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RESUMO

Adoencade Madelung é uma condicdo rara, caracterizada pelo depdsito macico de gordura. Esta doenca é conhecida
como lipomatose simétrica multipla ou benigna. Encontram-se descritos dois tipos de doenca. No tipo 1, a gordura
acumula-se no pescoco, ombros, membros superiores e tronco superior. No tipo 2, os lipomas distribuem-se por
todo o corpo, incluindo nos membros inferiores. Os doentes geralmente referem algum desconforto, no entanto, em
casos avancados, os lipomas podem causar sintomas como dispneia ou disfagia.

Os autores apresentam o caso clinico de um doente do género masculino de 70 anos, referenciado para o Servico
de Urgéncia por dispneia com alguns meses de evolucao, com agravamento nos Ultimos 6 dias, associada a tosse. Ao
exame objetivo, destacava-se a presenca de lipomas a nivel da regido cervical e torécica, com distribuicao simétrica
e circulacdo venosa colateral. Em angio-tomografia computorizada (TC) cervical e tordcica, evidenciou-se a presenca
de proliferacdo da gordura cervical simétrica sugestiva de doenca de Madelung, com compressdo da veia jugular e
braquiocefalica direita, assim como, formacao de veias colaterais e consolidacdo peribronquica dos lobos inferiores e
médio com broncograma aéreo. Admitido no Servico de Medicina para antibioterapia e oxigénio suplementar. Apre-
sentou uma evolucdo clinica e analitica favoraveis, tendo alta ao quinto dia de hospitalizacdo, orientado para consulta
de Cirurgia.

O caso apresentado corresponde a uma doenca de Madelung tipo 1, em que o envolvimento mais profundo levou ao
desenvolvimento de dispneia, agravado por intercorréncia infeciosa.
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O diagnostico desta patologia é baseado sobretudo na histéria clinica, exame objetivo (com a presenca de multiplos
lipomas simétricos) e estudo imagiologico. A etiologia desta patologia permanece desconhecida. Atualmente, a cirur-
gia € o Unico tratamento disponivel, apesar da elevada taxa de recorréncia.

PALAVRAS-CHAVE: Dispneia; Lipomatose Simétrica Multipla

ABSTRACT

Madelung's disease is a rare condition characterized by a symmetrical and painless pattern of massive fatty depos-
its. The condition is also known as benign or multiple symmetric lipomatosis. Two types of this disease have been
described. In type 1, fat accumulates around the neck, shoulders, upper arms and upper back. In type 2, lipomas are
distributed over much of the body, including the hips and thighs. The patients complain of their appearance although,
in advanced cases, the increase in lipomas could cause symptoms as dyspnea or dysphagia.

The authors propose to present the clinical case of a 70-year-old male patient referred to the emergency depart-
ment for dyspnea with a few months of evolution, with worsening in the last 6 days, associated with cough. At phys-
ical examination, had no changes, except the presence of lipomas at the cervical and upper thoracic and back levels,
with symmetrical distribution and collateral venous circulation. Computed tomography (CT) angiography of neck
and thorax have shown proliferation of cervical fat suggestive of Madelung's disease, with compression of the jugular
veins and right brachiocephalic vein, as well as formation of collateral veins and a peribronchial consolidation in the
lower and middle lobes with air bronchogram. He was hospitalized for oxygen and empirically antibiotic therapy. He
had a good clinical and analytical evolution and was discharged after 5 days of hospitalization, oriented to Surgery’s
consultation.

The case presented corresponds to a Madelung’s disease type 1, in which deep involvement conditioned the onset of
dyspnea exacerbated by infectious intercurrence.

The diagnosis of Madelung’s disease is primarily based on clinical history, physical examination and imaging studies.
The clinical diagnosis is based on the recognition of the unique appearance of the patient. The etiology of this disease
remains unknown. Currently, surgery is the only treatment available, despite the high recurrence rate.

KEYWORDS: Dyspnea; Lipomatosis, Multiple Symmetrical

ses como Israel, China, Estados Unidos da América, Bra-
sil, Argentina e México.*

INTRODUCAO

Alipomatose simétrica multipla ou doenca de Madelung
€ uma doenca benigna e rara da diferenciacao adipoci-
taria, caracterizada por lipomatose difusa sobretudo na
regido cefélica, cervical e toracica superior.* Os doentes
apresentam-se desta forma, com multiplos lipomas, in-
dolores e de consisténcia mole a palpacao, sendo que, ao
contrério da maioria dos lipomas subcutaneos isolados,
o tecido lipomatoso nesta entidade ndo é encapsulado,
tendo por isso, a capacidade de infiltrar espacos entre
estruturas subcutaneas e musculares adjacentes.?

