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QUAL O SEU DIAGNÓSTICO?

RELATO DO CASO
Paciente do sexo feminino, 48 anos, branca, portadora de insuficiência renal

crônica por nefropatia diabética em tratamento com hemodiálise há dois anos. Referia
surgimento recente de lesões pruriginosas no tronco, membros e couro cabeludo. Ao
exame físico apresentava lesões eritêmato-papulosas e hiperceratóticas na porção
central, algumas escoriadas, localizadas nas referidas áreas (Figura 1). Havia, também,
relato de surgimento de novas lesões após o ato de coçar a pele, sugerindo a
ocorrência de fenômeno de Köbner.

Foi realizada biópsia incisional da lesão do couro cabeludo. O exame
histopatológico evidenciou invaginação epidérmica com plug ceratótico e fibras de
colágeno deslocando-se da derme para a epiderme (Figura 2) – achados característicos
de dermatose perfurante.
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RELATO DO CASO
Paciente do sexo feminino, parda, de 27 anos de idade, apresentando há

três anos, placas hipocrômicas planas, ovaladas, de superfície áspera, no dorso e
membros superiores com aspecto que lembrava pitiríase versicolor (Figura 1).
Refere história familiar de um irmão cujas lesões são semelhantes.

O material para histopatologia foi colhido por biópsia com punch, fixado
em formol a 10% e corado pela hematoxilina-eosina (HE). O resultado do exame
evidenciou hiperceratose sem papilomatose, hipergranulose e queratinócitos,
aumentos de volume com citoplasma basofílico e microvacuolado ocupando a

porção superior da camada espinhosa e a granulosa (Figura 2). Infiltrado
mononuclear perivascular na derme papilar.

Após correlação anátomo-clínica, confirmou-se o diagnóstico de
epidermodisplasia verruciforme pitiríase versicolor like. A paciente foi orientada
sobre a doença, possibilidade de tratamento e encaminhada a realizar o teste
anti-HIV.

Recebeu tratamento com ácido retinoico, por seis meses, sem resultado
satisfatório.
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RELATO DO CASO
IDENTIFICAÇÃO: sexo feminino, 29 anos, solteira. 
HISTÓRIA CLINICA: diminuição progressiva da gordura corporal, com início

aos onze anos de idade, após quadro infeccioso intestinal. 
EXAME DERMATOLÓGICO: perda simétrica da gordura corporal, na face,

tronco, membros superiores e inferiores, com relevo muscular de aspecto
hipertrófico (Figura 1 e 2). Presença ainda de nódulos amarelados e
endurecidos, alguns dolorosos, nas coxas, braços e nádegas. 

FIGURA 1: Lesões 
eritêmato-papulosas,
hiperceratóticas, escoriadas,
no couro cabeludo e dorso

FIGURA 2: Exame
histopatológico

evidenciando
invaginação 
epidérmica 

com plug 
ceratótico e fibras

de colágeno 
deslocando-se da

derme para a 
epiderme 

(HE, 200x)

FIGURA 1: Placas
hipocrômicas
planas, ovaladas,
de superfície
áspera no dorso

FIGURA 2:
Queratinócitos, 

aumentados de volume,
com citoplasma 

basofílico e 
microvacuolado 

(HE - 40X)

EXAMES COMPLEMENTARES: hemograma, glicemia em jejum, eletrólitos,
função hepática e renal normais; curva glicêmica normal (jejum=71;
30min=124; 60min=124; 120min=119mg/dL); ausência de glicosúria no exame
de urina; ultrassonografia da tireoide e abdominal sem alterações; anticorpo
antiperoxidase de 9,3U/I (valor normal até 34U/l); FAN (fator antinuclear) não
reator; dosagem de C3 normal; sorologia para HIV e hepatites negativas.        �

FIGURA 1:
Lipoatrofia,
na região
zigomática-
temporal, e
diminuição
da bola de
Bichat

FIGURA 2: Perda simétrica da
gordura corporal, incluindo
tronco, nádegas, coxas e
braços, conferindo um
aspecto de 
hipertrofia muscular

Você conhece esta síndrome? *

Do you know this syndrome?

