos, apresenta um
quadro clinico complexo de base genética, com o
diagnéstico de SMA associado a SM. A paciente,
depois de informada relativamente aos objetivos
do presente trabalho, deu o seu consentimento
para a utilizacdo dos dados.

O seu percurso clinico é marcado por miltiplas
intervengdes cirlrgicas, com particular relevancia
para a area da neurocirurgia. Aos 22 anos, e
posteriormente por volta dos 32, a paciente foi

submetida a procedimentos para o tratamento de
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lesdes frontais direitas, tendo realizado uma
cranioplastia  com placa de titdnio e
descompressao do teto da orbita direita. Além
das manifestagdes cranianas, a paciente possui
um antecedente oncoldgico de sarcoma de baixo
grau na mandibula direita, o que reforcou a
necessidade de vigilancia apertada quanto a
degeneragdo maligna das lesdes displasicas.

Em termos de evolugdo, exames de imagem
realizados entre 2025 e 2026 revelam a
progressdo da doenca em varias localizagdes. A
RM revelou alteragbes extensas do padrédo de
sinal medular ésseo compativeis com displasia
fibrosa poliostética, envolvendo o  Umero
esquerdo (Fig. 1) e ambos os fémures (Fig. 2),
associadas a multiplos nédulos intramusculares
compativeis com mixomas no brago esquerdo e

coxa direita.

Figura 1 — Imagem de RM, ponderada em T2 STIR no plano

coronal, Umero esquerdo. Alteragdo do padrdo de sinal
medular dsseo de toda a extensdo do Umero, desde a
metafise proximal a metafise distal, com alteragéo do padréo
de sinal medular 6sseo multifocal. Mdltiplos nédulos
dispersos, em particular na metade inferior do brago

esquerdo, abrangendo, tanto o compartimento dos flexores



como extensores, com dimensdes varidveis, o maior com
4,2cm.

Figura 2 - Imagem de RM, ponderada em T1 no plano

coronal, coxa direita e esquerda. Extensa alteragdo do
padrdo de sinal medular 6sseo do segmento metadiafisario
proximal de ambos os fémures, que é mais extensa a direita
com caracteristicas compativeis com manifestagdo de
displasia fibrosa. Mdltiplos nédulos na dependéncia dos
musculos da coxa direita, nomeadamente na dependéncia
dos componentes do quadricipite, ou seja, tanto no vasto

intermédio como lateral e medial.

O conjunto de achados imagiolégicos ¢é
compativel com SM, caracterizada pela
associagdo entre displasia fibrosa e mixomas
intramusculares, no contexto da SMA. A nivel
craniofacial, a RM evidenciou um espessamento
6sseo difuso e assimétrico, com aumento da area
de displasia na regido parietal direita, embora sem

compromisso endocraniano imediato (Fig. 3).
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Figura 3 — Imagem de RM obtida no plano axial do cranio em

ponderagdo T2. Marcado espessamento dsseo das paredes
orbitérias e das restantes estruturas da base do créanio e da
calote craniana, com consequente redugdo da amplitude das

orbitas, associado a displasia fibrosa.

METODOS DIAGNOSTICOS

A RM assume um papel central na avaliagdo
imagiolégica da SM, sendo fundamental tanto
para o diagnodstico como para a caracterizagdo das
lesdes e o seguimento evolutivo da doenca.

ARM é particularmente relevante na avaliagado das
lesGes de partes moles, permitindo a identificagao
e caracterizacdo dos mixomas intramusculares,
que podem ser mdltiplos e, por vezes,
clinicamente subestimados. Para além disso,
possibilita uma analise detalhada da extensdo das
lesbes, bem como da sua relacdo com estruturas
adjacentes, nomeadamente musculos, feixes
neurovasculares e planos fasciais. Embora a TC
seja superior na avaliagdo do envolvimento dsseo,
a RM complementa o estudo da displasia fibrosa

ao evidenciar alteracdes da medula dssea e
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eventuais repercussdes nas partes moles, sendo
também Util na detegdo de complicagdes.
Adicionalmente, a RM desempenha um papel
importante na vigilancia, permitindo controlar a
estabilidade ou progressédo das lesGes e identificar
sinais sugestivos de transformagdo maligna, ainda
que rara (3,4)

