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Cutis Laxa
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Resumo

Introducao: A cutis laxa ¢ uma doenga rara do tecido conjun-
tivo provocada por alteragdes da elastina. Caracteriza-se por
pele sem elasticidade, flicida, mole e enrugada, dando aos
doentes um aspecto envelhecido; o envolvimento sistémico é
varidvel. Existem formas hereditarias e adquiridas.

Relato de Caso: Lactente do sexo masculino, de seis meses
de idade, no qual na sequéncia de internamento por bronquio-
lite é notado fenétipo muito sugestivo de cutis laxa, tendo o
exame histopatolégico cutaneo confirmado o diagnéstico.

Discussao Clinica: O caso parece relevante, pela raridade da
doenga e por apresentar fendtipo sugestivo de cutis laxa do
tipo autossdmico recessivo, mas com evolug@o clinica mais
caracteristica da forma dominante, com melhor progndstico.

Palavras-Chave: doenca do tecido conjuntivo; cutis laxa;
elastina.
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Cutis Laxa
Abstract

Background: Cutis laxa is a rare, inherited or acquired, con-
nective tissue disorder in which the skin becomes inelastic
and hangs loosely in folds, giving appearance of premature
aging, with varying systemic organ involvement.

Case Report: Male infant presenting with clinical features of
cutis laxa. These findings and skin biopsy were consistent
with cutis laxa syndrome.

Discussion: Cutis laxa is an extremely rare group of disor-
ders. The clinical features of this case suggest an autossomic
recessive form although the clinical evolution is more charac-
teristic of benign dominant inheritance.

Key-Words: connective tissue disorder, cutis laxa; elastin.
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Introducao

A cutis laxa € uma doenca rara do tecido conjuntivo caracte-
rizada por pele sem elasticidade, flicida, mole, pastosa, enru-
gada e hipopilosa, dando aos doentes um aspecto envelhecido.
O fenétipo tipico caracteriza-se por pregas cutdneas abundan-
tes, hiperextensiveis em todas as partes do corpo, em especial
na face e a volta dos olhos; palpebras inferiores evertidas;
com fendas palpebrais inclinando-se para baixo e para fora;
hipertelorismo; nariz em gancho, largo e achatado; narinas
evertidas; columela curta e ldbio superior longo. Ambas as
formas, dominantes e recessivas, podem apresentar encerra-
mento tardio das fontanelas, choro rouco, laxiddo das cordas
vocais e hipogonadismo'.

Existem formas adquiridas e hereditdrias, com envolvimento
varidvel de outros orgdos ou sistemas. Histologicamente ha
alteracdes das fibras eldsticas, que estdo diminuidas, fragmen-
tadas e com degenerescéncia granular. A microscopia electré-
nica observa-se irregularidade do didmetro das fibras de cola-
génio, com periodicidade normal, apresentando-se as fibras
eldsticas como material denso e granular, mal agregadas pela
elastina ou agregadas ectopicamente.

A forma adquirida é generalizada na maioria dos casos e
surge geralmente na sequéncia de uma intercorréncia infec-
ciosa ou alérgica. A forma autossémica dominante, mais tar-
dia, menos frequente, com melhor prognéstico, geralmente
sem envolvimento sistémico, podendo haver diminuicdo das
pregas cutaneas com a idade e estd associada a mutag¢des do
gene da elastina'-*. As formas recessivas, tipo I e II, sdo mais
frequentes e de pior progndstico, com inicio precoce e geral-
mente com morte na primeira infancia. O tipo I, menos fre-
quente que o tipo II, estd associado a envolvimento sisté-
mico marcado’. Foi recentemente identificada uma mutacdo
do gene da fibulina 5 (proteina localizada nas fibras eldsti-
cas), que com mutagdes simultaneas do gene da elastina,
parece estar associada a forma recessiva tipo I*°. O tipo II
(devido a defeitos conjugados da glicosila¢@o e deficiéncia
de lisil-oxidase) estd geralmente associado a atraso do cres-

Recebido:
Aceite:

18.05.2008
27.11.2008

250

Correspondéncia:

Margarida Rosal Gongalves

Servico de Pediatria do Hospital de Sdo Bernardo
Centro Hospitalar de Setubal

Telefone 265 549000
margarida.rosal@gmail.com



Acta Pediatr Port 2008:39(6):250-2

cimento e do desenvolvimento psicomotor, bossas frontais,
laxiddo articular e displasia da anca®’.

O diagndstico de cutis laxa faz-se através do exame histopa-
tolégico da pele (microscopia electrénica) e do estudo gené-
tico molecular®. A terapéutica consiste no tratamento atem-
pado das complicacdes decorrentes do envolvimento sistémi-
co e, eventualmente, correcgdo estética’.

Relato do Caso

Lactente do sexo masculino, seis meses de idade, segundo
filho de pais jovens, primos em segundo grau, aparentemente
sauddveis; irma falecida aos quatro meses de forma stbita e
de causa indeterminada. Gestagcdo mal vigiada (a partir das 23
semanas), de termo; parto por forceps, indice de apgar ao pri-
meiro minuto de oito e aos cinco minutos de dez; somato-
metria a nascenga: peso de 4040 gr (p90), comprimento de
53,5 cm (p75), perimetro cefalico de 35,5 cm (p75). No pe-
riodo neonatal imediato foi notada pelicula gelatinosa em
ambos os globos oculares, cuja observagao pela Oftalmologia
foi inconclusiva.

