
FIGURA 1:
Lesão cutânea
respeitando a
linha média e
hipoplasia do
pé direito FIGURA 2: Acantose moderada e hiperqueratose paraqueratósica
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Síndrome em questão

RELATO DOS CASOS
Caso 1 - Paciente do sexo feminino, com seis

meses de idade, apresentando lesões cutâneas e
deformidades ósseas desde o nascimento. Ao exame
observou-se lesão eritêmato-descamativa com esca-
mas branco-amareladas, aderentes, acometendo
extensa área do hemicorpo direito e respeitando niti-
damente a linha média. Apresentava hipoplasia do pé
e de quirodáctilos à direita (Figura 1). A biópsia da
lesão cutânea revelou epiderme com hiperqueratose
paraqueratósica, acantose e abscessos neutrofílicos
intracórneos. Na derme, discreto infiltrado linfo-his-
tiocitário perivascular (Figuras 2 e 3). A radiografia
dos membros confirmou a hipoplasia de segmentos
ósseos na mão e no pé direitos.

Caso 2 - Paciente do sexo feminino; iniciou
acompanhamento aos 12 anos de idade, apresentan-
do discreta lesão eritêmato-descamativa no hemicor-
po esquerdo, respeitando a linha média, e, na região
axilar esquerda, placa bem delimitada de aspecto
ictiosiforme (Figura 4). O exame anatomopatológico
dessa lesão foi semelhante ao descrito no Caso 1.

Associava-se ao quadro cutâneo hipoplasia óssea do
membro superior e do membro inferior esquerdos.

Caso 3 - Paciente do sexo feminino, de três
anos de idade, apresentando extensa lesão eritêmato-
descamativa no hemicorpo direito associada à agene-
sia do membro superior direito e hipoplasia do pé
direito (Figura 5). A biópsia da lesão revelou dermati-
te psoriasiforme, coincidindo com os achados histoló-
gicos dos casos 1 e 2.

QUE SÍNDROME É ESTA?
Síndrome CHILD

A expressão síndrome CHILD foi proposta em
1980 por Happle e cols.1 como acrônimo para as três
principais alterações presentes nos doentes acometi-
dos. São elas: hemidisplasia congênita (Congenital
Hemidysplasia), eritrodermia ictiosiforme (Icthyosiform
erythroderma) e defeitos nos membros (Limb
Defects). Em 1987 o mesmo autor reconheceu que as
lesões unilaterais e de padrão ictiosiforme observadas
na síndrome seriam mais adequadamente classifica-
das como nevus e substituiu eritrodermia ictiosiforme
por nevo ictiosiforme (nevo de CHILD).2 Assim, a sín-
drome CHILD representa fenótipo extremamente par-
ticular dentro do heterogêneo grupo das síndromes
de nevus epidérmicos.3
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Trata-se de doença rara, havendo cerca de 30
casos descritos na literatura, sendo apenas um em
indivíduo do sexo masculino.4 Admite-se que seja
transmitida por herança dominante ligada ao X,
sendo letal para meninos hetemizigotos.1,5 A relação
de mulheres afetadas para homens afetados de 28:1,
a relação de irmãs não afetadas para irmãos não afe-
tados de 11:3 e a observação de cinco abortos e um
natimorto em afetados do sexo masculino dão supor-
te a esse padrão de herança.

Atualmente sabe-se que a síndrome CHILD faz
parte de grupo de doenças causadas por defeitos
enzimáticos na biossíntese do colesterol.6 Em 1992,
Emami e cols.7 pesquisaram alterações morfológicas
e funcionais em peroxissomos de fibroblastos de
pele normal e de pele afetada em doentes com sín-
drome CHILD. Constataram que, nos fibroblastos de
pele afetada, havia diminuição do número de pero-
xissomos e da atividade de duas enzimas (catalase e
diidroxiacetona-fosfato-aciltransferase), levando ao
acúmulo de estruturas vacuolares nessas organelas. 

