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CARTAS - CASO CLINICO

Sindrome de Hay-Wells:
os desafios de um
acompanhamento de nove
anos™ "

Prezado Editor,

O presente relato discute a evolucao e conducao de um caso
de sindrome de Hay-Wells (SHW), previamente publicado
nesta revista, de paciente do sexo masculino, atualmente
com 9 anos, acompanhado desde os 4 meses de vida." Com
pais ndo consanguineos e irmaos higidos, nascido a termo e
por parto vaginal, apresentava desde o nascimento lesdes
exulceradas no tronco, couro cabeludo, face e membros
superiores (fig. 1); onicodistrofia (fig. 2); anquiloblefaron
filiforme adnatum - corrigida na sala de parto; fenda pala-
tina; deformidade do pavilhdo auricular; e micropénis.” O
paciente ficou internado durante os primeiros trés meses
de vida por perdas transepidérmicas com distUrbios hidro-
eletroliticos, infecgcdes cutaneas, otite e pneumonia. Foi
encaminhado inicialmente com diagnédstico de epidermolise
bolhosa; entretanto, os diversos achados clinicos permitiram
o diagndstico de SHW.

Desde o nascimento, o paciente evoluiu com intoleran-
cia e recusa de dieta por via oral (VO), necessitou de sonda
nasoenteral, que foi substituida por gastrostomia aos 3 anos,
momento em que também realizou a correcédo da fenda pala-
tina. Aos 4 anos, o paciente foi diagnosticado com fimose
e aderéncias balanoprepuciais, ja corrigidas, e hipospadia
glandar, que nao exigiu intervencdo. O paciente iniciou
melhora da tolerancia a alimentacao VO apenas aos 7 anos.

As exulceracbes cutaneas, principalmente as do
couro cabeludo, tiveram diversos episodios de tecido de
granulacao exuberante e colonizacao bacteriana desde
0 nascimento, sem melhora nos primeiros anos de vida
(fig. 3), a despeito dos cuidados locais e das terapias anti-
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microbianas tépicas e sistémicas. Foram realizadas diversas
culturas do exsudato dessas lesoes, com resultados positivos
para Staphylococcus aureus resistentes a meticilina com
perfil comunitario (CA-MRSA) e Pseudomonas aeruginosa.

Os cuidados cutaneos iniciais foram centrados na
remocao delicada de escamas e crostas com uso de curativos
ndo aderentes. Para os tecidos de granulacao exuberante,
foram realizadas diversas sessoes de desbridamento cirur-
gico superficial, com anestesia topica e uso de curativos
especificos, que absorvessem exsudato, preferencialmente
com prata, para controle e resolucao da colonizacao bacte-
riana local. Inicialmente, optou-se por curativos de espuma
com prata (hidropolimeros), por serem recortados no for-
mato necessario, pelo bom poder de absorcao de exsudato
e perda de umidade por evaporacao, mantendo o isolamento
térmico e ambiente Umido e com trocas a cada quatro dias,
objetivando melhorar a qualidade de vida do paciente, ali-
viar a dor, acelerar a cicatrizacao e prevenir episodios de
colonizacao e infeccao.

Desde os 7 anos o paciente nao apresentou novas
exulceracdes e nao teve mais necessidade de uso de tra-
tamentos especificos. Ao exame dermatoldgico atual, sdao
identificados deformidade do pavilhao auricular, micro-
pénis, alopecia, madarose e onicodistrofia, além de
hipodontia, dentes conicos, cicatrizes hipo/hipercrémicas,
principalmente na face, regiao cervical, couro cabeludo
e tronco anterior; e cicatrizes hipertroficas nos membros
superiores, tronco anterior e dorso (fig. 4). O paciente
relatou anidrose generalizada e intolerancia ao calor,
evidenciada ao exame como xerose generalizada, sem
descamacao.

O paciente faz acompanhamento atual com neurope-
diatria (atraso leve no neurodesenvolvimento psicomo-
tor), fonoaudiologia (dificuldade de fala), gastropediatria,
urologia, otorrinolaringologia (membrana timpanica com
perfuracao puntiforme decorrente de otites recorrentes),
oftalmologia (em uso de lagrimas artificiais), nutricao (baixa
estatura) e dermatologia.

Diversas sindromes autossomicas dominantes resultam da
mutacao do gene p63, tais como a sindrome EEC (ectro-
dactyly, ectodermal dysplasia, clefting), a sindrome ADULT
(acro-dermato-ungual-uacrimal-tooth), sindrome membro-
-mamaria, a SHFM (split-hand/foot malformation) e a SHW
ou AEC (ankyloblepharon, ectodermal dysplasia and cleft
lip/palate syndrome). Essas sindromes cursam com displasia
ectodérmica, alteracoes dos membros e fissura orofacial. Os
fenotipos diferentes se justificam por diferentes mutacoes
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Figura 1
no dorso e regiao proximal dos membros superiores.

Figura 2

Crianca aos 4 meses de vida com sindrome de Hay-Wells. (A) Exulceragées no couro cabeludo e face. (B) Exulceracoes

Recém-nascido com sindrome de Hay-Wells com alteracées ungueais. (A) Presenca de onicodistrofia em todos os quiro-
dactilos. (B) Presenca de onicodistrofia em todos os pododactilos.

Figura 3
(A) e regiao parietal (B).

que podem ocorrer no mesmo gene, seja com ganho ou
perda de funcdo. O gene p63 codifica seis proteinas diferen-
tes que terao seus efeitos funcionais alterados de variadas
formas a depender da sindrome em questdo.’® Aproxi-
madamente 30% dos pacientes apresentam um progenitor
afetado, enquanto 70% dos casos surgem de mutacao de
novo.’

A SHW/AEC compartilha de algumas caracteristicas
comuns com sindrome EEC. Entretanto, o envolvimento
ectodérmico € muito mais grave na sindrome SHW/AEC, na
qual ocorrem mais frequentemente lesées do couro cabe-
ludo e de modo mais grave. Além disso, a fissura facial,

Crianca com sindrome de Hay-Wells com 1 ano. Focos de tecido de granulacao exuberante na regido parieto-occipital

quando presente na sindrome EEC, é sempre fissura labial
(com ou sem fissura palatina), enquanto apenas fissura pala-
tina ocorre na SHW. Envolvimento de membros na AEC é
minima ou ausente.®

As exulceracdes na SHW sao comuns ao nascimento, com
risco de levar a alopecia cicatricial e hipotricose. Cerca
de 70% dos neonatos apresentam anquiloblefaron filiforme
adnatum com severidade variavel. Também pode existir age-
nesia ou atresia dos pontos lacrimais, levando a conjuntivite
ou blefarite cronica. A maioria apresenta distrofia ungueal
e anormalidades dentarias, como hipodontia e dentes coni-
cos. A sudorese pode ser diminuida, gerando intolerancia
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Figura 4
visualizada em 1° e 5° quirodactilos.

térmica. Fissura palatina com ou sem labio leporino ocorre
em todos os casos. Alteracdes na posicao da lingua e dificul-
dade de fala também ja foram descritas.>’~° Na SHW, devem
ser garantidos os cuidados intensivos necessarios e posterior
acompanhamento individualizado, de acordo com as deman-
das exibidas ao longo do desenvolvimento infantil e na fase
adulta, realizando cuidado continuado e multidisciplinar. De
fato, apo6s o periodo da primeira infancia - quando o risco
de complicacdes graves como infeccdes e perda de liqui-
dos é maior -, o progndstico geral € bom, com expectativa
de vida normal, como evidenciado neste caso, com melhora
significante das les6es cutaneas apds os 7 anos de vida.>’
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