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

Lilian Mendes Ferreira Urbano '

RELATO DO CASO

Paciente de 18 anos, sexo feminino, natural de Sao Luis - MA, nascida de

parto cesireo, apresentando multiplas malformacoes congénitas. Foi ope-
rada de onfalocele no periodo neonatal. Apresenta dificuldade de aprendizado.
Segunda filha de casal nio consanguineo, prole de 2 filhos, irmao saudavel. Mae
refere 3 abortos anteriores. Apresenta assimetria corporal, cifoescoliose, microce-
falia, assimetria facial, ptose palpebral direita, microftalmia esquerda, implanta-
¢ao baixa das orelhas, orelhas de Abano e adelgacamento da cartilagem auricular,
rarefagdo capilar, em drea frontoparietal direita, cabelos secos e quebradigos.
(Figura 1A) Foi observada placa eritematosa, nos liabios superiores e inferiores,
estendendo-se para o interior da cavidade oral, com aspecto papilomatoso.
(Figura 1B) Presenca de apenas 8 dentes, sendo alguns conicos, hipotrofia do
osso alveolar inferior. Ausculta cardiaca revelou sopro sistélico 3+/6+, em foco
aértico acessorio. No abdome, apresentava cicatriz cirirgica mediana xifopubica.
Na avaliagao das extremidades, foram evidenciados braquidactilia assimétrica nas
maos, baqueteamento digital, sindactilia do 2° e 3°, 4° e 5° pododactilos direitos,
sindactilia do 2° e 3° pododictilos esquerdos e ectrodactilia do 4° pododictilo
direito. (Figuras 1C e 1D) A pele era faiodérmica, com papulas atréficas, hipocro-
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micas, confluentes formando placas discromicas com areas de crostas acastanha-
das e pregueamento cutaneo em face, pescogo, tronco, abdome, membros supe-
riores e inferiores seguindo as linhas de Blaschko. A radiografia de cranio mostrou
reducao da relagdo crinio-facial, com didmetro antero-posterior, sem sinais de
hipertensao intracraniana, assimetria orbitaria, com reduc¢ao do diametro da 6rbi-
ta esquerda, alteragoes mandibulares, maxilares e dentdrias. A radiografia da colu-
na dorsolombar mostrou atitude escoliética

dorsolombar, de convexidade esquerda e cifose dorsal. As radiografias de
esqueleto mostraram estrias transversais nas extremidades distais dos ossos dos
antebracos, fémures, tibias e fibulas. (Figura 2A) A USG de rins e vias urindrias
mostrou dilatacio pielocalicial leve a direita. O estudo histopatolégico da pele
mostrou epiderme com hiperceratose, acantose e hipergranulose. Na derme, foi
evidenciada proliferacao de vasos, infiltrado inflamatério mononuclear, ireas de
fibrose e tecido celular subcutaneo estendendo-se até a epiderme, mostrando
acentuada reducdo, na espessura dérmica. (Figura 2B) A lesio do ldbio era era
vegetante.

FIGURA 2: A. Osteopatia estriada B. Tecido adiposo estendendo-se até a epi-
derme, mostrando acentuada reducio na espessura dérmica

FiGURA 1: A.LesoOes cutineas seguindo linhas de Blaschko B. Papilomas orais; C. Braquidactilia
assimétrica; D. Sindactilia e ectrodactilia
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DISCUSSAO

