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CASO CLINICO

C%j FEMININO, NATURAL DO RIO DE JANEIRO
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DESDE O NASCIMENTO APRESENTAVA ALTERAgﬁES
CONSTITUCIONAIS E DO DESENVOLVIMENTO



FILTRO LABIAL
MARCADO

HIGROMA CiSTICO POSTERIOR
COM EXCESSO DE PELE NA NUCA

Fotos fornecidas pela mae



ORELHAS COM IMPLANTAGAO BAIXA

EPICANTO BILATERAL

Fotos fornecidas pela mae



OUTROS ACHADOS

Hipertelorismo mamilar
Prega palmar uUnica
Hipoplasia de grandes e
pequenos labios

Anus anteriorizado
Mancha mongdlica sacral

ECOGARDIOGRAMA AR

Insuficiéncia adrtica discreta
Miocardiopatia hipertréfica leve

CARIOTIPO

46, XX

TESTE GENETICO

Alteracéo identificada no gene KRAS



SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEA

# SINDROME GENETICA PERTENCENTE AO GRUPO DAS RASOPATIAS

RASOPATIAS SAO UM GRUPO DE DOENGAS CAUSADAS POR
ALTERAGOES CONSTITUTIVAS EM GENES DA VIA RAS/MAPK QUE E
RESPONSAVEL PELA SINALIZAGAO CELULAR



CARACTERISTICAS CLINICAS DAS RASOPATIAS

O

DISMORFISMO FACIAL NALFURNAQﬁES CARDIACAS ATRASO NEUROCOGNITIVO
&
MACROCEFALIA ALTERAGﬁES CUTANEAS ALTO RISCO DE

TUMORES MALIGNOS




~1/1500

SN Pescogo alado
Dolicocefalia
Rabdomiossarcoma Anormalidades de
Neuroblostoma condugdo cardiacs (NSML)
Glioma Muiltiplos lentigines (NSML) NF1
Leucemia Surdez neurossensorial Glioma Optico
frequente (NSML)
SL

SN sd de Noonan

- Sd cardio-facio-cutanea
sc Sd de Costello

VIEIRA, Thays Cristine dos Santos. Estudo Descritivo Molecular de Pacientes com RASopatia. 2019. 163 f. Dissertacdo (Mestrado em
Ciéncias) - Instituto Nacional de Saude da Mulher da Crian¢a e do Adolescente Fernandes Figueira, Fundac¢éo Oswaldo Cruz, Rio de Janeiro.



VOLTANDO AO CASO...

A0S 2 ANOS, FOI ENCAMINHADA AO AMBULATORIO DE DERMATOLOGIA

QUEDA DOS CABELOS EM “TUFOS” HA CERCA DE 2 MESES
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AREA DE ALOPECIA NA REGIAO PARIETO-OCCIPTAL




RAREFAGAO DA DENSIDADE CAPILAR
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Dermatoscopia do couro cabeludo



Dermatoscopia do couro cabeludo B [\
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Tricoscopia

BULBO ANAGENO
DISTROFICO

SEGUIMENTO PROXIMAL DA
HASTE CAPILAR DISTORCIDO



Tricoscopia

BULBO ANAGENO DISFORME
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CRIANCA COM ALOPECIA

-+

TESTE DE TRACAO
POSITIVO

+

PREDOMINANCIA DE
CABELOS ANAGENOS
(>50%)

SINDROME DO CABELO
ANAGENO FROUXO
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SINDROME DO CABELO ANAGENO FROUXO

DEFINICAO ETIOLOGIA
Alopecia difusa n&o cicatricial Esporadica ou autossdmica dominante,
Auto-limitada com penetrancia incompleta

Mutacdo do gene K6HF da queratina

EPIDEMIOLOGIA INCIDENCIA

Criancas de 2 a 6 anos 0,0002%
Sexo feminino Dois casos por milh&o, por ano



ALTERAQKO NA FASE ANAGENA DO CICLO CAPILAR

CUTICULA DA HASTE DO FIO ANAGENO
TEM QUERATINIZAGAO PREMATURA

NAO SE ADERE A CUTICULA DA BAINHA
RADICULAR INTERNA

CABELOS ANAGENOS MAL
ANCORADOS
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RAREFAGAO E
AFINAMENTO DO CABELO

i

TESTE DE TRAQEO POSITIVO

> 50% de cabelo anageno

DIAGNOSTICO

AREA DE ALOPECIA

Principalmente occipital

L)

MICROSCOPIA OPTICA
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g2 228

POUPA CiLIOS E
SOBRANCELHA
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HISTOPATOLOGICO



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




TRATAMENTO

AUTOLIMITADA
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CUIDADOS DELICADOS EVITAR TRAGAO MINOXIDIL TOPICO
COM 0S CABELOS

Prolonga a fase Anagena
Estimula o crescimento dos foliculos
pilosos






ANTES DO TRATAMENTO




ASSOCIAGAO DA SINDROME DO ANAGENO FROUXO COM OUTRAS SINDROMES

Sindrome de Noonan e Noonan Like
Neurofibromatose tipo 1

Sindrome tricorrinofalangeana
Sindrome unha-patela

Sindrome FG

‘ EXISTE ASSOCIAGAO COM A SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEA?




MENSAGEM FINAL

NA SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEA E COMUM A PRESENCA DE
@ CABELOS ONDULADOS, FINOS E ESPARSOS, POREM SEM ALOPECIA

NAS NOSSAS PESQUISAS NAO ENCONTRAMOS NENHUM RELATO DE
ASSOCIAQEO ENTRE A SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEAE A SINDROME
DO ANAGENO FROUX0 COMO OCORRE EM OUTRAS RASOPATIAS

0 CASO APRESENTADO SERIA 0 UNICO ATE 0 MOMENTO OU DEMONSTRARIA QUE
ESTA ASSOCIACAO VEM SENDO SUBDIAGNOSTICADA?
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