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Caso para diagnóstico. Análise
dos cabelos em criança com
atraso  no desenvolvimento
psicomotor e cabelos frágeis e
quebradiços�,��

Prezado  Editor,

Criança do sexo feminino,  com idade  de  4 anos, apresentou-
-se  ao Serviço de  Dermatologia  com  cabelos  curtos,  finos
e  frágeis  desde  o  nascimento  (fig.  1).  Apresentava  tam-
bém  xerose  e  placas  eczematosas  importantes  no dorso,
tronco  e  couro  cabeludo  e fotossensibilidade.  A paciente
apresentava,  ainda,  baixa  estatura,  miopia  grave,  atraso  no
desenvolvimento  psicomotor  e infecções  respiratórias  recor-
rentes.

O  exame  do fio  ao microscópio  óptico  polarizado  mostrou
cabelos  finos  e  tricosquise  com  faixas  típicas  transversais
alternadas  escuras  e  claras,  denominadas  ‘‘padrão  em  cauda
de  tigre’’  (fig.  2)  e  superfície  irregular  (fig.  3).

O  estudo  genético  revelou  mutação no gene  ERCC2.

Qual o seu diagnóstico?

a)  Xeroderma  pigmentoso
b) Tricotiodistrofia
c)  Doença de  Menkes
d)  Síndrome  de  Cockayne
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Discussão

Com  base  na  apresentação  clínica  e  nos exames  tricológico  e
genético,  foi estabelecido  o diagnóstico  de  tricotiodistrofia
(TTD).

A  TTD  é  um  grupo  heterogêneo  de doenças  neuroectodér-
micas  com  herança  autossômica  recessiva,  embora  alguns
casos  com  possível  transmissão  ligada  ao X  tenham  sido  rela-
tados.  A forma  fotossensível  de  TTD  é causada  por  mutações
nos  genes  XPB, XPD  ou  p8/TTDA,  que  codificam  subunidades
do fator  de transcrição/reparo  TFIIH.  A forma  não  fotossen-
sível  de  TTD  é  geneticamente  heterogênea;  o  gene  TTDN1  é
descrito  em  uma  pequena  proporção  de pacientes.1 Na  TTD
fotossensível,  a mutação mais  frequentemente  descrita  é a
XPD  (ERCC2),2 que  também  está envolvida  na  patogênese
do  xeroderma  pigmentoso  (XP)  e  da  síndrome  de Cockayne,
embora,  diferentemente  do XP,  não  haja  predisposição para
neoplasias  malignas  cutâneas.  XP,  síndrome  de Cockayne
e  TTD  são  exemplos  do fenômeno  chamado  heteroge-
neidade  clínica,  em  que  mutações  em  um  gene  (neste
caso,  o XPD)  podem  resultar  em  doenças  ou  variantes
distintas.3

As  características  clínicas  dos  pacientes  com TTD variam
amplamente  em  natureza  e  gravidade,  e  a única  caracterís-
tica  comum  em  todos  os pacientes  é  o  cabelo  frágil  (cabelo
curto,  rebelde  e frágil  no  couro  cabeludo,  sobrancelhas
e  cílios)  em  decorrêncisa  do  teor de enxofre  anormal-
mente  baixo.  Além disso, amplo  espectro  de  outros  sintomas
clínicos  que  geralmente  acometem  órgãos  de origem  ecto-
dérmica  e  neuroectodérmica  podem  estar presentes,  como
atraso  intelectual  e  de crescimento,  ictiose,  baixa  esta-
tura,  diminuição  da  fertilidade,  anormalidades  neurológicas
e  oculares  e,  em  alguns  casos,  infecções  recorrentes,4

como  no  caso da  paciente  aqui  descrita.  Aproximadamente
metade  dos  pacientes  apresenta  fotossensibilidade.1,4

Quando  examinadas  sob  microscópio  com  luz  polari-
zada,  as  amostras  de cabelo  constantemente  mostram
faixas  transversais  acentuadamente  brilhantes  e  escuras
ou  ‘‘padrão  em  cauda  de tigre’’,  e  muitas  vezes  exibem
contorno  irregular  e  ondulado  em  todos  os  pelos  (dife-
rentemente  das ‘‘pseudo-faixas  em  cauda  de tigre’’).5,6
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Figura  1  Cabelo  curto  e quebradiço, em  diferentes  comprimentos.

Figura  2  Exame  do  cabelo  ao  microscópio  com  luz  polarizada:
tricosquise  com  típico  ‘‘padrão  em  cauda-de-tigre’’.  Observar
a alternância  de  faixas  transversais  claras  e  escuras.

