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Sindrome stiff skin - Relato de caso
Stiff skin syndrome - Case report
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Resumo: Sindrome stiff skin é doenca rara, esclerodermiforme, de etiologia desconhecida, caracterizada
por endurecimento pétreo da pele, hipertricose leve e limitacio da mobilidade articular. Nao ha tratamen-
to efetivo até o momento. Exercicios e reabilitacio sao importantes para manter a qualidade de vida do
paciente. Os autores apresentam caso de um menino de dois anos de idade com endurecimento cutineo
progressivo desde os oito meses de idade e restri¢ao secunddria da mobilidade articular, diagnosticado
como Sindrome stiff skin.
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Abstract: Stiff skin syndrome is a rare scleroderma-like disorder of unknown etiology characterized by
stone-hard indurations of skin, mild hypertrichosis and limited joint mobility. No effective treatment has
yet been found. Exercises and rehabilitative therapy are important in maintaining the patient's quality of
life. The authors present a case of a two-year-old boy with progressive skin hardening since he was eight-

month old and secondary restricted joint mobility, diagnosed as Stiff skin syndrome.
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INTRODUCAO

Sindrome stiff skin (SSS) é doenca rara que se
apresenta ao nascimento ou infancia precoce, caracte-
rizada por pele pétrea, especialmente em areas com
abundante fascia, como nadegas e coxas, limitagio da
mobilidade articular secundaria ao espessamento
cutaneo e hipertricose leve.' O envolvimento cutineo
nao se associa a alteragoes viscerais, musculares, imu-
noldgicas ou vasculares.” Relata-se caso de uma crian-
ca com caracteristicas clinicas e histopatolégicas de
SSS.

RELATO DO CASO

Crianca negra de dois anos de idade, sexo mas-
culino, procedente de Niterdi, Rio de Janeiro, encami-
nhada ao Ambulatério de Dermatologia para avaliar
endurecimento assintomatico da pele do abdome
superior e coxas, percebido pela mae desde os 8
meses de idade. Nascido a termo, apos gestagao sem
intercorréncias. Filho tnico de pais saudaveis e sem
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consanguinidade. Histéria patolégica pregressa nega-
tiva para traumas na area afetada, medicamentos de
uso frequente, doengas infecciosas ou convulsées. O
paciente apresentava desenvolvimento cognitivo
apropriado para a idade, porém, baixo peso e baixa
estatura. Nao havia relato de fendmeno de Raynaud
ou outros sintomas na revisao de sistemas e nenhum
caso familiar de diabetes, esclerodermia ou quadros
cutineos semelhantes.

No exame fisico, a pele do abdome superior
apresentava pequena placa de endurecimento nao
pregueavel e area endurecida, pétrea, circundando as
coxas, proxima aos joelhos, além de discreto espessa-
mento da pele das niadegas, sem hipertricose. Havia
visivel encurtamento da perna esquerda em relacao a
direita, deformidade em “genu varum” e rigidez arti-
cular com restri¢io de amplitude de movimentos das
pernas e quadril (Figura 1). Na posicio ortostitica,
adotava postura de flexao fixa de joelhos e acentuacao

Trabalho realizado no Hospital Universitirio Antonio Pedro — Universidade Federal Fluminense (HUAP — UFF) — Niter6i (RJ), Brasil.

Contflito de interesse: Nenhum / Conflict of interest: None
Suporte financeiro: Nenhum / Financial funding: None

e =

©2011 by Anais Brasileiros de Dermatologia

An Bras Dermatol. 2011;86(4Supl1):5178-81.

Especializanda do terceiro ano de Dermatologia da Universidade Federal Fluminense (UFF) — Niter6i (RJ), Brasil.
Médica do Hospital de Forca Aérea do Galedo (HFAG) — Galedo (RJ), Brasil.

Doutorado — Professora-adjunta de Dermatologia da Universidade Federal Fluminense (UFF) — Niter6i (RJ), Brasil.
Doutora em Anatomia Patoldgica — Professora-associada da Universidade Federal Fluminense (UFF) — Niteroi (RJ), Brasil.



