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RESUMO

Objetivos: Descrever os achados oftalmolégicos, dermatolégicos e de
microscopia 6ptica (MO) e microscopia eletronica de varredura (MEV) de
nova distrofia macular associada a sindrome dos cabelos andgenos
frouxos (SCAF). Métodos: Uma familia de sete pacientes, quatro deles
afetados, foi examinada. Os pacientes foram submetidos ao exame oftalmo-
l16gico completo, teste de cores (Ishihara e Farnsworth D-15), ecografia,
angiografia, exames laboratoriais e dermatolégico, teste do suor, microsco-
pia Optica e microscopia eletronica de varredura dos fios de cabelo.
Resultados: Em duas irmas afetadas encontramos no fundo de olho
dispersdes pigmentares em pélo posterior da retina, com estafiloma da
madcula. Em dois irmaos foram encontradas as mesmas dispersdes pigmen-
tares em pdlo posterior, com maior pigmentacio e coloracio amareladaem
drea macular e sem estafiloma. A avaliacdo na microscopia Optica e
microscopia eletronica de varredura dos individuos afetados confirmou a
SCAF. Emumamulhere em umhomem nao afetados todos os exames foram
normais, excetoque naMO e MEV encontramos algumas semelhancas com
os individuos afetados. Quanto ao modo de heranga, o heredograma é
compativel com heranga autossomica recessiva com expressao parcial no
heterozigoto. Conclusoes: H4 somente um relato na literatura internacio-
nal da associacdo de SCAF e coloboma ocular. Neste trabalho descreve-
mos os achados de nova distrofia macular associada a sindrome dos
cabelos andgenos frouxos, distrofia cujos achados fundoscépicos sdo
diferentes entre homens e mulheres. Por se tratar do primeiro relato na
literatura, os achados descritos sugerem fortemente que esta associag@o
pode ser parte de uma nova entidade nosoldgica.

Descritores: Alopecia; Cabelo/patologia; Sindrome dos cabelos anagenos frouxos;
Distrofias hereditarias da cdérnea; Microscopia eletrénica de varredura; Hipotricose/
congénita

INTRODUCAO

Distrofias maculares sdo degeneracdes progressivas da retina e/ou
cor6ide, afetando predominantemente a 4rea macular e sem etiologia defini-
da. Estas alteracOes tornam-se manifestas na infancia como uma desordem
determinada geneticamente, provavelmente na fungdo das enzimas e meta-
bolismo. Isto ocorre em forma de base displasica, em que células normais ou
tecidos gradualmente se deterioram e morrem prematuramente'”. As distro-
fias maculares sao caracterizadas pelo seguinte elenco: 1) alteracdes predo-
minantemente no p6lo posterior; 2) de carater familiar, bilateral e freqiiente-
mente de envolvimento simétrico; 3) a distrofia vem associada com diminui-
¢do da acuidade visual; 4) tem inicio em idade precoce; 5) tem progressio
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lenta e 6) geralmente sem alteragdes fisicas gerais ou anormali-
dades laboratoriais®.

Sindrome dos cabelos andgenos frouxos (SCAF) é uma
desordem que se apresenta precocemente na infancia e se
caracteriza por alopécia difusa ou localizada resultante de
cabelos fracamente ancorados na fase andgena. Estes cabelos
sdo facilmente e de forma indolor retirados do couro cabelu-
do®, Emrevisdo da literatura latino-americana (LILACs), ndo
foram encontradas cita¢des sobre a sindrome dos cabelos ana-
genos frouxos (SCAF). E conhecido na literatura internacional
com o nome de “loose anagen hair syndrome (LAHS)©®”. A
heranga é autossdmica dominante e os achados essenciais
sdo0: os cabelos serem facilmente retirados do couro cabeludo
quando puxados, estes se encontrarem na fase andgena e hd a
auséncia da camada externa e interna da raiz”. Os achados
caracteristicos na microscopia eletronica de varredura (MEV)
sdo a presenca de formacdes canaliculares que ocorrem ao
longo do foliculo piloso“®.

