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Resumo: O Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético (EMC) é um sarcoma raro de partes moles,
tradicionalmente caracterizado por um curso clinico indolente e ocorréncia na quinta ou sexta dé-
cadas de vida. A apresentacdo em adolescentes é excepcionalmente rara e frequentemente impde
desafios diagndsticos significativos devido a sua aparéncia radioldgica que mimetiza lesdes benig-
nas. Uma paciente de 19 anos apresentou um nédulo subcutaneo indolor na regiao escapular direita.
A ultrassonografia (US) inicial interpretou erroneamente a lesdo como um cisto sebaceo devido a
natureza hipoecoica da matriz mixoide, resultando em um atraso diagnostico de um ano. Apds cres-
cimento rapido e bidpsia subsequente, a paciente foi submetida a ressec¢do cirtargica ampla com
margens livres (R0). A analise histopatoldgica revelou caracteristicas de alto grau, incluindo indice
mitético >20/10 HPF e 20% de necrose, em uma peca cirargica de 20,0 cm. Apesar da ressec¢gao com-
pleta, a paciente desenvolveu metastases pulmonares e linfonodais disseminadas em poucos meses.
Devido a quimiorresisténcia caracteristica do EMC, foram instituidos cuidados paliativos, e a paci-
ente evoluiu para 6bito cinco meses apds o diagndstico definitivo. Este caso desafia a classificagdo
tradicional “indolente” do EMC. A alta atividade mitética e a extensa necrose nesta paciente jovem
representam um perfil de alto grau atipico em comparacao as coortes classicas. O atraso diagndstico
ressalta a necessidade de incluir sarcomas raros no diagndstico diferencial de nédulos subcutaneos,
independentemente da idade ou de achados iniciais benignos na imagem. O EMC em pacientes
jovens pode apresentar um fenétipo altamente agressivo, com rapida progressao sistémica. A sus-
peicdo diagnostica precoce e uma abordagem multidisciplinar sdo essenciais para o manejo dessa
neoplasia imprevisivel e potencialmente fatal.

Palavras-chave: Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético; Sarcoma; Erros Diagnosticos; Adoles-
cente; Relato de Caso.

1. Introdugao

O Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético (EMC) é uma neoplasia mesenquimal
maligna rara, descrita pela primeira vez por Stout e Verner em 1953 e posteriormente me-
lhor caracterizada por Enzinger e Shiraki em 1972 [1]. Apesar de sua nomenclatura, o
EMC ¢é atualmente classificado pela Organizacao Mundial da Satide (OMS) como um tu-
mor de diferenciagao incerta, correspondendo a menos de 1% de todos os sarcomas de
partes moles. Clinicamente, o EMC frequentemente apresenta um curso mais prolongado,

Brazilian Journal of Case Reports 2026, 6, 1, bjcr173

www.bjcasereports.com.br


http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/

Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético em uma Paciente de 19 Anos: Relato de Caso Destacando Desafios Diagnésticos e Curso Clinico Agressivo 2 de8

com prognostico relativamente mais favoravel em comparacdo aos condrossarcomas es-
queléticos convencionais [1]. A doenga apresenta predilecao pelo sexo masculino (relagao
M:F de 2:1) e acomete principalmente adultos na quinta e sexta décadas de vida, sendo
excepcionalmente rara em populagdes pediatricas e adolescentes [2-4].

A neoplasia geralmente surge nos tecidos moles profundos das extremidades inferi-
ores proximais, especialmente na coxa. No entanto, sitios primarios atipicos, incluindo
retroperitonio, cabeca e pescogo, 0sso e pleura, também foram descritos [4]. Os pacientes
geralmente apresentam uma massa profunda e de crescimento progressivo; embora fre-
quentemente assintomatica, pode manifestar-se com dor, sensibilidade ou limitagao da
mobilidade articular, ocasionalmente simulando um hematoma [3]. Embora os exames de
imagem sejam essenciais para delimitar os limites tumorais e o envolvimento de estrutu-
ras adjacentes, os achados radiologicos sao frequentemente inespecificos e insuficientes
para um diagndstico definitivo [5].