Em termos epidemiologicos, ¢ desconhecida a verda-
deira incidéncia da lipomatose simétrica multipla, no
entanto, a maioria das séries relatadas constatou que
esta entidade ocorre mais frequentemente na bacia do
Mediterraneo, especialmente em Itdlia, onde se estima
uma incidéncia de cercade 1:25 000.% Nos Ultimos anos,
tém sido descritos igualmente alguns casos, em menor
numero no Norte da Europa, Europa de Leste e em pai-
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A doenca de Madelung parece ser uma entidade pri-
maria e especifica do tecido adiposo, resultando de um
disturbio metabdlico dos lipidos, contudo, ainda perma-
necem desconhecidos 0os mecanismos fisiopatoldgicos
subjacentes.”

De modo geral, estes doentes recorrem ao médico mais
frequentemente por uma questao estética.® No entan-
to, podem apresentar outros sintomas, nomeadamente
relacionados com a presenca de neuropatia periférica
em cerca de 85% dos doentes.” Mais raramente, em vir-
tude das massas lipomatosas serem ndo encapsuladas,
pode ocorrer infiltracdo de estruturas da regido cervi-
cal e originar, desta forma, compressao das vias aéreas,
sistema digestivo e provocar sintomas como dispneia e/
oudisfagia, assim como, condicionar sindrome de apneia
obstrutiva do sono.?



O diagnostico desta patologia é clinico e realizado com
base na histdria clinica e exame fisico.?¢

Os autores propoem-se apresentar um caso de doenca
de Madelung, no qual, o principal sintoma do doente era
dispneia.

CASO CLINICO

Doente de 70 anos do género masculino, caucasiano, re-
correu ao Servico de Urgéncia por dispneia com alguns
meses de evolucado, no entanto, com agravamento 6 dias
antes, associada a tosse seca.

Os antecedentes pessoais eram irrelevantes exceto a
presenca de habitos etilicos moderados. Sem histéria de

FIGURA 1. Lipomatose multipla simétrica, sobretudo naregido cer-
vical e toracica superior e anterior.

FIGURA 2. Lipomatose multipla simétrica com distribuicdo na re-
gido cervical.
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alergias conhecidas. Segundo informacao obtida, teria
realizado excisao de lipomas ha varios anos, no entanto,
nao teria qualquer seguimento nem diagndstico estabe-
lecido. Sem habitos medicamentosos.

Nos antecedentes familiares, desconheciam-se historias
de patologias de relevo, nomeadamente hereditarias.

No exame objetivo, a admissdo hospitalar, o doente en-
contrava-se consciente, orientado e colaborante, he-
modinamicamente estével, eupneico em ar ambiente,
com saturacdo periférica de O, de 93%. A auscultacio
cardiaca e pulmonar, ndo apresentava alteracoes. Do
restante exame, destacava-se a presenca de lipomatose
cervical e toracica superior, bilateralmente, simétrica
(Fig.s 1 a 3) e com circulacao venosa colateral (Fig. 4).

FIGURA 3. MUltiplos lipomas dispersos simetricamente na regiao
toracica superior e posterior.

FIGURA 4. Circulacdo venosa colateral na regido toracica antero-
-superior, bilateralmente.
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Analiticamente, objetivou-se anemia macrocitica com
hemoglobina de 13,3 g/dL e volume globular médio de
103 fL (N 78-100 fL), D-dimeros 614 ng/mL (N < 243
ng/mL) e elevacao da proteina C reativa de 79,41 mg/L
(N < 5mg/L). Em termos gasimétricos, apresentava pH
de 7,467, pO, de 64,2 mmHg, pCO, de 28,7 mmHeg,
HCO, 20,5, lactatos de 2,4 mmol/L.

