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INTRODUCAO

RELATO DO CASO

Poiquilodermia congénita, ou sin-
drome de Rothmund-Thomson (SRT),
foi descrita inicialmente por Roth-
mund, em 1868 !, descrevendo crian-
cas de 3 familias, que apresentavam
catarata em associagdo a uma peculiar
degeneragdo da pele. Estas familias vi-
viam em uma area isolada da Bavaria,
onde casamentos consanguineos eram
comuns. Em 1923, um dermatologista
inglés, Thomson, descreveu uma e
posteriormente mais duas criangas com
alteragdes de pele (poiquilodermia) e
anormalidades Osseas %3. A possibili-
dade de que as alteragdes de pele nes-
tes dois grupos de pacientes fizessem
parte da mesma sindrome foi inicial-
mente sugerida por CARLTON 4 em
1943, e novamente por SEXTON 3, em
1954. Desde entdo a sindrome tornou-
se conhecida por sindrome de Roth-
mund-Thomson. A caracteristica pre-
dominante da sindrome é a poiqui-
lodermia das faces e extremidades, que
comegam na infincia. Caracteristicas
variaveis incluem alopécia, dentes e
nariz distroficos, catarata juvenil bila-
teral, baixa estatura, hipogonadismo,
malformagdes Osseas e tumores ma-
lignos. Existiram em 1992, cerca de
200 casos no mundo.
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F. M. S., 21 anos, sexo feminino,
branca, natural de Sdo Paulo. Filha de
pais consanguineos (primos em 2°
grau) naturais de Minas Gerais. Pri-
meira filha de uma prole de 4 (duas
mulheres e dois homens), em que am-
bos os homens vieram a falecer no 1°
ano de vida, um dos quais apresentava
poiquilodermia congénita (Heredo-
grama). Seu pai vinha de uma prole de
10, também originados de casamento
consanguineo, no qual as duas primei-
ras filhas também apresentaram altera-
¢oOes de pele durante o primeiro ano de
vida, mas vieram a falecer aos 7 e¢ 6
anos de idade, respectivamente (Here-
dograma). Atendida no Setor de cata-
rata do Departamento de Oftalmologia
da Escola Paulista de Medicina em
1993, com queixa de baixa acuidade
visual progressiva para perto e longe
ha 1 ano.

Nascida em 1972, relatou ser porta-
dora da sindrome de Rothmund-
Thomson, e que as lesGes de pele tive-
ram inicio nos primeiros meses de
vida.

Ao exame fisico: Altura de 147 cm,
peso de 39 kg, facies tipica, com nariz
distréfico, poiquilodermia generali-
zada em face, tronco e extremidades,
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apresentando areas de atrofia,
telangectasias, areas hipo e
hiperpigmentadas, auséncia
de supercilios e cilios, maos e
pés pequenos apresentando as
falanges encurtadas. Apre-
sentava amenorréia primaria
(hipogonadismo), ndo tratada.

Ao exame ocular: AV 20/
200 e J7 para olho direito e
dedos a 3 metros e J maior
que 7 para perto para olho
esquerdo.

Biomicroscopia: cilios es-
cassos, distriquiase, cerato-
patia em faixa superior, opa-
cidade de capsula anterior
de 1x e de capsula posterior
de 3x, para ambos os olhos.

Tonometria de Aplanagao
igual a 17mmHg em A. O.

Ceratometria: 49,25 (180°) x 47,75
(90°) O. D., 49,25 (115°) x 48,25 (25°)

0. E.

Fundo de olho: discreta alteragdo

pigmentar da retina em A. O.

Sindrome de Rothmund-Thomson: um caso
com catarata juvenil tardia
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Provavel sidrome de Rothmund-Thomson.

Sidrome de Rothmund-Thomson.

Figura 1 - Heredograma

A paciente foi submetida a aspira-
¢ao endocapsular da catarata O. E. e
implante de lente intraocular de cama-
ra posterior, biconvexa de 7 mm de
didmetro, em janeiro de 1994, sem

5. SEXTON, G. B. - Thomson’s syndrome.

Dois meses apds o ato ci-
rurgico apresentava AV sem
corregdo de 20/40, P.1.O. = 18
mmHg e ceratometria: 46,50
(171°) x 44.75 (81°).

No momento a paciente
aguarda intervengdo em seu
olho direito.
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