Foram realizados trés protocolos de RM num
equipamento Siemens Magnetom Aera 1.5T,
incluindo estudo cranio-encefélico, de ambas as
coxas e do umero esquerdo. O protocolo cranio-
encefalico integrou sequéncias ponderadas em
3D FLAIR (Fluid-Attenuated Inversion Recovery),
T1, DP/T2, DWI (Diffusion-Weighted Imaging ou
Imagem Ponderada por Difusao) e T2* em plano
axial, T2 nos planos coronal e sagital, bem como
STIR (Short Tau Inversion Recovery) coronal
dirigido a regido das orbitas. O estudo das coxas
foi realizado com sequéncias ponderadasem T1 e
STIR em plano coronal bilateral, T2 sagital
bilateral, aquisicdo axial unilateral dirigido a coxa
direita em T1, T2 e STIR, bem como T2 Dixon e
DWI axial bilateral e sequéncias T1 com supressao
de gordura apds administragdo de gadolinio nos
planos axial, coronal e sagital. A avaliagdo do
Umero esquerdo incluiu sequéncias T1, T2 e STIR
nos planos  coronal, sagital e  axial,
complementadas por sequéncias ponderadas em
T1 com supressdao de gordura poés-contraste nos
planos axial, sagital e coronal.

No que respeita as caracteristicas imagioldgicas,
os mixomas intramusculares  apresentam
tipicamente sinal hipointenso a iso-hipointenso
nas sequéncias ponderadas em T1, refletindo o
seu baixo conteido lipidico e elevado
componente mucoide (Fig. 2). Nas sequéncias
ponderadas em T2, evidenciam-se como lesdes
marcadamente hiperintensas, devido ao elevado
teor de 4&gua, constituindo esta uma das

caracteristicas mais sugestivas do diagnostico. As
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sequéncias com supressdo de gordura, como o
STIR, aumentam o contraste entre a lesdo e os
tecidos adjacentes, permitindo uma melhor
detecdo de lesdes de menor dimensdo e a
avaliacao de eventual edema associado (Fig. 1) (2-
5)

Apods administragdo de contraste paramagnético,
observa-se habitualmente um padrédo de realce
periférico ou heterogéneo nos mixomas,
traduzindo a sua escassa vascularizagdo central, o
que pode auxiliar na distingdo relativamente a
lesdes malignas, geralmente mais vascularizadas e
com padrées de realce mais exuberantes. As
sequéncias DWI e os respetivos mapas ADC
(Coeficiente de Difusdo Aparente, do inglés
Apparent  Diffusion  Coefficient) contribuem
adicionalmente para o diagnéstico diferencial,
uma vez que os mixomas tendem a ndo apresentar
restricdo significativa a difusdo, ao contrario de
tumores malignos de maior celularidade (3, 4)
Relativamente a displasia fibrosa, o sinal em RM é
mais varidvel, dependendo da propor¢io de
tecido fibroso, conteldo mineral e eventual
atividade da lesdo, podendo apresentar
intensidade de sinal baixa a intermédia em
ponderacao T1 e varidvel em ponderagao T2 (Fig.
3). A integracdo dos achados imagioldgicos,
nomeadamente a presencga de lesdes musculares
com sinal muito hiperintenso em ponderagéo T2 e
padrdo de realce caracteristico, associadas a
alteragbes &sseas compativeis com displasia

fibrosa, é altamente sugestiva da SM (4, 5).

DISCUSSAO

A associagao entre SM e SMA representa uma
manifestacdo rara dentro do espectro das
doencas relacionadas com muta¢des do gene
GNAS1, documentada apenas em pequenos

grupos e casos especificos (3,4). A literatura



sugere que a coexisténcia destas entidades
poderd traduzir uma expressao fenotipica mais
extensa da mutagdo pos-zigdtica, com maior
carga lesional e envolvimento multissistémico (4)
Comparativamente aos casos descritos, este
apresenta varias particularidades relevantes. Em
primeiro lugar, a extensao da displasia fibrosa
poliostética, com envolvimento dos ossos longos
e do esqueleto craniofacial, estd de acordo com
os padrbées mais severos descritos na SMA.
Estudos prévios referem que o envolvimento
craniofacial ocorre com frequéncia significativa
nestes doentes, podendo associar-se a
complicagdes funcionais importantes (1) No
presente caso, apesar do espessamento ésseo
exuberante na regido orbitaria e da necessidade
de intervengdes cirlrgicas prévias, nao se observa
compromisso endocraniano atual, o que sugere
uma evolucdo relativamente controlada sob
vigilancia adequada.