Lilian Mendes Ferreira Urbano 1 Isabel Irene Ramos Leal 2 Izelda Maria Carvalho Costa 3

Aprovado pelo Conselho Editorial e aceito para publicação em 13.03.2010. 
* Trabalho realizado no Hospital Universitário de Brasília – Universidade de Brasília (HuB-UnB) – Brasília (DF), Brasil.

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

1 Médica Dermatologista do Hospital Universitário de Brasília – Universidade de Brasília (HuB-UnB) - Brasília (DF), Brasil.
2 Patologista - Preceptora da Residência Médica de Anatomia Patológica do Hospital Universitário de Brasília – Universidade de Brasília (HuB-UnB) – Brasília (DF), Brasil.
3 Doutora. Professora  Adjunta de dermatologia da Universidade de Brasília. Coordenadora do ambulatório de dermatopediatria do HUB/UnB – Brasília (DF), Brasil.

©2011 by Anais Brasileiros de Dermatologia

RELATO DO CASO
Paciente de 18 anos, sexo feminino, natural de São Luís - MA, nascida de
parto cesáreo, apresentando múltiplas malformações congênitas. Foi ope-

rada de onfalocele no período neonatal. Apresenta dificuldade de aprendizado.
Segunda filha de casal não consanguíneo, prole de 2 filhos, irmão saudável. Mãe
refere 3 abortos anteriores. Apresenta assimetria corporal, cifoescoliose, microce-
falia, assimetria facial, ptose palpebral direita, microftalmia esquerda, implanta-
ção baixa das orelhas, orelhas de Abano e adelgaçamento da cartilagem auricular,
rarefação capilar, em área frontoparietal direita, cabelos secos e quebradiços.
(Figura 1A) Foi observada placa eritematosa, nos lábios superiores e inferiores,
estendendo-se para o interior da cavidade oral, com aspecto papilomatoso.
(Figura 1B) Presença de apenas 8 dentes, sendo alguns cônicos, hipotrofia do
osso alveolar inferior. Ausculta cardíaca revelou sopro sistólico 3+/6+, em foco
aórtico acessório. No abdome, apresentava cicatriz cirúrgica mediana xifopúbica.
Na avaliação das extremidades, foram evidenciados braquidactilia assimétrica nas
mãos, baqueteamento digital, sindactilia do 2º e 3º, 4º e 5º pododáctilos direitos,
sindactilia do 2º e 3º pododáctilos esquerdos e ectrodactilia do 4º pododáctilo
direito. (Figuras 1C e 1D) A pele era faiodérmica, com pápulas atróficas, hipocrô-

micas, confluentes formando placas discrômicas com áreas de crostas acastanha-
das e pregueamento cutâneo em face, pescoço, tronco, abdome, membros supe-
riores e inferiores seguindo as linhas de Blaschko. A radiografia de crânio mostrou
redução da relação crânio-facial, com diâmetro ântero-posterior, sem sinais de
hipertensão intracraniana, assimetria orbitária, com redução do diâmetro da órbi-
ta esquerda, alterações mandibulares, maxilares e dentárias. A radiografia da colu-
na dorsolombar mostrou atitude escoliótica

dorsolombar, de convexidade esquerda e cifose dorsal. As radiografias de
esqueleto mostraram estrias transversais nas extremidades distais dos ossos dos
antebraços, fêmures, tíbias e fíbulas. (Figura 2A) A USG de rins e vias urinárias
mostrou dilatação pielocalicial leve à direita. O estudo histopatológico da pele
mostrou epiderme com hiperceratose, acantose e hipergranulose. Na derme, foi
evidenciada proliferação de vasos, infiltrado inflamatório mononuclear, áreas de
fibrose e tecido celular subcutâneo estendendo-se até a epiderme, mostrando
acentuada redução, na espessura dérmica. (Figura 2B) A lesão do lábio era era
vegetante. 