Neste trabalho descrevemos uma familia, com sete indivi-
duos; destes, quatro (dois irmdos e duas irmas) tinham o
achado incomum de distrofia macular e a SCAF. Ha somente
um relato descrito da associac¢do entre a SCAF e alteracdes
oculares (coloboma ocular)®. Nio se encontram relatos na
literatura entre a distrofia macular e a SCAF. Em face dos
achados incomuns, encontrados na descri¢do desta familia,
somos levados a considerar que estas informacdes eviden-
ciam o fato de que podemos estar diante de nova entidade
nosoldgica.

METODOS

Todos os 7 individuos da familia do heredograma da figura
1 foram submetidos ao exame oftalmolégico completo: 1) acui-
dade visual (AV), motilidade ocular, pressdo intra-ocular (Po),
biomicroscopia do vitreo e fundo de olho sob dilatagdo; 2)
ecografia; 3) angiografia e 4) teste de cores (Ishihara e Farns-
worth D-15), o exame de Farnsworth foi realizado monocu-
larmente, com a melhor correcdo para longe e para perto, se
acima de 40 anos de idade, ambos os testes de cores foram
realizados sob iluminagdo natural. Além disso, foram levanta-
dos os seguintes exames:

e Exame dermatolégico completo.

* Exames laboratoriais (sangue completo, provas de fun-
cdo hepatica, dosagens de metabdlitos no sangue, par-
cial de urina e parasitolégico de fezes).

* Radiografia dos dentes.

e Teste do suor!!?.

e Microscopia 6ptica (MO) e MEV dos fios de cabelos
(metalizagdo com ouro e observacdo no aparelho de
MEV-Philips SEM 505).

RESULTADOS

Descrevemos uma familia de cor negra encaminhada de
Paranagud-PR, para ser atendida no servico de oftalmologia
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do hospital de clinicas. Examinada pelo corpo clinico do de-
partamento de Oftalmologia, este levantou a suspeita inicial
de retinite pigmentosa inversa (Marco de 1999). A familia foi
novamente examinada por um dos autores (MTS) no inicio de
2000 e uma anamnese cuidadosa evidenciou que os individuos
afetados (dois irmaos e duas irmds) tinham alteragdes confina-
das no pdlo posterior da retina, principalmente na macula e
associada a histéria da deficiéncia do crescimento dos cabe-
los. A suspeita inicial foi de distrofia macular e hipotricose
congénita, devido a alguns relatos que héd na literatura®!-'®.
As alteragdes incluem distrofia macular cuja caracteristica
fundoscépica € a diferenca entre os irmaos: nas duas irmas ha
distrofia macular associada ao estafiloma; e nos irmaos ha a
distrofia macular com aumento de pigmentagdo amarelada na
mécula. A histéria clinica e posterior investigacdo do cabelo
determinou o diagndstico da distrofia, mostrando tratar-se da
associag¢do incomum com a SCAF. Segundo os informantes, o
pai dos pacientes (Figura 1. II-20) ndo apresentava problemas
de visdo ou quedas de cabelo. Realizamos o exame oftalmol6-
gico nos filhos dos afetados (Figura 1. IV 1-4) e os resultados
foram normais; aparentemente ndo hi comprometimento do
cabelo. As radiografias dos dentes, exame das unhas, teste do
suor e partes do exame oftalmolégico (Motilidade oculares, Po
e biomicroscopia do vitreo) foram normais em todos os pa-
cientes examinados. Os exames laboratoriais também foram nor-
mais, exceto o paciente III-24 (Figura 1) que apresentou hi-
potireoidismo. A seguir descreveremos os pacientes do here-
dograma da figura 1. A andlise desta genealogia permite supor
que se trate de fendtipo com heranga autossdmica recessiva e
expressdo parcial no heterozigoto.

Caso III-25 (Figura 2). A paciente nega baixa acuidade
visual ou perda de cabelos, no exame oftalmolégico apresenta-
va acuidade visual sem correcido de 20/20 em ambos os olhos
(AO), fundo de olho normais, teste de cores (Farnsworth D-15),
ecografia e angiografia normais. Cabelos longos em todo o
couro cabeludo que ndo se desprendem facilmente e pilifica-
¢do normal no corpo. Exame de MO e na MEV dos fios de
cabelo sem alteragdes, sendo que a paciente € a inica que tem
o exame de MEV sem alterag¢des; portanto serve de controle
para este tipo de exame.