A presenga de multiplos mixomas
intramusculares, distribuidos preferencialmente
nos compartimentos musculares adjacentes aos
ossos afetados, estd em consonédncia com a
literatura, que descreve uma forte correlagao
topogréfica entre as duas componentes da SM (2)
No entanto, a multiplicidade e dimensdo das
lesdes observadas neste caso reforcam a
importancia da avaliagdo sistematica por RM, uma
vez que varios estudos indicam que os mixomas
podem ser subdiagnosticados quando apenas
avaliados clinicamente (2,5)

Do ponto de vista imagiolégico, os achados
descritos sao altamente concordantes com os
padroes classicos reportados. Os mixomas
apresentam sinal hipointenso em ponderagdo T1
e marcadamente hiperintenso em ponderagédo T2,
refletindo o seu elevado conteddo mucdide, com
realce periférico apds contraste, caracteristicas

amplamente documentadas como sugestivas de
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benignidade (2,5). Adicionalmente, a auséncia de
restricdo a difusdo constitui um elemento
diferenciador importante face a tumores malignos
de partes moles, corroborando dados recentes
que enfatizam o papel das sequéncias de difuséo
no diagndstico diferencial (5)

Relativamente a displasia fibrosa, a variabilidade
do sinal em RM descrita neste caso estd em linha
com a heterogeneidade histolégica das lesdes
reportada na literatura (1). Embora a TC
permaneca o método de eleicdo para a
identificagcdo do padrao em “vidro despolido”, a
RM demonstra clara superioridade na avaliagéo da
extensao medular e das repercussdes nos tecidos
moles, sendo particularmente Gtil em contexto de
vigilancia (1,2)

Um aspeto distintivo deste caso é o antecedente
de sarcoma mandibular de baixo grau, o que
levanta consideragdes importantes. Embora a
transformacao maligna da displasia fibrosa seja
rara, estimada em menos de 1% dos casos, o risco
parece aumentar em doentes com formas
poliostéticas e em contexto sindrémico, como na
SMA (1,4). Este antecedente reforca a
necessidade de uma vigilancia particularmente
rigorosa, dado que a recorréncia ou novas
transformacdes malignas podem ocorrer.

Do ponto de vista terapéutico, a abordagem
conservadora adotada estd alinhada com as
recomendagdes atuais, que privilegiam o controlo
sintomatico e o seguimento imagioldgico regular
(1,4). A auséncia de critérios imagioldgicos
sugestivos de malignidade nas lesbes atuais
sustenta esta estratégia. No entanto, alguns
autores defendem uma abordagem mais
intervencionista ~em  casos  selecionados,
nomeadamente na presenca de crescimento
progressivo dos mixomas ou sintomatologia

compressiva (4,5)
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Globalmente, este caso reforca varios conceitos
descritos na literatura, nomeadamente a
importancia da correlacao clinico-imagiolégica no
diagnéstico da SM, o papel central da RM na
avaliacdo das lesdes e a necessidade de vigilancia
prolongada. Simultaneamente, acrescenta valor
pela sua complexidade clinica, extensdo das
lesdes e antecedente oncoldgico, contribuindo
para a melhor caracterizagdo do espectro desta

entidade rara.

CONCLUSAO

A associacdo entre SM e SMA constitui uma
entidade rara e clinicamente desafiante, cuja
abordagem exige uma integragdo multidisciplinar
e uma forte correlagao clinico-imagioldgica.

O presente caso evidencia uma forma extensa e
complexa da doenca, caracterizada por displasia
fibrosa poliostética, envolvimento craniofacial
significativo e multiplos mixomas intramusculares,
com achados imagiolégicos tipicos que
permitiram um diagndstico consistente e
diferencial. A RM assume um papel central ndo s6
na detecdo e caracterizacdo das lesdes, como
também na monitorizagdo evolutiva e na
identificacdo precoce de sinais de alarme.

Os antecedentes de transformacdo maligna

reforgam a importancia de uma vigiléncia rigorosa
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e prolongada, particularmente em doentes com
formas sindrémicas e carga lesional elevada.
Apesar do caracter benigno das lesdes na maioria
dos casos, o potencial de complicagdes justifica
uma abordagem cuidadosa e individualizada.

Este caso clinico contribui para a literatura ao
ilustrar uma apresentagédo rara e complexa desta
associagdo sindromica, reforcando a importancia
do reconhecimento precoce e do papel
determinante da imagiologia, nomeadamente da
RM, na orientacdo diagndstica e no seguimento

clinico.
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