Do ponto de vista genético, o EMC é caracterizado pela translocagao t(9;22), conside-
rada marcador classico, ou menos frequentemente pela variante t(9;17). Embora a trans-
locagao t(9;22) possa ocorrer isoladamente, a maioria dos casos apresenta alteragdes cro-
mossOmicas complexas, como trissomias dos cromossomos 7, 8, 12, 19 ou da regiao 1q25-
qter [1]. Histologicamente, o tumor exibe uma arquitetura multinodular caracteristica, na
qual septos fibrosos dividem a lesao em l6bulos. Esses l6bulos contém células atipicas com
citoplasma eosinofilico e alta relagao nticleo/citoplasma, organizadas em corddes ou agru-
pamentos dentro de um estroma mixoide abundante. Embora a cartilagem hialina seja
rara, podem ser observadas necrose, hemorragia e diferenciacao rabdoide [3,4]. Do ponto
de vista imuno-histoquimico, S-100 e CD117 sao expressos em 20-30% dos casos, com po-
sitividade ocasional para sinaptofisina e NSE; destaca-se que a expressao de INI1 é fre-
quentemente perdida em casos com caracteristicas rabdoides [3].

Neste relato, apresentamos um caso raro de EMC dorsal em uma paciente de 19 anos,
inicialmente diagnosticado de forma equivocada como um cisto sebaceo. A epidemiologia
atipica e a apresentagao clinica levaram a um atraso diagnostico e a um desfecho clinico
desfavoravel, evidenciando os desafios no manejo dessa entidade rara em pacientes jo-
vens.

2. Relato de Caso

Uma paciente do sexo feminino, de 19 anos, parda, proveniente do interior de Sao
Paulo, Brasil, apresentou um nédulo subcutaneo indolor na regido escapular direita, ini-
cialmente percebido em 2015. A evolugao clinica subsequente, caracterizada por desafios
diagndsticos e rdpida progressao, esta resumida na Tabela 1. Apesar da progressao clinica
ao longo de 12 meses, a paciente sé realizou o primeiro exame de imagem em 2016. Esse
intervalo de um ano entre a percepcao inicial do nddulo e a realizagao de exame de ima-
gem decorreu de barreiras documentadas de acesso ao sistema ptblico de satide e de lon-
gas filas de espera em sua regional de satde. Em 2016, foi realizada uma ultrassonografia
(US) em um servigo externo, que descreveu uma lesdo com caracteristicas sugestivas de
cisto sebaceo. Nenhum outro exame de imagem ou bidpsia foi realizado naquele mo-
mento, e a paciente foi conduzida com base nessa impressao radioldgica inicial.

Tabela 1: Linha do tempo dos eventos clinicos, investiga¢do diagndstica e intervengdes.

Data Evento Clinico / Sintomas Hipotese Diagnodstica Intervengdo / Achado

2015 Inicio de ndédulo dorsal indolor, de cresci- Nddulo benigno Observagao clinica (atraso relacionado a pa-
mento lento. ciente).

Fev/2016  Crescimento persistente; primeira consulta Cisto sebaceo Ultrassonografia (US) realizada em unidade

médica.

de atencao primaria.
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Final/2016

Mar/2017

Mai/2017

Jul/2017

Ago/2017

Set/2017

Out/2017

Nov/17

Crescimento acelerado, dor e coloragao viola-
cea apods trauma local.

Encaminhamento cirtargico em unidade rural.

Segunda cirurgia em unidade de nivel secun-
dario.

Admissdao em centro terciario (HCFMB-
UNESP).

Estadiamento pos-operatdrio.
Novo nédulo axilar doloroso; hipertrofia do
sitio doador.

Tosse, hemoptise e perda de peso de 3 kg.

Retorno a Oncologia (HCFMB).

Lipoma infectado

Lipoma infectado

Neoplasia maligna

EMC (Confirmado)

Doenca localizada

Recorréncia precoce

Progressao sistémica

Estagio terminal

Inicio de edema regional (Membro Superior
Direito).

Ressecgao inicial; rapida recorréncia local ob-
servada.

Histopatologia: neoplasia de pequenas célu-
las; margens fragmentadas.

Ressec¢ao com margens amplas + enxerto cu-
taneo (RO).