Caso 1I-19 (Figura 3). A mae nega qualquer dificuldade
visual ou problemas com os cabelos desde a infancia. Apresen-
tava AV de 20/20 em AO sem corregao, no teste de Farnsworth
D-15 detectou-se alteragcdes com achados incaracteristicos no
olho direto (OD) e defeito deutan em olho esquerdo (OE). Os
cabelos sdo curtos e ndo se desprendem com leve tracdo, e a
pilificag¢@o corporal é normal. Na MO apresenta alguns fios de
cabelos com distrofia. Na MEV encontrou-se alteragdes
canaliculares em alguns fios que lembram a SCAF.

Caso I11-20 (Figura 4). Irmao mais velho normal, nega qual-
quer problema visual ou perda de cabelo na infancia, refere
crescimento normal de cabelos e da barba, sendo que desen-
volveu a calvicie com 28 anos de idade. Apresentou exame
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Figura 1- Heredograma da familia

oftalmolégico e complementares normais. Os cabelos sdo cur-
tos e ndo se desprendem com leve tracdo e a pilificacdo é
normal. Na MO e MEV achados similares ao caso II-19.

Caso I1I-21 (Figura 5). A paciente refere diminui¢do da
acuidade visual que teve inicio com 11 anos de idade. Refere
piora progressiva da acuidade visual até a estabilizacdo com
18 anos. Nega dificuldade de visdo de cores ou dificuldade de
visdo a noite; queixa-se de fotofobia e lacrimejamento. Pacien-
te tinha fios esparsos de cabelo até os 12 anos e apds houve o
crescimento, refere nfo necessitar de cortar os cabelos e que
estes sdo facilmente arrancados, quando puxados. No exame

Figura 2 - Caso llI-25, irma com fundo de olho normal, 26 anos: A) Nota-

se cabelos longos com disposicdo normal e B) MEV de fio de cabelo

normal, mostrando superposicao das células cuticulares da superficie
e auséncia de formacao canalicular ao longo do fio.

oftalmolégico apresentava acuidade visual de conta dedos
(CD) a2 metros em AO, e refracio sob cicloplegia de — 0,75 esf.
—1,00x45 em OD e — 0,75 esf. em OE. Apresentou teste de cores
na tabela de Ishihara anormais (1€ somente a primeira e dltima
prancha) e no teste de Farnsworth D-15 apresentou defeito
tipo deutan em OD e OE. No fundo de olho apresentava lesdes
pigmentares com tamanhos e formas variadas; disco dptico e
vasos retinianos sdo normais e com presenca de estafiloma em
drea macular em AO. Na angiografia evidencia-se atrofia corio-
capilar e atrofia do epitélio pigmentado da retina (EPR) em pélo
posterior; disco Optico normal, vasos retinianos com perfusao
normal, dispersdo pigmentar e fibras de mielina em regido

ﬁ%&iﬁg‘ﬁ’fw =

Figura 3 - Caso II-19, mae com fundo de olho normal, 60 anos: A) Nota-
se cabelos com disposicdo normal e B) MEV de fio de cabelo com
formacao canalicular caracteristica da SCAF
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Figura 4 - Caso 1lI-20, irmao com fundo de olho normal, 36 anos: A) Nota-
se alopécia fronto-parietal e B) MEV de fio de cabelo com formacao
canalicular caracteristica da SCAF

macular temporal inferior; na ecografia evidenciou-se estafilo-
ma em darea macular em AO e a espessura retinocordidea foi
normal. Apresentava cabelos curtos, mais na regido frontopa-
rietal e mais lisos que no restante do couro cabeludo. P¢€los
terminais se desprendem com leve tracdo, principalmente nas
regides parietais e a pilificagdo corporal foi normal. Ao exame
na MO evidencia-se fios de cabelos com auséncia da lamina
externa e da raiz do cabelo, com distrofia e com a quase
totalidade dos fios na fase andgena, na MEV evidenciam-se
canaliculos ao longo da extensdo do foliculo piloso; estes
achados sd@o compativeis com a SCAF.

