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PREFACIO

A obra intitulada “Dermatologia Além da Estética” apresenta um conjunto de cinco capitulos
com tematicas diversas que visam abordar sobre assuntos essenciais e para a formag¢ao e atuagao de

profissionais na area dermatologica.

Essa coletanea apresenta um amplo espectro de abordagem, tradando de temas que vao desde o
cotidiano do profissional atuante na area da satide, até assuntos raros e pouco difundidos na medicina.
O livro tem potencial de estimular a construgdo de saberes voltado para a area da dermatologia e, com

ele, almejamos contribuir positivamente através da disseminacao de conhecimento.

Agradecemos aos autores que contribuiram para a construgao dessa obra por todo esfor¢o e dedicagao
ofertados. Esperamos que este livro possa colaborar para a discussdo e entendimento de temas
relevantes na area dermatoldgica, orientando estudantes, docentes, gestores e pesquisares a reflexao

sobre a importancia dos assuntos aqui abordados.

Ademais, vale ainda ressaltar a parceria entre a Liga Académica de Dermatologia do Centro
Universitario Atenas (campus Paracatu, Minas Gerais) na produ¢do do conteudo que compde esse
livro. Os membros ligantes se empenharam para oferecer um material de estudo com qualidade para

que essa obra se tornasse fonte de busca e pesquisa para os temas aqui tratados.

Gabriela Teixeira Lima
Hellen Kristina Magalhaes Brito

Silvano Araujo Ferreira Junior
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RESUMO: A Sindrome de Griscelli foi descrita pela primeira vez em 1978 e, desde entdo, pouco



mais de 60 casos foram descritos na literatura, sendo a maioria lactantes e escolares. Representa uma
alteracdo no transporte de melanossomos (corpusculos intracelulares que armazenam melanina) com
a presenca de grandes grupos de granulos de pigmento na haste capilar, resultando em uma cor cinza
prateada, simultaneamente com graus variaveis de imunodeficiéncia e alta mortalidade. A Sindrome de
Griscelli foi classificada em trés subtipos: Tipo 1 manifesta-se com hipomelanose e déficit neuroldgico
primario. Provocada por mutacdo no gene MYOSA, caracteriza-se por cabelos grisalhos, atraso
psicomotor grave e sério comprometimento neurolodgico primario, como desenvolvimento tardio e
retardo mental. A Tipo 2 € provocada por mutagdo no gene RAB27A, manifestada com hipomelanose
e deterioragdo imunolodgica grave, provocando suscetibilidade para infecgdes repetidas que resulta
em uma condi¢do de alta mortalidade, conhecida como sindrome hemofagocitica. A Tipo 3 apresenta
apenas manifestacdes cutaneas, limitada a defeitos de hipopigmentacdo. O diagnoéstico € realizado
por meio dos sinais clinicos, achados microscopicos e evidéncias laboratoriais, como neutropenia,
trombocitopenia, anemia recorrente ao aumento dos niveis de triglicerideos e hipogamaglobulinemia.
Além disso, a camada cornea contém pouca melanina, sugerindo um defeito de transporte da melanina
para os queratinocitos. Possui um progndstico severo e o tratamento varia de acordo com o tipo da

condi¢do, que ¢ determinante na evolucdo do paciente.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Griscelli. Albinismo Parcial. Sindrome Hemofagocitica.
RARE GRISCELLI SYNDROME: A BRIEF LITERARY REVIEW

ABSTRACT: Griscelli’s Syndrome was first described in 1978 and since then, just over 60 cases
have been described in the literature, most of them lactating and schoolchildren. It represents a
change in the transport of melanosomes (intracellular corpuscles that store melanin) with the presence
of large groups of pigment granules in the hair shaft, resulting in a silvery gray color, simultaneously
with varying degrees of immunodeficiency and high mortality. Griscelli’s syndrome was classified
into three subtypes: Type 1 manifests itself with hypomelanosis and primary neurological deficit.
Caused by a mutation in the MYOSA gene, it is characterized by gray hair, severe psychomotor
retardation and serious primary neurological impairment, such as late development and mental
retardation. Type 2 is caused by a mutation in the RAB27A gene, manifested with hypomelanosis
and severe immunological deterioration, causing susceptibility to repeated infections that results
in a high mortality condition, known as hemophagocytic syndrome. Type 3 presents only skin
manifestations, limited to hypopigmentation defects. The diagnosis is made through clinical signs,
microscopic findings and laboratory evidence, such as neutropenia, thrombocytopenia, anemia
recurrent to increased levels of triglycerides and hypogammaglobulinemia. In addition, the corneal
layer contains little melanin, suggesting a defect in the transport of melanin to keratinocytes. It has
a severe prognosis and treatment varies according to the type of condition, which is decisive in the

evolution of the patient.
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KEY-WORDS: Griscelli Syndrome. Partial Albinism. Hemophagocytic Syndrome.

1. INTRODUCAO

A Sindrome de Griscelli foi descrita pela primeira vez em 1978, na Franca, por Claude Griscelli e
Michel Prunieras. No momento, foi relatado o caso de duas meninas que nasceram com o cabelo
grisalho, exibiam bastantes episddios de febre, hepatoesplenomegalia e pancitopenia. Desde entdo,
pouco mais de 60 casos foram descritos na literatura, a maioria lactantes e escolares, sobretudo em
populacdo turca e mediterranea. A maior parte dos casos envolviam irmaos e/ou pais consanguineos,
propondo uma resposta autossdmica recessiva. O objetivo deste estudo visa revisar sobre a Sindrome
de Griscelli, a fim de proporcionar conhecimento para aumentar a sobrevida dos pacientes portadores

dessa rara sindrome.

2. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica e documental com objetivo qualitativo, de
abordagem descritiva e de natureza basica. Foi realizado nas bases de dados PubMED, LILACS
e SciELO utilizando-se os descritores “sindrome de griscelli”, “albinismo parcial” e “sindrome
hemofagocitica”. Foram incluidos artigos de revisdo, estudos observacionais e relatos de casos,
publicados de 2003 a 2019, em lingua portuguesa, espanhola e inglesa com acesso aberto. Foram

excluidos artigos incompletos, que ndo tratassem do tema estudado e cartas ao editor.
3. RESULTADOS E DISCUSSOES

3.1 CONCEITO GERAL

Sindrome de Griscelli ou Albinismo Parcial com Imunodeficiéncia é um distarbio imunolégico
raro e capaz de ser fatal, caracterizado pela diluicdo pigmentar e imunodeficiéncia celular variavel.
Representa uma alteracdo no transporte de melanossomos (corpusculos intracelulares que armazenam
melanina) com a presen¢a de grandes grupos de granulos de pigmento na haste capilar, resultando
em uma cor cinza prateada, simultaneamente com graus varidveis de imunodeficiéncia. A Sindrome
de Griscelli foi classificada em trés subtipos distintos com base nas caracteristicas genéticas e

moleculares, todos apresentando diluicdo semelhante do pigmento.

3.2 FISIOPATOLOGIA

A fisiopatologia da Sindrome de Griscelli ¢ fundamentada no transporte restrito de melanina que leva



a deposicdo de melanossoma nos melanocitos. Em 1997, localizaram uma mutagdo homozigdtica
do gene que codifica a proteina VA da miosina (MYOS5A) em uma menina turca com Sindrome de
Griscelli. Em 2000, o mesmo autor expos evidéncias indicando a presenga de um segundo locus
associado a esta sindrome na regido 15921, localizada a uma distancia menor que 7,3 do gene
MYOS5A, o gene RAB27A.

A Sindrome de Griscelli Tipo 1 manifesta-se com hipomelanose e déficit neurologico primario.
Provocada por mutacdo no gene MYOSA, relacionado com cabelos grisalhos, atraso psicomotor
grave e sério comprometimento neurologico primario, como desenvolvimento tardio e retardo
mental. O gene MYOS5A codifica a proteina motora miosina-Va, que ¢ bastante expressa no cérebro e

desempenha uma fungdo muito importante nos neurénios.

A Sindrome de Griscelli Tipo 2 é provocada por mutagdo no gene RAB27A, caracterizando-se
também com hipomelanose, deterioragdo imunologica e manifestacdes da sindrome hemofagocitica.
Estéa relacionado a uma imunodeficiéncia primaria devido ao comprometimento da célula T e da
atividade citotoxica natural killer, provocando suscetibilidade para infec¢des repetidas que resulta
em uma condi¢do com risco de vida conhecida como sindrome hemofagocitica ou linfo-histiocitose
hemofagocitica (HLH), geralmente estimulada por virus e marcada por periodos de febre,

hepatoesplenomegalia e pancitopenia.

O gene RAB27A codifica a pequena proteina GTPase Rab27a, fundamental para ancoragem periférica
de melanossomos em melandcitos, assim como exocitose de granulos citoliticos em linfocitos T

citotoxicos e células naturais killers ou vesiculas secretoras em células endocrinas.

A Sindrome de Griscelli Tipo 3 apresenta apenas manifestacdes cutaneas geradas por muta¢ao no

gene da melanofilina (MLPH), sendo limitados a defeitos de hipopigmentagao.

3.3 QUADRO CLINICO

A Sindrome de Griscelli mostra-se com manifestagdes clinicas, neurologicas ¢ imunologicas.
As caracteristicas clinicas sdo compostas por albinismo parcial, cabelos prateados, prejuizos
neuroldgicos variaveis, imunodeficiéncia associada a hepatoesplenomegalia e infecgdes recorrentes.
As manifesta¢des neuroldgicas englobam hipertensdo intracraniana, sinais cerebelares, hemiparesia,
hipotonia, retardo no desenvolvimento psicomotor e convulsdes. O quadro imunoldgico apresenta-
se com redugdo da hipersensibilidade e funcdo linfocitaria natural killer tardia e comprometida. A

caracteristica mais expressiva da pele ¢ o albinismo.

3.4 DIAGNOSTICO

O diagnostico ¢ feito geralmente entre 4 meses e 7 anos de idade, tendo sido relatado caso em paciente

mais jovem, de 6 semanas. E determinado através da combinagdo de apresentacdo clinica, achados
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microscopicos caracteristicos de luz e elétrons e auséncia de granulos gigantes em leucocitos.

Na andlise microscopica dos cabelos evidenciam-se aglomerados de pigmentos de melanina
agregados, acumulados principalmente na drea medular. A infiltracdo de neutrdfilos e macrofagos
ocorre na maioria dos casos, na substancia branca, podendo ser verificada, através da ressonancia

magnética cerebral.