Tricosquise  e defeitos  semelhantes  à tricorrexe  nodosa  tam-
bém  são  anormalidades  distintas  da  haste  capilar  na TTD,
embora  nem  sempre  estejam  presentes.  Em contraste  com
a  TTD,  outros  pacientes  com  defeitos  semelhantes  no reparo
do  DNA  e mutações no  gene  XPD  não  apresentam  verda-
deiras  ‘‘faixas  em  cauda  de  tigre’’.  Uma  ‘‘pseudo-faixa  em
cauda  de  tigre’’  pode  ser observada  em  segmentos  de  has-

Figura  3  Haste  de  cabelo  irregular  e ondulada  ao  exame  com
luz polarizada  e microscopia  óptica.

tes  normais,  mas  o padrão  de faixas  geralmente  é  menos
pronunciado  e  menos  regular  do que  as  faixas  claras  e  escu-
ras  observadas  em  pacientes  com TTD.5 De  fato,  achados
capilares  microscópicos  característicos  distinguem  a  trico-
tiodistrofia  de  outras  condições com  alopecia  congênita  ou
hipotricose.  Por  exemplo,  pacientes  com  doença de Menkes
geralmente  apresentam  ‘‘cabelos  crespos’’  com  torções  ao
redor  de seu  eixo longo  em  intervalos  irregulares  no  eixo
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quando  observados  sob  microscópio  óptico,  também  conhe-
cido  como  pili  torti.7

Em  conclusão,  a análise do  cabelo  ao  microscópio  com  luz
polarizada  é  considerada  muito  útil  para  o diagnóstico  da
tricotiodistrofia,  pois a  mesma  compartilha  características
clínicas  e  genéticas  com  outras  síndromes  neuroectodér-
micas.  O diagnóstico  pode  ser feito  com  base  no  exame
clínico  e  tricológico  com  luz  polarizada  e  microscopia  óptica,
embora  o  estudo  genético  possa  ser útil.
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Carcinoma de células de Merkel
gigante e agressivo no braço
direito�,��

Prezado  Editor,

Em  outubro  de  2018,  paciente  do sexo  feminino  de  65  anos
veio  à  consulta  em decorrência  de  uma  lesão  vermelha,
quente,  dolorosa  e  edematosa  na pele  do braço direito.  Dois
meses  após  o  aparecimento  do  tumor,  seu  volume aumentou
quatro  vezes  (fig.  1).

DOI referente ao artigo:
https://doi.org/10.1016/j.abd.2021.11.010

� Como citar este artigo: Brzeziński P, Słomka J,  Kitowska A, Bimbi
C. Giant, aggressive Merkel cell carcinoma of the right arm. An Bras
Dermatol. 2023;98:259---62.

�� Trabalho realizado no Departamento de Dermatologia, Provin-
cial Specialist Hospital in Slupsk, Ustka, Polônia.

O  exame  físico  revelou  tumoração eritematosa  de  1,5  cm
de diâmetro,  móvel  em  relação ao  substrato,  mal  demar-
cada  de seu  entorno.  A história  de comorbidades  da  paciente
incluía  leucemia  linfocítica  crônica  de células  B (BCLL-PD)
tratada  com  ofatumumabe  + clorambucil,  de 2008  a 2009.

As  anormalidades  laboratoriais  incluíam  nível  acentuada-
mente  elevado  de leucócitos:  89.600  (N:  4---10).

Foi  obtida  amostra  da  pele  medindo  2,0  ×  0,7  cm, com
espessura  de 0,6  cm,  incluindo  tecido  subcutâneo  para
avaliação.

No  exame  histopatológico,  foi  observada  infiltração
difusa  de células  atípicas  hipercromáticas  na derme,  com
escasso  citoplasma  e o seguinte  imunofenótipo:  CKAE1/3(+)
‘‘dot  like’’, CK20(+)  ‘‘dot  like’’,  SYN(+),  CgA(+/  ---  ), TTF-
1(---),  LCA(---),  e Ki67(+)  em  aproximadamente  90%  das  células
tumorais.  Todo  o quadro  favorecia  o  diagnóstico  de  car-
cinoma  neuroendócrino  cutâneo  (carcinoma  de  células  de
Merkel  [CCM])  (fig. 2A e  2B).

A  paciente  foi  transferida  para a  Enfermaria  de  Cirur-
gia  Oncológica  para  tratamento  subsequente.  No  início  de
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