Caso 11I-22 (Figura 6). O paciente refere diminuicdo da
acuidade visual, que teve inicio com 7 anos de idade. Refere
piora progressiva da acuidade visual até os 14 anos. Nega
dificuldade de visdo para cores; refere dificuldade de visdo a
noite, lacrimejamento e fotofobia. Paciente tinha fios esparsos
de cabelos até os 7 anos e apés houve o crescimento. Refere
que os cabelos crescem pouco, e que os cortes sao infreqiien-
tes; refere perda acentuada; e que os cabelos sdo facilmente
arrancados, quando puxados. No exame oftalmolégico apre-
sentava acuidade visual de 20/200 em AO, e refragdo sob
cicloplegiade +1,00 esf. —1,50x90 OD e —2,00x90 em OE. Apre-
sentou teste de cores na tabela de Ishihara anormais (1€ so-
mente a primeira e tltima prancha) e no teste de Farnsworth D-
15 apresentou defeito tipo tritan em OD e deutan em OE. Na
retinografia em AO, apresenta dispersdo pigmentar em pdlo
posterior da retina com formas e tamanhos variados e com
aumento de pigmento amarelado em area macular, sem es-
tafiloma em drea macular, disco dptico e vasos da retina nor-
mais, na angiografia evidencia-se resultados similares ao caso
III-21, exceto na auséncia de estafiloma em area macular, na
ecografia evidenciam-se auséncia de estafiloma em drea ma-
cular, espessura retinocordidea normal e vitreo silencio em
AO. Alopécia frontoparietal; pélos se desprendem facilmente
nesta regido e pilificagdo diminuida nas axilas e tronco e pilifi-
cacdo genital. Exame na MO e MEV compativeis com a SCAF,
aexemplo do caso I11-21.

Caso 11I-23 (Figura 7). A paciente refere diminui¢do da
acuidade visual, que teve inicio aos 7 anos de idade. Refere
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Figura 5 - Caso llI-21, irma afetada, 34 anos: A) Nota-se cabelos curtos

mais intensos em regiao fronto-parietal; B) Dispersdo pigmentar em

polo posterior da retina, vasos e papila normais e estafiloma em pdlo

posterior (area macular); C) Ecografia com espessura retinocoroidea-

na normal e auséncia de estafiloma e D) MEV de fio de cabelo com
formacao canalicular caracteristica da SCAF

piora progressiva da acuidade visual até os 14 anos, quando o
quadro se estabilizou. Nega dificuldade de visdo para cores ou
dificuldade de visdo a noite. Refere fotofobia e lacrimejamento
e que os cabelos crescem pouco. Paciente tinha fios esparsos
de cabelos até os 12 anos e apds houve o crescimento. Relata
cortes infreqiientes dos cabelos; e que os cabelos sdo facil-
mente arrancados, quando puxados. No exame oftalmolégico
apresenta acuidade visual de 20/200 em OD e CD a 2 metros em
OE, ET em OE de 30 dioptrias e HT OD/OE de 20 dioptrias, e
refragao sob cicloplegia de — 0,75 esf. —1,00x60 em OD e — 1,00
esf. em OE. Apresentou teste de cores na tabela de Ishihara
anormais (1€ somente a primeira e Gltima prancha) e no teste de
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Figura 6 - Caso lll-22, irmao afetado, 32 anos: A) Nota-se intensa

alopécia em regido fronto-parietal; B) Dispersdao pigmentar em pélo

posterior da retina, vasos e papila normais, com maior pigmentacao

amarelada em area macular e sem estafiloma; C) Ecografia com

espessura retinocoroideana normal e auséncia de estafiloma; D) MEV
de fio de cabelo com alteracdo canalicular tipica do SCAF

Farnsworth D-15 apresentou tritan em OD e deutan em OE.
Apresentava fundo de olho, ecografia, angiografia, MO e
MEY similares a irma (Caso I1I-21).