Na Sindrome de Griscelli Tipo 2 sdo observadas areas hiperdensas do cérebro, dilatagdo ventricular e
calcificagdes periventriculares, e ainda atrofia cerebral na Sindrome de Griscelli Tipo 1. Além disso,
pesquisa revela altos niveis de triglicerideos, baixa imunidade celular caracterizada por um indice
de fitohemaglutinina ndo reativo e um teste derivado de proteina purificada negativo. A bidpsia da

medula dssea apresenta hemafagocitose.

Em exames laboratoriais, os pacientes podem apresentar neutropenia, trombocitopenia, anemia
recorrente ao aumento dos niveis de triglicerideos e alguns tém hipogamaglobulinemia. A camada
cérnea contém pouca melanina, sugerindo um defeito de transporte da melanina para os queratinocitos

na Sindrome de Griscelli.

Os achados histologicos da biopsia de pele demonstram auséncia de células de Langerhans e os
grumos de melanina possuem distribui¢do irregular na pele, e estdo ausentes nos queratinocitos e

cabelos com grumos e melanina com distribuicdo medular compativeis com a doenga.

3.5 TRATAMENTO

O Albinismo Parcial com Imunodeficiéncia possui um prognostico muito ruim e o tratamento varia de
acordo com o tipo da condigdo. A gravidade do compromentimento neurologico vai determinar sobre
a vida do paciente, pois a Sindrome de Griscelli Tipo 1 ndo tem cura. J4 a Sindrome de Griscelli Tipo

3 ndo precisa de tratamento, héd apenas altera¢do na pigmentagao.

O tratamento da doenga consiste na indugdo de intervalos em periodos de fases aceleradas através de
corticoide, metotrexate intratecal, epipodofilotoxina e irradiacao craniana. Um regime com globulina

anti-timocito, corticoide e ciclosporina também ja foi usado e obteve sucesso.

Semelhante a outras imunodeficiéncias primarias, a unica alternativa para a cura € o transplante de
medula 6ssea. A melhor opgdo para o tratamento da Sindrome de Griscelli Tipo 2 € o transplante de

medula 6ssea (TMO) que deve ser realizado o mais precocemente possivel.

3.6 DIAGNOSTICOS DIFERENCIAIS

Os diagnosticos diferenciais incluem duas entidades clinicas: a Sindrome de Elejalde, que se

manifesta predominantemente com altera¢des neuroldgicas, e a Sindrome de Chediak-Higashi, com

imunodeficiéncia grave e presenga de granulos intracitoplasmaticos leucocitarios.




E extremamente importante diferenciar a Sindrome de Griscelli entre as variagdes clinicas presentes,

visto que modificard a conduta em cada um dos tipos.

Alguns autores nao distinguem diferencas clinicas entre a Sindrome de Griscelli Tipo 1 e a Sindrome
de Elejalde, considerando-os a mesma doenca. Entretanto, existem evidéncias moleculares que

sustentam a possibilidade de tratar-se de duas patologias relacionadas com cromossomos diferentes.

3.7 REPERCUSSOES

Criangas com Sindrome de Griscelli Tipo 2 frequentemente apresentam cabelos grisalhos e cor da pele
relativamente clara em curto prazo. Na maioria das vezes possuem uma suscetibilidade aumentada
a infec¢des piogénicas recorrentes e podem manifestar hepatoesplenomegalia, linfadenopatia e

episodios regulares de febre.

Pacientes com Sindrome de Griscelli Tipo 2, em sua maior parte sao acometidos com o desenvolvimento
da Linfo-Histiocitose Hemofagocitica (HLH), “fase acelerada”, que ocorre dos 6 aos 12 meses de
idade.

Vale ressaltar que, as manifestagdes neuroldgicas observadas em pacientes com essa sindrome, estao
relacionadas ao desenvolvimento de HLH, e ndo diretamente da mutagao genética. Isso pois o gene

RAB27A associado a Sindrome de Griscelli Tipo 2 nao ¢ expresso nas células neuronais.

A HLH, também conhecida como Sindrome de Ativagdo Macrofagica Primaria ou “fase acelerada”, se
trata de uma hiperinflamagao grave gerada por resposta imune descontrolada e ineficaz. Se manifesta
com febre prolongada, hepatoesplenomegalia, sinais de alteragdes hepaticas (como ictericia,
aumento das transaminases, reducdo do fibrinogénio e/ou aumento de triglicérides, ferritina e lactato
desidrogenase), linfadenopatia e deficiéncia de pelo menos duas linhagens de células hematopoiéticas.
Os sintomas neurologicos também podem acontecer, desde paralisia do nervo craniano até quadros
de convulsdes e rebaixamento do nivel de consciéncia. O liquido cefalorraquidiano mostra aumento
do numero de leucécitos e/ou de proteinas. J& a histopatologia mostra infiltragdo linfoproliferativa da

medula dssea e do sistema reticulo-endotelial.

A HLH ¢ causada por uma deficiéncia da atividade citotdxica que gera a reducdo da capacidade de
regulagdo da resposta imune. E ainda hé a ativagdo e proliferacdo prolongada das células natural
killer. Essas, por sua vez, produzem grandes quantidades de citocinas (como IFNy, TNFalpha e GM-
CSF) que ativam macrofagos e células dendriticas. Ocorre entdo a migracao dessas células para os
locais de inflamagdo, as quais vao produzir citocinas pro-inflamatdrias e quimiocinas em altos niveis.

Tal resposta tdo exacerbada € a responsavel pelos sinais e sintomas laboratoriais da “fase acelerada”.

O diagndstico ¢ realizado por meio de critérios clinicos e laboratoriais. De acordo com a Histiocyte
Society (associacdo médica, composta por mais de 200 médicos e cientistas ao redor do mundo), sdo
necessarios cinco dos oito seguintes critérios: febre prolongada, aumento do bago, disfungao de células

naturais killer, citopenia em pelo menos duas linhagens de células sanguineas, hipertrigliceridemias
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ou hipofibrinogenemia, hiperferritinemia, evidéncia de hemofagocitose na medula 6ssea sem
caracteristicas de malignidade e nivel sanguineo elevado de CD25 soluvel (sinal de ativagdo de célula
T).

4. CONCLUSAO

Por se tratar de uma sindrome extremamente rara, a literatura ainda ¢ infima em informagoes atuais
e relevantes. Ha poucos estudos acerca de possiveis condutas e tratamentos eficazes. Desta forma,
¢ notdria a relevancia em conhecer a respeito da patologia e dar devida importancia & anamnese e
ao exame fisico bem realizados, para que o diagnodstico precoce seja cada vez mais uma realidade.
Possibilitando, dessa forma, interferir significativamente na sobrevida do paciente portador de

Sindrome de Griscelli, ja que se trata de uma doenca potencialmente fatal.

5. DECLARACAO DE INTERESSES

Nos, autores deste artigo, declaramos que ndo possuimos conflitos de interesses de ordem financeira,

comercial, politico, académico e pessoal.
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RESUMO: A Sindrome dos Cabelos Impentedveis (SCI) ¢ uma rara anomalia estrutural da haste
capilar que causa aparéncia peculiar aos fios do couro cabeludo, deixando-os com um aspecto seco,
pouco maleavel e arrepiado. Manifesta-se por fios que vao desde o loiro-prateado até o acastanhado,
sendo asperos, secos e rigidos, com brilho caracteristico, resistente ao pentear, com crescimento lento
e em varias diregdes. Embora o cabelo tenha aparéncia seca, rebelde e crespa ao toque, normalmente
ndo ha fraqueza capilar. A tonicidade ¢ varidvel, oscilando desde cabelos moderadamente até
amplamente esquivos. Raramente os demais pelos do corpo sdo acometidos desta condi¢do. Nao
existe uma preferéncia por sexo instituida, uma vez que mulheres e homens sdo afetados na mesma
propor¢dao. O diagndstico da SCI comumente ¢ feito nos primeiros anos de vida associando a
apresentacao clinica e achados microscopicos, sendo a microscopia eletronica de varredura o padrao
ouro para a confirmagdo do diagnostico clinico. A Sindrome dos Cabelos Impentedveis possui uma
baixa incidéncia mundial, apresentando-se com menos de 100 casos relatados até o ano de 2009. Um
estudo recente apresentou resultados de que a causa da SCI seria devido a mutagdes autossdmicas
dominantes e recessivas localizadas nos genes peptidilarginina desaminase, transglutaminase trés e
tric6-hialina, responsaveis pela formacao e estruturagdo do eixo capilar. A ciéncia ainda nao traz um

consenso sobre a etiologia e o tratamento especifico para a SCI.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome dos Cabelos Impenteaveis. Pili Trianguli et Canaliculi. Cheveux
Incoiffables.

UNCOMBABLE HAIR SYNDROME: CLINICAL MANIFESTATION,
PHYSIOPATHOLOGY AND DIAGNOSIS OF THIS RARE PATHOLOGY

ABSTRACT: Uncombable Hair Syndrome (UHS) it’s a rare structural anomaly of the hair shaft
that causes peculiarity to the scalp threads, leaving them with a dry, little malleable and dishevel
appearance. It is manifested by strand of hair that goes from silvery blond to brownish, being rough,
dry and rigid, with a characteristic shine, resistant to combing, with slow growth and in several
directions. Although the hair looks dry, rebellious and crimped to the touch, there is usually no capillary
weakness. Tonicity is variable, ranging from moderately to largely elusive hair. The rest of the body’s
hair is rarely affected by this condition. There is no preference for instituted sex, since women and
men are affected to the same extent. The diagnosis of UHS is commonly made in the first years of life,
associating it to clinical presentation and microscopic findings, with scanning electron microscopy
being the gold standard for confirming clinical diagnosis. The Uncombable Hair Syndrome has a low
worldwide incidence, presenting with less than 100 cases reported until 2009. A recent study showed
results that the cause of UHS would be due to autosomal dominant and recessive mutations located
in the peptidilarginine deaminase, transglutaminase three and trichothyaline genes, responsible for
the formation and structuring of the capillary axis. Science still does not bring a consensus on the
etiology and specific treatment for SCI.

DERMATOLOGIA ALEM DA ESTETICA -



KEY-WORDS: Uncombable Hair Syndrome. Pili Trianguli et Canaliculi. Cheveux Incoiffables.