Sindrome stiff skin - Relato de caso

FiGura 1: Encurtamento da perna esquerda e deformidade em
“genu varum”

da lordose lombar (Figura 2). O exame neurolégico
nao apresentava alteracoes. Os exames laboratoriais
de rotina, incluindo hemograma completo, VHS, gli-
cose, ureia, creatinina, lipidograma, proteina C reati-
va, TGO, TGP, bilirrubinas, fosfatase alcalina, gama GT,
albumina, eletroforese de proteinas, hormonio tireoi-
diano, ASO (antiestreptolisina) e exame de fezes e
urina estavam dentro dos padroes normais. A dosa-
gem de mucopolissacarideos (no sangue e na urina),
enzimas musculares, anti-DNA dupla hélice, anticen-
tromero, anti-Scl 70, anti-Ro, anti-La e radiografia de
torax eram normais. Devido a idade do paciente,
optou-se por nao ser realizadas tomografia computa-
dorizada e eletroneuromiografia. Ultrassonografia e
doppler de abdome e pelve foram normais, exceto

FIGURA 2: Postura tipica do
paciente com esta sindrome:
flexao dos joelhos e acentu-
acao da lordose lombar
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pelo espessamento de partes moles até a aponeurose,
também presente na ultrassonografia de partes moles
de membros inferiores.

As bidpsias das lesdes do abdome e da coxa
direita revelaram, aos cortes histolégicos corados pela
Hematoxilina e Eosina, epiderme normal, espessa-
mento do coligeno da derme com preservagio de
apéndices, vasos normais e auséncia de infiltrado
inflamatério (Figura 3). A coloragao Alcian Blue em
pH 2,5 revelou deposito moderado de mucopolissaca-
rideos na derme entre os feixes de coligeno, nao
sendo possivel visualizar a fascia. O conjunto destes
achados histopatolégicos e clinicos foi sugestivo de
Sindrome stiff skin (Figura 4).

A proposta terapéutica para o paciente incluiu
fisioterapia motora e pratica de exercicios fisicos.
Inicialmente, a mae nao seguiu as orientagdes, mas,
apo6s 8 meses do diagndstico, observou uma piora da
deformidade das pernas do paciente. Foi iniciado tra-
tamento com fisioterapia motora uma vez por semana
e estimulou-se a pratica de esportes como futebol,
observando-se, desde entao, melhora na deambula-
¢a0. Ap6s um ano, ao exame fisico, havia extensao das
les6es ao redor dos joelhos e acometimento de quase
todo o abdome, caracterizando aspecto em “pedra de
calcamento” (Figura 5). A mae foi orientada a aumen-
tar as sessoes de fisioterapia e retornar em trés meses,
mas descontinuou o acompanhamento, apesar dos
contatos telefOnicos e das orientacoes médicas.

DISCUSSAO

SSS é uma doenga incomum do tecido conecti-
vo semelhante a esclerodermia, descrita em 1971 por
Esterly e Mc Kusik. Envolvimento visceral, muscular,
hiper-reatividade vascular e anormalidades imunologi-

FIGURA 3: H.E.: Desorganizacao e espessamento das fibras coligenas
da derme, sem infiltrado inflamatério e com preservagao de anexos
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FIGURA 4: Alcian Blue pH 2,5: presenca de moderada quantidade
de mucina na derme

cas estao ausentes. A apresentacao clinica é heterogé-
nea e nao ha achados histopatolégicos ou laborato-
riais patognomonicos, sendo um diagndstico de
exclusao. A idade do inicio dos sintomas varia desde
o nascimento até a infincia, sem predilecio por sexo
ou raga. Os critérios clinicos que auxiliam o diagnds-
tico da sindrome sao: 1-condicao hereditaria, 2-espes-
samento cutidneo pétreo mais proeminente em areas
de fascia abundante como nadegas e coxas, 3-limita-
c¢io da mobilidade articular secundiria ao espessa-
mento da pele sobrejacente, 4-auséncia de mucopo-
lissacarideos urinarios, 5- hipertricose leve e variavel.
Os pacientes podem apresentar retardo de crescimen-
to com desenvolvimento neuropsicomotor normal,
postura tipica na ponta dos pés denominada “tiptoe”,
acentuacao da lordose lombar, aparéncia das lesoes

