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CASO CLINICO

Esclerose sistémica juvenil: uma doenca incomum na infancia
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Resumo

A esclerose sistémica juvenil (ESJ) € uma doenca rara, de etio-
logia autoimune, caracterizada por fibrose tecidual intensa,
com acometimento da pele e érgdos internos. O diagndstico é
baseado em critérios clinicos e laboratoriais. A doenga é pro-
gressiva e limitante e seu tratamento permanece ainda contro-
verso. Relata-se o caso de uma paciente feminina de 14 anos
com diagndstico de ESJ que iniciou quadro com lesdes discro-
micas de pele, fenomeno de Raynaud, tlceras digitais, escle-
rodactilia e disfagia. A apresentagdo clinica e a importancia do
diagndstico precoce sdo discutidas.
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Juvenile systemic sclerosis: an uncommon dis-
ease in childhood

Abstract

Juvenile systemic sclerosis is a rare autoimmune disease,
characterized by severe tissue fibrosis of skin and other
organs. The diagnosis is based on clinical and laboratory crite-
ria. The disease is progressive and disabling, and its treatment
remains controversial. We report a case of systemic sclero-
sis in a 14-year-old girl presenting dyschromic skin lesions,
Raynaud’s phenomena, digital pitting scars, finger skin scle-
rosis and dysphagia. The clinical presentation and the impor-
tance of early diagnosis are emphasized.

Key words: Systemic Scleroderma; Pediatrics; Autoimmune
diseases; Cases reports.
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Introducao

A esclerose sistémica (ES) € uma doenca rara que acomete
a pele e orgdos internos. Caracteriza-se por fibrose tecidual
exacerbada, vasculopatia e producdo de auto-anticorpos.
Apresenta uma incidéncia aproximada de 20 casos por milhdo
de pessoas por ano e uma prevaléncia de cerca de 100 a 300
casos por milhdo de pessoas'?.

A ES tem maior frequéncia em adultos, especialmente entre
35 e 55 anos, e raramente € encontrada na infancia. A pre-
valéncia e a incidéncia exatas da esclerose sistémica juvenil
(ESJ) ndo sdo bem conhecidas®*. Suas caracteristicas clinicas
sdo distintas da forma do adulto e, apenas recentemente, crité-
rios especificos para diagndstico foram estabelecidos.

Devido a sua raridade, novos estudos siao necessarios na
populagdo pedidtrica. O diagndstico precoce, a correta clas-
sificagdo e o tratamento apropriado podem melhorar o prog-
nostico desses pacientes’. O presente artigo relata um caso
de ESJ.

Foi obtido termo de consentimento, junto a paciente e seus
responsdveis legais para a publicacdo deste caso.

Relato de caso

Paciente feminina, quatorze anos, branca, apds correcdo cirur-
gica de camptodactilia, foi encaminhada para o Servico de
Dermatologia, para avaliacdo de lesdes cutineas.

A paciente apresentava histéria de mdculas hipocromicas,
puntiformes, pruriginosas e descamativas na regido cervical
posterior e em regido proximal de membros superiores, ha
dois anos. Relatava achados compativeis com fendmeno de
Raynaud, além de disfagia para alimentos sélidos. Negava
uso de quaisquer medicamentos ou outras doencas.

Ao exame fisico, foram visualizadas lesdes com aspecto dis-
cromico em “sal com pimenta” na regido cervical posterior
e nos membros superiores (Figura 1). Havia diminui¢do do
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pregueamento cutaneo dos quirodactilos, presenca de “pitting
scars” nas polpas digitais e fendmeno de Raynaud (Figura 2).
Apresentava microstomia e microqueilia.Exames laborato-
riais evidenciaram presenga de FAN (Hep-2) positivo, titulo
de 1/320, padrao salpicado grosso. Os anticorpos anti-DNA
nativo, anti-Scl70, anti-Ro, anti-La e anti-centrdmero mos-
traram-se ndo reagentes. O ecocardiograma revelou funcdo
cardiovascular normal e a espirometria evidenciava distirbio
ventilatério combinado leve. O diagnéstico de ESJ foi esta-
belecido de acordo com os critérios de classificagdo apresen-
tados no Quadro. O tratamento foi iniciado com omeprazol
20 mg por dia e nifedipina 10 mg duas vezes ao dia, além de
orientagdes gerais sobre a doenca e recomendagdo para evitar
tabagismo e exposicdo ao frio.