Realizou angio-tomografia computorizada (TC) cervical
e toracica, verificando-se proliferacao marcada da gor-
dura cervical, permeando os musculos cervicais poste-
riores e esternocleidomastoideus, bilateralmente, bem
como, compressao das veias jugulares pelas massas
adiposas (Fig. 5) e auséncia de massas cervicais de cara-
ter expansivo. Nas seccoes toracicas, auséncia de sinais
sugestivos de tromboembolismo pulmonar, no entanto,
destacava-se a presenca de focos de consolidacao pe-
ribrébnquica nos lobos inferiores e lobo médio direito,
com broncograma aéreo, sugerindo patologia infeciosa,
assim como compressdo ao nivel da veia braguiocefalica
direita também por massas adiposas (Fig. 6) e auséncia
de adenopatias ou outras massas expansivas toracicas.

Foiinternado no Servico de Medicina por pneumonia lo-
bar e insuficiéncia respiratéria tipo 1 com necessidade
de oxigenoterapia suplementar.

Durante o internamento, verificou-se uma melhoria gra-
dual dasintomatologia, bem como, apirexia sustentada e
estabilidade hemodinamica, com diminuicdo progressi-
va das necessidades de oxigenoterapia. O doente cum-
priu antibioterapia empirica com amoxicilina/acido cla-
vulanico e claritromicina, completando um esquema de

7 dias de terapéutica. Analiticamente, o doente apresen-
tou uma reducao sustentada dos parametros infeciosos.

Dada a melhoria clinica e analitica, o doente teve alta ao
5° dia de internamento, tendo sido orientado para con-
sulta de Cirurgia para excisao de lipomas, sobretudo a
nivel cervical. No periodo de follow-up, embora o doente
tenha recusado tratamento cirdrgico, com a cessacao
dos consumos etilicos, ndo se objetivou um aumento
dimensional dos lipomas nem surgiram novas lesoes, so-
bretudo naregido cervical.

DISCUSSAO E CONCLUSAO

A lipomatose simétrica benigna foi descrita inicialmen-
te por Sir Benjamin Brodie em 1846, em Londres, no
St. George Hospital.#*No entanto, a aparéncia fisica de
uma estatua de um guerreiro Capestrano encontrada
em ltalia, na regiao de Abruzzi, e que remonta ao século
VI, parece sugerir a existéncia desta doenca em tempos
remotos.*

Esta patologia é considerada uma entidade rara, que se
caracteriza pela acumulacdo de multiplos depdsitos de
tecido adiposo, ndo encapsulado, distribuidos de forma
simétrica em varias localizacbes anatémicas, com um
forte predominio da regido cefdlica, cervical, supra-es-
capular, supra-clavicular, parede toracica superior, re-
giao abdominal e inguinal, assim como, extremidade pro-
ximal dos membros superiores e inferiores.?

Em termos de classificacao, a lipomatose simétrica mul-
tipla ou benigna pode dividir-se em tipo 1 (lipomatose
difusa do pescoco, regido cervical e toracica superior)

FIGURA 5. Cortes transversais de angio-TC cervical demonstrando proliferacdo marcada da gordura cervical, permeando os musculos cervicais
posteriores e esternocleidomastoideus e compressao das veias jugulares por massas adiposas.

FIGURA 6. As duas primeiras imagens correspondem a cortes transversais de angio-TC toréacica, demonstrando compressao a nivel da veia
braquicefélica direita por massas adiposas. As duas Ultimas imagens correspondem a cortes transversais de TC toracica em janela de pulméao,
demonstrando focos de consolidacdo peribronquica nos lobos inferiores e lobo médio direito com broncograma aéreo, sugerindo patologia
infeciosa.

214 - GAZETAMEDICA N°3 VOL. 8 - JULHO/SETEMBRO 2021



e tipo 2 (lipomatose difusa, simétrica com distribuicdo
por todo o corpo, incluindo nos membros inferiores).®
Donhauser et al reconhecem um terceiro fendtipo des-
ta patologia que se caracteriza por lipomatose difusa
sobretudo na regiao das ancas e regido superior das co-
xas.”

A doenca de Madelung parece ter uma maior incidéncia
em individuos de raca caucasiana, embora existam rela-
tos em doentes de outras racas.? Em termos de género,
parece ser mais prevalente no sexo masculino, tendo-se
verificado no género feminino numa proporcao que va-
ria entre 1:15 e 1:30.” A variante mais comum € o tipo
1, com maior incidéncia no género masculino, no entan-
to, no sexo feminino é mais frequente o tipo 2, uma vez
que, apresenta um padrao de distribuicdo mais difuso e
acompanha-se frequentemente de um indice de massa
corporal elevado.” Esta entidade tipicamente ocorre en-
tre a 3% e 6? décadadevida.!