FIGURA 5: H.E.:
Desorganizacao e
espessamento das
fibras colagenas da
derme, sem infiltra-
do inflamatorio e
com preservacao de
anexos
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cutineas em “pedra de calcamento” e alteracoes res-
tritivas pulmonares secundarias ao enrijecimento
cutaneo do térax. "> *’

A patogénese da SSS permanece desconhecida.
As duas principais hipéteses patogénicas sio: uma
anormalidade primaria da fiascia, com superproducao
de coliageno VI ou desordem congénita dos fibroblas-
tos levando a fibrose dérmica nio inflamatéria pela
sintese defeituosa de mucopolissacarideos. *> **
Alguns autores detectaram altos niveis de citocinas
pro-inflamatdrias (fator de necrose tumoral-alfa, inter-
leucina-6 e fator transformador de crescimento-beta
2), sugerindo que a fibrose possa estar relacionada a
processo inflamatério. Entretanto, os corticoides sis-
témicos ou imunossupressores nao modificam a evo-
lucio da sindrome. >*°

Ha casos familiares e de consanguinidade em
30% dos casos; por essa razao, vem sendo sugerida a
possibilidade de transmissio genética. "> ¢ Loeys e
colaboradores apresentaram resultados de pesquisa
genética com evidéncias que indicam que a mutacgao
no gene FBN1 do l6cus 15q21.1, que regula a produ-
¢ao de citocina pro-fibréotica TGF-beta (fator transfor-
mador de crescimento beta), cause a SSS.”

Foram descritas duas variantes da SSS: a
Sindrome Parana, de pior evolucao clinica, com aco-
metimento cutineo difuso, alteragdes pulmonares
restritivas, retardo de crescimento e relatos de con-
sangiiinidade, e a distrofia fascial congénita, que aco-
mete isoladamente 4reas com abundante fascia. >* 7'
13

A histopatologia pode apresentar graus varia-
dos de fibrose da derme e do tecido celular subcuta-
neo, com a presenca de mucopolissacarideos entre as
fibras colagenas nos estagios iniciais, auséncia de infil-
trado inflamatério e preservacao dos vasos sangui-
neos e apéndices cutaneos. A fiscia pode ou nao estar
espessada.’

O paciente preencheu os critérios clinicos da
SSS, mas nao apresentava hipertricose, que é um acha-
do variavel e que pode ocorrer sobre as areas de
espessamento cutaneo. Possuia lesdes abdominais
caracterizando aspecto em “pedra de calcamento”,
assim como uma acentuacao da lordose lombar e fle-
xa0 de joelhos, tipicas da SSS. Nao se constatou con-
sanguinidade e outros casos familiares. Em relacio
aos achados laboratoriais e de imagem, nao foram
detectadas alteragoes imunoldgicas, inflamatorias,
musculares ou viscerais. A histopatologia corresponde
provavelmente ao estagio inicial da sindrome pela
presenca de mucina na derme, pois nos estigios avan-
cados ha esclerose da derme profunda.

A SSS deve ser diferenciada principalmente da
esclerodermia sistémica, que € rara na infancia, e esta
associada a alteragoes cutaneas na face e nas maos,
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fendmeno de Raynaud, telangiectasias periungueais e
alteragoes viscerais e imunoldgicas, as quais estavam
ausentes no paciente. *'* A esclerodermia localizada,
também conhecida como morfeia, apresenta envolvi-
mento predominantemente cutineo, raramente
podendo acometer articulac6es, ocasionando contra-
turas e retracoes dos membros."” Sua histologia € dife-
rente da SSS, com infiltrado linfocitico na juncao der-
moepidérmica e coligeno anormalmente esclerético
na derme reticular e responde favoravelmente ao tra-
tamento com medicamentos anti-inflamatérios.
Escleredema neonatorum esta mais relacionado a pre-
maturidade e a histologia apresenta lesio de adipdci-
tos, ausentes no paciente descrito.”” O escleredema
costuma ter inicio abrupto e resulta de infiltracao de
mucina na derme, causando um quadro clinico de
edema nao depressivel e endurecimento cutineo mais
uniforme, nao tio bem definido como na SSS, predo-
minando no tronco superior, pescoco e face (localiza-
¢oes incomuns da sindrome), ocorrendo principal-
mente em adultos. A esclerodermatomiosite tem
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