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«ID: A.C.S, 31 anos, feminino, casada, advogada, natural de
Sao Paulo, residente em Niterdi-RJ.

* QP: “manchas no corpo”
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HDA:

* Inicio da doenca aos seis meses de idade com o aparecimento de
manchas avermelhadas, mal delimitadas no abdome e dorso.

« Aos sete anos, as manchas tornaram-se ceratésicas, fixas,
asperas, bem delimitadas, de contornos geograficos, localizadas nos
bragos, abdome, regiao lombar e terco proximal das coxas.

* Aos quinze anos iniciou tratamento com acitretina 40mg/dia com o
desaparecimento das lesOes apds aproximadamente vinte dias.
Interrompeu o tratamento em marco do corrente ano, pois tem a
intencao de engravidar.

* Recidiva da doenca e piora da sintomatologia com a interrupg¢ao do
tratamento, relatando prurido e piora do eritema com exposicao a
extremos de temperatura, bem como sensacao de queimagao nas
lesoes.
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- H.P.P: nada digno de nota

* H. Familiar: casos da doenca semelhantes no avo paterno,
pai, tios e primos paternos.
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Legenda: D Homem sem a doenca E Mais 6 filhos
E Homem com a doenca sem a doenca

O Mulher sem a doenca @ @ Nossa Paciente

© Mulher com a doenca
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- Exame de aparelhos e sistemas:

sem alteracoes
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Exame Dermatolégico

 Placas eritemato-acastanhadas, de
formas e tamanhos variados com diametro
entre 10 e 30 cm, asperas, limites nitidos,
configuragao geografica.

* Nao ha ceratodermia palmoplantar.

* Dentes, cabelos e unhas normais.
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Exame Dermatoloégico

i - Lesido em alvo
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- Exame Histopatologico:

* Aos cinco e aos nove anos, foi submetida a biopsias com laudos
compativeis com Eritroceratodermia variabilis.

* Dezembro 1980- Laboratorio de Anatomia Patolégica e Citologia-
Dr. Antonio Francisco Bastos- UNICAMP- Laudo compativel com
Eritroceratodermia variabilis. (Lamina nao disponivel)

« Agosto 1985- Laboratorio de Anatomia Patologica e Citologia- Dr. A.
M. Cardoso de Almeida- Laudo compativel com Eritroceratodermia
variabilis. (Lamina nao disponivel)
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« Exames Complementares: sem alteracoes

* Hipoteses Diagnosticas: Eritroceratodermia variabilis

* Diagnoésticos Diferenciais:
eritroceratodermia simeétrica progressiva
psoriase

eritemas figurados
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- Diagnéstico Conclusivo: Eritroceratodermia variabilis

« Conduta Terapéutica: isotretinoina oral 20mg/dia
(substituindo a acitretina, até dois meses antes da concepcao).

* Motivo da Apresentacao: caso tipico de doenca rara
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- Resumo:

* Eritroceratodermias: grupo de doencas caracterizadas por
disturbio da queratinizacdo de causa desconhecida, carater
hereditario ou esporadico.

 Classificacao em dois grupos: eritroceratodermia variabilis
(Mendes da Costa) e eritroceratodermia simétrica progressiva
(sindrome de Gottron).
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* Eritroceratodermia simeétrica progressiva
(sindrome de Gottron):

» O termo “progressiva” ¢ utilizado devido ao carater evolutivo da
lesdo que, uma vez surgida, progride durante um curto periodo
em termos de extensao.

« Mutacdo da proteina loricrina (principal constituinte do
envelope celular), que quando alterada interfere nas fases
tardias do processo de queratinizacao. Ha aumento da atividade
mitotica. O defeito basico € o excesso de producao de células
corneas.

*Placas policiclicas, hiperceratésicas sobre base eritemato-
alaranjada, com simetria quase perfeita das lesdes, distribuidas
sobre os joelhos, cotovelos, maos e pes.
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- Eritroceratodermia variabilis (ECV):

» Genodermatose caracterizada por um disturbio da queratinizagao
associado a eritema nao inflamatorio.

* Mutacdo nos genes que codificam as conexinas 31 (GJB3) e 30.3
(GJB4).

Conexinas sao proteinas das gap junctions cuja alteracdo leva a uma
modificacdo da conexao (transito) entre os queratinécitos e, como
consequéncia, ha uma alteracdo na cornificacdo. Atividade mitética é
normal. O defeito basico € anomalia na coesdo dos queratindcitos na
camada cornea.

* As lesdes mudam (variabilis) continuamente de forma, cor e localizagao
» Elemento clinico diferencial da ECV: emergéncia do eritema figurado

(varia em duracao de horas a dias).

Existem aproximadamente duzentos casos publicados até o
momento.
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Obrigada!




