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HISTÓRIA DA DOENÇA 
Paciente de dois anos e nove meses, filha de

pais consanguíneos, desde os quatro meses de idade
apresenta pápulas faciais, nódulos em couro cabelu-
do, pescoço, dorso e região perianal, contratura arti-
cular em flexão e retardo do crescimento. Sem relato
de diarreia crônica e infecções respiratórias recorren-
tes. A história familiar revelava oito perdas gestacio-
nais antes do nascimento da paciente e dois irmãos
mais velhos hígidos. Ao exame, observaram-se pápulas
peroladas na região perinasal e perioral, pápulas e
nódulos eritemato-violáceos no pescoço, couro cabe-
ludo, dorso superior e região perianal (Figura 1).
Presença de espessamento cutâneo, hiperpigmenta-

ção sobre proeminências ósseas, hipertrofia gengival,
(Figura 2A) contraturas articulares de membros supe-
riores e inferiores, assumindo posição supina (frog-leg
position) (Figura 2B) e retardo do crescimento, com
percentil para peso e altura abaixo de 3. Sem compro-
metimento aparente do desenvolvimento mental. Os
exames laboratoriais encontravam-se dentro dos limi-
tes da normalidade, o RX de ossos longos evidenciou
osteopenia e a biópsia de dois dos nódulos mostrou
material hialino, amorfo e eosinofílico na derme
(Figura 3)
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FIGURA 1: A. Pápulas peroladas região cervi-
cal, dorso e auricular; B. Nódulo e placa vio-
láceos perianais

FIGURA 2: A. Hipertrofia gengival; B.
Contratura em flexão das grandes articula-
ções de membros superiores e inferiores
(frog-leg position). Hiperpigmentação
sobre articulações metatarsofalangeanas

FIGURA 3: Depósito de material hialino,
amorfo e eosinofílico na derme
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COMENTÁRIOS
A fibromatose hialina juvenil (FHJ) e a hialinose

sistêmica infantil (HSI) são desordens hereditárias
raras, de caráter autossômico recessivo e etiologia
desconhecida.

O início das manifestações clínicas na FHJ,
usualmente, ocorre entre três meses e quatro anos de
idade, 1 enquanto a HSI tipicamente se apresenta nas
primeiras semanas a meses de vida.2 Em ambas as
condições, o desenvolvimento mental é normal.1,3

Na FHJ, as lesões podem ser pápulas peroladas
na face, pescoço, particularmente nas regiões retroau-
ricular e perinasal, grandes tumores, principalmente,
no couro cabeludo, tronco e membros e placas ou
nódulos perianais. Hipertrofia gengival é comum,
comprometendo a alimentação. Manifestações ósseas
incluem lesões osteolíticas, principalmente, em
falanges distais e metáfises, afinamento da cortical e
osteopenia generalizada. 1-5 São descritos escoliose,
macrocefalia e peso e estatura reduzidos. 1,3

Na HSI, além das lesões cutâneas, contratura
articular, hipertrofia gengival e alterações ósseas, a
pele é espessada, com hiperpigmentação sobre as
proeminências ósseas. Pacientes evoluem com diar-
reia persistente, infecções recorrentes e óbito nos
primeiros dois anos de vida. 1

A histopatologia da lesão cutânea é diagnóstica,
caracterizando-se por depósito dérmico de material
amorfo, hialino e eosinofílico.5 Os achados

microscópicos da HSI e FHJ são semelhantes.
Entretanto, na HSI, há depósito de material hialino,
também em outros órgãos, como: trato gastrointesti-
nal, adrenais, bexiga, músculos esqueléticos, timo e
paratireóide.1 Embora muitas teorias tenham sido
propostas, não há consenso sobre a origem e a
natureza do material hialino. 1,3,5

Em 2002, Rahman e colaboradores mapearam
o gene da FHJ no cromossomo 4q21. Recentemente,
Dowling e colaboradores e Hanks e colaboradores
demonstraram a presença de mutação deletéria no
gene da morfogênese capilar (CMG2), localizado no
cromossomo 4q21, tanto na fibromatose hialina juve-
nil quanto na hialinose sistêmica infantil. 1,3,4

Em virtude das semelhanças entre estas duas
condições, Shehad e colaboradores propõem que as
mesmas representam manifestações diferentes da
mesma desordem e o termo hialinose sistêmica pode-
ria ser usado para as duas condições, mantendo-se o
termo hialinose sistêmica infantil para as formas pre-
coces e graves e hialinose sistêmica juvenil para as for-
mas leves e moderadas. 2

O diagnóstico diferencial de HSI/FHJ inclui a
síndrome de Winchester, neurofibromatose infantil
multicêntrica, lipoidoproteinose e mucopolissacari-
dose tipo 2. 3,4

O tratamento das lesões consiste na remoção
cirúrgica. Entretanto, esta prática pode ser mutilante
e as recorrências são frequentes. 1,3,5                                                  �
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Resumo: Fibromatose hialina juvenil e hialinose sistêmica infantil são desordens autossômicas reces-
sivas, raras da infância. À histologia, há depósito de material hialino na derme e subcutâneo. As carac-
terísticas clínicas principais são: lesões pápulo-nodulares, hipertrofia gengival, contratura articular,
lesões ósseas osteolíticas  e retardo no crescimento. Mutações no mesmo gene foram identificadas
nas duas condições, sugerindo que sejam espectros da mesma doença. 
Palavras-chave: Fibroma; Hipertrofia gengival; Mutação; Pele; Pele/lesões

Abstract: Juvenile hyaline fibromatosis and infantile systemic hyalinosis are rare autossomal reces-
sive disorders with onset in infancy or early childhood. Histological examination shows deposit of
hyaline material in the dermis and subcutaneous tissue. Clinical features include papulonodular
skin lesions, gingival hypertrophy, flexion contractures of joints, osteolytic bone lesions and stunt-
ed growth. Mutations in the same gene were detected in both conditions, suggesting that they may
be variants of the same disorder. 
Keywords: Fibroma; Gingival hypertrophy; Mutation; Skin; Skin/lesions
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