Apesar da etiologia e patogenia da lipomatose multipla
serem desconhecidas, a maioria dos estudos aponta
uma associacao quase absoluta com o alcoolismo croni-
co, sendo que, mais de 90% dos doentes apresenta his-
toria de ingestao crénica moderada a elevada de élcool ?
Embora se encontre descrito uma ligeira regressao dos
lipomas com a abstinéncia etilica e um crescimento ace-
lerado dos mesmos com o aumento da ingestdo, a doen-
ca ndo entra em remissao com a cessacao total do con-
sumo de bebidas alcodlicas.? Numa minoria dos doentes
estdo descritas mutacdes no DNA mitocondrial, sendo
que, Pereraet al descrevem uma série de casos de doen-
ca de Madelung numa familia associados a mutacao no
gene mitocondrial MTTK variante c.8344A>6."

A maioria dos casos de doenca de Madelung sdo espo-
rédicos, contudo, embora ndo seja uma doenca carac-
teristicamente hereditaria, ja foram observados alguns
casos familiares, a maioria dos quais com transmissao
autossomica dominante.? No entanto, a base genética
da hereditariedade nesta doenca permanece ainda por
elucidar; como tal, os casos hereditarios sao geralmente
designados de lipomatose multipla familiar.?

A lipomatose simétrica multipla apresenta um quadro
clinico muito caracteristico, sobretudo devido a defor-
macdo estética que provoca nos doentes.2Como a maio-
ria dos individuos sdo assintométicos, para além da apa-
réncia fisica caracteristica, ndo é obrigatoria a presenca
de outros sinais ou sintomas para o diagndéstico desta
doenca®

Na maioria dos casos, o uso de exames complementares
para fins diagnosticos pode ser dispensavel, uma vez
que, em 85% dos doentes, o exame fisico e histdria clini-

casao suficientes para o diagndstico clinico de lipomato-
se simétrica multipla.®

Quando sintomas como a dispneia e/ou disfagia surgem
e sdo o motivo pelo qual os doentes recorrem ao médico,
€ necessario excluir sempre a hipotese de etiologia ma-
ligna subjacente, sendo necesséario recorrer a exames
complementares como a tomografia computorizada,
ressonancia magnética e exames endoscopicos.®

Em termos de avaliacdo laboratorial, ndo existem alte-
racoes especificas para esta doenca, contudo, tem sido
associada a existéncia de um padrao metabdlico carac-
teristico, ou seja, com elevacdo dos niveis de colesterol
HDL (por aumento da producdo) e concentracdes mais
baixas de colesterol LDL.®

A utilizacdo de exames de imagem como a ecografia, to-
mografia computorizada e ressondncia magnética pode
ser considerada para aconfirmacao da presenca de mas-
sas com vista ao diagndstico de lipoma e para exclusdo
de malignidade.® No entanto, a investigacdo adicional
esta indicada nos casos de suspeita de malignidade ou
na presenca de lipomas de grandes dimensoes que con-
dicionam efeito de massa e compressao de estruturas
do pescoco, procurando desta forma, avaliar a extensao
da infiltracao da massa lipomatosa e determinar qual a
melhor opcéo terapéutica (avaliacio pré-operatoria).®

O diagnodstico definitivo é determinado histologicamen-
te pela visualizacdo do contelido das massas lipomato-
sas.'%Para além de definir os subtipos histolégicos dos
lipomas, a bidpsia é o Unico método complementar de
diagndstico que permite excluir ou diagnosticar defini-
tivamente a malignidade.’® Em suma, devem ser subme-
tidos a bidpsia todos os casos de doenca de Madelung
que forem sujeitos a excisao de lipomas ou nos casos de
suspeita de massa nao lipomatosa.'®

A principal complicacao da lipomatose simétrica multi-
pla é a deformacao estética e funcional que as massas li-
pomatosas condicionam.™ No entanto, as complicacoes
mais graves derivam da compressao das vias aéreas e di-
gestiva, compressdo do nervo laringeo recorrente e das
estruturas mediastinicas, reproduzindo uma sindrome
da veia cava superior.’* E igualmente de salientar, que
estdo descritas alteracdes do sistema nervoso em mais
de 50% dos casos, sendo que, a manifestacao neurologi-
ca mais estudada é a neuropatia periférica.** Outra das
complicacdes descrita na literatura, apesar de ser rara, é
adegeneracao maligna das massas lipomatosas.®

