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A hialinose cutineo-mucosa é doenca rara, transmitida por gene autosso-
mico recessivo, descrita pela primeira vez por Urbach e Wiethe em 192011, Até
0 momento foram publicados cerca de 200 casos3 6.9, No Brasil, temos conhe-
cimento de 6 casos publicados . Caracteriza-se por rouquiddo progressiva desde
os primeiros meses de vida, baixa estatura, alopécia, alteracGes dentarias, lesdes
de pele e mucosas, fotossensibilidade e epilepsias 7. O exame histopatolégico
da pcle e demais tecidos do corpo mostra infiltrado de substincia hialina, PAS
(acido periodico de Shiff) positivo. Em 1943, Ramos e Silva® descreveram
cm um paciente imagens de calcificagGes intracranianas, bilaterais e simétricas,
consideradas patognomoOnicas 4 7.

A conveniéncia do seu melhor conhecimento motivou-nos a apresentar este
caso.

OBSERVACAO

V.0.’4.B., feminina, 26 anos, natural de Porto Ferreira - SP, registro HCFMRP
013842. Apresentava rouquiddo desde os trés meses de idade, perceptivel j& no choro.
Houve »siora gradual desta rouquiddo tendo atualmente acentuada disfonia. Desde os
6 meses de vida até a adolescéncia apresentou lesbes pustrlosas e bolhosas difusas em
regidoes expostas a luz solar que cicatrizaram com aspecto varioliforme. Tem lesdes
ulceradas em regides olecraneanas e patelares desde a infiAncia. Dos 7 aos 12 anos
apresentou 4 crises epilépticas do tipo “déja vécu”, de curta duragio. A partir dos
12 anos, época da menarca, tais manifestacdes passaram a ocorrer sistematicamente
no periodo pré-menstrual, em numero de 4 a 5§ por més. Fenobarbital, hidantoinato
e carbamazepina, em doses habituais, isolados ou em associacio n&o controlaram as
crises, Teve dois filhos e durante os periodos de gestacfio nfio apresentou crises, mesmo
sem o uso de drogas antiepilépticas. Segindo sua informacdo nunca teve crises do
tipo convulsivo ou psicomotora. Seus pais, assim como seus av6s maternos sio primos
em primeiro grdu. N&o h4d quadro semelhante na familia. Exame Fisico — Tipo bre-
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vilineo, baixa estatura (155 cm), fdcies envelhecida, dreas de alopécia no couro cabe-
ludo, auséncia de dentes, m&os moderadamente hipopldsicas, A pele apresenta aspecto
escleridermiforme difuso com cicatrizes atréficas e varioliformes difusas contendo
pdpulas perlidceas ao longo das bordas livres palpebrais (Fig. 1) e nos dedos das
mf@os (Fig. 1) e dos pés. Observam-se péapulas hiperqueratésicas fissuradas nos joelhos

Fig. 1 — Caso V.O.M.B.: & esquerda, pdpulas mas bordas livres das pdlpebras; a
direita pdpulas em dedos da wmdo. '

Fig. 2 — Caso V.0O.M.B.: & esquerda, RX simples do crédnio em perfil mostrando

<

calcificacdo grosseira poara-selar (seta); a direita, tomografia computadorizada do
crdénio mostrando calcificagdes intracranianas para-selares bilaterais e simétricas, em
forma de wvirgula (setas).

e regides olecraneanas. Na cavidade oral encontram-se placas amarelo-esbranquicadas
em grande quantidade, estendendo-se para a orofaringe e regifo sub-lingual. A lingua
é de consisténcia fibrosa com acentuada limitacdo a protusfio. O exame neurolégico
ndo revela sinais de alteracdo. Exames complementares — hemograma, uréia, creatinina,
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transaminases, eletrélitos (s6dio, potéssio, cdlcio, fésforo, magnésio) fosfatase alcalina,
glicemia, colesterol, trigliceridios, eletroforese de protefnas e lipidios plasméticos, uro
e coproporfirinas normais. Bi6psia de mucosa de l4bio inferior e pele do cotovelo,
coradas pela hematoxilina e eosina apresentam depésito de substAncia hialina disposta
perpendicularmente & superficie da derme, compativel com o diagnéstico de hialinose
cutdneo-mucosa. Reacdo com PAS positiva. O exame eletrencefalogrdfico mostra apenas
discreto alentecimento dos ritmos cerebrais durante a hiperventilacgio. O exame do
liquido cefalorraqueano é normal, O exame radiolégico do cranio mostra imagens de
calcificagGes grosseiras de localizacdo para-selar (Fig. 2). A tomografia computado-
rizada do crinio sdo vistas em forma de virgula, simétricas e projetando-se ao nivel
dos corpos amigdalé6ides (Fig. 2).

COMENTARIOS

Os sinais e sintomas desta paciente sdo classicos de hialinose cutineo-
mucosa. A infiltracdo hialina observada na bidpsia de pele é tipica; sendo
responsavel pelas lesdes cutineo-mucosas e pela rouquiddo, devido a infiltracdo
da laringe 6. Urbach e Wiethe atribuiram-na a depoésitos de fosfatideos e pro-
teinas, sugerindo o termo lipido-proteinose 7; estudos recentes sugerem tratar-se
de depdsitos de glicoproteinas mas a sua natureza ndo estd determinada2. As
calcificagOes intracranianas para-selares, em forma de virgula, sio consideradas
patognomonicas, e observadas em cerca de 50% dos casos. Meenan et col.6
descreveram no exame de necropsia de paciente com hialinose cutdneo-mucosa
calcificagcOes grosseiras no uncus e porgGes adjacentes do giro para-hipocampal.
LesGes semelhantes, porém pouco calcificadas, ndo visiveis macroscopicamente,
foram encontradas no coOrtex cerebral e substincia branca profunda dos lobos
frontal, parietal e temporal. Estas calcificacdes para-selares devem ser dife-
rencadas das calcificacbes simétricas dos nicleos da base, devidas principal-
mente ao hipoparatireoidismo, sindrome -de Fahr e sindrome de Cockayne 10,
Sendo as crises epilépticas do tipo “déja vécu” manifestacGes do lobo temporal,
€ possivel que as calcificacGes cranianas descritas no exame radiolégico sejam
a sua causa. Estas crises manifestaram-se sistematicamente no periodo pré-
-menstrual e cessaram nos periodos de gestagdo. Ndo foram controladas com
o uso de medicacdo anti-epiléptica.

RESUMO

Apresenta-se o caso de uma paciente com hialinose cutineo-mucosa e comen-
tam-se os aspectos neuroldgicos, radiolégicos e dermatolégicos. Evidencia-se a
presenca de calcificages intracranianas comprovadas no exame radioldgico, con-
sideradas patognomonicas.

SUMMARY

Hyalinosis cutis et mucosae: a case report.

The clinical case of a patient with hyalinosis cutis et mucosae is reported,
and the neurological, radiological and dermatological aspects involved are dis-~
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cussed. We point out the presence of intracranial calcifications, demonstrated
by radiological examination, considered to be pathognomonic.
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