Caso I11-24 (Figura 8). O paciente refere diminuicdo da
acuidade visual, que teve inicio com 7 anos de idade. Refere
piora progressiva da acuidade visual até os 18 anos. Nega
dificuldade de visdo para cores. Refere dificuldade de visao a
noite, lacrimejamento e fotofobia. Fez cirurgia de estrabismo
aos 12 anos de idade; usa 6culos desde os 4 anos. Paciente
tinha fios esparsos de cabelos até os 7 anos e apds houve o
crescimento. Refere que os cabelos crescem pouco, os cortes
sdo infreqiientes e que sdo facilmente arrancados, quando

Figura 7 - Caso 1lI-23, irmé afetada, 30 anos: A) Nota-se cabelos curtos

mais intensos em regido fronto-parietal; B) Dispersao pigmentar em

polo posterior da retina, vasos e papila normais e estafiloma em area

macular; C) Ecografia com espessura retinocoroideana normal e

estafiloma em pélo posterior (area macular) e D) MEV de fio de cabelo
com fromacéo canalicular tipica da SCAF

puxados. No exame oftalmolégico apresentava acuidade vi-
sual de 20/25 em OD e 20/200 em OE com correcdo, ET acomo-
dativo e intermitente de 30 dioptrias. Prefere o OD com corre-
¢do fica ortotrépico e ortoférico, refracdo sob cicloplegia de
+2,50 esf. —2,00x15 OD e +2,50 esf. 1,00x180 em OE. Apresen-
tou teste de cores na tabela de Ishihara anormais (1€ somente a
primeira e ultima prancha) e no teste de Farnsworth D-15
apresentou defeito tipo tritan em OD e OE. Virios erros com
defeitos na faixa amarelo-azul, com a maioria dos erros ocor-
rendo nas pastilhas de 7-15, com tendéncia do defeito tipo
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Figura 8 - Caso lll-24, irmao afetado, 28 anos: A) Nota-se diminuicao

dos cabelos em regiao fronto-parietal; B) Dispersao pigmentar em pélo

posterior da retina, vasos e papila normais com maior pigmentacao

amarelada em area macular e auséncia de estafiloma; C) Ecografia

com espessura retinocoroideana normal e auséncia de estafiloma em

polo posterior e D) MEV de fio de cabelo com formacao canalicular
tipica da SCAF

tritan. Apresentava fundo de olho, ecografia, angiografia, MO
e MEV similares ao irmio (caso I11-22).

DISCUSSAO

A hipétese inicial dos pacientes afetados (Figura 1 - caso
II-21, I1-22, T1-23 e IT11-24), foi a de retinite pigmentosa inversa,
que € caracterizada por uma concentracdo anormal de pig-
mentos, envolvendo a mécula, podendo cursar com estreita-
mento dos vasos retinianos e palidez do disco 6ptico™. Os
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pacientes negam cegueira noturna e apresentavam disco Opti-
co normal, vasos retinianos e dispersdo pigmentar em todo o
p6lo posterior. Assim, descartamos a hipétese diagnéstica de
retinite pigmentosa inversa. A perda de cabelo foi inicialmente
encarada como hipotricose congénita, devido aos varios rela-
tos da associacdo entre hipotricose congénita e distrofias
maculares!'"'¥, A caracteristica da hipotricose congénita é
que hd o crescimento raro de cabelos, sendo os fios finos e
curtos e nao facilmente arrancaveis do couro cabeludo. Na MEV
os fios apresentam pequena diminui¢do da densidade celular e
altera¢des na arquitetura cuticular'®. A hipotricose congénita
estd relacionada com vdrias doengas hereditarias e um dos
sinais cardinais das displasias ectodérmicas. Displasias ecto-
dérmicas formam amplo e complexo grupo nosoldgico, e se
caracterizam por sinais de pélo menos duas das seguintes estru-
turas: cabelo, dentes, unha e glandulas sudoriparas®. O en-
volvimento de cabelo e olho nas displasias ectodérmicas é um
problema patogenético com defeito do desenvolvimento de
nivel embrioldgico, que afeta a ectoderme, ja que estas duas
estruturas tem a mesma origem embrioldgica”. Os pacientes
afetados ndo apresentam quadro compativel com a hipotricose
congénita, descartado pelo exame na MO e MEV. O exame das
unhas, dentes e teste do suor normais afastam a possibilidade
de displasia ectodérmica.