TC de térax/abdome: sem metastases a dis-
tancia.

Acompanhamento clinico.

TC: multiplos nédulos pulmonares e linfade-
nopatia.

Cuidados paliativos para dor intensa (EVA

8/10).

EMC. Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético. TC. Tomografia Computadorizada. EVA. Escala Visual Ana-
légica. Trata-se de um instrumento validado e padronizado utilizado para mensurar a intensidade da dor rela-
tada pelo paciente. Geralmente consiste em uma linha horizontal de 10 cm, na qual 0 representa “sem dor” e 10
representa “a pior dor imaginavel”.

Em fevereiro de 2017, a paciente relatou dor e edema no membro superior direito.
Apos trauma local, a lesao apresentou crescimento rapido e coloracdo arroxeada. Com
base na ultrassonografia prévia e no aspecto clinico de um “lipoma infectado”, diversas
tentativas ambulatoriais sem sucesso foram realizadas. Devido a auséncia de resolugao
clinica, foi realizada uma resseccao local em marco de 2017, em sua cidade de residéncia.
No entanto, a lesdo recidivou imediatamente. Em maio de 2017, uma bidpsia incisional
realizada em outro servigo resultou no diagndstico inicial de “Neoplasia Maligna de Pe-
quenas Células”. Ap0s esse resultado, a paciente foi encaminhada ao Hospital das Clini-
cas da Faculdade de Medicina de Botucatu (HC-FMB-UNESP). Em julho de 2017, foi sub-
metida a ressecgao cirtrgica definitiva da lesao com enxerto cutaneo.

A pecga cirtrgica foi recebida pelo setor de Patologia do HC-FMB-UNESP em julho
de 2017. O exame macroscopico (Figura 1A) revelou uma lesao recoberta por retalho cu-
taneo, medindo 20,0 cm de extensdo, sendo o retalho de 13,0 cm. Ao corte, observou-se
um padrao multinodular heterogéneo, representado por trés nddulos esbranquicados, cir-
cunscritos e confluentes, com bordas definidas, contendo areas de necrose e medindo, em
conjunto, 7,5 cm em seu maior diametro. Esses nédulos apresentavam infiltracao evidente
para a derme profunda, tecido adiposo e musculo esquelético.

Microscopicamente, observou-se que a neoplasia estava organizada em um padrao
predominantemente solido (Figura 1B e 1C), composta por células pleomorficas com alta
atividade mitotica (>20 figuras mitdticas / 10 campos de grande aumento) (Figura 1D),
septos fibrosos e vasos de paredes finas. Necrose estava presente, correspondendo a 20%
do volume tumoral. Também foram observadas areas com celularidade alternante e es-
troma hialinizado ou mixoide, contendo células atipicas com alta relacdo nticleo/cito-
plasma e citoplasma eosinofilico escasso (Figura 1D e Figura 2).

A Figura 3 ilustra a imunorreatividade focal para a proteina S-100 e a expressao ci-
toplasmatica difusa da Enolase Neuronio-Especifica (NSE) (Figura 3B). As células neopla-
sicas foram negativas para Sinaptofisina (Figura 3A) e Pan-Citoqueratina (AE1/AE3) (Fi-
gura 3C), sendo que esta ultima apresentou controle interno preservado.
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Figura 1: Aspectos macroscopicos e microscopicos do Condrossarcoma Mixoide Extraes-
quelético. A. Pega cirtrgica evidenciando lesdo nodular esbranquigada, bem delimitada,
com aspecto brilhante e gelatinoso, inserida no tecido adiposo. B e C. Aumentos de baixa
a intermedidria magnificagao (HE, 100x e 200x) demonstrando neoplasia altamente celular,
caracterizada por arquitetura multinodular, delimitada por septos fibrosos proeminentes
e estroma mixoide abundante. D. Aumento em grande aumento (HE, 400x) evidenciando
células neoplasicas pleomorficas com citoplasma eosinofilico e aumento da relagao ni-
cleo/citoplasma; os nticleos apresentam cromatina irregular e hipercromasia, com figuras
mitdticas identificaveis ao longo do campo.