1. INTRODUCAO

A Sindrome dos Cabelos Impenteaveis (SCI) ¢ uma incomum patologia caracterizada pela presenga
de cabelos de aspecto aspero, arrepiados, pouco maleaveis e de lento crescimento. Geralmente essa
condi¢do se inicia na primeira infancia, especialmente nos trés primeiros anos de vida, e tende a
melhorar progressivamente ao longo dos anos. E consideravel apontar que, em geral, sobrancelhas,
cilios e outros pelos do corpo sdo inalterados, afetando apenas o couro cabeludo. O objetivo desse
estudo visa revisar a respeito dos aspectos gerais da SCI, bem como suas possiveis causa, incidéncia
e fisiopatologia. Além disso, objetiva-se também analisar possiveis linhas de tratamento que possam

impactar positivamente na qualidade de vida dos pacientes portadores desta sindrome.

2. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica e documental com objetivo qualitativo, de
abordagem descritiva e de natureza bdasica. Foi realizado nas bases de dados PubMED, LILACS e
SciELO utilizando-se os descritores “sindrome dos cabelos impenteaveis”, “pili trianguli et canaliculi”
e “cheveux incoiffables”. Foram incluidos artigos de revisao e estudos observacionais publicados nos
ultimos anos, em lingua portuguesa, inglesa e espanhola com acesso aberto. Foram excluidos artigos

incompletos, que ndo tratassem do tema estudado e cartas ao editor.

3. RESULTADOS E DISCUSSOES

3.1 CONCEITO GERAL

A Sindrome dos Cabelos Impenteaveis (SCI), também “Denominada Pili Trianguli et Canaliculi”
ou “Cheveux Incoiffables”, ¢ uma rara anomalia estrutural da haste capilar que causa aparéncia
peculiar aos fios do couro cabeludo, deixando-os com um aspecto seco, pouco maleavel e arrepiado.
Esses cabelos parecem normais na microscopia de luz, mas na microscopia eletronica de varredura
apresentam-se triangulares em corte transversal, com depressdes longitudinais em forma de canal.

Em geral, sobrancelhas, cilios e pelos do corpo ndo estdo envolvidos.

O nome provém do fato da textura dos cabelos tornar dificil, ou at¢ mesmo impossivel, a sua
escovacao. A Sindrome dos Cabelos Impenteaveis foi relatada pela primeira vez em 1973 por Dupré
como ‘“‘cabelos imperativos” € no mesmo ano Stroud e Mehregan também descreveram essa mesma

alteracao como “cabelos de vidro™.

Geralmente manifesta-se nos primeiros anos de vida, entre trés meses e trés anos de idade, e o relato



de casos mais tardios ocorrem com menor frequéncia, tendendo a melhora com o passar dos anos. A
condi¢do pode manifestar-se no inicio do desenvolvimento capilar ou apds um periodo de crescimento

normal, podendo ocorrer esporadicamente ou, como na maioria dos casos, por mutagdes genéticas.

3.2 QUADRO CLINICO

A Sindrome dos Cabelos Impenteaveis manifesta-se por fios que vao desde o loiro-prateado até o
acastanhado, sendo asperos, secos e rigidos, com brilho caracteristico, resistente ao pentear, com
crescimento lento e em varias direcdes. Embora o cabelo tenha aparéncia seca, rebelde e crespa
ao toque, normalmente nao ha fraqueza capilar. A tonicidade ¢ variavel, oscilando desde cabelos
moderadamente até amplamente esquivos. Raramente os demais pelos do corpo sao acometidos desta

condicao.

Nao ha relatos a respeito de dor ou de aumento da sensibilidade em cabelos e couro cabeludo desses
pacientes. A maior preocupagao relaciona-se com o psicologico dos portadores dessa sindrome por os

cabelos terem uma forte relacdo com a autoestima.

3.3 EPIDEMIOLOGIA

A Sindrome dos Cabelos Impenteaveis possui baixa incidéncia, com menos de 100 casos relatados até

o ano de 2009, sendo a maioria deles em individuos caucasianos.

3.4 FISIOPATOLOGIA

Afisiopatologia da Sindrome dos Cabelos Impentedveis nao ¢ totalmente elucidada no meio cientifico.
No entanto, um recente estudo do ano de 2016 realizou uma pesquisa acerca da causa desta sindrome e
os resultados sugeriram que sua ocorréncia ¢ devido mutagdes autossdmicas dominantes e recessivas
localizadas nos genes PADI3 (peptidilarginina desaminase trés), TGM3 (transglutaminase trés) e

TCHH (tric6-hialina) responsaveis pela formacao e estruturacao do eixo capilar.

O gene PADI3, encontrado em foliculos capilares, é responsavel por codificar a enzima desiminase de
arginina que, na presenca de ions calcio, converte arginina em citrulina. A citrulina estd presente na
medula do fio e ¢ um marcador de atividade da bainha interna do foliculo. Esse gene ¢ responsavel
por gerar modificagdes na proteina trico-hialina que permitirdo sua jungdo com os filamentos de

queratina.

O gene TGM3 codifica a transglutaminase trés, agente catalizador dos niveis de célcio nas formagdes
de ligagdes isopeptidicas entre glutamina e lisinas, incluindo a trico-hialina, encarregada de arquitetar

a proteina do fio. Esse gene € responsavel por estabilizar as ligagdes entre TCHH e os filamentos de

queratina.




A trico-hialina € codificada pelo gene TCHH, um uma proteina estrutural co-localizada com a
PADI3 na bainha interna do foliculo piloso e na medula da haste capilar, tendo papel importante na

modelagem e fortalecimento dos fios.

Mutagoes em PADI3 e TGM3 levam a reducao ou nenhuma atividade enzimatica por parte delas.
Essas enzimas sdo responsaveis pela modifica¢do da trico-hialina para possibilitar a juncdo do TCHH
com filamentos intermediarios de queratina, por meio da TGM3 levando a sintese de proteinas muito

curtas e provavelmente sem func¢ado, formando, assim, fios de cabelos disfuncionais.

O defeito da haste capilar pode também ser secundario a uma anomalia configuracional da bainha
interna da raiz que se torna queratinizada prematuramente no foliculo piloso, tornando-se rigida e

levando a formagao do sulco na haste maleavel que a atravessa.

3.5 DIAGNOSTICO

O diagnostico geralmente € feito nos primeiros anos de vida, associando apresentacdo clinica a
achados microscopicos. A microscopia eletronica de varredura (MEV) € o padrao ouro que confirma
o diagndstico clinico através da visualizacao ideal das anomalias do eixo capilar. O corte do cabelo
mostra, morfologicamente, uma forma triangular, com ranhuras longitudinais e achatamento da
superficie capilar, revelando achados caracteristicos da Sindrome dos Cabelos Impenteaveis, achados
que sdo observados em mais de 50% das hastes capilares. A maioria dos cabelos apresentam estruturas
com um seccionamento triangular transversal padrdo, podendo ser em formato de rim, desnivelados

ou achatados.

Autores recentes demostraram que além da MEV, a microscopia Optica de sulcos transversais finos
tingidos com azul metileno dispde de uma especificidade compativel a microscopia eletronica de

varredura, sendo este um caminho mais acessivel para o diagndstico.

3.6 TRATAMENTO

O progndstico ¢ favoravel e espontaneo na adolescéncia quando os cabelos mais longos se tornam

maleaveis aos cuidados.

Nao existe um tratamento especifico e eficaz para a Sindrome dos Cabelos Impentedveis, embora a
suplementag@o com biotina oral tenha mostrado bons resultados em alguns pacientes, com o aumento
da taxa de crescimento e penteabilidade dos fios. No entanto, mesmo com esses resultados, a biotina
ndo causa modificacdo na forma triangular dos fios. H4 um grande progresso cosmético com a

utilizagdo de xampus composto por piritiona de zinco e condicionadores densos para o controle dos

cabelos.




3.7 CONSEQUENCIAS

Geralmente a Sindrome dos Cabelos Impenteaveis ocorre de forma isolada, ndo se associando a
anormalidades mentais, fisicas ou neurologicas. No entanto, ocasionalmente foram observadas
condi¢cdes adicionais, como displasia retiniana, displasia dérmica, distrofia pigmentar, catarata
juvenil, anomalia dos digitos, oligodontia, anomalias no esmalte dentario e displasia falangoepifisaria
relatadas em conjunto com a SCI. Com isso, ¢ orientado que criancas portadoras dessa sindrome

investiguem todas essas condigdes.

Em longo prazo, com o desenvolvimento e crescimento dos cabelos, ha regressdo do quadro
apresentado na infancia, o ato de pentear torna-se mais facil e a aparéncia “selvagem” dos fios ¢

suavizada.

3.8 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

O diagnostico diferencial para a Sindrome dos Cabelos Impenteédveis € extenso e inclui moniletrix,
2% e

pelo lanoso, tricorrexe nodosa, “tricorrexis invaginata”, “pili torti” e sindrome do cabelo anageno

solto.

3.9 PREVENCAO

Por ser uma condicao herdada geneticamente ou que ocorre de forma esporadica, ndo ha relatos de

formas preventivas para a Sindrome dos Cabelos Impenteéveis.

4. CONCLUSAO

Por a Sindrome dos Cabelos Impenteaveis ser uma patologia pouco conhecida, a ciéncia ndo traz um
consenso sobre a etiologia e o tratamento especifico. Desta forma, fica a cargo do médico responsavel
escolher as condutas gerais a serem tomadas diante de cada paciente. Ha um consenso na literatura em
recomendar o acompanhamento psicologico aos pacientes portadores da SCI devido as repercussoes

negativas na autoestima que eles possam a vir sofrer.

5. DECLARACAO DE INTERESSES

Nos, autores deste artigo, declaramos que nao possuimos conflitos de interesses de ordem financeira,

comercial, politico, académico e pessoal.
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RESUMO: A Sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) foi descrita pela primeira vez em 1957 e até os
dias atuais € pouco conhecida. Trata-se de um distiirbio autossdmico recessivo caracterizado por uma
desordem neurocutanea rara. A principal manifestacdo consiste-se pela triade classica que engloba:
ictiose congénita, desenvolvimento de paraplegia ou tetraplegia e retardo mental. Os pacientes com
SSL apresentam uma mutagao no gene ALDH3A2, que codifica a enzima aldeido graxo desidrogenase
(FALDH). A mutacao desencadeia na queda da quantidade enziméatica de FALDH presente no corpo e
leva a um déficit na oxidagdo da cadeia longa dos &cidos graxos, gerando um deposito de metabolitos
lipidicos nos tecidos. Por tratar-se de uma sindrome genética, as manifestagdes dermatologicas podem
ser observadas desde o nascimento. Inicialmente, a pele pode apresentar-se aspera, seca e ter aspecto
descamativo por defeito na queratina, manifestando-se com coloracdo acastanhada. Normalmente
as regides de dobras, periumbilical e pescoco estdo afetadas, enquanto a face ¢ sempre poupada. A
deficiéncia da oxidagdo dos 4cidos graxos também gera atraso na mielinizagcdo e desmielinizacao
das fibras nervosas, o que pode levar a um acometimento neurologico, como um retardo progressivo
no desenvolvimento motor ou uma sindrome piramidal. O paciente também pode relatar fotofobia e
diminuicdo da acuidade visual. Outra manifestacio comum apresentada ¢ a maculopatia cristalina,
caracterizada por pontos esbranquigados circunjacentes a fovea no fundo de olho, observada em 100%
dos casos relatados. Anomalias como baixa estatura, hipertelorismo, dentes afastados, hipoplasia do

esmalte dentario e cifoescoliose também podem estar presentes.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome Sjogren-Larsson. Desordem Neurocutanea. Ictiose Congénita.

