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Sindrome em questao

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

Juliana Marcondes Macéa

RELATO DOS CASOS

Caso 1 - Paciente do sexo feminino, com seis
meses de idade, apresentando lesbes cutineas e
deformidades 6sseas desde o nascimento. Ao exame
observou-se lesao eritémato-descamativa com esca-
mas branco-amareladas, aderentes, acometendo
extensa area do hemicorpo direito e respeitando niti-
damente a linha média. Apresentava hipoplasia do pé
e de quirodictilos a direita (Figura 1). A biopsia da
lesio cutinea revelou epiderme com hiperqueratose
paraqueratésica, acantose e abscessos neutrofilicos
intracérneos. Na derme, discreto infiltrado linfo-his-
tiocitirio perivascular (Figuras 2 e 3). A radiografia
dos membros confirmou a hipoplasia de segmentos
6sseos na mao e no pé direitos.

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

FIGURA 1:
Lesao cutanea
respeitando a
linha média e
hipoplasia do
pé direito

Zilda Najjar Prado de Oliveira

Maria Cecilia da Mata Rivitti Machado

Associava-se ao quadro cutineo hipoplasia dssea do
membro superior e do membro inferior esquerdos.

Caso 3 - Paciente do sexo feminino, de trés
anos de idade, apresentando extensa lesao eritémato-
descamativa no hemicorpo direito associada a agene-
sia do membro superior direito e hipoplasia do pé
direito (Figura 5). A bidpsia da lesao revelou dermati-
te psoriasiforme, coincidindo com os achados histol6-
gicos dos casos 1 e 2.

QUE SINDROME E ESTA?
Sindrome CHILD

A expressio sindrome CHILD foi proposta em
1980 por Happle e cols.' como acronimo para as trés
principais alteragdes presentes nos doentes acometi-
dos. Sao elas: hemidisplasia congénita (Congenital
Hemidysplasia), eritrodermia ictiosiforme (Icthyosiform
erythroderma) e defeitos nos membros (Limb
Defects). Em 1987 o mesmo autor reconheceu que as
lesoes unilaterais e de padrao ictiosiforme observadas
na sindrome seriam mais adequadamente classifica-
das como nevus e substituiu eritrodermia ictiosiforme
por nevo ictiosiforme (nevo de CHILD).? Assim, a sin-
drome CHILD representa fenétipo extremamente par-
ticular dentro do heterogéneo grupo das sindromes
de nevus epidérmicos.’

FIGURA 2: Acantose moderada e hiperqueratose paraqueratésica
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FiGURA 3: Presenca de abscessos neutrofilicos intracérneos e
discreto infiltrado linfo-histiocitario perivascular

Trata-se de doenca rara, havendo cerca de 30
casos descritos na literatura, sendo apenas um em
individuo do sexo masculino.’ Admite-se que seja
transmitida por heranca dominante ligada ao X,
sendo letal para meninos hetemizigotos.”” A relacio
de mulheres afetadas para homens afetados de 28:1,
a relacio de irmas nio afetadas para irmaos nao afe-
tados de 11:3 e a observacio de cinco abortos e um
natimorto em afetados do sexo masculino dao supor-
te a esse padrio de heranca.

FIGURA 4:
Placa ictiosi-
forme na axila
esquerda e
deformidades
Osseas nos
membros ipsi-
laterais
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FIGURA 5:
Lesao eritéma-
to-desmativa
associada a
agenesia do
membro supe-
rior no mesmo
hemicorpo

Atualmente sabe-se que a sindrome CHILD faz
parte de grupo de doencgas causadas por defeitos
enzimiticos na biossintese do colesterol.® Em 1992,
Emami e cols.” pesquisaram alteracdes morfoldgicas
e funcionais em peroxissomos de fibroblastos de
pele normal e de pele afetada em doentes com sin-
drome CHILD. Constataram que, nos fibroblastos de
pele afetada, havia diminui¢ao do nimero de pero-
xissomos e da atividade de duas enzimas (catalase e
diidroxiacetona-fosfato-aciltransferase), levando ao
acamulo de estruturas vacuolares nessas organelas.