Figura 1 - Lesdes em “sal com pimenta” na regiéo cervical posterior
na esclerose sistémica juvenil

'e“' 8
Figura 2 - Esclerose sistémica juvenil: “pitting scars” nas polpas
digitais e fenémeno de Raynaud.

Discussao

A patogénese da ES estd associada a producdo aumentada
de colagéneo, dano vascular e ativacdo imunoldgica, deter-
minando fibrose da pele e visceras, fendmeno de Raynaud e
presenca de autoanticorpos. O surgimento da ES relaciona-se
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com possivel predisposi¢ao genética e interacdo com fatores
ambientais, ambos ainda pouco elucidados?3¢.

A prevaléncia geral da ES é de aproximadamente sete a 489
casos por milhdo de pessoas e estima-se que em criancas ela
seja de um caso por milhdo. Apenas 10% dos pacientes tem
diagnéstico de ES antes dos 16 anos de idade®3>.

A paciente relatada apresentou inicio dos sintomas com doze
anos de idade e o diagnéstico foi estabelecido dois anos apds,
enquadrando-se nos raros casos de inicio pré-puberal. A ESJ
tem predominio de 3:1 no sexo feminino*°.

A esclerodermia juvenil pode ser dividida em esclerodermia
localizada juvenil (ELJ), caracterizada por acometimento
estritamente cutaneo, e ESJ, que acomete pele e 6rgdos
internos. O acometimento unicamente cutaneo ¢ bem mais
frequente que a forma sistémica da doenca®.

Por muito tempo, ndo existiram critérios de classificacdo
para a ESJ. Aplicavam-se os critérios do American College
of Rheumatology - ACR para adultos, ndo validado para os
pacientes pedidtricos. Atualmente, utiliza-se o novo critério
provisério para ESJ, baseado em uma estratégia conjunta da
Pediatric Rheumatology European Society - PRES, ACR e
European League Against Rheumatism - EULAR!?#. O Qua-
dro descreve em detalhes estes critérios®>”.

Em 70% dos pacientes, o primeiro sintoma é o fendmeno de
Raynaud, seguido de edema simétrico das maos e artralgia de
pequenas articulagdes. O espessamento da pele, o acometi-
mento pulmonar e do trato gastrointestinal ndo sdo comuns no
momento do diagndstico, atingindo aproximadamente 10%
dos pacientes*>.

O acometimento cutaneo caracteriza-se por esclerodactilia
e progressdo da fibrose para a por¢do proximal dos mem-
bros e tronco. H4 surgimento de “pitting scars” associados
a fendmenos isquémicos, perda de substincia das polpas
digitais com afilamento dos quirodéctilos, além de hipo ou
hiperpigmentacdo da pele, caracterizando lesdes em “sal com
pimenta”’. A paciente do caso relatado apresentou fendmeno
de Raynaud como sintoma inicial, evoluindo com esclerodac-
tilia, “pitting scars”, presenca de lesdes de pele discromicas
e esclerose cutanea proximal.

Em média, 30% dos pacientes tém acometimento articular e/
ou muscular. A paciente referida ndo apresentava artrite ou
miosite, porém apresentou camptodactilia (contraturas em
flexao). Essa deformidade pode aparecer na ESJ em funcdo
do espessamento cutaneo, de encurtamentos tendineos e de
alteracGes articulares®s.

Outras manifestagdes também sdo conhecidas. Podem ocorrer
dispnéia e tosse seca, geralmente associadas com fibrose inters-
ticial bibasal e doenca pulmonar restritiva’. O acometimento
cardiaco pode se manifestar como pericardite, miocardite
inflamatoria, disfung@o diast6lica, defeitos de conducéo e insu-
ficiéncia cardiaca congestiva®. A doenca do refluxo gastroeso-
fagico é muito comum nos adultos, mas € menos frequente na
infancia. Além disto, podem ocorrer disfagia e diarreia crénica,
devido a hipomotilidade esofdgica e dismotilidade intestinal.
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Quadro - Critérios para esclerose sistémica juvenil*
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O diagnéstico é sugerido na presenca de pelo menos um critério maior e dois menores.