SJOGREN-LARSSON SYNDROME: GENETIC FACTORS, SYMPTOMS, AND
TREATMENT

ABSTRACT: Sjogren-Larsson Syndrome (SLS) was first described in 1957 and is still little known
to this day. It is an autosomal recessive disorder characterized by a rare neurocutaneous disorder. The
main manifestation consists of the classic triad that includes congenital ichthyosis, development of
paraplegia or quadriplegia, and mental retardation. SLS patients have a mutation in the ALDH3A2
gene, which encodes the Fatty Aldehyde Dehydrogenase (FALDH) enzyme. The mutation triggers a
decrease in the enzymatic amount of FALDH present in the body and leads to a deficit in the oxidation
of the long chain of fatty acids, generating a deposit of lipid metabolites in the tissues. Because it
is a genetic syndrome, the dermatological manifestations can be observed from birth. Initially, the
skin may be rough, dry, and scaly due to a defect in the keratin, manifesting with a brownish color.
Normally the folds, periumbilical, and neck regions are affected, while the face is always spared.
Deficiency in the oxidation of fatty acids also causes a delay in the myelination and demyelination
of nerve fibers, which can lead to neurological impairments, such as progressive retardation in motor
development or pyramidal syndrome. The patient may also report photophobia and decreased visual
acuity. Another common manifestation presented is crystalline maculopathy, characterized by whitish

spots surrounding the fovea at the fundus, observed in 100% of the reported cases. Anomalies such
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as short stature, hypertelorism, distant teeth, enamel hypoplasia, and kyphoscoliosis may also be

present.

KEY-WORDS: Sjogren-Larsson Syndrome. Neurocutaneous Disorder. Congenital Ichthyosis.

1. INTRODUCAO

A Sindrome de Sjogren-Larsson ¢ uma rara doencga autossOmica recessiva que foi descoberta na
Suécia em 1957. Essa sindrome ¢ classicamente caracterizada por ictiose congénita, desenvolvimento
de paraplegia ou tetraplegia e retardo mental. A doenca apresenta uma heranca genética autossomica
recessiva com penetracdo varidvel do gene. Caracteriza-se por um erro inato no metabolismo dos
lipidios devido a deficiéncia da enzima aldeido graxo desidrogenase, desencadeado por um déficit na
oxidacdo da cadeia longa dos 4cidos graxos, e gerando deposito de metabdlitos lipidicos nos tecidos.
O objetivo desse estudo visa revisar a respeito da Sindrome de Sjogren-Larsson, a fim de tronar a
doenc¢a mais conhecida no meio médico e, desta forma, auxiliar na identificacdo do diagndstico e do

tratamento, a fim de aumentar a qualidade de vida dos portadores dessa rara sindrome.

2. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica e documental com objetivo qualitativo, de
abordagem descritiva e de natureza basica. Foi realizado nas bases de dados PubMED, LILACS e
SciELO utilizando-se os descritores “Sindrome Sjogren-Larsson”, “desordem neurocutinea” e “ictiose
congénita”. Foram incluidos artigos de revisdo e estudos observacionais publicados nos ultimos anos,
em lingua portuguesa e inglesa com acesso aberto. Foram excluidos artigos incompletos, que ndo

tratassem do tema estudado e cartas ao editor.

3. RESULTADOS E DISCUSSOES

3.1 CONCEITO

A Sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) ¢ uma desordem neurocutanea rara. Foi descrita pela primeira
vez ha algumas décadas, caracterizando-se pela triade: ictiose congénita, desenvolvimento de
paraplegia ou tetraplegia e retardo mental. A ictiose tem distribui¢do generalizada e seus aspectos
histologicos da pele incluem hiperqueratose, papilomatose, acantose e também a presenga de uma

camada granular levemente espessada.

Os pacientes apresentam déficit na oxidagdo da cadeia longa dos 4acidos graxos por um erro inato
no metabolismo dos lipidios pela deficiéncia da enzima aldeido graxo desidrogenase (FALDH),

gerando deposito de metabolitos lipidicos nos tecidos. Essa alteracdo ¢ causada pela mutacdo do



gene ALDH3A2, que codifica a FALDH e que tem a func¢ao de impedir o acimulo de aldeidos graxos

toxicos, convertendo-os em acidos graxos.

A manifestagdo da doenca ocorre pelo acimulo de lipidio na pele e no sistema nervoso. Os acidos
graxos acumulados na pele desorganizam a barreira transepidérmica de dgua, levando a sua perda
e a instalagdo da ictiose. A deficiéncia da oxidagdo dos &cidos graxos gera atraso na mielinizagdo e
desmielinizagdo das fibras nervosas. Essa alteracdo na integridade da membrana mielinica no sistema

nervoso gera o quadro neurolégico.

3.2 EPIDEMIOLOGIA

A SSL foi descrita em 1957 por Sjogren e Larsson a partir do estudo em 28 pacientes que apresentavam
a triade: ictiose congénita, desenvolvimento de paraplegia ou tetraplegia e retardo mental. A
enfermidade, embora rara, apareceu no Brasil ha 40 anos e sua maior prevaléncia pode ser observada
na Suécia (com a propor¢ao de um para 100.000 individuos), onde foram registradas as primeiras
ocorréncias. A doenga pode ter entrado no Brasil com a imigracdo europeia ocorrida no século XVI,
uma vez que a mutacao especifica nos casos brasileiros se assemelha geneticamente com os registros

de pacientes espanhois.

3.3 MANIFESTACAO

As manifestacdes dermatologicas iniciam-se com eritema ao nascimento. No inicio, a pele torna-se
aspera, seca e descamativa por defeito na queratina, possuindo coloracdo acastanhada. Normalmente
as regides periumbilical, pescoco e dobras estdo afetadas, enquanto a face ¢ sempre poupada. O
prurido € universal e persistente, gerando escoriacdo e liquenificagdo. Pode ainda haver a presenca de

ceratodermia palmo-plantar.

Além disso, pode manifestar-se também um acometimento neuroldgico, o qual pode ser observado
durante a infancia com um retardo progressivo no desenvolvimento motor, sindrome piramidal e
espasticidade, sendo os membros inferiores os mais acometidos. A espasticidade nas fases avangadas
da doenga pode atingir os membros superiores € a regido perioral, dificultando a fala e a alimentagao.

O retardo mental ¢ acentuado, sendo presente, em alguns casos, a evidéncia de crises convulsivas.

O paciente pode relatar fotofobia e a diminuicdo da acuidade visual, os quais sd3o comuns desde os
primeiros anos de vida. Outra manifestacio comum ¢ a maculopatia cristalina, caracterizando-se
por pontos esbranquicados circunjacentes a fovea no fundo de olho, observada em 100% dos casos
relatados. Essa manifestacdo provavelmente ocorre devido ao deposito de pigmento de lipofuscina
no epitélio da retina. Essas alteracdes oculares observadas sdo geralmente bilaterais. Os cristais
branco-amarelados em area retiniana aparecem nos dois primeiros anos de vida e vao aumentando
em numero com o avangar da idade. As anormalidades oculares ndo t€ém relacdo com a severidade

da ictiose ou com as anormalidades neurologicas. Acredita-se que as lesdes oftalmoldgicas sejam um
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sinal patognomdnico da sindrome.

Anomalias como baixa estatura, hipertelorismo, dentes afastados, hipoplasia do esmalte dentario e

cifoescoliose também podem ser manifestados em portadores de SSL.

3.4 DIAGNOSTICO

O diagnédstico da SSL ndo ¢ simples e depende de um conjunto de avaliagcdes de profissionais
geneticistas, neurologistas e dermatologistas. E feito pela presenca da triade classica: ictiose congénita,
desenvolvimento de paraplegia ou tetraplegia e retardo menta, ¢ também pela alteragdo em fundo de
olho.

A confirmacgdo diagndstica ocorre por andlise enzimadtica: através da demonstracdo da deficiéncia
da enzima aldeido graxo desidrogenase (FALDH) ou do complexo oxidoredutase em cultura de
fibroblastos em bidpsias de pele, podendo ser confirmada por identificacdo de mutagdes conhecidas
pela polimerase especifica do alelo. Apenas metade dos pacientes com doenga cutdnea e sintomas
neurolégicos semelhantes a Sindrome de Sjogren-Larsson apresentam deficiéncia de aldeido graxo
desidrogenase.

A identificacdo de excre¢do urinaria anormal do leucotrieno B4 ¢ seus metabdlitos também sao
utilizados.

3.5 GENETICA

A Sindrome de Sjogren-Larsson caracteriza-se por um distirbio autossdmico recessivo que estd
localizado no gene 17pl11.2. O gene da isoenzima aldeido desidrogenase pode resultar em uma
deficiéncia da enzima microssomica aldeido desidrogenase, que estd envolvida na sintese lipidica
epidérmica e sua deficiéncia pode resultar numa interrupcdo da fungdo de estrato corneo como

barreira a agua.

Grande parte das mutacdes manifesta-se como unica para cada familia afetada. H4 ainda a possibilidade
de heterogeneidade genética.

3.6 BIOQUIMICA

A patogénese exata da SSL ainda ¢ incerta. A deficiéncia de aldeido desidrogenase presente na

sindrome prejudica o processo que catalisa a oxidagdo de aldeidos graxos de cadeia média e longa.

O leucotrieno B4, potente mediador pro-inflamatorio, desempenha um papel em uma variedade de
doencas, sendo seu metabolismo desordenado nessa sindrome, que normalmente ¢ inativado pela

enzima desidrogenase. Esse marcador pode ser uma explicagdo para alguns aspectos da fisiopatologia



da SSL.

