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Resumo: Introdução: A doença de Ollier é uma encondromatose múltipla, caracterizada pela distribuição 
unilateral de múltiplos encondromas. Estes são tumores cartilaginosos benignos que se 
desenvolvem nas metáfises. As lesões não costumam ser dolorosas, embora causem desconforto 
durante o movimento articular dos membros. Há poucos relatos na literatura sobre esta síndrome, 
dificultando o diagnóstico precoce e o manejo correto destes pacientes. Sabe-se, porém, que é 
uma doença não-hereditária, manifestando-se inicialmente na infância e promovendo alterações 
no desenvolvimento da criança. Descrição do caso: KLSF, 29 anos, feminino. Referenciada em 
hospital de Teresópolis para aconselhamento genético. Aos 13 anos, surgiram nódulos indolores, 
móveis e de consistência fibrosa em pescoço, clavículas, costelas e membros. Foi realizada 
exérese de nódulos no punho esquerdo e em ambos joelhos na adolescência. Houve, entretanto, 
reaparecimento dos nódulos e surgimento de novos em locais variados. Refere inúmeras fraturas 
desde o início do quadro. Nasceu de parto normal, a termo, sem asfixia perinatal, pais não 
consaguíneos. Pesou 3.200 gramas. Avaliação morfológica atual: baixa estatura, face levemente 
alongada com prognatismo, base nasal plana e palato alto. Rizomelia de membros superiores, 
falange distal do segundo e terceiro quirodáctilos com desvio ulnar bilateral. Clinodactilia de 
quarto e quinto pododáctilos com hipoplasia ungueal do quinto pododáctilo direito. Quarto e 
quinto pododáctilos esquerdos curtos. Genuvalgo em membros inferiores, desvio varo do 
cotovelo esquerdo com limitação da extensão e da supinação. Encondroma palpável em punho 
esquerdo. Discussão: A paciente apresentava o fenótipo característico da doença de Ollier, não 
havendo dificuldades para o diagnóstico clínico. A presença de encondromas múltiplos e 
assimétricos, associados à ocorrência de fraturas patológicas, fortemente sugeria esta patologia. 
Conclusão: A doença de Ollier se caracteriza pela encondromatose, que, em alguns casos, pode 
malignizar e evoluir para condrossarcoma. Nesse sentido, ressaltamos a importância do 
reconhecimento e diagnóstico precoce desta síndrome pelo pediatra.
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