Critério Maior (obrigatério)
Esclerose cutanea proximal dos membros

Critérios Menores
Cutaneo: esclerodactilia

Vascular: fendmeno de Raynaud, alteragdes de capilaroscopia ou Ulceras digitais

Gastrointestinal: disfagia ou doenga do refluxo gastroesofagico
Cardiaco: arritmia ou insuficiéncia cardiaca

Renal: crise renal esclerodérmica ou hipertensao arterial de inicio recente

Respiratério: fibrose pulmonar (tomografia computadorizada de alta resolugdo ou radiologia convencional de térax, reducdo da capacidade de

difusdo do mondxido de carbono ou hipertenséao arterial pulmonar)
Neuroldgico: neuropatia ou sindrome do tunel do carpo
Musculoesquelética: crepitagdes tendineas, artrite ou miosite

Marcadores Sorolégicos: FAN ou autoanticorpos relacionados a ES [FAN centromérico, anti topoisomerase | (Scl70), anti fibrilarina, anti PM

Scl, anti fibrilina ou anti RNA polimerase | ou IlI].

* Critério Provisorio da Pediatric Rheumatology European Society/American College of Rheumatology/ European League Against Rheumatism

para esclerose sistémica juvenil Modificado de Ref. 5.

A hiper-reatividade vascular, caracteristica da ES, pode deter-
minar alteragdes isquémicas, tais como o fendmeno de Ray-
naud e a crise renal esclerodérmica. O acometimento renal é
raro e surge precocemente na ESJ>*S.

A ESJ tem apresentag@o diferente da ES do adulto. Segundo
Foeldvari, et al. ha diferengas entre o perfil imunolégico dos
pacientes adultos e pedidtricos. Os adultos apresentam maio-
res taxas de anticorpos anti-Scl70. O Fendomeno de Raynaud,
a faléncia cardiaca e o envolvimento pulmonar, esofdgico e

renal também parecem ser mais frequentes em adultos®*7#.

Na ES do adulto raramente a morte é causada por acometi-
mento cardiaco. Em criancas, de acordo com estudos prévios,
a doenga cardiaca é o principal indicador de mau progndstico,
sendo responsavel pela maioria dos 6bitos4,5,8. As taxas de
sobrevida da ESJ em cinco anos variam de 90 a 95%'357.

Devido a escassos dados na literatura sobre a ESJ, nido exis-
tem diretrizes estabelecidas para o tratamento dessa doenca.
Assim sendo, as alternativas de tratamento para a forma do
adulto s@o extrapoladas para o tratamento das formas juvenis.
As bases para o tratamento sdo medidas de suporte, terapia
para controle da fibrose, das anormalidades imunolégicas, da
vasculopatia e tratamento das complica¢des. E imprescindivel
que a familia e o paciente sejam orientados quanto a impor-
tancia da protec@o ao frio, aos traumas, e a pratica de exerci-
cios fisicos e uso de drteses para a manutencdo da amplitude
dos movimentos®.

O uso de imunossupressores e imunomoduladores parece
ser uma opcao para o tratamento do acometimento cutineo,
bem como para o envolvimento cardiaco e pulmonar. Desses,
os mais utilizados sdo a ciclofosfamida e o metotrexato5,9.
Vasodilatadores, como a nifedipina, sao benéficos e tradi-
cionalmente usados no controle do fendmeno de Raynaud5.
O manejo do acometimento esofdgico pode ser feito com
medidas higienodietéticas, inibidores da bomba de prétons
e procinéticos, os quais tem mostrado bons resultados™’.A
ESJ € uma doenga rara na infancia e, por isso, ainda pouco
esclarecida. As contribui¢des para a literatura sdo de extrema
importancia para melhor compreensao da doenca. Ressalta-se

a necessidade de um diagnéstico precoce e manejo adequado.
Os avangos no ambito de classificagdo da ESJ e o surgimento
de novas terapias podem contribuir para reducdo da sua
morbimortalidade.
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