A enzima desidrogenase ¢ necessaria para a oxidagdo do aldeido graxo derivado do metabolismo
dos graxos ésteres de alcool, sendo um caminho importante na sintese lipidica epidérmica e sua

deficiéncia pode perturbar a barreira de 4gua, resultando no ressecamento da pele.

3.7 TRATAMENTO

Atualmente as opgoes terapéuticas para SSL estdo limitadas ao tratamento sintomatico de manifestacdes
cutaneas e neuroldgicas. Retindides orais e diversos tratamentos topicos, como cremes contendo
ureia, sao usados para as manifestagdes cutdneas. A espasticidade ¢ tratada com procedimentos
cirurgicos, injecdes de toxina botulinica e baclofeno oral ou intratecal. As convulsdes sdo controladas

com antiepiléticos.

Novas abordagens terapéuticas inovadoras e prospectivas para SSL estdo atualmente em consideragao
e potencialmente ajudardo a aliviar o fardo dos sintomas graves dos pacientes afetados. O tratamento

cirurgico das contraturas articulares pode ser necessario.

O tratamento das criangas acometidas deve ser multidisciplinar, com conselhos de varios especialistas,

incluindo neurologistas, dermatologicas, oftalmologias, cirurgides ortopédicos e fisioterapeutas.

Dietas especiais podem ser experimentadas no comega da doenga, a fim de diminuir a ingestdo total
de gordura e de acidos graxos n-3 e n-6. As lesdes presentes na pele devem ser tratadas por hidratacao
abundante com banhos com emolientes e agentes queratoliticos. Certos tipos de ictiose tiveram uma

melhora significava ap6s tratamento por aplicacdo topica de calcipotriol, o andlogo da vitamina D.

Tendo em vista o papel do metabolismo defeituoso do leucotrieno B4 na Sindrome de Sjogren-
Larsson, ensaios terapéuticos com zileuton, um inibidor da 5-lipoxigenase, pode ser necessario,

principalmente se o prurido for grave.

A terapia genética pode também ser vidvel, uma vez que ja foi demonstrado que o uso de células de
hamster, vetores de virus adenoassociados, pode atingir tecidos relevantes, sendo capaz de restaurar

a gordura da deficiéncia de aldeido desidrogenase.

4. CONCLUSAO

A Sindrome de Sjogren-Larsson ¢ rara e, por este motivo, a literatura ainda € escassa quanto as
informacoes e caracterizagdes da doenga. Apesar de ser pouco difundida, € crucial que os profissionais
da area da saude tenham conhecimento sobre essa patologia, afim de que o diagnostico seja dado o
mais precocemente possivel ao paciente e o tratamento seja ofertado da maneira correta. Desta forma,

o individuo portador da sindrome passa a ter uma maior qualidade de vida e um aumento significativo

na sua sobrevida.
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RESUMO: A oxigenoterapia hiperbarica (OHB) baseia-se na aplicacdo de oxigénio puro, na
concentragdo de 100%, em camaras hiperbaricas mono ou multipaciente com pressdao superior a
atmosférica, objetivando hiperdxia e melhora nos processos de infeccdo e cicatrizagdo. A terapéutica
da OHB ¢ usada como adjuvante principalmente em casos de tlcera em pré diabético, lesao de tecido
por radiagdo e esmagamento, osteomielite cronica refrataria e isquemia aguda. E também aplicada
nos quadros de anemia ou nas situagdes em que o paciente ndo pode passar por transfusdo sanguinea
devido, principalmente, a causas religiosas. A OHB ¢ usada como complemento a outras estratégias
no tratamento de feridas hipdxicas por auxiliar no processo da cicatrizagdo, que ¢ dependente da
replicagdo celular, da formagdo de uma nova matriz e da remocao do material necrosado, além do
fornecimento de nutrientes e oxigénio para a area lesada. O oxigénio, ao entrar no organismo, se
transforma em radical livre, denominado de superoxido, que pode ser inibido pela enzima superoxido
dismutase. Desse modo, a OHB aumenta essa enzima e diminui os radicais livres, retardando o
envelhecimento celular. O tratamento com a OHB aumenta significativamente a chance de cura de
feridas e diminui a prevaléncia de amputacdo em membros, principalmente na ulcera do pé diabético,

quadro que a terapia de oxigénio tem apresentado resultados muito promissores.

PALAVRAS-CHAVE: Cicatrizagdo de Feridas. Oxigena¢ao Hiperbarica. Terapia Biologica.

HYPERBARIC OXYGEN THERAPY AS AN ADJUVANT IN WOUND TREATMENT

ABSTRACT: Hyperbaric Oxygen Therapy (HBO) is based on the application of pure oxygen,
at 100% concentration, in mono or multipatient hyperbaric chambers with higher pressure than
atmospheric pressure, aiming at hyperoxia and improvement in the infection and healing processes.
HBO therapy is used as an adjunct in cases of diabetic foot ulcers, tissue damage by radiation and
crushing, refractory chronic osteomyelitis and acute ischemia. It is also applied in cases of anemia
or in situations where the patient cannot undergo blood transfusion, mainly for religious reasons.
HBO is used as a complement to other strategies in the treatment of hypoxic wounds as it helps in
the healing process, which is dependent on cell replication, the formation of a new matrix and the
removal of necrotic material, beyond the supply of nutrients and oxygen for the injured area. When
oxygen enters into the body, it becomes a free radical, called superoxide, which can be inhibited by the
enzyme superoxide dismutase. Thereby the HBO increases this enzyme and decreases free radicals,
slowing cell aging. The treatment with HBO significantly increases the chance of healing wounds
and decreases the prevalence of limb amputation, especially in diabetic foot ulcers, a condition that

oxygen therapy has shown very promising results.

KEY-WORDS: Wound Healing. Hyperbaric Oxygenation. Biological Therapy.
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1. INTRODUCAO

A oxigenoterapia hiperbarica (OHB) baseia-se na aplicagdo de oxigénio puro, na concentragdo
de 100%, em camaras hiperbaricas mono ou multipaciente com pressdo superior a atmosférica,
objetivando hiperdxia e melhora nos processos de infec¢do e cicatrizagdo. A terapéutica da OHB
¢ usada como adjuvante principalmente em casos de tlcera em pé diabético, lesdo de tecido por
radiagio e esmagamento, osteomielite cronica refrataria e isquemia aguda. E também aplicada nos
quadros de anemia ou nas situagdes em que o paciente ndo pode passar por transfusdo sanguinea
devido, principalmente, a causas religiosas. O objetivo desse estudo visa revisar a respeito da eficacia
da OHB no tratamento de feridas hipdxicas e expor os efeitos terapéuticos e as consequéncias de seu

uso.

2. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica e documental com objetivo qualitativo, de
abordagem descritiva e de natureza basica. Foi realizado nas bases de dados PubMED, LILACS e
SciELO utilizando-se os descritores “cicatrizacdo de feridas”, “oxigenagdo hiperbarica” e “terapia
biologica”. Foram incluidos artigos de revisao e estudos observacionais, publicados de 2016 a 2019,
em lingua portuguesa, espanhola e inglesa com acesso aberto. Foram excluidos artigos incompletos,

que ndo tratassem do tema estudado e cartas ao editor.

3. RESULTADOS E DISCUSSOES

Pacientes portadores de feridas cronicas que sdo submetidos a 30 sessdes da terapia com oxigenoterapia
hiperbarica(OHB) apresentaram cicatrizagdo total ou diminuicdo significativadalesdo. Os mecanismos

envolvidos nessa melhora sdo a hiperoxigenagao, a vasoconstri¢ao e a perfusdo adequada.

Estudos comprovam uma diminui¢do significativa na amputagdo do membro acometido quando a
area ¢ tratada com OHB. Amputagdes que antes seriam proximais passam a ser distais apos o uso da

terapia de oxigénio, diminuindo o membro amputado.

O foco do oxigénio hiperbarico tem sido a ulcera do pé diabético, uma vez que se trata de uma
complicacdo multifatorial em que o tratamento ¢ muito expressivo na maioria dos fatores envolvidos
(alteragdo da resposta inflamatdria, auséncia de perfusao tecidual e diminui¢do da angionése, fatores
que propiciam uma area isquémica). Entretanto, outros distirbios também s3o indicados para esse
tratamento. Sdo eles: grandes queimaduras, tlceras de pele por pressdo e ulcera venosa, lesdes por

trauma, embolia gasosa, osteomielite, Sindrome de Fournier e infecgdes necrosantes.

Diversas organizagdes de satide em todo o mundo recomendam a OHB por promover a angiogénese
e estimular fatores de crescimento responsaveis pela cicatrizagdo, regressdo acelerada do edema,

evidente granulagdo da ferida, além de aliviar dores intrataveis e sangramento continuo.
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Atualmente, a terapia tem sido indicada como principal atitude terapéutica em diversas situacdes
clinicas, ou como complemento aos regimes médico/cirurgicos, que sdo de grande importancia para

a sua expansao.

A OHB ¢ considerada uma modalidade segura por apresentar poucas contraindicagdes. Os efeitos
adversos estdo relacionados a variagdo de pressao e a toxicidade do oxigénio, caracterizando-se por:
complicacdes pulmonares e neuroldgicas, desconforto auditivo e em seios da face, alteracdes visuais
transitorias, lesdo por radicais livres, hipercapnia e acidose respiratoria, quadros que se manifestam

quando ha excesso na quantidade e no periodo de exposi¢do a terapia.

A terapia com o oxigénio ¢ usada como complemento a outras estratégias no tratamento de feridas
hipdxicas por auxiliar no processo da cicatrizacdo, que ¢ dependente da replicagao celular, da formagao
de uma nova matriz ¢ da remogao do material necrosado, além do fornecimento de nutrientes e
oxigénio para a area lesada. Outros efeitos terapéuticos consistem na proliferacao de fibroblastos e de
colageno, na neovascularizagdo, na atividade osteocléstica e osteoblastica e na a¢do antimicrobiana.
O oxigénio, ao entrar no organismo, se transforma em radical livre, denominado de superoxido, que
pode ser inibido pela enzima superdxido dismutase. Desse modo, a OHB aumenta essa enzima e

diminui os radicais livres, retardando o envelhecimento celular.

