Hiperceratose

SiNDROME EM QUESTAO
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RELATO DO CASO
Caso 1- Paciente do sexo feminino, 22 anos, com ano-
niquia das 20 unhas ao nascimento. Apds algumas semanas de
vida, evoluiu com unhas espessas, intensa ceratose pilar nos
membros, hiperceratose plantar difusa e transgressiva.
Durante a infincia, foi notada rouquidio e otalgia recorrente.
Antecedentes: vide heredograma. (Figura 1)

Ao exame, unhas espessas e encurvadas, espessamen-
to plantar, ceratose pilar intensa nos membros, cistos palpa-
veis no pescoco, axilas e colo, além de placas brancas na lin-
gua (Figura 2).
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FiGURA 1: Heredograma. Idade e manifestacoes clinicas dos indivi-
duos afetados. Variabilidade clinica e peculiaridade de acometi-
mento exclusivamente em mulheres
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Vocé conhece esta sindrome?”
Do you know this syndrome?

Rosangela Cunha’

Caso 2 - Paciente do sexo feminino, 20 anos, com
espessamento das 20 unhas, ceratose pilar e hiperceratose
plantar desde a infincia, porém em menor grau. Evoluiu ha
alguns anos com formacao de cistos no tronco, principal-
mente na regiao do colo (Figura 3).

Antecedentes: vide heredograma (Figura 1).

Ao exame, hiperceratose plantar em areas de maior
pressao, unhas espessas e encurvadas, ceratose pilar nos
membros superiores, multiplos cistos no tronco, auséncia de
placas na mucosa oral.
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FIGURA 2: Paciente do caso 1. Paquioniquia e leucoceratose oral
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FIGURA 3: Paciente do caso 2. Hiperceratose plantar em dreas de
pressao e EM
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DISCUSSAO

A paquioniquia congénita (PC) € classificada em dois sub-
tipos principais: PC-1 e PC-2."* Ambos podem manifestar-se por
distrofia ungueal, hiperidrose e ceratodermia palmo-plantar, leu-
coceratose oral e ceratose pilar.” Esteatocistoma multiplo (EM) é
doenga incomum, caracterizada por multiplos cistos dérmicos de
origem glandular pilossebicea, sendo considerada manifestacao
exclusiva e que distingue a PC-2.** Formas oligossintomdticas de
PC sio frequentes.”’ Também conhecida como sindrome de
Jackson-Lawler, a PC-2 pode ser confirmada por pesquisa dos
genes KRT6B (encoding keratin, type II cytoskeletal 6b) e KRT17
(encoding keratin, type I cytoskeletal 17). Sdo relatadas variagdes
fenotipicas dentro da mesma familia, de razdo desconhecida, e é
possivel haver sobreposi¢ao entre os subtipos.”* Metade dos casos
decorre de mutagdes de novo e a outra metade ¢ herdada de forma
autossOmica dominante, com penetrancia de 100%, sendo descri-
ta forma recessiva.” Mutagoes idénticas no gene da queratina 17

podem manifestar-se somente com EM e/ou com PC-2.*” Sio des-
critas mais de 11 mutagdes distintas, porém o fenotipo resultante
independe do tipo de mutacio.’

Uma das lesoes foi excisada, e foi realizado estudo anato-
mopatologico no caso 2. O envolvimento da membrana timpanica
é raramente relatado, confirmado em uma das pacientes, o que
poderia justificar sua otalgia recorrente, porém ¢ descrito tradicio-
nalmente na PC-1." Rouquidio, por sua vez, é descrita em ambos
os subtipos."’ De forma intrigante, nessa familia de trés geracoes
acometidas e em que apenas mulheres foram afetadas, apenas dois
casos apresentaram EM. Nio é descrita predile¢io por sexo.”” Hi
grande variabilidade de expressio entre os familiares e sintomas
precoces, mais intensos e diversos na paciente do caso 1.

Foi adotado tratamento sintomdtico das manifestacoes e
orienta¢ao familiar quanto ao quadro genético, sendo discutida a
possibilidade de uso de retinoides nos casos mais exuberantes.

Resumo: A paquioniquia congénita é uma rara genodermatose da ceratiniza¢ao, primeiramente descrita em 1906
por Jadassohn e Lewandowsky. Além de pouco conhecida, a variabilidade fenotipica e as formas oligossintomaticas
dificultam o diagnéstico. Relatamos uma familia com trés geracoes afetadas, até recentemente sem diagndstico. A
busca ativa por casos familiares em pacientes com quadro suspeito e a identificacio de manifestagoes peculiares de
seus subtipos, como esteatocistoma multiplo, permitem diagndstico clinico precoce. Além disso, oportunizam a ori-

entacao familiar e de progndstico ao portador.
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Abstract: Pachyonychia Congenita is a rare genodermatosis of keratinization, first described in 1906 by Jadassohn
and Lewandowsky. Besides not being well known, phenotypic variability and oligosymptomatic subtypes make the
diagnosis difficult. We report a family with three generations affected, until recently not diagnosed. The active
search for familial cases in patients with suspicious manifestations and identification of peculiar characteristics of
its subtypes, as multiplex steatocystoma, provide early clinical diagnosis. In addition, nurture the family counseling

and informations about prognosis.
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