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RELATO DO CASO

Crianga com dois anos e 10 meses, sexo masculino, apresentava ao
exame dermatolégico maculas acastanhadas (algumas ceratdcisas e entre-
meadas por maculas hipocrémicas), na face, e lesio papulo-eritematosa
sangrante, no labio superior, associada a les6es maculares puntiformes
hipocromicas e acastanhadas no abdome e membros (Figuras 1 e 2).
Exame clinico demonstrou importante retardo do crescimento e desen-
volvimento, microcefalia, hipotonicidade e hiporreflexia generalizadas,
fotofobia, hipogonadismo e distensio abdominal. Perimetro cefilico de
38,5 cm, toracico de 38 cm e abdominal de 40 cm (Figuras 2 e 3). Apre-
sentava, ainda, crises convulsivas desde o nascimento. Exame anatomo-
patologico de lesao sangrante no labio: granuloma piogénico. A
tomografia computadorizada do crinio mostrou esquizencefalia de labio

FIGURA 1: Maculas
acastanhadas (algu-
mas ceratdcisas),
entremeadas por
miculas hipocrémi-
cas na face. Lesao
papuloeritematosa
sangrante, no labio
superior
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aberto a direita, calcificacoes periventriculares, auséncia de septo pelicido
e dilatacao dos ventriculos laterais. Na RMN de cranio, foi evidenciada a
dilatacao supratentorial, esquizencefalia, agenesia do septo pelacido e dis-
plasia septo-Optica. A avaliacao oftalmoldgica, com reflexo vermelho po-
sitivo e simétrico, pouca resposta a luminosidade e alteracao dos reflexos
pupilares. O ECG e o ecocardiograma, normais. Cari6étipo normal, 46XY.
A endoscopia digestiva alta: hérnia hiatal de deslizamento. USG de bolsa
escrotal nao visualizou testiculos e epididimo, com auséncia de testiculos
ectopicos. Sorologias para HIV, herpes, toxoplasmose e CMV negativas.
Os achados clinicos e os exames complementares foram compativeis com
a sindrome de DeSanctis-Cacchione.

FIGURA 2:
Miculas
hipocrémi-
cas pun-
tiformes,
associado a
distensao
abdominal

FiGURA 3: Hipogonadismo
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DISCUSSAO

Xeroderma pigmentoso (XP) é doenca de transmissao autossOmica reces-
siva, rara, com frequéncia de um caso para 250.000 nascimentos, podendo afetar
ambos os sexos e qualquer raca. '* Clinicamente, sao caracterizados por eritema
com descamacgao e hiperpigmentacio difusa ou lesdes semelhantes a efélides,
principalmente, nas dreas fotoexpostas, que, em regra, iniciam-se nos primeiros
anos de vida. ' As lesoes apresentam alto risco de progressiao para neoplasias,
como carcinoma basocelular, espinocelular e melanomas. H4 ainda maior predis-
posicio para neoplasias, em 6rgaos internos, tais como: pulmao, rim e cérebro.
Acredita-se que seu desenvolvimento ocorra a partir de um defeito no processo
de excisdo e reparagio do dcido desoxirribonucléico. ** Existem oito tipos de XP:
A,B,C,D, E, F, G eV, produzidos por mutacdes em diferentes genes. Os pacientes
com os subtipos A, B, D, F e G apresentam associa¢io com sintomas neurolégicos.
3 A forma mais severa € representada pela sindrome de DeSanctis-Cacchione, que
se associa ao grupo A e apresenta alteragdes no gene, localizado no cromossomo
9g22.3, no qual codifica a proteina ligadora de DNA danificado 1. % No passado,
qualquer individuo, com XP e alterac6es neurologicas, fora descrito como porta-
dor da sindrome de DeSanctis-Cacchione. Atualmente, este termo é reservado
para portadores de XP que apresentam severa doenca neuroldgica, nanismo e de-
senvolvimento sexual imaturo. A sindrome completa é reconhecida em poucos
individuos. Esta apresenta manifestacoes cutaneas de XP, microcefalia, deficiéncia
mental progressiva, retardo no crescimento fisico e no desenvolvimento sexual,
perda da audicdo, a corioatetose, a ataxia e, eventualmente, a quadriparesia. '

Outras manifestagdes podem ocorrer, entre as quais: a epilepsia, a surdez neuros-
sensorial, a espasticidade, a hiporreflexia ou a arreflexia, as paralisias, os tumores
cerebrais e as alteracoes no eletroencefalograma. ® Como as lesdes cutineas, mu-
cosas e oculares refletem a a¢io nociva da luz solar, o comprometimento do sis-
tema nervoso central demonstra a heterogeneidade e a gravidade da doenca.
Destacamos, no nosso caso, a presenca de esquizencefalia, a qual se define como
fenda, com persisténcia de espessa e rica camada de substancia cinzenta na pro-
fundidade, de extensao do cértex até o ventriculo e com orientagao simétrica bi-
lateralmente. 7 E considerada uma anomalia da migracio neuronal, e pode
apresentar associagao com heterotopias nodulares subependimais, septo pelacido
incompleto ou ausente e hipoplasia ou atrofia do talamo. Anteriormente, os acha-
dos de tomografia computadorizada, descritos na sindrome de DeSanctis Cac-
chione, incluem: a atrofia cortical, a dilatagio ventricular, a atrofia
olivopontocerebelar e a microcefalia. “#'° Na literatura, a associaciao de esquizen-
cefalia e XP ainda nao foi referida. O prognéstico da sindrome é reservado, po-
dendo inclusive haver risco de morte. Nao ha tratamento especifico, porém o
paciente deve evitar a exposicao solar e outros fatores que causem alteragdes no
DNA. Descrevemos um caso de sindrome de DeSanctis-Cacchione, que apresen-
tava grave alteracdo neuroldgica e somitica, destacando a raridade desta forma de
XP, com apenas 60 casos descritos na literatura mundial e a associa¢ao, ainda nao
descrita, de esquizencefalia com XP. ¢ QO

Resumo: Xeroderma pigmentoso ¢ uma rara doenga genética que se caracteriza por hipersensibilidade a radiacao ultravioleta e defeitos da reparagio do DNA, que favorece o
desenvolvimento de neoplasias cutineas e anormalidades oculares. Alguns individuos apresentam alteragdes neuroldgicas. Descreve-se o caso de crianga de dois anos de idade
a qual apresentava a sindrome de DeSanctis-Cacchione, com deterioracio neurolégica grave e associagdo com esquizencefalia. Na classificacdo clinica atual do xeroderma pig-
mentoso, este termo € reservado para casos com graves alteragoes neuroldgicas, associados a nanismo e desenvolvimento sexual imaturo. A associagio de xeroderma pigmentoso

e esquizencefalia ainda foi nao relatada na literatura.
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Abstract: Xeroderma pigmentosum is a rare genetic disease characterized by clinical and cellular hypersensitivity to ultraviolet radiation and DNA repair defects. Patients with
xeroderma pigmentosum experience sun-induced cutaneous and ocular abnormalities, including cancer. Some develop neurological disorders. We describe the case of a 2
year-old child with DeSanctis-Cacchione's syndrome, with severe neurological deterioration associated with schizencephaly. In the current clinical classification of xeroderma
pigmentosum, the term is reserved for cases with severe neurological disorders linked to dwarfism and immature sexual development. The association of xeroderma pigmentosum

with schizencephaly has not to date been reported in the literature.
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