FIGURA 1: A.Lesões cutâneas seguindo linhas de Blaschko B. Papilomas orais; C. Braquidactilia
assimétrica; D. Sindactilia e ectrodactilia

FIGURA 2: A. Osteopatia estriada B. Tecido adiposo estendendo-se até a epi-
derme, mostrando acentuada redução na espessura dérmica
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DISCUSSÃO
As dermatoses perfurantes são raras na população geral e trazem como

característica a eliminação transepitelial de tecido dérmico degenerado, com
comprometimento mínimo dos tecidos circunvizinhos. Esse grupo de doenças
pode ser dividido em forma primária (representada pela doença de Kyrle,
elastose perfurante serpiginosa, colagenose perfurante reativa e foliculite
perfurante) e forma secundária (dermatose perfurante adquirida [DPA]),
associada com diversas comorbidades.1,2

DPA foi descrita inicialmente em associação com insuficiência renal
crônica, tratada ou não com hemodiálise, e diabetes mellitus.2 Dados posteriores
da literatura indicaram incidência de DPA em até 11% desses pacientes, com
lesões surgindo geralmente na idade adulta.3 Publicações mais recentes têm
descrito sua associação com diversas patologias sistêmicas, tais como tumores,
infecção pelo HIV e hepatopatias crônicas, dentre outras.4,5 É caracterizada pela
presença de pápulas eritematosas com centro hiperceratótico, pruriginosas,
localizadas principalmente em tronco e membros.

A fisiopatologia dessas lesões ainda é incerta, mas a eliminação
transdérmica de material degenerado é o caminho final comum. Nos pacientes
diabéticos e renais crônicos, uma das hipóteses mais consideradas é a de que a
microangiopatia diabética impediria a cicatrização das lesões, mas também já foi
sugerido que pequenos traumas, como coçar, levariam à necrose de tecidos, que
seriam eliminados através da epiderme; há ainda a hipótese de que a própria
doença renal seria o fator principal.3

Diversas condutas têm sido sugeridas como tentativa de tratamento, mas
ainda não se dispõe de estudos clínicos randomizados controlados comparando

as diferentes possibilidades terapêuticas. O uso de corticosteroides tópicos de
alta potência tem demonstrado auxílio na redução da inflamação e no controle
do prurido, mas não previne o desenvolvimento de novas lesões.1,3 Preparações
orais e tópicas de retinoides – compostos derivados da vitamina A –, crioterapia
e uso de queratolíticos têm sido todos utilizados com resultados variados.1,3 Mais
recentemente, o uso de radiação ultravioleta B apresentou resultados talvez mais
promissores e, em outro caso, o uso de alopurinol, tanto isoladamente como em
associação com Puva (psoralen com ultravioleta A), surgiu como nova
possibilidade.3

Nossa paciente foi investigada para outras comorbidades potencialmente
associadas à DPA, sendo todas descartadas, fornecendo forte evidência de
associação com a nefropatia crônica e o diabetes mellitus.

A importância do diagnóstico da DPA transcende o academicismo. Tendo
em vista a alta prevalência de certas enfermidades sistêmicas associadas à DPA,
em especial as doenças renais, essa dermatose deve ser considerada um
marcador cutâneo para a possibilidade de patologia renal crônica.

Consultas regulares para acompanhamento são aconselhadas para
pacientes com doenças crônicas, permitindo avaliação dos tratamentos
instituídos e revisão de sintomas não usuais, de modo que um exame físico
completo deve sempre ser realizado em busca de lesões não percebidas pelo
paciente. É essencial, também, uma abordagem multiprofissional na avaliação
desses pacientes, reduzindo o tempo até o diagnóstico de complicações e
melhorando o desfecho. �

Resumo: Dermatose perfurante adquirida é uma condição rara, em geral associada a algumas doenças sistêmicas, ocorrendo especialmente em pacientes dia-
béticos com insuficiência renal crônica submetidos a diálise. O sintoma principal é o prurido e a apresentação clínica característica é a presença de lesões
papulares marrom-avermelhadas no tronco, cabeça e pescoço. Biópsia da lesão revela invaginação epidérmica com preenchimento por plug ceratótico. A eti-
ologia é pouco compreendida e várias tentativas terapêuticas têm sido desapontadoras.
Palavras-chave: Dermatopatias; Diabetes mellitus; Falência renal crônica; Insuficiência renal crônica