Até aos seis meses de idade teve trés episddios de bronquio-
lite, tendo sido internado numa dessas intercorréncias; foi-lhe
diagnosticada estenose fisiolégica dos ramos da artéria pul-
monar na sequéncia da investigacdo de sopro sistélico II/VI.
Identificou-se também volumosa hérnia umbilical (anel her-
nidrio de cerca de quatro centimetros de didmetro), micro-
pénis e criptorquidia bilateral.

Figura 1 — Lactente com facies particular, pregas cutaneas e hérnia
umbilical volumosa.
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Figura 2 — Lactente com pregas cutaneas abundantes, mais impor-
tantes nos membros inferiores.

E reinternado aos seis meses de idade, por novo episédio de
bronquiolite, sendo notado fendtipo particular. Para além da
sintomatologia respiratdria caracteristica de bronquiolite, des-
tacava-se palidez cutaneo-mucosa, choro rouco, pele laxa e
mole, com multiplas pregas cutaneas generalizadas; fonta-
nelas anterior, posterior e sutura craneana médio-sagital aber-
tas; facies peculiar, com hipertelorismo, ectropion bilateral,
narinas evertidas, columela curta e ldbio superior longo.
Mantinha sopro sistélico, hérnia umbilical e alteracdes geni-
tais ja detectadas anteriormente.

Tendo em conta o fendtipo sugestivo de cutis laxa, efectua-
ram-se ionograma, funcdo renal, transaminases, electroforese
das proteinas totais e imunoglobulinas, electrocardiograma,
ecografia abdominal e renal e radiografia do craneo, que
foram considerados normais para o grupo etédrio. O hemogra-
ma mostrava anemia hipocrémica microcitica ligeira, de pro-
vével etiologia ferropriva. O nivel de ceroplasmina era normal
(32.3mg/dL). A telerradiografia do tdérax antero-posterior
mostrava discreta hipertransaparéncia bilateral, sem conden-
sacdo. A observacio por dermatologia corroborou suspeita de
cutis laxa e efectuou-se bidpsia cutanea. Foi também obser-
vado por cardiologia, otorrinolaringologia e oftalmologia,
sem referéncia a patologia significativa. Apresentou boa evo-
lugdo clinica, tendo tido alta com seguimento multidisciplinar.

O resultado do exame histopatoldgico cutdneo (microscopia
electrénica) do fragmento da pele da parede abdominal reve-
lou fibras eldsticas fragmentadas, sem componente periférico
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Figura 3 — Fibras elasticas fragmentadas de textura homogénea, com
reduzida quantidade de microfibrilhas periféricas. Detalhe — Notar a
auséncia de microfibrilhas a periferia das fibras 1 e 2, e a sua pre-
sencga (seta) a periferia da fibra 3, de estrutura proxima do normal.

(fibras oxitalamicas), aspectos utra-estruturais enquadraveis
no diagnéstico de cutis laxa.

Actualmente com 18 meses, a crianga mantém acompa-
nhamento multidisciplinar; mantém infec¢des respiratorias de
repeticdo e foi submetido a herniorrafia umbilical com suces-
so. O desenvolvimento psicomotor e estaturo-ponderal ¢ ade-
quado. O apoio aos pais e o respectivo aconselhamento gené-
tico tém sido assegurados.

Discussao

O caso apresentado torna-se relevante nio s6 pela sua rari-
dade (existem 100 casos descritos a nivel mundial), mas tam-
bém pela particularidade da sua apresentacdo e dificuldade
de classificacdo. Trata-se de um lactente com fendtipo tipico
de cutis laxa (pele laxa e mole, com multiplas pregas cuta-
neas generalizadas; fontanela anterior, posterior e sutura
craneana médio-sagital abertas; facies peculiar, com hiperte-
lorismo, ectropion bilateral, narinas evertidas, columela
curta, labio superior longo). No primeiro ano de vida parecia
evidenciar um envolvimento sistémico generalizado mode-
rado (infeccdes respiratdrias de repeticdo com broncospasmo
e necessidade de internamento, estenose dos ramos da artéria
pulmonar e hérnia umbilical volumosa) que, no entanto, o
estudo posterior excluiu outro tipo de afec¢do multiorganica;
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verificou-se uma evolugdo clinica benigna no segundo ano de
vida, inclusivé com diminuicdo das pregas cutineas e dos
episddios de infecgdes respiratdrias; o desenvolvimento psi-
comotor e estaturo-ponderal foi adequado a idade, rondando
o percentil 50. Perante esta evolugdo clinica e apesar de ter
fenétipo e aspectos clinicos inicialmente muito sugestivos da
forma autossémica recessiva tipo I, pensamos tratar-se de
uma forma dominante, com provavel penetrancia varidvel,
cujo prognéstico € favoravel.
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