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CASO CLÍNICO

Feminino, natural do Rio de Janeiro

Desde o nascimento apresentava alterações 
constitucionais e do desenvolvimento



filtro labial 
marcado

higroma cístico posterior 
com excesso de pele na nuca

Fotos fornecidas pela mãe



Epicanto bilateral

Orelhas com implantação baixa
retrognatia

Fotos fornecidas pela mãe



OUTROS ACHADOS

Hipertelorismo mamilar
Prega palmar única
Hipoplasia de grandes  e 
pequenos lábios
Ânus anteriorizado
Mancha mongólica sacral

Ecogardiograma
Insuficiência aórtica discreta
Miocardiopatia hipertrófica leve

cariótipo
46, XX
teste genético
Alteração identificada no gene KRAS



Síndrome cardio-facio-cutânea

Síndrome genética pertencente ao grupo das rasopatias

RASopatias são um grupo de doenças causadas por 
alterações constitutivas em genes  DA Via Ras/MAPK QUE É 
RESPONSÁVEL PELA sinalização celular 



dismorfismo facial

características clínicas das rasopatias

malformações cardíacas atraso neurocognitivo

alterações cutâneas alto risco de 
tumores malignos

macrocefalia



VIEIRA, Thays Cristine dos Santos. Estudo Descritivo Molecular de Pacientes com RASopatia. 2019. 163 f. Dissertação (Mestrado em 
Ciências) - Instituto Nacional de Saúde da Mulher da Criança e do Adolescente Fernandes Figueira, Fundação Oswaldo Cruz, Rio de Janeiro.

SOBREPOSIÇÃO DE fenótipos/ACHADOS NAS RASOPATIAS



Queda dos cabelos EM “tufos” HÁ CERCA DE 2 MESES

VOLTANDO AO CASO…

aOS 2 ANOS, FOI Encaminhada ao ambulatório de dermatologia



XERODERMIA aLOPECIA TEMPORAL



ÁREA DE alopecia na região PARIETO-OCCIPTAL



Diferença no comprimento dos fiosRarefação da densidade capilar



Crostas acastanhadas

Descamação PERI E 
interfolicular

Dermatoscopia do couro cabeludo

Pelo em ponto de 
exclamação



Pelos circulares

Pelos tonsurados

Dermatoscopia do couro cabeludo

Pontos pretos



Seguimento proximal da 
haste capilar distorcido

Bulbo anágeno 
DISTRÓFICO 

Tricoscopia



Bulbo anágeno disforme

Tricoscopia



Criança com alopecia

Teste de tração 
positivo

Predominância  de 
cabeloS anágenoS 

(>50%)

SÍNDROME DO Cabelo 
Anágeno frouxo



SÍNDROME DO CABELO ANÁGENO FROUXO

definição

Alopecia difusa não cicatricial
Auto-limitada

Epidemiologia

Crianças de  2 a 6 anos
Sexo feminino

Etiologia

Esporádica ou autossômica dominante, 
com penetrância incompleta 
Mutação do gene K6HF da queratina

Incidência

0,0002%
Dois casos por milhão, por ano



Alteração na fase anágena do Ciclo capilar

.

cutícula da haste do fio anágeno 
tem queratinização prematura

Não se adere à cutícula da bainha 
radicular interna

cabelos anágenos mal 
ancorados



Rarefação e 
afinamento do cabelo

DIAGNÓSTICO

Teste de tração positivo
> 50% de cabelo anágeno

Área de alopecia
Principalmente occipital

 

Poupa cílios e
Sobrancelha 

Microscopia óptica histopatológico



Histopatológico corado em he evidenciando 
Fissura dentro da haste capilar

Dhurat RP, Deshpande DJ. Loose anagen hair 
syndrome. Int J Trichology. 2010 Jul;2(2):96-100. 



TRATAMENTO

Cuidados delicados 
com os cabelos

Minoxidil tópico

autolimitada

Prolonga a fase Anágena 
Estimula o crescimento dos folículos 
pilosos

Evitar tração



Resultado após 3 meses do uso de solução capilar de Minoxidil  2%



3 meses APÓS solução capilar de Minoxidil  2%aNTES DO TRATAMENTO



associação da síndrome do anágeno frouxo com outras síndromes

Existe associação com a  Síndrome cardio-facio-cutânea?

▪ Síndrome de Noonan e Noonan Like
▪ Neurofibromatose tipo 1
▪ Síndrome tricorrinofalangeana
▪ Síndrome unha-patela  
▪ Síndrome FG



Na Síndrome Cardio-facio-cutânea é comum a presença de 
cabelos ondulados, finos e esparsos, porém SEM alopecia

Nas nossas pesquisas não encontramos nenhum relato de 
associação entre a SÍNDROME Cardio-facio-cutânea E  A SÍNDROME 
DO ANÁGENO FROUXO COMO OCORRE EM OUTRAS RASOPATIAS

o caso apresentado seria o único até o momento ou demonstraria  que 
esta associação vem sendo subdiagnosticada?

mensagem final
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