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HISTORIA DA DOENCA

Paciente parda, 9 anos de idade, com histéria
de lesoes bolhosas recorrentes no dimidio direito
desde os 6 meses de idade. Varios familiares apresen-
tavam lesoes semelhantes bilateralmente, todos do
sexo feminino (Figura 1).

Ao exame, notavam-se lesOes crostosas e
hipocromicas residuais nos pés, regiao perianal,
nadega, abdome e regiao infraescapular, respeitan-

FiGura 1: Heredograma evidenciando
acometimento de varios familiares do sexo
feminino

FIGURA 2: LesOes crostosas

e lesoes hipocromicas residuais
acometendo a metade

direita do corpo
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do a linha média (Figura 2). Quanto ao exame his-
topatolégico, a epiderme apresentava lesao bolho-
sa, caracterizada por clivagem suprabasal com papi-
las alongadas e atapetadas por células tipo basal. As
células da estrutura de Malpighi mostram acantéli-
se (Figura 3).

Instituido tratamento tépico com associagao de
betametasona e gentamicina, com melhora das lesoes.

FiGura 3: Histologia evidenciando acantélise
tipo muro dilapidado (HE, 40x)
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Qual o seu diagnostico?”

COMENTARIOS

A doencga de Hailey-Hailey, ou pénfigo familiar
benigno, foi descrita pelos irmios Hailey em 1939. E
moléstia rara, autossOmica dominante, caracterizada
pela formacao de bolhas intraepidérmicas, principal-
mente, em areas sujeitas a atrito. Ocorre devido a
mutagoes no gene ATP2C1, situado no cromossomo
3q21." A histologia evidencia acantdlise em toda a
espessura da epiderme, dando o aspecto de muro
dilapidado.

Sabe-se de longa data que doencas cutineas
autossOmicas dominantes, que, usualmente, apresen-
tam envolvimento simétrico e difuso, podem também
mostrar um acometimento segmentar, que correspon-
deria, mais provavelmente, a mosaicismo.

Dois tipos de manifestacoes de mosaicismo
podem ser identificados. O mosaicismo tipo 1 reflete
uma mutagio pos-zigética em um embrido normal,
resultando em doenga segmentar. No mosaicismo
tipo 2, ha uma mutagao pds-zigética com perda de um
alelo no lécus onde o embrido possui uma mutacao
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autossomica dominante. Pode se originar de recombi-
nagao mitética, mutagio pontual, dele¢io ou ausén-
cia de disjuncao, com perda ou reduplicacao da muta-
cao cromossOmica.’

Ha quatro casos descritos na literatura de man-
ifestacio de mosaicismo na doenga de Hailey-Hailey,
sendo um deles apenas provavel. Destes, trés casos
corresponderiam ao mosaicismo tipo 2** e apenas um
ao tipo 1.” Em dois casos de mosaicismo tipo 2, houve
acometimento apenas de familiares do sexo feminino,
fato observado também na analise genealégica do
presente caso, sendo aventada a possibilidade de her-
anca ligada ao cromossomo X.*

A paciente em questio apresenta, portanto,
manifestacio segmentar da doenga de Hailey-Hailey,
que acomete apenas o dimidio direito, com interrup-
cao abrupta de lesodes na linha média, e afeta varias
geragoes de familiares, correspondendo a um mosai-
cismo de tipo 2. a

Resumo: Relata-se o caso de paciente do sexo feminino, de 9 anos de idade, com historia de lesoes
bolhosas exclusivamente no dimidio direito, que acomete varios familiares de forma simétrica e cuja
histologia evidencia acantélise tipo muro dilapidado, correspondendo, assim, a uma apresentacao

rara de mosaicismo na doenca de Hailey-Hailey.

Palavras-chave: Acantdlise; Mosaicismo; Pénfigo familiar benigno

Abstract: The case of a 9-year-old girl with a history of blistering lesions restricted to the right side
of her body is described. Several family members are also affected in a symmetrical fashion.
Histological examination showed acantholysis similar to a “dilapidated brick wall”, corresponding
to a rare presentation of mosaicism in Hailey-Hailey disease.
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