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Sindrome em questao

Vocé conhece esta sindrome?’
Do you know this syndrome?

Fernanda Assis Ottoni'
Mariana Rodrigues Pimenta’

RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, de 30 anos, bran-
co, solteiro, soldador, natural e procedente de
Congonhas, MG, foi encaminhado do servico de
hematologia, onde se encontrava em propedéutica de
macrocitose e leucopenia.

Queixava de manchas escuras assintomaticas na
pele, de progressio lenta, iniciadas hia 20 anos.
Apresentava, ainda, hipoplasia do primeiro quirodacti-
lo direito (Figura 1), baixa estatura, catarata no olho
esquerdo (Figura 2), hipoacusia do ouvido direito e
rins pélvicos. Referia exérese de cancer de pele na
regido infra-orbitdria esquerda. Historia de dois irmaos

FiGura 1: Hipoplasia do polegar direito
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falecidos em decorréncia de anemia e pneumonia.

Ao exame dermatoldgico, apresentava intensa
hipercromia disseminada na face (Figuras 2 e 3), pes-
cogo e tronco; hipercromia difusa nas axilas, entre-
meada por miculas hipocroémicas (Figura 4), além de
duas manchas café-com-leite na regiio cervical
(Figura 5).

A pesquisa laboratorial revelou quebras cro-
mossOmicas tanto induzidas quanto espontaneas.

O paciente continua em acompanhamento
médico na hematologia e se mantém estavel, com
macrocitose e leucopenia sem repercussao clinica.

FIGURA 2: Hipercromia difusa na fronte e catarata no olho esquerdo

* Trabalho realizado no Servico de Dermatologia do Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG) — Belo Horizonte (MG), Brasil.
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FIGURA 3: Detalhe da regiao frontal

QUE SINDROME E ESTA?
Anemia de Fanconi

A anemia de Fanconi é sindrome rara, de
heranga autossOmica recessiva, cujas manifestagoes
clinicas sio devidas 2 instabilidade cromossémica."” E
caracterizada por anormalidades congénitas, defeitos
hematopoiéticos e alto risco de desenvolvimento de
leucemia mieléide aguda e certos tumores solidos."”
As células apresentam aumento das quebras cromos-
sOmicas espontianeas e induzidas por agentes como
mitomicina C, bussulfan, mostarda nitrogenada, cis-
platina e diepoxibutano.** O nimero elevado de que-
bras cromossdmicas constitui achado imprescindivel
para o diagnostico laboratorial.’

Anormalidades cutineas ocorrem em até 80%
dos casos, constituidas por hiperpigmentacio intensa
e difusa em face, regido cervical, articulagoes e tron-
co, além de manchas café-com-leite e manchas hipo-
crOmicas ou acrOmicas. As alteragoes dermatologicas,

FIGURA 4: Mancha café-com-leite na regiao retroauricular

An Bras Dermatol. 2006;81(5):487-9.

FIGURA 5: Hipercromia difusa na regido axilar com mdculas
hipocromicas de permeio

presentes ao nascimento ou surgidas no inicio da
infincia, podem ser as Unicas manifestacoes.*

Alteragcoes hematoldgicas geralmente iniciam
antes dos 10 anos, compreendendo macrocitose e
hipoplasia da medula éssea, podendo progredir para
aplasia.”**

Malformagoes 6sseas como hipoplasia de pole-
gar, metacarpos e radio, deslocamento do quadril e
escoliose também podem fazer parte do quadro.
Aproximadamente 60% dos pacientes tém baixa esta-
tura, e a maioria é prematura.*

Cerca de 28% possuem deformidades renais —
aplasia e rim em ferradura. Anormalidades oculares
sao evidenciadas em 21% dos doentes, incluindo
estrabismo e microftalmia. Hipogonadismo pode
ocorrer em até 20% dos casos.’

Podem ser observadas alteracoes do sistema
nervoso central e deformidades anatomicas do ouvi-
do em menos de um quinto dos pacientes, como
retardo mental, hiper-reflexia e hipoacusia.”* E alta a
incidéncia de neoplasias entre os pacientes com ane-
mia de Fanconi, particularmente leucemia mieldide.
O curso geralmente é fatal, em idade precoce, por
infeccoes, hemorragias ou neoplasias."** Raros sao os
portadores da anemia de Fanconi que atingem a
idade do paciente aqui apresentado, que se encontra
vivo e clinicamente assintomatico.

O tratamento se baseia no controle das even-
tuais complicacoes. Transplante de medula éssea é
uma possibilidade terapéutica para os pacientes que
desenvolvem aplasia. u



Vocé conbece esta sindrome?

Resumo: Descreve-se caso de anemia de Fanconi com manifestacoes cutianeas tipicas de
hiperpigmentacao difusa e manchas café-com-leite. Apresentava ainda hipoplasia de polegar,
baixa estatura, catarata, hipoacusia, rins pélvicos e quebras cromossOmicas. Atualmente com
30 anos, o paciente se mantém estivel, com leucopenia e macrocitose sem repercussao clini-
ca, contrariando o prognéstico da sindrome, usualmente letal em idade precoce, por com-
plicacoes de aplasia de medula, leucemia e tumores sélidos.

Palavras-chave: Adulto; Anemia de Fanconi; Anemia macrocitica; Hiperpigmentacao;
Leucopenia; Quebra cromossdmica

Abstract: A case of Fanconi anemia is reported, with typical cutaneous manifestations of
diffuse hyperpigmentation and café-au-lait spots. He also presented thumb hypoplasia,
short stature, cataract, hypoacusis, pelvic kidneys and chromosome breakage. Presently 30-
years-old, the patient is stable, with leukopenia and macrocytosis without clinical symp-
toms, in contrast to usual prognosis of this syndrome, which involves early death due to
complications of bone marrow aplasia, leukemia and solid tumors.
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Leukopenia; Macrocytic anemia
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