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Sindrome em questao

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

Paula de Rezende Salomao

RELATO DO CASO

Crianca de cinco anos, do sexo masculino, leu-
coderma, natural e residente em Contagem, MG.
Nasceu a termo, de gravidez sem intercorréncias, com
peso e estatura adequados para a idade gestacional,
de pais nao consangiiineos. Histéria familiar negativa
para anomalias congénitas ou doencgas genéticas.

Os pais relataram que, desde o nascimento, o
paciente apresentava no dorso das maos manchas
cujo tamanho aumentou com o passar do tempo e
que, posteriormente, apareceram no tronco.

Também apresentava rosto afinado e deformi-
dades nas maos, térax e membros inferiores. Negaram
fotossensibilidade, hematomas e ulcerac6es nas areas
expostas.

Ao exame fisico foram encontradas as seguintes
alteragoes:

e pele: maculas hipocromicas e hipercromicas
reticuladas e atréficas associadas a telangiectasias no
dorso das maos e dos pés, nos joelhos, nos cotovelos,
na face lateral do tronco e nos flancos bilateralmente;

e face: nariz de ponta afilada, discreto hiperte-
lorismo, micrognatismo e despropor¢ao craniofacial;

FIGURA 1:
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e tronco: torax piriforme;

e membros: deformidade em flexao das articu-
lacoes metacarpofalangeanas e geno valgo.

Nao apresentava lesoes orais nem de pélos ou
de unhas. Peso, estatura e desenvolvimento neuropsi-
comotor adequados para a idade.

A biépsia de pele na regiao lateral E do tronco
mostrou ortoqueratose e epiderme sinuosa. A derme
estava levemente atréfica, com discreto infiltrado
inflamatério cronico perivascular superficial e vasos
ectasiados. Na coloracao para fibras elasticas, as mes-
mas se mostraram diminuidas e fragmentadas.

As radiografias simples mostraram varios tipos
de alteracoes: desproporg¢ao craniofacial, alargamento
de suturas sagital, coronal e lambdéide; grau minimo
de micrognatismo, hipertelorismo e saliéncia nas
regides parietotemporais; térax piriforme, adelgaca-
mento de claviculas bilateralmente com porose de sua
extremidade distal; leve alteracao do eixo anatomico
femorotibial com deformidade em valgo; absorcao
das falanges distais mais pronunciada nos dedos indi-
cadores; lesoes focais liticas, multiplas, de paredes
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FIGURA 3:
Evidente geno
valgo

finas e esclerdticas, localizadas em ambas as metafises
femorais distais.

QUE SINDROME E ESTA?
Acrogéria (Sindrome de Gottron)

Os achados clinicos e a histopatologia das
lesbes de pele associados as alteragoes osteoarticula-
res foram compativeis com o diagnostico de acrogéria.

A acrogéria é uma das sindromes de envelheci-
mento precoce congénitas classicas que sao: pangéria
(sindrome de Werner), progéria (sindrome de
Hutchinson-Gilford) e acrogéria (sindrome de
Gottron). Além dessas, ha varias outras doencas que
cursam com envelhecimento precoce, como sindro-
me de Cockayne, sindrome de Bloom, ataxia telan-
giectasica (sindrome de Louis-Bar), sindrome Kindler,
trissomia 21 (sindrome de Down)." Sio doengas
genéticas raras, associadas a aceleracao do processo
de envelhecimento da pele e de outros tecidos.’

A acrogéria foi originalmente descrita por
Gottron em 1941, quando ele observou envelheci-
mento precoce cutaneo localizado em maos e pés,
presentes desde o nascimento em dois irmios.’
Desde entao, varios casos foram publicados, a maio-
ria na literatura européia, predominantemente em
mulheres. A maioria dos pacientes tem baixa estatura,
apesar de alguns apresentarem estatura normal.
Micrognatia ¢ um achado freqiiente, e a maioria dos
casos descritos apresenta atrofia da pele da ponta do
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nariz, o que da um aspecto de escultura. A marca
registrada da condigao € a pele fina (atrofica) e enru-
gada, com hipercromia, telangiectasias e veias proe-
minentes no tronco superior, dorso das maos e dos
pés. As unhas podem ser distréficas ou espessadas,
mas usualmente sio normais."

Na histopatologia da pele, ha atrofia da derme
e subcutaneo. As fibras coldgenas sao frouxas e espar-
sas, e as fibras elasticas sempre fragmentadas. A epi-
derme ¢ poupada.

Apesar de os pacientes terem achados clinicos
semelhantes aos da progéria e da metagéria, eles
geralmente nao apresentam aterosclerose generaliza-
da grave e, portanto, nao costumam ter doenga mio-
cardica ou coronariana precoce, que sao as principais
causas de morte. A expectativa de vida parece ser nor-
mal, com o mesmo risco de aterosclerose da popula-
¢io geral.’

Pelo fato de ter sido dada pouca énfase aos
achados radiolégicos na maioria dos casos publica-
dos, a acrogéria é considerada afecgao principalmen-
te cutinea por alguns autores, mas as alteracoes
Osseas estio bem descritas como parte da sindrome.”
Para pacientes que apresentam concomitantemente
alteragoes tipicas da acrogéria e da metagéria, foi pro-
posto acrometagéria como termo Unico que engloba-
ria um espectro mais amplo das sindromes de enve-
lhecimento precoce. No entanto, esse conceito ainda
nio é amplamente aceito na literatura médica.” Como
sao sindromes bastante raras que tém em comum O
aspecto envelhecido da pele semelhante ao da progé-
ria, sio também as vezes chamadas de sindromes pro-
gerobides. "

A etiologia da acrogéria ainda nio esta bem
elucidada, tendo sido considerada autoss6mica domi-
nante e autossOmica recessiva, embora a maioria dos
casos relatados nao tenha histéria familiar positiva.
Mutagoes no gen COL3A1 foram identificadas em
fenotipos variados, incluindo acrogéria e ruptura vas-
cular na sindrome de Ehlers-Danlos.""** Na cultura de
fibroblastos foi encontrada reducao do RNA mensa-
geiro no colageno tipos I e I1I, e do tempo de vida dos
fibroblastos, que apresentaram mais precocemente
alteragoes morfologicas de envelhecimento, o que é
perfeitamente compativel com o fenétipo envelheci-
do dos pacientes."”

Como nio existe tratamento especifico para
nenhuma das chamadas sindromes progerdides, a
maior importancia em se fazer o diagnostico diferencial
entre elas estd no progndstico, que parece ser muito
melhor na acrogéria, como foi mencionado. a
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