Figura 2: Achados histopatologicos do Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético (He-
matoxilina & Eosina). A. Baixa magnificagdo (40x) demonstrando um padréo de cresci-
mento multinodular proeminente, com 16bulos celulares separados por finos septos fibro-
sos e infiltragao focal no tecido adiposo adjacente. B. Magnificagao intermediaria (200x)
ilustrando a interface tumor-hospedeiro com invasao direta do paniculo adiposo e necrose
geografica. C. Detalhe de necrose tumoral coagulativa em aumento de 200x, refletindo
comportamento bioldgico agressivo. D. Grande aumento (400x) evidenciando células ne-
oplasicas com citoplasma eosinofilico abundante, pleomorfismo nuclear acentuado, au-
mento da relagdo nucleo/citoplasma e cromatina grosseira, além da presenga de figuras
mitdticas tipicas e atipicas.
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Esse imunoperfil, embora inespecifico quando analisado isoladamente, sustenta o
diagnostico de Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético quando correlacionado com a
morfologia mixoide multinodular caracteristica (Figura 3A a 3D).

Figura 3: A Figura 3 apresenta o perfil imuno-histoquimico em aumento de 400x. A. Ex-
pressao negativa de sinaptofisina. B. Positividade difusa para Enolase Neuronio-Especi-
fica (NSE). C. Marcagdo negativa para Pan-Citoqueratina AE1/AE3, com controle interno
positivo vélido. D. Reatividade focal para proteina S-100. Os resultados evidenciam posi-
tividade para marcador neuroendécrino (NSE) associada a negatividade para marcador
epitelial (AE1/AE3).

Em agosto de 2017, apds a ressecgao R0, nao foi realizada quimioterapia ou radiote-
rapia adjuvante. A paciente foi incluida em protocolo de acompanhamento clinico com as
equipes de oncologia e cirurgia plastica do HC-FMB-UNESP. Em outubro de 2017, a pa-
ciente retornou relatando histdria de trés semanas de tosse seca com episddios ocasionais
de hemoptise, dor retroesternal e dispneia progressiva. Apresentava também dor intensa
no sitio cirurgico e perda ponderal de 3 kg associada a nduseas e vomitos. Diante da evi-
déncia de metastase sistémica, a equipe de oncologia indicou cuidados paliativos. A paci-
ente evoluiu com dependéncia de oxigénio devido a dispneia grave. Exames laboratoriais
nesse periodo demonstraram nadir de hemoglobina de 9,2 g/dL e pico elevado de proteina
C-reativa (PCR) de 30,50 mg/dL.

Devido a sua condicao clinica e preferéncias pessoais, a paciente solicitou alta hospi-
talar para dar continuidade ao acompanhamento paliativo em um centro médico mais
proximo de sua residéncia. A oxigenoterapia domiciliar foi providenciada pela familia. A
paciente evoluiu a 6bito pouco tempo depois, em decorréncia da progressao da doenca.

3. Discussio

O Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético (EMC) é um tipo raro de tumor ma-
ligno de partes moles, com caracteristicas fenotipicas e genéticas bem definidas, tradicio-
nalmente considerado um sarcoma de baixo grau [6]. Esse tipo de neoplasia afeta prefe-
rencialmente os membros inferiores, especialmente as regides proximais e as cinturas es-
capular e pélvica. Pode localizar-se no tecido subcutaneo ou em tecidos moles mais pro-
fundos. O tamanho tumoral varia entre 1,1 cm e 25 cm, com média de aproximadamente
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7 cm [7]. No caso relatado, observamos divergéncias em relacdo aos padroes epidemiolo-
gicos mais comuns do EMC, como sexo, faixa etaria e localizagao tumoral, embora o ta-
manho da lesao esteja dentro da média descrita na literatura.

O desafio diagnostico inicial neste caso, ao interpretar a lesdao como um cisto sebaceo
por meio de ultrassonografia, destaca uma importante armadilha clinica. A matriz mi-
xoide do EMC, devido ao seu alto teor de agua, frequentemente apresenta aspecto ane-
coico ou hipoecoico ao ultrassom, mimetizando lesdes cisticas benignas. Associado a jo-
vem idade da paciente e a frequéncia da localizagdo dorsal, isso levou a um viés diagnos-
tico, no qual hipdteses epidemiologicamente mais comuns foram priorizadas, resultando
em um atraso de um ano até a obtencdo de exames de imagem adequados.