Abstract: Acquired perforating dermatosis is a rare condition often associated with some systemic diseases, especially diabetic patients with chronic renal fail-
ure undergoing dialysis. The main symptom is pruritus and it is clinically characterized by the presence of redish-brown papular lesions in the trunk, head
and neck. Biopsy of the lesion reveals epidermal invagination with keratotic plug. The etiology is poorly understood and several therapeutic measures have
been disappointing.
Keywords: Diabetes mellitus; Kidney failure, chronic; Renal insufficiency, chronic; Skin diseases
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COMENTÁRIOS
A epidermodisplasia verruciforme (EV), originalmente, descrita por

Lewandowsky e Lutz1 em 1922, é uma genodermatose rara de transmissão
autossômica recessiva, atribuída à infecção por tipos específicos de HPV, em
indivíduos imunologicamente deficientes.2 Possui alta incidência familiar,
sobretudo, em filhos de casamentos consangüíneos.3

As manifestações iniciais ocorrem com mais frequência na infância, sendo
que o quadro clínico da EV pode apresentar-se só com verrugas planas,
associadas aos HPV não oncogênicos 3 e/ou 10, denominada de "forma benigna".
Ou expressar-se, de modo polimorfo, com tendência à malignização, associada a
múltiplos Papiloma Vírus Humano Epidermodisplasia verruciforme (HPVEV),
alguns oncogênicos, como 5 e/ou 8, denominando-se "forma maligna", sendo
esta a mais frequentemente observada.4,5

A expressão clínica pitiríase versicolor símile, característica da forma
benigna de EV, desenvolve-se alguns anos, após a primeira lesão. São máculas

inicialmente eritematosas, porém, hipocrômicas, nos estágios tardios da
doença.5,6 

Quando a EV associa a um estado de imunodepressão (sendo o HIV o
mais prevalente), a principal manifestação são as lesões hipopigmentadas
(pitiríase versicolor símile), não sendo rara a história prévia de terapia
antifúngica. Por causa da raridade de ocorrência de EV em pacientes HIV, alguns
autores defendem a hipótese da EV surgir apenas naqueles que também possuem
uma suscetibilidade genética ainda não definida.7

Um tratamento totalmente efetivo ainda não foi descrito, sendo a EV
considerada doença extremamente resistente. O acitretin, via oral 0,5-1 mg/kg/dia
por 6 meses, é a substância a qual apresenta os melhores resultados. Entretanto,
o tratamento é bem menos sucedido quando há associação ao HIV, e a terapia
antiviral não parece afetar significativamente o curso da doença.7,8,9                                       �

Resumo: Paciente do sexo feminino, parda, de 27 anos de idade, apresentando há três anos, placas hipocrômicas planas, ovaladas, de superfície áspera, no dorso e mem-
bros superiores com aspecto que lembrava pitiríase versicolor. Refere história familiar de um irmão cujas lesões são semelhantes. Exames laboratoriais, incluindo anti-hiv,
sem alterações e com histopatológico evidenciando queratinócitos, aumentados de volume, com citoplasma basofílico e microvacuolado ocupando a porção superior da
camada espinhosa e a granulosa. Após correlação anátomo-clínica, confirmou-se o diagnóstico de epidermodisplasia verruciforme pitiríase versicolor like.
Palavras-chave: Epidermodisplasia verruciforme; Infecções por papillomavirus; Pitiríase

Abstract: A 27-year-old mixed-raced (pardo) female patient presented with flat ovate hypochromic plaques with a rough surface on the back and upper limbs, with
an aspect resembling pityriasis versicolor. She reports family history involving a brother with similar lesions. Lab tests, including anti-HIV, showed no alterations
and a histopathological examination showed enlarged keratinocytes with basophilic and microvacuolated cytoplasm occupying the upper portion of the spinous
layer and the granulous layer. After anatomic-clinical correlation, the diagnosis of epidermodysplasia verruciformis pityriasis versicolor like was confirmed. 
Keywords: Epidermodysplasia verruciformis; Papillomavirus infections; Pityriasis

�

�

REFERENCIAS:
1. Lane JA, Bowman PH, Cohen DJ. Epidermodysplasia verruciformis. South Med J. 2003;96:613-5.
2. Jablonska S, Fabjanska L, Formas I. On the viral etiology of epidermodysplasia verruciformis. 