4. CONCLUSAO

O tratamento com a OHB aumenta significativamente a chance de cura de feridas e diminui a
prevaléncia de amputacdo em membros, principalmente na tlcera do pé diabético, quadro que a
terapia de oxigénio tem apresentado resultados muito promissores. Por se tratar de um recurso caro
e de restrito acesso, as pesquisas ainda s30 um pouco escassas. Entretanto, o resultado foi positivo
nos pacientes, uma vez que apresentaram melhora na perfusao tecidual, na produ¢ao de colageno e

na redugdo do edema, além da proliferacdo de fibroblastos, da neovascularizacao e da angiogénese.
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COMO CONDUZIR O PRIMEIRO ATENDIMENTO AOS PACIENTES VITIMAS DE
QUEIMADURAS: UMA BREVE REVISAO BIBLIOGRAFICA

Leticia Aparecida da Silva'

Centro Universitario Atenas (UniAtenas), Paracatu, Minas Gerais.
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K9509649Y 6
Gabriela Teixeira Lima’

Centro Universitario Atenas (UniAtenas), Paracatu, Minas Gerais.
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K2522168U1
Danillo Bonifacio Faleiro Braga®

Centro Universitario Atenas (UniAtenas), Paracatu, Minas Gerais.

http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K9702512EQ

Laura Caroline Gonzaga de Carvalho*

Instituto Hospital de Base do Distrito Federal (IHBDF), Brasilia, Distrito Federal.

http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K8130363H]1

Maritha Aratjo Prates®

Centro Universitario Atenas (UniAtenas), Paracatu, Minas Gerais.

http://buscatextual.cnpg.br/buscatextual/visualizacv.do?1d=K8045387D5

Rhuan de Santana Fernandes®

Centro Universitario Atenas (UniAtenas), Paracatu, Minas Gerais.
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K9745212J9
Luiza Helena Santos Giorni’

Centro Universitario Atenas (UniAtenas), Paracatu, Minas Gerais.

http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?1d=K2564764Y 2




RESUMO: As queimaduras consistem em lesdes cutaneas provocadas, geralmente, pelo contato
direto com alguma fonte de calor ou frio, radiagdes, corrente elétrica, determinados produtos
quimicos, fricgdes ou plantas e animais especificos. Apresentam diferentes tipos de acometimento,
podendo atingir as camadas mais superficiais da pele e também alcangar niveis mais profundos,
comprometendo musculos e ossos. A profundidade a qual a queimadura alcanga ¢ o que determina a
gravidade do ferimento: quanto mais profundo for o acometimento, mais grave ¢ a lesdo. Quanto a
profundidade, as queimaduras diferenciam-se em trés niveis: primeiro, segundo e terceiro grau, sendo
a classificacdo de segundo grau subdividida em outras duas: segundo gral superficial e profundo.
As queimaduras sdo consideradas um importante problema de satide publica por gerarem iniimeras
complicacdes fisicas aos individuos, sendo capazes de levar o paciente a danos de ordem psicologica
e social, podendo ainda ocasionar a morte. Além dos cuidados imediatos, as queimaduras geralmente
requerem tratamento em longo prazo com intimeras visitas ambulatoriais, multiplos procedimentos
cirurgicos reconstrutivos e longas internacdes hospitalares. Avalia-se que no Brasil acontega em torno
de um milhdo de incidentes envolvendo queimaduras ao ano, sendo que apenas cem mil pacientes
buscam atendimento hospitalar e, deste valor, cerca de dois mil e quinhentos irdo a 6bito por razdo

direta ou indireta em funcao de lesdes.

PALAVRAS-CHAVE: Primeiro Atendimento. Queimaduras. Tratamento.

HOW TO DELIVER THE FIRST MEDICAL ATTENTION FOR BURN INJURY
PATIENTS: A BRIEF BIBLIOGRAPHIC REVIEW

ABSTRACT: Burns consist of skin lesions usually caused by direct contact with a source of heat
or cold, radiation, electric current, some chemicals, frictions, or specific plants and animals. They
present different types of involvement, reaching the most superficial or most deep layers of the skin,
compromising muscles and bones. The depth to which the burn reaches is what determines the severity
of the injury: the deeper the burn, the more serious the injury. As for the depth, the burns differ in
three levels: first-, second- and third-degree, with the second-degree classification being subdivided
into two others: superficial and deep second-degree. Burns are considered an important public health
problem because they generate numerous physical complications for individuals, being able to lead
the patient to psychological and social damages, and may cause death. Besides the immediate care,
burns often require long-term treatment with numerous outpatient visits, multiple reconstructive
surgical procedures and long hospital stays. It is estimated that in Brazil happens around one million
incidents involving burns per year, with only one hundred thousand patients seeking hospital care

and, of this value, about two and a half thousand will die for direct or indirect reason due to injuries.

KEY-WORDS: First Medical Attention. Burns. Treatment.
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1. INTRODUCAO

Queimaduras sdo lesdes de tecidos organicos produzidas, principalmente, por traumas de origem
térmica, podendo também ser causadas por outras etiologias como: radiagdo, compostos quimicos
e eletricidade. A gravidade do ferimento ¢ influenciada diretamente pela profundidade da lesdo e do
nimero de camadas acometidas da pele, do tecido e de outras estruturas subjacentes. O objetivo deste
estudo visa revisar como deve ser feito o primeiro atendimento aos pacientes vitimas de queimados,
a fim de proporcionar conhecimento para reduzir possiveis complicagdes e sequelas, além de ainda
melhorar a qualidade de vida desses individuos. Concomitante a isso, objetiva-se também analisar a

respeito dos melhores e mais recentes tratamentos para as queimaduras.

2. METODOLOGIA

Trata-se de um trabalho de pesquisa bibliografica qualitativa de abordagem descritiva e natureza
bésica constituido com base na pesquisa de artigos cientificos acerca da tematica “primeira assisténcia
ao paciente queimado”. Para isso, utilizaram-se como fonte de pesquisa as bases de dados: PubMED,
MedLine e SciELO. Os critérios de inclusdo foram artigos publicados em portugués e inglés dos
ultimos dez anos que abordassem o atendimento ao paciente queimado. A busca foi realizada entre os

meses de junho e agosto de 2020.

3. RESULTADOS E DISCUSSOES

As diversas formas para o tratamento de queimaduras sdo descritas desde os tempos antigos e, com
o passar dos anos, foram adequando-se a realidade de cada época. Na contemporaneidade, entende-
se que o primeiro atendimento ao paciente queimado deve ser rapido e dindmico a fim de evitar
sequelas e, para isso, faz-se necessario a assisténcia de uma equipe preparada e a presenca de insumos
hospitalares. Para a realizagdo do primeiro atendimento ao paciente queimado, deve-se analisar a

aplicacdo de cinco pilares.

O primeiro pilar do primeiro atendimento ao paciente queimado consiste na aplicacao de curativos
que sao capazes de promover a reepitelizagdo e prevenir a infec¢ao, além de evitar a perda de agua e

calor para o meio, mantendo a ferida sempre timida.

Por conseguinte, deve-se realizar o controle da infeccdo objetivando prevenir a sepse, responsavel
pela causa mais prevalente de morte ap6s lesdo por queimadura, correspondendo entre 75 e 85%
dos obitos. E comprovado que se os pacientes sobreviverem as primeiras 72 horas apds lesdo por
queimadura, a causa mais comum de morte sdo as infec¢des, sendo a pneumonia associada ao

ventilador a mais prevalente delas.

O terceiro item € a ressuscitagdo de fluidos. A medida que o tamanho da queimadura se aproxima de

15 a 20% do acometimento da superficial corporal, o choque hipovolémico ¢ extremamente comum.

DERMATOLOGIA ALEM DA ESTETICA -



O quarto ponto a ser considerado ¢ a possibilidade de excisdo da area queimada, uma pratica benéfica

para a reducdo da mortalidade em pacientes que ndo tiveram lesdo por inalacao.

O ultimo pilar diz respeito ao uso de substitutos de pele para a reconstru¢do da area lesada, um
método que além de restaurar o local da lesdo, ¢ também de extrema importancia para conservar a
saude mental do paciente, uma vez que o individuo se sente mais confiante ao visualizar a presenga

da reconstrucao na area queimada.

O ACTICOAT® ¢ um tipo especifico de curativo que demonstrou ter menos eventos adversos, sendo
capaz de reduzir o tempo de cicatrizacdo, além de diminuir as necessidades para a realizagdo de

enxertos.

Os antimicrobianos de escolha tém sido os aminoglicosideos para infec¢des por bactérias gram
negativas; as poliximinas para gram negativas resistentes; as penicilinas resistentes a penicilinase
para gram postivas; a sulfadiazina de prata para uso topico; os antifingicos comumente utilizados sao

anfotericina B e azois.

Para a reposicao de fluidos, a férmula mais usada ¢ a de Parkland, a qual recomenda a administragao
de ringer com lactato/kg/% da superficie corporal queimada, sendo administrada metade do volume

nas primeiras oito horas apos a ocorréncia da queimadura, e o restante nas proximas 16 horas.

Atualmente o substituto de pele Integra® tem sido cada vez mais utilizado em cirurgias reconstrutivas,
sendo o Matridem® e o Apligraf® outros substitutos de pele artificiais também empregados na pratica

clinica.

4. CONCLUSAO

As queimaduras estio entre os traumas de maior gravidade. Além dos problemas fisicos que podem
evoluir até a morte do paciente, ela ¢ também capaz de acarretar outros problemas de ordem psicologica
e social. No Brasil, os dados estatisticos sobre as lesoes por queimaduras ainda sdo escassos. Contudo,
esses dados sdo importantes para que se possa compreender a magnitude do problema e também
identificar as populagdes mais atingidas, assim como as circunstancias nas quais as queimaduras

ocorrem, de forma que seja possivel implementar programas de prevengao.

5. DECLARACAO DE INTERESSES

Noés, autores deste artigo, declaramos que ndo possuimos conflitos de interesses de ordem financeira,

comercial, politico, académico e pessoal.
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RESUMO: A esclerite ¢ a inflamacdo da esclera, sendo de carater progressivo e destrutivo e se
apresenta com quadro de dor ocular intensa e hiperemia ocular. A porfiria cutdnea tardia
consiste em uma alteracdo dermatologica que se caracteriza pela presenca de lesdes de pele, com a
formacdo de vesiculas e bolhas, nas areas de maior exposi¢do solar e de propensdo ao trauma. A
presenca de alteracdes oftalmologicas, como a esclerite, em pacientes portadores de porfiria

cutanea tardia sdo



raras. O tratamento consiste em controlar a doenca de base, tratar as alteragdes oftalmologicas e evitar

a exposicao aos fatores desencadeantes.

PALAVRAS-CHAVE: Esclerite. Inflamacao. Porfiria Cutanea Tardia.