O EMC apresenta comportamento clinico peculiar, frequentemente descrito como de
curso indolente [8], porém com alta taxa de recorréncia local e potencial para metastases
tardias. Mesmo na presenca de disseminagao, alguns pacientes podem apresentar sobre-
vida prolongada, o que contribui para a elevada mortalidade em longo prazo do EMC.
Essas caracteristicas o distinguem dos sarcomas de baixo grau. Por essas razdes, a classi-
ficacdo histoldgica isoladamente é insuficiente para prever o prognostico, sendo as carac-
teristicas clinicas os principais determinantes da progressao da doenga [6]. Em nossa pa-
ciente, o rapido declinio clinico desafia fortemente a classificagao de “indolente”. Estudos
recentes com seguimento em longo prazo [11] demonstram que as taxas de recorréncia
ultrapassam 45%, sugerindo que o EMC deve ser manejado como uma neoplasia de alto
risco quando caracteristicas agressivas estdo presentes.

A histogénese do EMC ainda nao esta completamente elucidada. Histologicamente,
observa-se um padrdao multinodular composto por células condroblasticas primitivas
imersas em uma matriz mixoide abundante [9]. Estudos genéticos e moleculares demons-
traram que o EMC constitui uma entidade distinta, frequentemente associada a transloca-
cao t(9;22), envolvendo os genes EWSR1 (22q12) e NR4A3 (9922) (também conhecidos
como CHN, TEC ou NOR1), achado comum na maioria dos casos [1]. Embora essa trans-
locagao seja considerada um marcador classico do EMC, outras translocagdes, como t(9;17)
(q22;q11), também foram descritas.

Uma limitagao significativa deste relato é a auséncia de confirmagao molecular ou
citogenética (como FISH ou RT-PCR) para identificar essas fuses caracteristicas, uma vez
que esses exames nao estavam disponiveis em nosso centro nao especializado. No entanto,
o diagndstico foi firmemente estabelecido com base na morfologia e em um perfil imuno-
histoquimico consistente. Diante do curso agressivo, levantamos a hipétese de envolvi-
mento de variantes de alto risco, como a fusdao TAF15 [12].

Macroscopicamente, o tumor se apresenta como uma massa bem delimitada, gelati-
nosa e multilobulada, com coloragao cinza-amarelada [1]. Microscopicamente, o EMC é
tipicamente composto por pequenas células acidofilicas semelhantes a condroblastos, or-
ganizadas em agrupamentos ou corddes suspensos em uma matriz mucinosa abundante
[4]. Em nossa paciente, embora essas caracteristicas classicas estivessem presentes, a ana-
lise histoldgica evidenciou um perfil alarmante de alto grau. Embora marcadores imuno-
histoquimicos como sinaptofisina, vimentina e proteina S-100 tenham sido identificados,
esses achados frequentemente apresentam impacto prognostico limitado quando compa-
rados a alta celularidade e a atividade mitdtica observada [7].

O curso clinico em nossa paciente de 19 anos contrasta fortemente com a descricao
tradicionalmente indolente do EMC. Embora essa neoplasia acometa tipicamente adultos
na quinta ou sexta décadas de vida, sua ocorréncia em pacientes com menos de 20 anos é
extremamente rara, representando menos de 6% dos casos em grandes séries, como as de
Paioli et al. [12] e Drilon et al. [11]. Nesse grupo etario jovem, o desafio diagndstico é am-
pliado, como demonstrado pela interpretagao inicial equivocada de “cisto sebaceo”, um
viés impulsionado pela raridade estatistica dos sarcomas em adolescentes.