A distrofia macular nos individuos afetados tem como
caracteristicas clinicas a diminui¢@o da visdo na idade escolar
(7-11 anos), com piora progressiva e estabilizagdo da acuidade
visual em torno de 14-18 anos. Negam os pacientes a dificulda-
de para visdo de cores, queixam-se de fotofobia e lacrimeja-
mento, sendo que as irmas afetadas negam dificuldade de
vis@o a noite, ao contrdrio dos homens, que se queixam de
dificuldade de visdo a noite. A fotofobia é queixa freqiiente em
pacientes que apresentam distrofia de cones. A dificuldade
visual a noite ¢ comum nos pacientes que apresentam retinite
pigmentosa, com alteragdo no EPR, pelo fato de que os acha-
dos fundoscopicos sdo diferentes entre homens e mulheres,
com a presenca de estafiloma nas irmas (evidenciadas pela
ecografia e pela refracdo, pacientes apresentavam miopia) e
aumento de pigmentacao amarelada na macula e sem estafilo-
ma nos irmaos (evidenciadas pela ecografia e pela refragao,
pacientes apresentavam hipermetropia) e pela diferenca nas
queixas. Podemos supor que diferentes estruturas da retina
possam estar afetando os irmaos. Para esclarecer este fato os
autores irdo submeter os pacientes ao exame eletrofisiolégico
(eletrorretinograma e eletro-oculograma) bem como ao campo
visual computadorizado, para determinar o local das altera-
¢oes funcionais na retina (resultados a serem discutidos em
uma publicacdo posterior).

Os pacientes afetados com distrofia macular apresentaram
alteracdes no teste para visdo de cores. A mde dos pacientes
(caso II-19) apresentou achados incaracteristicos no OD, por
causa da provavel alteracdo no cristalino e as irmas (caso III-
21 e I1I-23) apresentaram pior AV e a tendéncia do defeito no
teste de Farnsworth D-15 foi do tipo deutan. Nos irmaos (caso
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II1-22 e I11-23) apresentaram melhor AV e a tendéncia do defei-
to foi do tipo tritan. Estes achados correlacionam-se bem com
a AV em pacientes com retinosquisis ligados ao X em que os
defeitos do tipo tritan, quando estdo no inicio da patologia,
apresentam melhor AV; com a progressdo da patologia, os
pacientes apresentam o defeito tipo deutan, com a piora da
AV,

Os pacientes afetados tiveram o diagnéstico de SCAF,
pelos seguintes critérios: 1) Perda f4cil dos cabelos e estes
sdo facilmente arrancados quando puxados, sem dor; 2) histo-
ria de ndo crescimento dos cabelos e poucos cortes deles; 3) a
maioria dos cabelos estdo em fase andgena, com auséncia da
camada interna e externa da raiz do cabelo e distrofia na MO e
presenca de formacdes canaliculares na MEV e 4) todos os
exames realizados descartaram a possibilidade da displasia
ectodérmica.

Haé somente um relato na literatura da associacdo da SCAF
e alteragdes oculares (coloboma ocular) em dois irmaos, sendo
que na irma o achado foi de coloboma da iris e da coréide em
OD e o OE foi normal. No irmao havia coloboma de coréide
envolvendo o disco 6ptico em AO®. Cumpre considerar que
neste relato os cabelos ndo eram facilmente arrancaveis do
couro cabeludo. O autor conclui que era a SCAF, pelas evi-
déncias clinicas e histologicas que lembravam a SCAF; por-
tanto este diagndstico é questiondvel por ndo preencher to-
dos os critérios para o diagnéstico da SCAF.

O presente relato diferencia-se da literatura, porque os
pacientes afetados apresentavam cabelos negros e nao loiros
ou castanhos, como descrevem a maioria dos autores®® e
também devido a existéncia de caracteristicas da SCAF em
pacientes ndo afetados (caso II-19 e I1I-20).

