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Resumo: A Ciitis laxa é uma doenga rara, hereditaria ou adquirida. Resulta da alteracio do tecido elastico,
tornando a pele frouxa e inelastica. A forma congénita tem geralmente acometimento sistémico, com pior
prognostico. Os autores relatam o caso de uma paciente, com quadro clinico sugestivo da forma hereditaria
da doenga, com pais consangiiineos (primos de 2° grau) e irmao falecido com clinica semelhante. O estu-
do genético do gene FBLN5 teve importancia na confirmacio diagndstica, na definicio do prognoéstico e no
aconselhamento genético familiar.
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Abstract: Cutis laxa is a rare inherited or acquired disorder of elastic tissue characterized by inelastic and
loose skin. Congenital cutis laxa may present with internal organ involvement, determining a worse prog-
nosis. The authors present the case of a female patient with clinical manifestations suggestive of the hered-
itary form of the disease, with consanguineous parents (second-degree cousins) and a brother who died
with a similar clinical presentation. The genetic study of the FBLN5 gene was important to confirm the

diagnosis, define the prognosis, and provide genetic counseling to the family.
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INTRODUCAO

A Cutis laxa é uma doenga rara do tecido
conjuntivo. Ocorre por uma anormalidade na fibra
elastica, que é essencial para a integridade estrutural
de virios tecidos, incluindo a pele. *

RELATO DE CASO

Paciente feminina, branca, 2 anos e 9 meses. Foi
internada com quadro sugestivo de bronco-
pneumonia. Referia ainda dispnéia aos esforgos,
desde um ano de idade, ocasiio em que foi
diagnosticado enfisema pulmonar, sendo necessario
uso de oxigénio continuo domiciliar. Pais perceberam
que tinha pele mais frouxa, desde 7 meses de idade.
Histéria de varios internamentos prévios por:
bronquiolite, insuficiéncia respiratéria, pneumotorax
espontineo e cistite. Submetida previamente a quatro
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herniorrafias inguinais, a direita, e uma, a esquerda.
Desenvolvimento psicomotor normal. Desenvol-
vimento ponderal no percentil 10 e de estatura abaixo
do percentil 5. Pais consanguineos (primos de 2°
grau) e irmao falecido (com nove meses de idade)
apresentaram quadro clinico semelhante. Ao exame
fisico, paciente dispnéica, cianética, com voz rouca. A
pele da face era pendular, com pregueamento e
frouxidao, apresentava ectropio de olho esquerdo e
entropio de olho direito (Figuras 1 e 2), associado a
hiperemia conjuntival e lacrimejamento. O nariz era
achatado e alargado e a pele do corpo, flacida. Exame
pulmonar, com roncos e sibilos difusos, retracoes
subcostais. Foi realizado estudo genético familiar e
encontrado mutacao, em homozigose, no gene
FBLN5, responsavel pela forma autossdmica recessiva
da Cutis laxa.
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FIGURA 1: Pele de
face flacida, com
pregas pendentes e
aspecto envelhecido

DISCUSSAO

A Cutis laxa é uma doenca rara, que ocorre por
alteragao do tecido elastico, por causa dos defeitos na
sua sintese ou por sua destruicao, podendo ser

congénita ou adquirida. ' As caracteristicas
dermatolégicas sao marcantes, apresentando dobras,
frouxidaio da pele e aparéncia envelhecida
precocemente.

A perda de elasticidade da pele pode atingir
toda a superficie cutinea, sendo mais evidente na
face, pescoco, dorso e coxas,' além disso,
manifestacoes sistémicas podem estar associadas,
incluindo ainda: aneurismas de grandes vasos,
enfisema pulmonar, estenose de artéria pulmonar,
hérnias, diverticulos de trato gastrointestinal e
genitourindrio, o que define pior prognoéstico. O
envolvimento de 6rgaos internos é mais comum na
forma hereditaria autossémica recessiva, em que as
manifestacoes de pele apresentam-se, muitas vezes,
a0 nascimento. ’

A paciente apresentava, além do quadro
dermatolégico exuberante, enfisema pulmonar e
histéria de hérnias inguinais com necessidade de
varias correcoes cirurgicas.

Durante a ultima década, progressos foram
obtidos com a pesquisa genética para a compreensao
da etiologia, da forma hereditaria da Cutis laxa. Foram
identificados diferentes padroes de transmissao,
como a forma autossémica dominante (mutacoes no
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FIGURA 2: Visao lateral
da face

gene da elastina), a forma recessiva ligada ao X (gene
ATP7A, transportador de cobre ATPase) e a forma
autossOmica recessiva tipo I (mutaciao do gene FBLN5,
codificador da fibulina-5, uma proteina associada a
fibra eldstica). *

O diagnostico de Cutis laxa se faz pela clinica e
pela biopsia de pele (histologia) que mostra fibras
elasticas fragmentadas, quantidade reduzida e com
forma irregular na camada reticular da derme. *
Atualmente, com as novas descobertas, o auxilio da
genética tem-se utilizado para confirmacio do
diagnostico. *’

O diagnéstico deste caso foi feito pela clinica e,
molecularmente, confirmado pela identificagio da
mutacio c.850C>T (éxon 8 do gene FBLN5), levando
a uma troca do aminoicido que normalmente seria
codificado, na posi¢ao 284 da proteina (arginina), por
um codigo de parada de transcricao, o que gera uma
anormalidade na formacio de fibulina-5 e,
consequentemente, na fibra elastica. Esta mutacao,
encontrada em homozigose (indo de encontro ao fato
de os pais da paciente serem consanguineos), jamais
sofreu descricao anterior.

Essas informagoes referentes ao gendtipo sao
importantes para confirmagao absoluta do
diagnostico, melhor compreensao do prognéstico e
aconselhamento genético da familia. a
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