A abordagem terapéutica mais eficaz é a resseccdo cirturgica ampla do tumor, que
permanece efetiva mesmo em casos de recorréncia local ou excisao prévia incompleta [9].
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Neste caso, apesar de ter sido alcangada uma resseccao RO em julho de 2017, o comporta-
mento bioldgico do tumor prevaleceu. A decisdo de nao realizar quimioterapia e radiote-
rapia adjuvantes naquele momento baseou-se na caracteristica quimio- e radioresisténcia
do EMC [8]. A terapia adjuvante é geralmente reservada para variantes desdiferenciadas
ou margens comprometidas, nenhuma das quais foi identificada na pega cirtrgica inicial.
O manejo de sarcomas raros como o EMC permanece um desafio clinico significativo de-
vido a auséncia de protocolos adjuvantes padronizados, lacuna destacada na literatura
recente [13]. Embora decisdes terapéuticas para entidades raras idealmente se beneficiem
de discussao em comités multidisciplinares, o manejo seguiu o padrao-ouro cirturgico es-
tabelecido para doenga localizada. No entanto, a rdpida recorréncia sistémica observada
mesmo apos uma ressecgao RO ressalta a natureza imprevisivel desse fendtipo de alto
grau.

Nosso caso representa um outlier de alto grau quando comparado as descri¢oes his-
topatologicas classicas. Enquanto estudos classicos, como o de Meis-Kindblom et al. [6],
relatam um indice mitético tipico de 2-5 mitoses/10 campos de grande aumento (HPF)
para o EMC, nossa paciente apresentou um valor alarmante de >20 mitoses/10 HPF e 20%
de necrose. Conforme demonstrado na Tabela 2, esse perfil agressivo explica a progressao
extremamente rapida para metastase sistémica e o desfecho fatal observados, desafiando
diretamente a nogao predominante de que o EMC é uma neoplasia de crescimento lento.
Ao contextualizar esses achados, torna-se evidente que alta atividade mitoética em pacien-
tes jovens pode indicar um fenétipo clinico distinto e altamente agressivo, que demanda
uma abordagem inicial mais intensiva do que a estratégia de “observagao vigilante” fre-
quentemente aplicada apos ressecgdes RO nessa doenga.

Tabela 2: Andlise comparativa das caracteristicas clinicas e histopatoldgicas no EMC: Li-
teratura versus Caso Atual.

Caracteristica Literatura Classica (Indolente) [6]* Casos Pediatricos/Adolescentes [11, 12, 14]** Caso Atual (Feminino, 19 anos)
Idade Tipica 52 — 6% décadas Raro (<6% dos casos) [11, 12] 19 anos

Indice Mitético 2-5 mitoses / 10 HPF [6] Variavel (geralmente baixo) >20 mitoses / 10 HPF

Necrose Tumoral Minima ou ausente Rara em estagios iniciais 20% (Extensa)

Padrdo de Cresci- Lento, "Indolente" Lento a moderado Rapido / Altamente Agressivo
mento

Desfecho Sobrevida em longo prazo Resposta limitada a QT [14] Fatal (6 meses pos-operatdrio)

*Referéncias: Meis-Kindblom et al. [6]. Referéncias: Drilon et al. [11]; Paioli et al. [12]; Stacchiotti et al. [14]. Nota:
CT = Quimioterapia.

4. Conclusao

Em conclusao, este caso de Condrossarcoma Mixoide Extraesquelético (EMC) em
uma paciente de 19 anos destaca a importancia critica de incluir sarcomas raros no diag-
nostico diferencial de lesdes subcutaneas, mesmo em populagdes jovens e em sitios ana-
tomicos comuns. O atraso diagndstico significativo, inicialmente impulsionado por inter-
pretagdes radiologicas benignas, permitiu a progressao tumoral, provavelmente compro-
metendo o desfecho clinico.

Além disso, a presenca de caracteristicas histoldgicas de alto grau, especificamente
um indice mitdtico superior a 20/10 HPF e extensa necrose, contrasta fortemente com a
descrigao tradicionalmente indolente dessa neoplasia. Este caso evidencia que o EMC
pode apresentar um comportamento biologico altamente agressivo, levando a rdpida dis-
seminacdo sistémica e mortalidade. Portanto, clinicos e patologistas devem permanecer
vigilantes: alta atividade mitética, especialmente em pacientes jovens, deve ser reconhe-
cida como um fenoétipo de alto risco que exige vigilancia intensiva e uma abordagem te-
rapéutica multidisciplinar desde o inicio.
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