A observacdo de alteracdes estruturais do cabelo na MEV
e com alguns fios distréficos na MO, na mae (Figura 3 - caso
II-19) e em um dos irmios afetado (Figura 4 - caso I11-20), em
uma intensidade menor que as evidenciadas nos individuos
com distrofia de macula, poderia ser interpretada como evi-
déncia de manifestacao no heterozigoto. Temos como exemplo
a provavel expressdo parcial em heterozigotos quanto ao gene
que determina a sindrome de Tel Hashomer'”, de heranga
autossdmica recessiva. Do ponto de vista da etiologia genéti-
ca, outro aspecto deve ser considerado: como a mae dos
afetados apresenta a expressdo fenotipica, poderiamos supor
que estas alteracdes sejam determinadas por gene autossomi-
co dominante com expressividade varidvel, o que € compativel
com a transmissdo vertical observada.

A observacdo de diferengas na expressdo da distrofia,
entre os irmaos e irmas afetados, poderia ser explicada pela acao
de genes modificadores que influenciariam a manifestacio
fenotipica. Esta hipétese encontra respaldo em observacdes
recentes relacionadas a vdrias sindromes de etiologia genética
em humanos, bem como estudo em modelos animais ??. Esses
estudos trazem a perspectiva de elucidagdo dos mecanismos
que levam a variabilidade fenotipica. Como exemplo temos a
identificacdo mediante a andlise de ligagdo em uma familia com

afetados pela sindrome de Van der Woude (autossdémica do-
minante com expressividade varidvel e penetrancia incomple-
ta), em que a existéncia de um gene no brago curto do cromos-
soma 17 junto com o gene da sindrome (cromossoma 1, brago
curto) aumenta a probabilidade de que o individuo tenha
fissura de palato®V.

A defini¢cdo do modo de heranca, o delineamento fenotipico
e a determinacdo dos genétipos dos individuos analisados s6
acontecerd, quando outras familias forem estudadas e o gene
que determina a distrofia for identificado e clonado, permitindo
estudos pela andlise direta do DNA. Amostras de sangue peri-
férico com a extracdo do DNA foram coletadas dos pacientes
examinados, visando a estudos posteriores, que poderdo con-
tribuir para o conhecimento da localizacdo do gene.

CONCLUSAO

Concluindo, descrevemos um achado tinico da associagc@o
de distrofia macular com a SCAF. Devido aos achados inédi-
tos, sugerimos que esta associagdo possa fazer parte de uma
nova entidade nosoldgica.
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ABSTRACT

Purpose: To describe the ophthalmological, dermatologi-
cal, light microscopy (LM) and scanning electron microscopy
(SEM) findings of a new macular dystrophy associated with
the loose anagen hair syndrome (LAHS). Methods: A family of
seven patients, four of them affected, was examined. The
patients underwent a complete ophthalmological examination,
color test (Ishihara and Farnsworth D-15), ecography, angio-
graphy, laboratory and dermatological tests, sweat test, light
microscopy and scanning electron microscopy of the hair.
Results: In two affected sisters we found on eye fundoscopy
pigmentary dispersions in the posterior pole of the retina, with
macular staphyloma. In two brothers, the same pigmentary
dispersions in the posterior pole was found, with more pig-
mentation and a yellow coloring in the macular area and
without staphyloma. The light microscopy and scanning elec-
tron microscopy evaluation of the affected individuals confir-
med loose anagen hair syndrome. In a not affected woman and
man all examinations were normal, except the light microscopy
and scanning electron microscopy that showed some similari-
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ties with the affected individuals. As for the way of inheritan-
ce, the pedigree is compatible with autosomal recessive inheri-
tance with partial expression of the heterozygote. Conclusions:
There is only one report in the international literature of loose
anagen hair syndrome association with ocular coloboma. In
this study we describe the findings of a new macular dystro-
phy associated with the loose anagen hair syndrome, a dys-
trophy whose fundoscopy findings are different between men
and women. Since it is the first report in the literature, the
described findings strongly suggest that this association can
be part of a new nosological entity.

Keywords: Alopecia; Hair/pathology; Loose anagen hair syn-
drome; Hereditary corneal dystrophies; Electron scanning mi-
croscopy; Hypotrichosis/congenital
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