Em 2000, Grange e cols.’ analisaram os esterdi-
des plasmaticos em pacientes com sindrome CHILD e
verificaram aumento nos niveis de 8-deidrocolesterol
e 8(9)-colestenol, e sugeriram que o defeito metabo-
lico da sindrome CHILD corresponderia a deficiéncia
de 3-beta hidroxiesteréide deidrogenase (NSDHL).’

Konig et al. identificaram que mutagdes no
gene NSDHL no Jocus Xq28 sio as responsaveis pela
sindrome.’

Clinicamente, a principal caracteristica da sin-
drome CHILD é o nevo de CHILD, lesao ictiosiforme
unilateral, bem demarcada e que respeita a linha
média."” 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
padrio de linhas de Blaschko. As regides mais afeta-
das pelo nevo de CHILD sio vulva, axila e sulco inter-
gliteo. Raramente ocorre comprometimento minimo
contralateral.” Revisio da sindrome verificou a ten-
déncia de as lesdes cutaneas localizarem-se de forma
mais pronunciada e persistente em dreas de dobras,



Vocé conbece esta sindrome?

caracterizando o chamado pticotropismo.' O ptico-
tropismo ¢€ caracteristica exclusiva do nevo de CHILD
entre todos os outros nevus. Histopatologicamente
apresenta caracteristicas semelhantes a psoriase e ao
xantoma: alternincia de areas de paraqueratose e
ortoqueratose, acantose, neutréfilos formando
microabscessos na camada cérnea, mas também alar-
gamento das papilas dérmicas pela presenga de his-
tiécitos com acumulos citoplasmatico de lipides. "

Ainda entre as alteragoes cutineas da sindro-
me, pode ocorrer padrio em mosaico de diminuicao
ou auséncia de cabelos.

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

A hemidisplasia congénita pode afetar os siste-
mas esquelético, nervoso central, cardiovascular, geni-
turinario, endécrino e respiratorio. As alteragoes neuro-
légicas mais comuns sao hipoplasia ipsilateral de um
hemisfério cerebral e/ou de nervos cranianos, altera-
coes de EEG e diminuicao da sensibilidade ao toque e
calor. Vale destacar que as pacientes afetadas geralmen-
te tém inteligéncia normal. Defeitos cardiovasculares
podem ser letais, necessitando intervengio cirdrgica.”
Outras anomalias viscerais incluem auséncia ipsilateral
do rim, hidronefrose e hipoplasia de um pulmao.
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A caracteristica lateralizacao de todos os defei-
tos associados a sindrome CHILD tem sido objeto de
discussao por representar fenodtipo especifico de
mosaicismo." Mosaico genético é organismo compos-
to de duas ou mais populacdes celulares genetica-
mente distintas originadas de um zigoto genetica-
mente homogéneo. O especifico padrao de lateraliza-
cao esta provavelmente relacionado ao fato de a ori-
gem de um clone de células organizadoras coincidir
com a inativagdo do cromossomo X (lyonization) e
nela interferir. Esse clone de células organizadoras
controlaria grande campo morfogenético, incluindo
o cérebro, um rim, metade do coragio e ossos de um
lado do corpo, o que explicaria o acometimento ipsi-
lateral desses 6rgaos.

Na presenga do quadro clinico completo, o
diagnostico da sindrome CHILD nao costuma ofere-
cer dificuldades. Quando presente apenas a lesio
cutinea, o nevo de CHILD deve ser diferenciado do
Nevil, nevo epidérmico verrucoso inflamatério linear,
que ¢é mais frequente no sexo masculino, disposto em
arranjo linear, com auséncia de pticotropismo, e tem
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lesdo cutinea apds uso de acitretin.’ d
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