Em termos de terapéutica, tem sido proposto um nu-
mero consideravel de medidas conservadoras e de tra-
tamento médico para esta doenca, mas nenhuma delas
mostrou ter um efeito terapéutico definitivo. Uma des-
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tas medidas ¢ a abstinéncia etilica, uma vez que, apesar
de ndo induzir a regressao dos lipomas, parece preve-
nir a progressao e crescimento adicional dos mesmos.®
QOutra das medidas recomendadas passa pela perda
ponderal, apesar de ndo ter mostrado efeito nas massas
lipomatosas, permite diminuir o risco metabdlico global
destes doentes, que constitui um dos principais fatores
de mau progndstico. Em suma, os autores consideram
que novas opcoes terapéuticas serdo desenvolvidas
quando a etiopatogenia desta doenca for completamen-
te esclarecida.

Na atualidade, o tratamento de eleicdo é a cirurgia, mas
que esta reservada apenas para doentes com deforma-
coes estéticas, envolvimento funcional ou compromisso
de estruturas vitais, uma vez que, a recorréncia é muito
comum e estd na base da falta de encapsulamento das
massas, elevada vascularizacdo das mesmas e presen-
ca de estroma fibroso na sua constituicao, o que torna
a excisdo completa dos lipomas extremamente dificil.**
A lipectomia e a lipoaspiracdo sdo as modalidades ci-
rdrgicas que tém sido propostas para a excisao dos li-
pomas.” A lipoaspiracdo tem apresentado algumas van-
tagens quando comparada com a técnica convencional,
nomeadamente menor risco geral, reducdo do tempo
operatoério, menor nimero de efeitos adversos, melho-
res resultados estéticos e auséncia de limitacdo no que
diz respeito ao tamanho dos lipomas.®

Por fim, em termos de progndstico, a doenca de Made-
lung é uma entidade lentamente progressiva com um
curso e evolucao relativamente benignos.® A historia
natural desta patologia é caracterizada por uma subs-
tancial morbilidade, uma vez que, a compressao, desvio
e infiltracdo de estruturas como as vias aéreas, eséfago
e mediastino sdo responsaveis por dispneia, disfagia e
sindrome de apneia obstrutiva do sono, que ocorrem
em cerca de 40% dos doentes, acarretando pior prog-
nostico e morbilidade acrescida, pelo que, nestes casos,
aremocdo cirdrgica dos lipomas é quase mandatoria.®

Neste caso, o doente apresentava multiplos lipomas dis-
persos sobretudo na regido cervical e toracica superior
com alguns anos de evolucao, no entanto, sem limita-
cao funcional, pelo que, o doente ndo tinha seguimento
prévio, tendo feito excisdo de alguns lipomas, mas com
recorréncia. Contrariamente a maioria dos doentes que
recorre ao médico por uma questao estética, este doen-
te recorreu ao Servico de Urgéncia por dispneia com
algum tempo de evolucao, no entanto, com um agrava-
mento recente.

Mesmo com uma historia clinica (incluindo consumos
etilicos) e exame objetivo altamente sugestivos de doen-
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ca de Madelung, a equipa médica optou por realizar es-
tudo complementar com tomografia computorizada,
uma vez que, uma das hipodteses diagndsticas colocadas
foi a de sindrome da veia cava superior secundéria a
compressao externa por massas adiposas pela presen-
ca concomitante de circulacdo venosa colateral. No en-
tanto, o que se verificou foi uma compressdo das veias
jugulares e braquiocefalica direita que justificam a rede
venosa colateral objetivada e, por outro lado, a realiza-
cdo deste exame complementar permitiu igualmente o
diagndéstico de uma pneumonia lobar, que neste caso,
veio agravar a sintomatologia ja existente.

A data de alta, o doente foi encaminhado para consul-
ta de Cirurgia com vista a avaliacdo e ponderacédo de
eventual excisao de lipomas, dada a compressao externa
venosa diagnosticada. No entanto, recusou intervencao
cirdrgica, optando por cessar consumos etilicos. Com a
abstinénciaetilica, verificou-se um atraso na progressao,
ou seja, nao se verificou o aparecimento de novas lesoes,
sobretudo a nivel cervical, com melhoria dos sintomas
compressivos, nomeadamente dispneia. Contudo, uma
vez que, nao foi submetido a intervencao cirdrgica, ndo
se observou uma regressao total dos sinais de compres-
sao venosa, mantendo vigilancia em consulta.
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