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Paciente de dois anos e nove meses, filha de
pais consanguineos, desde os quatro meses de idade
apresenta papulas faciais, nédulos em couro cabelu-
do, pescoco, dorso e regiao perianal, contratura arti-
cular em flexdo e retardo do crescimento. Sem relato
de diarreia crdnica e infecgoes respiratorias recorren-
tes. A histéria familiar revelava oito perdas gestacio-
nais antes do nascimento da paciente e dois irmaos
mais velhos higidos. Ao exame, observaram-se papulas
peroladas na regiao perinasal e perioral, papulas e
nodulos eritemato-violiceos no pescogo, couro cabe-
Iudo, dorso superior e regiio perianal (Figura 1).
Presenca de espessamento cutineo, hiperpigmenta-
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¢d0 sobre proeminéncias 6sseas, hipertrofia gengival,
(Figura 2A) contraturas articulares de membros supe-
riores e inferiores, assumindo posi¢ao 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 biopsia de dois dos nédulos mostrou
material hialino, amorfo e eosinofilico na derme
(Figura 3)

FIGURA 1: A. Papulas peroladas regiio cervi-
cal, dorso e auricular; B. Nédulo e placa vio-
liceos perianais

FIGURA 2: A. Hipertrofia gengival; B.
Contratura em flexao das grandes articula-
coes de membros superiores e inferiores
(frog-leg position). Hiperpigmentagao
sobre articulacoes metatarsofalangeanas

FIGURA 3: Deposito de material hialino,
amorfo e eosinofilico na derme
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COMENTARIOS

A fibromatose hialina juvenil (FHJ) e a hialinose
sistémica infantil (HSI) sio desordens hereditarias
raras, de carater autossOmico recessivo e etiologia
desconhecida.

O inicio das manifestacoes clinicas na FHJ,
usualmente, ocorre entre trés meses € quatro anos de
idade, ' enquanto a HSI tipicamente se apresenta nas
primeiras semanas a meses de vida.? Em ambas as
condicoes, o desenvolvimento mental é normal."?

Na FHJ, as lesoes podem ser papulas peroladas
na face, pescoco, particularmente nas regioes retroau-
ricular e perinasal, grandes tumores, principalmente,
no couro cabeludo, tronco e membros e placas ou
noédulos perianais. Hipertrofia gengival é comum,
comprometendo a alimentagao. Manifestacoes dsseas
incluem lesoes osteoliticas, principalmente, em
falanges distais e metafises, afinamento da cortical e
osteopenia generalizada. > Sao descritos escoliose,
macrocefalia e peso e estatura reduzidos. '

Na HSI, além das lesdes cutineas, contratura
articular, hipertrofia gengival e alteracoes Osseas, a
pele é espessada, com hiperpigmentacao sobre as
proeminéncias Osseas. Pacientes evoluem com diar-
reia persistente, infeccoes recorrentes e Obito nos
primeiros dois anos de vida.'

A histopatologia da lesao cutinea é diagnostica,
caracterizando-se por deposito dérmico de material
amorfo, hialino e eosinofilico.® Os achados
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microscopicos da HSI e FHJ sao semelhantes.
Entretanto, na HSI, ha depésito de material hialino,
também em outros Orgios, como: trato gastrointesti-
nal, adrenais, bexiga, musculos esqueléticos, timo e
paratiredide." Embora muitas teorias tenham sido
propostas, nio ha consenso sobre a origem e a
natureza do material hialino. '*’

Em 2002, Rahman e colaboradores mapearam
o gene da FHJ no cromossomo 4q21. Recentemente,
Dowling e colaboradores e Hanks e colaboradores
demonstraram a presenca de mutagao deletéria no
gene da morfogénese capilar (CMG2), localizado no
cromossomo 421, tanto na fibromatose hialina juve-
nil quanto na hialinose sistémica infantil. ***

Em virtude das semelhangas entre estas duas
condicoes, Shehad e colaboradores propéem que as
mesmas representam manifestagoes diferentes da
mesma desordem e o termo hialinose sistémica pode-
ria ser usado para as duas condi¢oes, mantendo-se o
termo hialinose sistémica infantil para as formas pre-
coces e graves ¢ hialinose sistémica juvenil para as for-
mas leves e moderadas.?

O diagnéstico diferencial de HSI/FHJ inclui a
sindrome de Winchester, neurofibromatose infantil
multicéntrica, lipoidoproteinose e mucopolissacari-
dose tipo 2.%*

O tratamento das lesOes consiste na remogao
cirargica. Entretanto, esta pratica pode ser mutilante
e as recorréncias sao frequentes. '’ a



Qual o seu diagnostico?”

Resumo: Fibromatose hialina juvenil e hialinose sistémica infantil sio desordens autossdmicas reces-
sivas, raras da infincia. A histologia, hi depésito de material hialino na derme e subcutineo. As carac-
teristicas clinicas principais sio: lesdoes piapulo-nodulares, hipertrofia gengival, contratura articular,
lesOes Osseas osteoliticas e retardo no crescimento. Mutagdes no mesmo gene foram identificadas
nas duas condicoes, sugerindo que sejam espectros da mesma doenca.

Palavras-chave: Fibroma; Hipertrofia gengival; Mutagao; Pele; Pele/les6es

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
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be variants of the same disorder.
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