THE RARE ASSOCIATION BETWEEN ACUTE SCLERITIS AND LATE SKIN
PORPHYRIA, A BRIEF DESCRIPTION

ABSTRACT: Scleritis is the sclera inflammation, being progressive and destructive and presents
with severe ocular pain and ocular hyperemia. Late cutaneous porphyria consists of a dermatological
alteration characterized by the presence of skin lesions with the formation of vesicles and blisters in
areas of greater sun exposure and susceptibility to trauma. The presence of ophthalmic alterations,
such as scleritis, in patients with late cutaneous porphyria are rare. Treatment consists of controlling

the underlying disease, treating ophthalmological changes and avoiding exposure to triggering factors.

KEY-WORDS: Scleritis. Inflammation. Late Cutaneous Porphyria.

1. INTRODUCAO

A esclera constitui de uma camada fibrosa localizada entre a conjuntiva e a coroide, tendo
funcdo de protecdo e sustentabilidade das estruturas intraoculares e sendo de extrema importancia
para manutencdo da anatomia ocular. A esclerite consiste em uma inflamagdo grave que envolve
os tecidos da esclera e da episclera profunda, com quadro clinico destrutivo que pode provocar a
perda visual. A porfiria cutanea tardia (PCT) ¢ a forma de apresentacdo mais comum da porfiria que
se caracteriza pela presenca de bolhas, vesiculas e cicatrizes localizadas principalmente no dorso
das maos, além de ainda apresentar fragilidade tecidual nas areas de maior exposi¢ao a luz solar. O
diagnostico da PCT é realizado pela andlise da urina que se apresenta com grande aumento na presenga
de uroporfirina (URO) e o tratamento consiste inicialmente na suspensdo do fator desencadeante
seguido de flebotomia ou doses baixas de cloroquina, variando de acordo com o quadro clinico e
as condigdes fisicas do paciente. Sdo raras as alteragdes oftalmologicas em pacientes portadores de
porfiria cutanea tardia.

2. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica e documental com objetivo qualitativo,
de abordagem descritiva e de natureza basica. Foi realizado com base na pesquisa nas bases de dados

SciELO, PubMed, Lilacs e Google Scholar utilizando-se os termos “esclerite”, “porfiria” e “porfiria

cutdnea tardia”. Foram incluidos artigos de revisdo, estudos observacionais e relatos de casos



publicados de 2002 a 2018, em lingua portuguesa, espanhola e inglesa com acesso aberto. Foram
excluidos artigos incompletos, que ndo tratassem do tema estudado e cartas ao editor. Optou-se por
trabalhos que versassem sobre as caracteristicas da esclerite e da porfiria, especialmente a porfiria

cutanea tardia.

3. RESULTADOS E DISCUSSOES

Esclerite ¢ uma doenca grave que acomete o tecido episcleral superficial e profundo tendo
carater progressivo. A esclera apresenta uma espessura que varia de 0,3 a 1,0 milimetros, constituindo-
se de uma camada de baixa densidade e sendo composta por densos feixes de coldgeno, fibroblastos,
fibras elasticas, glicoproteinas e proteoglicanos. O aspecto normal da esclera ¢ alterado no processo
inflamatodrio, devido a desorganizagdo e ao edema das fibras colagenas, com actimulo de células
inflamatdrias, que algumas vezes, mostra padrao mediado por células T, implicando em alteragcdes em

relagdo ao tratamento da doenga.

A esclerite se manifesta principalmente na forma anterior e caracteriza-se com dor ocular
intensa como sintoma predominante. Apresenta-se mais frequentemente em mulheres entre 30 e 55
anos de idade, mais prevalente nas portadoras de doengas do tecido conjuntivo e alguns casos podem

ainda apresentar uma origem infecciosa.

A inflamag¢do ocular pode apresentar-se de maneira idiopatica ou estar associada a doencas
sistémicas. Dentre as doengas sistémicas apresentadas mais frequentemente, cita-se as doencas
reumaticas como artrite reumatoide e lupus eritematoso sistémico, as doencas infecciosas como
herpes zoster oftalmico, herpes simples, sifilis e tuberculose, as doengas inflamatorias intestinais
como reto-colite-ulcerativa e doenca de Crohn, além de granulomatose de Wegener, poliarterite
nodosa e artrite de células gigantes. O risco da associacao sistémica ¢ maior em pacientes idosos e

também na presenca de esclerite anterior necrosante.

O diagnostico ¢ clinico, apresentando uma melhor visualizagdo pela lampada de fenda. A
solicitagdo da ultrassonografia ocular ¢ recomendada para avaliacdo da porgdo anterior da esclera,
sendo util para a confirmag@o do diagnoéstico. E indispenséavel realizar uma avaliagao clinica geral do

estado do paciente, além de uma investigacdo laboratorial completa.

Os sintomas incluem um quadro de dor ocular intensa, hiperemia do globo ocular,
lacrimejamento, fotofobia e visdo turva. A progressao do quadro pode desencadear uma degeneragao

gradativa da visao até a sua perda total.

O tratamento depende inicialmente de um diagnoéstico correto do quadro clinico do paciente e
consiste no uso de corticoide topico e sistémico, além do uso de drogas anti-inflamatoérias orais. Pode
ainda ser necessario fazer uso de imunossupressores sistémicos para o controle do quadro ocular nos
pacientes com casos mais graves, sendo necessaria uma consulta prévia com o reumatologista para

um melhor diagnoéstico e tratamento da doenca.
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Podem ocorrer apresentacdes mais agressivas de esclerites e ndo responsivas a terapéutica
convencional, aumentando o risco de complicagdes oculares como perda ocular por perfuracao,

descolamento de retina, edema do disco Optico, alteragdes corneanas, uveite, glaucoma, entre outros.

A porfiria consiste em um grupo de doencas metabolicas resultantes do mau funcionamento da
catalise enzimatica de diversas enzimas que estdo envolvidas na cadeia da biossintese do complexo
heme. Resultam da atividade deficiente de uma determinada enzima decorrente a mutacdes presentes
em seu gene, exceto no caso da porfiria cutanea tardia (PCT) em que a enzima ndo apresenta mutagoes
em seu gene. O acimulo de porfirina ou de seus precursores no corpo pode levar ao desencadeamento

de efeitos toxicos responsaveis pelas manifestagdes clinicas classicas da porfiria.

Estima-se uma ocorréncia de 1 a 2 casos de porfiria para cada 100 mil pessoas, sendo sua
incidéncia mais comum nos paises do norte da Europa, chegando ainda a apresentar uma propor¢ao

de 1 caso para 500 pessoas quando se trata de pacientes portadores de doengas psiquiatricas.

A porfiria teve a sua primeira descricdo apresentada por Hipdcrates, mas a explicagdo
bioquimica s6 veio com Felix Hoppe-Seyler em 1874. Neste mesmo ano, o médico alemao Dr. Schultz

fez uma descri¢ao detalhada desta doenca.

A porfiria apresenta-se de diversas formas de manifestagao sendo classicamente dividida
em eritropoéticas e hepaticas, dependendo de onde predomina a deficiéncia enzimatica, sendo que
esta ultima subdivide-se ainda em forma aguda e cronica, enquanto a primeira s6 se apresenta de
forma cronica. As porfirias eritropoéticas subdividem-se em porfiria eritropoética congénita (CEP)
e protoporfiria eritropoética (EPP), as porfirias hepaticas cronicas em porfiria cutanea tardia (PCT)
e porfiria hepatoeritropoética (HEP) e as porfirias hepaticas agudas em porfiria por deficiéncia da
ALA desidratase (ADP), porfiria intermitente aguda (AIP), coproporfiria hereditaria (HCP) e porfiria
variegata (VP). De todas as formas de apresentacdo de porfiria, as mais frequentes sdo: EPP, AIP e

PCT, sendo esta ultima a Uinica capaz de apresentar alteracdes oftalmologicas nos pacientes.

A PCT apresenta carater autossdmico dominante e na grande maioria dos casos manifesta-se
de forma adquirida ou esporadica, ndo apresentando nenhuma alteracdo genética. Estd associada a
reducdo da atividade enzimatica de uroporfirinogénio descarboxilase (UROD), resultante do acimulo

de uroporfirina (URO) e hepto-carboxil porfirinogénio encontradas predominantemente no figado.

Os fatores de risco para o surgimento de PCT incluem: infec¢@o cronica pelo virus da hepatite
C (HCV), infecgdo pelo virus de imunodeficiéncia humana (HIV), uso excessivo de alcool e de
estrogenos, mutacdes da hemocromatose, exposi¢ao a hidrocarbonetos aromaticos poli-halogenados,
presenca de carcinoma hepatocelular, deficiéncias de ferro e dialiticos. E indispensavel que a sorologia

para HIV e HCV seja solicitada a todos portadores de PCT, devido a frequente associagao.

Os sintomas incluem lesdes de pele com a formagdo de vesiculas e bolhas, seguidas por
erosoes, crostas, cicatrizes e milia, que se localizam principalmente no dorso das maos, em especial
nos espagos interdigitais, apresentando-se ainda em bragos, face, pés e pernas. O surgimento das

lesdes esta intimamente associado a exposi¢ao ao sol, por isso sdo mais frequentes nas areas com
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maior fotoexposicao, e ainda aos locais com maior propensdo a sofrerem trauma.

Pode ocorrer ainda hiperpigmentacdo de pele, principalmente nos locais onde ocorrem as
lesdes e que ficam mais expostas ao sol, aumento da espessura cutanea, hipertricose do tipo lanugem,
especialmente nas regides de face, predominantemente nas regides fronto-temporal e malar superior,
pescoco e bragos e placas esclerodermiformes que acometem face, pescoco, torax e couro cabeludo,

sendo esta menos frequente que as demais manifestacoes.

Os fatores desencadeantes para a porfiria incluem exposic¢ao a luz solar, dlcool, tabaco, estresse,
infeccdes em geral, jejum prolongado, dieta para emagrecimento, fArmacos como barbituricos,

sulfonamidas, alguns antibidticos, sedativos e contraceptivos orais, entre outros.

O diagnostico ¢ feito pela andlise da urina, que se apresenta com fluorescéncia plrpura-
avermelhada quando observada com a lampada de Wood, sendo seu padrdo caracteristico o aumento
da presenca de URO, que pode chegar a 50 vezes mais que seu valor habitual. Na analise das fezes
as porfirinas também se encontram aumentadas. Praticamente todos os pacientes portadores de PCT

apresentam um aumento de ferro sérico, da saturacdo de ferro e da ferritina.