A sindrome foi descrita, em 1962, por Goltz. Trata-se de uma doenga
genética rara, mais comum no sexo feminino, geralmente levando a aborto de
fetos masculinos. A heranca é dominante, ligada ao cromossomo X."”> Acomete
todos os folhetos embriondrios: ectoderma (pele e dentes), mesoderma (derme
e ossos) e endoderma (mucosa oral e laringe).” Na literatura ha
aproximadamente 200 casos descritos.® Os mecanismos etiopatogénicos da
hipoplasia dérmica focal sio desconhecidos. Ocorre comprometimento no
potencial de crescimento dos fibroblastos da derme, resultando em produgio
diminuida e formagao defeituosa das fibras de colidgeno.” A base molecular da SG
¢ uma mutacio no gene PORCN, localizado no cromossomo Xp11.23.”” A SG tem
um amplo espectro, de manifestacoes clinicas possiveis. "* As principais
caracteristicas gerais sao o sexo feminino, a baixa estatura, deficiéncia mental,
assimetrias de face, tronco e extremidades. As anormalidades cutineas podem
ser caracterizadas por cabelos rarefeitos, secos e quebradicos, areas de alopecias,
papilomas periorais, periungueais ou anogenitais. As 4reas lineares, de
hipoplasia cutanea, lembrando estrias, telangiectasias, hipo ou
hiperpigmentacdo, seguindo as linhas de Blaschko, herniacbes subcutaneas,
distrofias e malformacoes ungueais.” As possiveis anomalias de tecidos moles
sao a protrusio e assimetria dos pavilhdes auriculares, hipoplasia do hélix,
hérnia umbilical, onfalocele, anomalia de rim e ureter.” As anomalias orais e
dentarias descritas sao: labio leporino, prognatismo, microdontia, defeitos do
esmalte, espacamento irregular, erupc¢ao retardada, displasia ou agenesia

dentdrias, gengivite, fenda lingual mediana. As anomalias oculares sao:
estrabismo, microftalmia, aniridia, degeneracio vitrea, colobomas de pupila,
retina, cristalino, nistagmo.' As anomalias esqueléticas sido, tipicamente:
osteopatia estriada, osteoporose generalizada, escoliose, espinha bifida, cauda
rudimentar, anomalias vertebrais, deformidade de clavicula, hipoplasia ou
auséncia de dedos, sindactilia, aracnodactilia, anomalias de carpo, metacarpo,
tarso e metatarso, fusio de falanges.”” O diagndstico consiste no somatorio dos
numerosos achados clinicos, radioldgicos e do histopatolégico das lesdes de
pele.! No caso clinico em questio, chama atencdo a riqueza dos achados que
compoe a sindrome. A paciente apresenta defeitos congénitos, de origem
ectodérmica, mesodérmica e endodérmica, os quais consistem na hipoplasia
focal da derme, com herniacao do tecido adiposo, papilomas orais, anomalias de
extremidades incluindo: sindactilia, ectrodactilia e braquidactilia, microftalmia,
defeitos de estruturas dentdrias e orais, osteopatia estriada, assimetria de face e
tronco, implantacido baixa das orelhas, baixa estatura e retardo mental leve. O
diagnéstico diferencial deve ser feito com displasia ectodérmica hidrética e
anidrética, sindrome EEC (displasia ectodérmica, liabio leporino e fissura
palatina, ectrodactilia), incontinéncia pigmentar, aplasia cutinea congénita.' O
tratamento consiste em aconselhamento genético, cirurgias reconstrutivas e
abordagem multidisciplinar, com objetivo de melhorar a qualidade de vida
desses pacientes e garantir-lhes em uma vida normal e produtiva.” O

Resumo: A sindrome de Goltz é uma doenca genética rara, de heranca dominante ligada ao X, mais comum em doentes do sexo feminino e, na maioria das
vezes, resulta no aborto dos fetos do sexo masculino. Tem um amplo espectro de manifestacoes clinicas possiveis. O diagndstico consiste no somatorio dos
numerosos achados clinicos, radiolégicos e histopatolégicos. O tratamento é o aconselhamento genético, cirurgias reconstrutivas e abordagem multidiscipli-
nar, com objetivo de melhorar a qualidade de vida e garantir uma vida normal e produtiva.
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Abstract: Goltz syndrome is a rare genetic disease of X-linked dominant inheritance. It is more common in female patients and, in most cases, results in mis-
carriage of male fetuses. It has a broad scope of possible clinical manifestations. Its diagnosis consists of the sum of the many clinical, radiological and
histopathological findings. The treatment options are genetic counseling, reconstructive surgery and multidisciplinary approach, aiming to improve quality

of life and ensure a normal and productive life.
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