Em 2000, Grange e cols.8 analisaram os esterói-
des plasmáticos em pacientes com síndrome CHILD e
verificaram aumento nos níveis de 8-deidrocolesterol
e 8(9)-colestenol, e sugeriram que o defeito metabó-
lico da síndrome CHILD corresponderia à deficiência
de 3-beta hidroxiesteróide deidrogenase (NSDHL).8

Konig et al. identificaram que mutações no
gene NSDHL no locus Xq28 são as responsáveis pela
síndrome.9

Clinicamente, a principal característica da sín-
drome CHILD é o nevo de CHILD, lesão ictiosiforme
unilateral, bem demarcada e que respeita a linha
média.1,2 Pode estar presente ao nascimento ou
desenvolver-se nos primeiros anos de vida, acometer
toda a pele de um hemicorpo, ser segmentar ou,
ainda, alternar-se com bandas de pele normal num
padrão de linhas de Blaschko. As regiões mais afeta-
das pelo nevo de CHILD são vulva, axila e sulco inter-
glúteo. Raramente ocorre comprometimento mínimo
contralateral.10 Revisão da síndrome verificou a ten-
dência de as lesões cutâneas localizarem-se de forma
mais pronunciada e persistente em áreas de dobras,

FIGURA 3: Presença de abscessos neutrofílicos intracórneos e 
discreto infiltrado linfo-histiocitário perivascular
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FIGURA 5:
Lesão eritêma-
to-desmativa
associada à
agenesia do
membro supe-
rior no mesmo
hemicorpo
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FIGURA 4:
Placa ictiosi-
forme na axila
esquerda e
deformidades
ósseas nos
membros ipsi-
laterais
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caracterizando o chamado pticotropismo.11 O ptico-
tropismo é característica exclusiva do nevo de CHILD
entre todos os outros nevus. Histopatologicamente
apresenta características semelhantes à psoríase e ao
xantoma: alternância de áreas de paraqueratose e
ortoqueratose, acantose, neutrófilos formando
microabscessos na camada córnea, mas também alar-
gamento das papilas dérmicas pela presença de his-
tiócitos com acúmulos citoplasmático de lípides.12

Ainda entre as alterações cutâneas da síndro-
me, pode ocorrer padrão em mosaico de diminuição
ou ausência de cabelos.

Os defeitos dos membros são ipsilaterais à
ictiose e variam desde hipoplasia digital até agenesia
completa do membro.

A hemidisplasia congênita pode afetar os siste-
mas esquelético, nervoso central, cardiovascular, geni-
turinário, endócrino e respiratório. As alterações neuro-
lógicas mais comuns são hipoplasia ipsilateral de um
hemisfério cerebral e/ou de nervos cranianos, altera-
ções de EEG e diminuição da sensibilidade ao toque e
calor. Vale destacar que as pacientes afetadas geralmen-
te têm inteligência normal. Defeitos cardiovasculares
podem ser letais, necessitando intervenção cirúrgica.13

Outras anomalias viscerais incluem ausência ipsilateral
do rim, hidronefrose e hipoplasia de um pulmão.

A característica lateralização de todos os defei-
tos associados à síndrome CHILD tem sido objeto de
discussão por representar fenótipo específico de
mosaicismo.14 Mosaico genético é organismo compos-
to de duas ou mais populações celulares genetica-
mente distintas originadas de um zigoto genetica-
mente homogêneo. O específico padrão de lateraliza-
ção está provavelmente relacionado ao fato de a ori-
gem de um clone de células organizadoras coincidir
com a inativação do cromossomo X (lyonization) e
nela interferir. Esse clone de células organizadoras
controlaria grande campo morfogenético, incluindo
o cérebro, um rim, metade do coração e ossos de um
lado do corpo, o que explicaria o acometimento ipsi-
lateral desses órgãos.

Na presença do quadro clínico completo, o
diagnóstico da síndrome CHILD não costuma ofere-
cer dificuldades. Quando presente apenas a lesão
cutânea, o nevo de CHILD deve ser diferenciado do
Nevil, nevo epidérmico verrucoso inflamatório linear,
que é mais freqüente no sexo masculino, disposto em
arranjo linear, com ausência de pticotropismo, e tem
características histopatológicas distintas.

Com relação ao tratamento dessa síndrome, há
relato de paciente que apresentou grande melhora da
lesão cutânea após uso de acitretin.4 �
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