O tratamento consiste inicialmente em identificar e suspender o fator desencadeante.
Posteriormente, inicia-se um dos dois tipos de tratamento: flebotomia e baixas doses de cloroquina.
A associagdo da flebotomia com os antimaldricos, como a cloroquina, pode ser empregada nos casos

de maior resisténcia ao tratamento.

Quando a flebotomia ¢ contraindicada, os antimalaricos sdo o tratamento de escolha, utilizados

em doses baixas de 125 ou 250 mg duas vezes por semana.

A PCT ndo ¢ uma doenca hereditaria nem transmissivel. Costuma surgir em adultos entre 30 e

40 anos de idade, desenvolvendo-se mais precocemente em pacientes com historico familiar positivo.

4. CONCLUSAO

A porfiria cutanea tardia associada a esclerite ¢ uma rara manifestacdo. Ao ser diagnosticado
com um quadro de esclerite sem causa definida, o paciente deve ser investigado para PCT. O
tratamento da esclerite associado ao da porfiria cutanea tardia varia de acordo com as manifestacdes

clinicas apresentadas pelo paciente portador e o seu prognostico costuma ser favoravel.

5. DECLARACAO DE INTERESSES

Nos, autores deste artigo, declaramos que nao possuimos conflitos de interesses de ordem
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6. REFERENCIAS

Almeida ACC, Villa RT, Bedin V. Porfiria cutdnea tardia no paciente infectado pelo virus da
imunodeficiéncia adquirida. Med Cutan Iber Lat Am. 2010;38(2):91-93.

Battero RG, Cebrian RFM, Skare TL. Prevaléncia de manifestacdes oculares em 198 pacientes com
artrite reumatoide: um estudo retrospectivo. Arq Bras Oftalmol. 2008;71(3):365-9.

Choi HK, Thomé FS, Orlandini T, Barros E. Hiperpigmentacdo cutanea em pacientes com
insuficiéncia renal cronica em hemodialise infectados pelo virus da hepatite C. Rev Assoc Med Bras.
2003;49(1):24-8.

Dinardo CL, Fonseca GHH, Suganuma LM, Gualandro SFM, Chamone DAF. Porfirias: quadro
clinico, digndstico e tratamento. Rev Med (Sao Paulo). 2010;89(2):106-14.

Filho FB, Santos MVPQ, Carvalho FNMP, Castro CGC, Dobao E, Lyra MR, Menezes V, Nery
JAC. HAART: A risk factor for development of porphyria cutanea tarda? Rev Soc Bras Med Trop.
2012;45(6):764-767.

Iribas JL, Weidmann J, Reyes MA, Korol V, Coronica M, Sixto M, Albertengo A. Porfiria cutanea
tardia. Reporte de 5 casos. Rev Argent Dermatol. 2008;89:45-52.

Junior JVJ, Paiva DLM, Rocha SFVCB, Valente N. Porfiria cutdnea tardia. Relato de dois casos. Rev
Bras Clin Med. 2010;8(3):286-289.

Lopes DA, Valle MA, Taguti J, Celli R, Taguti RCTC, Betonico GN, Medeiros FC. Porfiria aguda
intermitente: relato de caso e revisdo de literatura. Rev Bras Ter Intensiva. 2008;20(4):429-434.

Machado DO, Curi ALL, Bessa TF, Campos WR, Oréfice F. Esclerite posterior: caracteristicas clinicas,

associagdo sistémica, tratamento e evolugdo de 23 pacientes. Arq Bras Oftalmol. 2009;72(3):321-6.

Machado DO, Curi ALL, Fernandes RS, Bessa TF, Campos WR, Oré¢fice F. Esclerite: caracteristicas
clinicas, associagdo sistémica, tratamento e evolucdo de 100 pacientes. Arq Bras Oftalmol.
2009;72(2):231-5.

Maganhoto APS, Correia S, Squillace LO, Neto RIP. Esclerite posterior bilateral simultdnea e
unilateral recorrente. Rev Bras Oftalmol. 2018;77(1):38-42.

Martinez AAG, Matos KTF, Trevisani V, Hirai A, Allemann N. Evolucao da esclerite nodular com
biomicroscopia ultrassonica: relato de caso. Arq Bras Oftalmol. 2013;76(6):374-6.

Melito VA, Parera VE, Rossetti MV, Batlle A. Manifestacion de porfiria cutdanea tardia en pacientes
infectados con el virus de la inmunodeficiencia humana. Acta Bioquim Clin Latino Am.
2006;40(1):29-34.



Parra AGM, Miyazaki FH, Ribeiro RM, Gehlen ML, Skare T. Analises de 29 casos de esclerite.
Experiéncia de um servico de Reumato-Oftalmologia. Arq Bras Oftalmol. 2010;73(3):250-3.

Salazar P, Cesaroni E, Allevato M, Marini M. Porfiria cutanea tarda: su asociacion con HIV.
Presentacion de 4 pacientes. An Argent Dermatol. 2012;18(2):30-35.

Schmidt L, Burkiewicz CJC, SilvaMB, Skare TL. Esclerite como manifestagao inicial de granulomatose
de wegener: descricdo de caso. Rev Bras Reumatol. 2007;47(2):145-147.

Sousa JM, Trevisani VFM, Modolo RP, Gabriel LAR, Vieira LA, Freitas D.Comparative study of
ophthalmological and serological manifestation sand the therapeutic response of patients with isolated
scleritis and scleritisas sociated with systemic diseases. Arq Bras Oftalmol. 2011;74(6):405-9.

Sternlicht T, Allemann N, Muccioli C. O emprego da biomicroscopiaultra-sonica no diagndstico e

evolucdo clinica dos diferentes tipos de esclerite anterior. Arq Bras Oftalmol. 2001;64:229-32.

Urbano AP, Urbano AP, Torigoe AMS, Urbano I, José NK. Esclerite infecciosa espontanea por
Nocardia asteroides: Relato de caso. Arq Bras Oftalmol. 2003;66:223-5.

Urbano AP, Urbano AP, Urbano I, José NK. Episclerite e escplerite. Arq Bras Oftalmol. 2002;65:591-
8.

Vieira FMJ, Aoki V, Oliveira ZNP, Martins JEC. Estudo da imunofluorescéncia direta, imuno

mapeamento € microscopia Otica na porfiria cutanea tardia. An Bras Dermatol. 2010;85(6):827-37.

Vieira FMJ, Martins JEC. Porfiria cutanea tardia. An Bras Dermatol. 2006;81(6):573-584.

Vieira FMJ, Nakhle MC, Lemos CPA, Cangado ELR, Reis VMS. Precipitating factors of porphyria
cutanea tarda in Brazil with em phasison hemochromatosis gene (HFE) mutations. Studyof 60
patients. An Bras Dermatol. 2013;88(4):530-40.




INDICE REMISSIVO

A

acidos graxos 25, 26, 27,29
acuidade visual 25, 27
anemia 10, 13, 32, 33
anomalia 18, 19, 21, 22
Anomalias 25, 27

aplicagdo de oxigénio 32, 33
atendimento hospitalar 37

atraso psicomotor 10, 12

B

baixa estatura 25, 27

C

cabelos grisalhos 10, 12, 14
camaras hiperbaricas 32, 33
cicatrizagdo 32, 33, 34, 39
cifoescoliose 25, 28
complicagdes fisicas 37
comprometimento neurologico 10, 12
cornea 10, 13

corrente elétrica 37

couro cabeludo 18, 19, 20
crescimento lento 18, 20

cuidados imediatos 37

D

defeito na queratina 25, 27
déficit neuroldgico 10, 12
desaminase 18, 20
desenvolvimento motor 25, 27
desenvolvimento tardio 10, 12
desmielinizagao 25, 27

desordem neurocutanea 25, 26



deterioragdo imunologica 10, 12

E

eixo capilar 18, 20, 21
envelhecimento celular 32, 34
enzima 20, 25, 26, 28, 32, 34
esmalte dentario 22, 25, 27

F

feridas hipoxicas 32, 33, 34
fibras nervosas 25,27
fornecimento de nutrientes 32, 34
fotofobia 25, 27

fraqueza capilar 18, 20
fricgdes 37

G

gene ALDH3A2 25,26

gene MYOSA 10, 12

gene RAB27A 10, 12, 14

H

haste capilar 10, 11, 18, 19, 21
hiperoxia 32, 33
hipertelorismo 25, 27
hipogamaglobulinemia 10, 13
hipomelanose 10, 12
hipopigmentacao 10, 12

I

ictiose congénita 25, 26, 27, 28
imunodeficiéncia 10, 11, 12, 13, 15
infecgdes repetidas 10, 12
isquemia aguda 32, 33

L

lactantes 10, 11

lesdo de tecido 32, 33

lesdes cutianeas 37



longas internagdes 37

M

maculopatia cristalina 25, 27
manifestagdes dermatologicas 25,27
material necrosado 32, 34
melanina 10, 11, 12, 13
melanossomos 10, 11, 12
metaboélitos lipidicos 25, 26
mieliniza¢do 25,27
muta¢des autossomicas 18, 20
N

neutropenia 10, 13

niveis de triglicerideos 10, 13

0]

osteomielite cronica refrataria 32, 33
oxidagdo 25,26, 27,28

oxigénio 32, 33, 34

oxigenoterapia hiperbarica (OHB) 32, 33
P

paraplegia 25, 26, 27, 28
peptidilarginina 18, 20

Pili Trianguli 18, 19

primeiro atendimento 38

procedimentos cirtirgicos reconstrutivos 37
processos de infec¢do 32, 33

produtos quimicos 37

Q

queimaduras 33, 37, 38, 39
queratinécitos 10, 13

R

radiacdo 32, 33, 38

radical livre 32, 34

replicagdo celular 32, 34



retardo mental 10, 12, 25, 26, 27

retardo progressivo 25, 27

S

saude publica 37

Sindrome de Griscelli 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15
Sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) 25, 26
Sindrome dos Cabelos Impenteaveis (SCI) 18, 19
sindrome genética 25

sindrome hemofagocitica 10, 11, 12

sindrome piramidal 25, 27

superdxido 32, 34

superoxido dismutase 32, 34

T

terapia de oxigénio 32

tetraplegia 25, 26, 27, 28

tonicidade 18, 20

transfusdo sanguinea 32, 33

transglutaminase 18, 20

trombocitopenia 10, 13

U

ulcera 32,33, 34

\4

visitas ambulatoriais 37




[eri-sdlutscyin

ALEM DA ESTETICA

<

© +©




[eri-dlutscyin

ALEM DA ESTETICA

K<

© -+