Dermatologica.1966;132:369-85.
3. Hammar H, Hammar L, Lambert L, Ringborg U. A case report including EM and DNA Repair investigations in a 

dermatosis associated with multiple skin cancers: epidermodysplasia verruciformis. Acta Med 
Scand.1976;200:441-6.

4. Orth G, Jablonska S, Jarzabek-Chorzelska M, Obalek S, Rzesa G, Favre M, et al. Characteristics of the lesions and 
risk of malignant conversion associated with the type of human papillomavirus involved in epidermodysplasia 
verruciformis. Cancer Res. 1979;39:1074-82. 

5. Oliveira WR, Festa Neto C, Tyring SK. Aspectos clínicos da epidermodisplasia verruciforme. An Bras Dermatol. 
2002;77:545-56.

6. Lutzner MA. Epidermodysplasia verruciformis. An autosomal recessive disease characterized by viral warts and 
skin cancer. A model for viral oncogenesis.
Bull Cancer.1978;65:169-82.

7. Hultgren TL, Srinivasan SK, DiMaio DJ. Epidermodysplasia verruciformis occurring in a patient with human 
immunodeficiency virus: a case report. Cutis. 2007;79:307-11.

8. Gül U, Kiliç A, Gönül M, Cakmak SK, Bayis SS. Clinical aspects of epidermodysplasia verruciformis and review 
of the literature. Int J Dermatol. 2007;46:1069-72.

9. Claudy AL, Touraine JL, Mittanne D. Epidermodysplasia verruciformis induced by a new human papillomavirus 
(HPV-8). Report of a case without immune dysfunction. Effect of treatment with an aromatic retinoid. Arch 
Dermatol Res.1982;274:213-9.

ENDEREÇO PARA CORRESPONDÊNCIA / MAILING ADDRESS:
Jonas Ribas
Rua 24 de Maio, 220 - Centro 
69010-080 - Manaus - AM
Tel/Fax: 92 3234 5019
e-mail: ribas@internext.com.br

Como citar este artigo/How to cite this article: Ribas J, Albuquerque C,
Cavalcante AM. Caso para diagnóstico. Epidermodisplasia verruciforme ptiríase
like. An Bras Dermatol. 2011;86(2):391-440.

�

Você conhece esta síndrome? *

Do you know this syndrome?

�

Você conhece esta síndrome? *

Do you know this syndrome?

ENDEREÇO PARA CORRESPONDÊNCIA / MAILING ADDRESS:
Lilian Mendes Ferreira Urbano
SQN 109, Bloco I, Apartamento 502, Asa Norte 
70752-090  Brasília-DF
e-mail: lilianmfe@hotmail.com

Como citar este artigo/How to cite this article: Urbano LMF, Leal IIR, Costa IMC.
Você conhece esta síndrome? Hipoplasia dérmica focal (síndrome de Goltz). An
Bras Dermatol. 2011;86(2):391-440.

REFERÊNCIAS
1. Maymí MA, Martín-García RF. Focal Dermal Hypoplasia with Unusual Cutaneous Features. Pediatr Dermatol. 

2007;24:387-90.
2. del Carmen Boente M, Asial RA, Winik BC. Focal dermal hypoplasia: ultrastructural abnormalities of the 

conective tissue. J Cutan Pathol. 2007;34:181-7.
3. Sacoor MF, Motswaledi MH. Three cases of focal dermal hypoplasia (Goltz syndrome). Clin Exp Dermatol. 

2005;30:35-7.
4. Balmer R, Cameron AC, Adès L, Aldred MJ. Enamel defects and Lyonization in focal dermal hypoplasia. Oral Surg 

Oral Med Oral Pathol Oral Radiol Endod. 2004;98:686-91.
5. Glória ER, Araújo MG, Valério FF. Hipoplasia dérmica focal - Descrição de um caso. An Bras Dermatol. 1987;62:9-14.
6. Riyaz N, Riyaz A, Chandran R, Rakesh SV. Focal Dermal Hypoplasia (Goltz Syndrome). Indian J Dermatol Venereol 

Leprol. 2005;7:279-81.
7. Paller AS. Wnt Signaling in Focal Dermal Hypoplasia. Nat Genet. 2007;39:820-1.
8. Clements SE. Importance of PORCN and Wnt signaling pathways in embryogenesis. Am J Med Genet Part A. 

2009;149A:2050-1.
9. Banihashemi M, Yazdanpanah MJ, Pezeshkpoor F. A six year-old girl with several eskeletal deformities and 

cutaneous lesions. Indian J Dermatol Venereol Leprol. 2008;74:427-8.

DISCUSSÃO
A síndrome foi descrita, em 1962, por Goltz. Trata-se de uma doença

genética rara, mais comum no sexo feminino, geralmente levando a aborto de
fetos masculinos. A herança é dominante, ligada ao cromossomo X.1-5 Acomete
todos os folhetos embrionários: ectoderma (pele e dentes), mesoderma (derme
e ossos) e endoderma (mucosa oral e laringe).2 Na literatura há
aproximadamente 200 casos descritos.6 Os mecanismos etiopatogênicos da
hipoplasia dérmica focal são desconhecidos. Ocorre comprometimento no
potencial de crescimento dos fibroblastos da derme, resultando em produção
diminuída e formação defeituosa das fibras de colágeno.2 A base molecular da SG
é uma mutação no gene PORCN, localizado no cromossomo Xp11.23.7-9 A SG tem
um amplo espectro, de manifestações clínicas possíveis. 1-8 As principais
características gerais são o sexo feminino, a baixa estatura, deficiência mental,
assimetrias de face, tronco e extremidades. As anormalidades cutâneas podem
ser caracterizadas por cabelos rarefeitos, secos e quebradiços, áreas de alopecias,
papilomas periorais, periungueais ou anogenitais. As áreas lineares, de
hipoplasia cutânea, lembrando estrias, telangiectasias, hipo ou
hiperpigmentação, seguindo as linhas de Blaschko, herniações subcutâneas,
distrofias e malformações ungueais.1-3 As possíveis anomalias de tecidos moles
são a protrusão e assimetria dos pavilhões auriculares, hipoplasia do hélix,
hérnia umbilical, onfalocele, anomalia de rim e ureter.5 As anomalias orais e
dentárias descritas são: lábio leporino, prognatismo, microdontia, defeitos do
esmalte, espaçamento irregular, erupção retardada, displasia ou agenesia

dentárias, gengivite, fenda lingual mediana. As anomalias oculares são:
estrabismo, microftalmia, aniridia, degeneração vítrea, colobomas de pupila,
retina, cristalino, nistagmo.1 As anomalias esqueléticas são, tipicamente:
osteopatia estriada, osteoporose generalizada, escoliose, espinha bífida, cauda
rudimentar, anomalias vertebrais, deformidade de clavícula, hipoplasia ou
ausência de dedos, sindactilia, aracnodactilia, anomalias de carpo, metacarpo,
tarso e metatarso, fusão de falanges.1-5 O diagnóstico consiste no somatório dos
numerosos achados clínicos, radiológicos e do histopatológico das lesões de
pele.1 No caso clínico em questão, chama atenção à riqueza dos achados que
compõe a síndrome. A paciente apresenta defeitos congênitos, de origem
ectodérmica, mesodérmica e endodérmica, os quais consistem na hipoplasia
focal da derme, com herniação do tecido adiposo, papilomas orais, anomalias de
extremidades incluindo: sindactilia, ectrodactilia e braquidactilia, microftalmia,
defeitos de estruturas dentárias e orais, osteopatia estriada, assimetria de face e
tronco, implantação baixa das orelhas, baixa estatura e retardo mental leve. O
diagnóstico diferencial deve ser feito com displasia ectodérmica hidrótica e
anidrótica, síndrome EEC (displasia ectodérmica, lábio leporino e fissura
palatina, ectrodactilia), incontinência pigmentar, aplasia cutânea congênita.1 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.3 �

Resumo: A síndrome de Goltz é uma doença genética rara, de herança 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 manifestações clínicas possíveis. O diagnóstico consiste no somatório dos
numerosos achados clínicos, radiológicos e histopatológicos. 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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DISCUSSÃO
A síndrome de Barraquer-Simons, também denominada lipodistrofia parcial

progressiva ou lipodistrofia céfalo-torácica, foi descrita por Barraquer, em 1906, e
por Simons, em 1911. Caracteriza-se por perda progressiva do tecido celular
subcutâneo, em direção crânio-caudal, de modo simétrico, iniciando na face e
envolvendo progressivamente o tronco, membros superiores e inferiores, até as
coxas. Os braços e pernas raramente são afetados. 1 Em geral, inicia-se na primeira
e segunda década de vida, afetando predominantemente o sexo feminino. 2

A etiologia dessa síndrome permanece desconhecida. Embora seja
considerada forma adquirida de lipodistrofia, muitas vezes associada a infecções
virais, recentemente foi também relacionada com mutação no gene que codifica as
lâminas nucleares do subtipo B2 (LMNB2) 3. Hegele et al., em 2006, analisaram
oito pacientes com síndrome de Barraquer-Simons, encontrando, em quatro deles,
a mutação nesse gene. 4 Outros trabalhos mostram que alguns portadores da
síndrome de Barraquer-Simons têm alterações nos níveis de C3, consequente à
presença de um fator nefrítico, que aumenta o consumo de C3 e diminui a sua
síntese. Estudos in vitro demonstram ainda que o fator nefrítico apresenta também
efeito lipolítico, justificando a lipodistrofia nesses pacientes. 5

Os principais diagnósticos diferenciais da síndrome são as outras formas de
lipodistrofias, em especial a lipodistrofia parcial congênita e a lipodistrofia dos
pacientes com AIDS, em uso de terapia antirretroviral. 6 Entretanto, nessas formas
distúrbios metabólicos, como intolerância a glicose, diabetes e dislipidemias são
frequentes, enquanto, na síndrome de Barraquer-Simons, são incomuns. 7

A síndrome de Barraquer-Simons é classificada em três subtipos: subtipo I,
associado com paniculite; subtipo II, em associação com doenças sistêmicas,
principalmente hipotireoidismo, dermatomiosite, dermatite hepertiforme, lúpus
eritematoso sistêmico, vasculite leucocitoclástica, glomerulonefrite
mesangiocapilar; subtipo III ou idiopático, que representa mais de 50% dos casos
e não está associado a doenças sistêmicas. 8A paciente relatada não apresentava
comorbidade associada, sendo classificada como síndrome de Barraquer-Simons,
subtipo III. 

As opções terapêuticas para a doença são referidas, principalmente para
correção da lipoatrofia facial, em que técnicas de reconstrução facial têm sido
usadas para devolver o contorno facial perdido, como lipoenxertia ou
preenchimento com ácido polilático ou polimetilmetacrilato. 9 Nos casos mais
severos de lipodistrofias, especialmente aqueles com alterações metabólicas, tem
sido usada a leptina recombinante, que é um hormônio secretado pelas células
adiposas, responsável pela regulação do metabolismo glicídico e do
armazenamento de células adiposas. 10

Nesse trabalho, relata-se caso de síndrome de Barraquer-Simons, com início
da puberdade e sem associação com distúrbios sistêmicos. Além da lipodistrofia, a
paciente apresentava áreas endurecidas nos braços, coxas e nádegas, cujo exame
histológico confirmou diagnóstico de calcinose, um achado incomum nesses
pacientes. �

ENDEREÇO PARA CORRESPONDÊNCIA / MAILING ADDRESS:
Mônica Nunes de Souza Santos
Av. Djalma Batista, 1061, sala 610, chapada. 
69050-010. Manaus-Am
E-mail: m.n.souza.santos@gmail.com

Como citar este artigo/How to cite this article: Santos M, Rabelo R, Vilasboas V,
Nogueira L, Talhari C, Talhari S. Você conhece esta síndrome? Síndrome de
Barraquer-Simons. An Bras Dermatol. 2011;86(2):391-440.

REFERÊNCIAS
1. Barraquer-Ferre L. Lipodystrophie progressive: syndrome de Barraquer-Simons. Press Med. 1935;43:1672.
2. Ferrarini A, Milani D, Bottigelli M, Cagnoli G, Selicorni A. Two new cases of Barraquer-Simons syndrome. Am J 

Med Genet A. 2004;126A:427-9.
3. Jacob KN, Garg A. Laminopathies: multisystem dystrophy syndromes. Mol Genet Metab. 2006,87:289-302.
4. Hegele RA, Cao H, Liu DM, Costain GA, Charlton-Menys V, Rodger NW, et al. Sequencing of the reannotated 

LMNB2 gene reveals novel mutations in patients with acquired partial lipodystrophy. Am J Hum Genet. 
2006;79:383-9.

5. Tüzün B, Kirçuval D, Demirkesen C, Göksügür N, Unal G, Tüzün Y. Barraquer-Simons syndrome with benign 
infundibulocystic proliferation. Int J Dermatol. 2003,42:210-2.

6. Panse I, Vasseur E, Raffin-Sanson ML, Staroz F, Rouveix E, Saiag P. Lipodystrophy associated with protease 
inhibitors. Br J Dermatol. 2000;142:496-500.

7. Paschoal LHC, Vasconcelos JJTP, Oyafuso LKM, Valente O, Fraige F. Lipodistrofia congênita generalizada. An Bras 
Dermatol. 1982;57:31-4.

8. Requena Caballero C, Angel Navarro Mira M, Bosch IF, Bauxauli JM, Aliaga Boniche A. Barraquer-Simons 
lipodystrophy associated with antiphospholipid syndrome. J Am Acad Dermatol. 2003;49:768-9. 

9. Franco FF, Spencer LB, Mendes FD, Lopes RG, Braga EVB, Pinheiro AF, et al. Tratamento cirúrgico do paciente 
com síndrome de Barraquer-Simons: revisão bibliográfica e relato de caso. Rev Soc Bras Cir Craniomaxilofac. 
2007;10:152-5

10. Guettier JM, Park JY, Cochran EK, Poitou C, Basdevant A, Meier M, et al. Leptin therapy for partial lipodystrophy 
linked to a PPAR-gamma mutation. Clin Endocrinol. 2008;68:547-54.

Resumo: A síndrome de Barraquer-Simons, também denominada lipodistrofia parcial progressiva ou lipodistrofia céfalo-torácica, caracteriza-se por perda
progressiva do tecido celular subcutâneo, em direção crânio-caudal, de modo simétrico, iniciando na face e envolvendo progressivamente o tronco, mem-
bros superiores e inferiores, até as coxas. Nesse trabalho, relata-se o caso de paciente, com síndrome de Barraquer-Simons, sem associação com comorbidades
sistêmicas.
Palavras-chave: Diagnóstico; Exame físico; Lipodistrofia

Abstract: Barraquer-Simons syndrome, also called acquired partial lipodystrophy or cephalothoracic lipodystrophy, is a rare form of progressive lipodystro-
phy, characterized by symmetrical lipoatrophy of subcutaneous adipose tissue starting in the head and spreading to the thorax, upper and lower limbs and
thighs. In this work, we report the case of a patient with Barraquer-Simons syndrome without systemic complications. 
Keywords: Diagnosis; Lipodystrophy; Physical examination


