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Leiomiomas cutâneos: 
muito além da pele.



CASO CLÍNICO
IDENTIFICAÇÃO: 32 anos, feminino, natural e residente no Rio de Janeiro/RJ, servidora pública;

QP: "bolinhas no corpo“;

HDA: Paciente refere que há cerca de 3 anos iniciou com pápulas, algo rosadas e agrupadas, no

abdome, tórax e posterior surgimento de lesões semelhantes também nos MMII e MMSS. Percebe

algum desconforto quando se expõe aos extremos de temperatura e que as mesmas ficam mais

evidentes com a sudorese. Nega dor, prurido ou outros sintomas;

HPP: miomatose uterina. Medicamentos: Rubia® - Desogestrel

HFAM: mãe e irmã com miomatose uterina e submetidas a histerectomia;

HSOC: tabagismo e etilismo: nega;







H.E 40x

ANATOMOPATOLÓGICO

Proliferação de feixes de células musculares lisas na derme, dispostas longitudinal e 
transversalmente. Sem evidência de mitose, necrose ou atipias.

H.E 400x



Frente a uma paciente do sexo
feminino com leiomiomas
cutâneos o que devemos
perguntar?



CONDUTA:

Estudo anatomopatológico compatível com 

Leiomiomas cutâneos + história pessoal e familiar 

de miomatose uterina = SÍNDROME DE REED

Pesquisa 
molecular do 

gene FH

Ultrassonografia 
e TC de vias 

urinárias
US ginecológico



EXAMES COMPLEMENTARES

US de aparelho urinário 17/04/23: bexiga com boa distensibilidade. Apresenta forma, contornos e
espessura da parede normais. Rins tópicos com contornos e ecotextura habitual. Rim direito medindo
105x48x59mm. Rim esquerdo medindo 109x52x61mm. Não há evidências de cálculos ou dilatação do
sistema coletor.

US transvaginal de 21/03/23: útero AVF, contornos irregulares e textura miometrial heterogênea,
apresentando nódulos miomatosos, os maiores em parede anterior, coalescentes, intramurais e
submucosos, medindo 9x5,7cm com o conjunto, parede anterior/fundo, subseroso, medindo 3,6x3,6cm e
parede posterior do colo, intramural e subseroso, medindo 4,5x3cm. Medidas uterinas 10x9,3x8,6cm.
Endométrio 0,62cm. OD volume 10,8c3; OE volume 9,1cm. Ausência de líquido livre na cavidade.

Exames Laboratoriais de 21/03/23: Hb 13,8; Ht 39,4; Leuco 5330; Plaq 163000; TGO 10; TGP 10; BD 0,16;
BI 0,22; BT 0,38; GGT 21; FA 51; CT 217; TG 115; HDL 49; LDL 145; GJ 83; HbA1c 5,0%; insulina 10; TSH 0,83;
T4 1,4; Anti peroxidase tireoidiana <34; Anti tireoglobulina 15; Anti TRAB 1,0; b12 487; prolactina 19;
testosterona 17; testosterona livre 8,4; SHBG 47; 25OHD 23; progesterona 27; LH 6,2; FSH 7,5; estradiol 3,7.



EXAMES COMPLEMENTARES



NA GENÉTICA MÉDICA...

Realizado exame de pesquisa de 
mutação do gene FH;

Consulta e aconselhamento 
genético.



TESTE GENÉTICO





SÍNDROME DE REED

DEFINIÇÃO:

A leiomiomatose cutânea e uterina múltipla (MCUL) é uma doença hereditária autossômica

dominante rara, na qual os pacientes desenvolvem múltiplos leiomiomas cutâneos e uterinos.

Gerada por variantes patogênicas da fumarato hidratase (FH) no cromossomo 1q42.

Cerca de 14% a 30% também desenvolvem carcinomas de células renais unilaterais, solitários e 

agressivos (geralmente papilares tipo 2).

Assim também chamada de síndrome de Leiomiomatose Hereditária e

Carcinoma de Células Renais (HLRC).

(Gupta G, Sudan R, Mushtaq S, 2018)



HLRCC é caracterizado pelo desenvolvimento de até três tipos de tumores: 

1. Os piloleiomiomas cutâneo aparecem primeiro, por volta dos 40 anos, como pápulas ou nódulos da
cor da pele ou marrom-rosados, muitas vezes causando dor, desencadeada por frio, pressão ou estresse.
Eles comumente ocorrem no tronco, extremidades e ocasionalmente na face, muitas vezes agrupados,
mas com configurações variadas;

2. Leiomiomas uterinos: observados em 70% a 98% das pacientes do sexo feminino e geralmente antes
da quarta década de vida. Idade média de aparecimento aos 30 anos. Raramente leiomiossarcomas;

3. Carcinoma papilar de células renais tipo 2: ocorre em cerca de 20% dos pacientes, em média aos 46
anos.

A maioria dos pacientes é assintomática ou queixava-se de hematúria ou dor lombar. 

(Bhanja DB, Sil A, Sikder B, Chandra A, 2004; Scharnitz T, Nakamura M, Koeppe E, Henry ML, Lowe L, Else T, Cha KB, 2023; Koch A, Schönlebe J, Vojvodic A, Lotti T, Wollina U, 2019)



ETIOPATOGENIA

O gene da fumarato desidrogenase (FH) está localizado no cromossomo 1. Nas células normais, o

FH está localizado nas mitocôndrias e no citosol e catalisa o fumarato em malato.

A enzima FH participa do ciclo de Krebs, promovendo a transformação do fumarato em L-malato.

A inativação 

da FH 

Acúmulo de 
fumarato nas 

células até  200 
vezes a sua 

concentração 
normal

Leva a 
modificações 

nos níveis 
funcionais do 

Fator de 
Crescimento 

Endotelial 
Vascular (VEGF)

Eritropoietina e 
do transportador 

de glicose 1

Juntos 
promovem o 

crescimento de 
microvasos e a 
transcrição de 

genes envolvidos 
na sobrevivência 

e proliferação 
celular. 

(Jardim-Messeder D, Cabreira-Cagliari C, Rauber R, Turchetto-Zolet AC, Margis R, Margis-Pinheiro M, 2017)  



O mecanismo exato de como essas mutações levam a tumores do músculo liso

permanece obscuro.

A prevalência da Leiomiomatose Hereditária e Carcinoma de Células Renais é

desconhecida, acometendo cerca de 200 famílias em todo o mundo, sem predileção por

sexo e mais comum no leste europeu, sendo, portanto, rara.

São descritos com> 150 mutações diferentes.

O acúmulo intracelular 
de fumarato induz um 

estado pseudo-hipóxico,

levando à 
superexpressão de 

genes antiapoptóticos e 
desses mecanismos 

proliferativos.

(Bayley JP, Launonen V, Tomlinson IP, 2008)



CRITÉRIOS DIAGNÓSTICOS PARA HLRCC
Para confirmar um diagnóstico, o critério maior ou dois ou mais critérios menores devem ser

atendidos:

CRITÉRIO PRINCIPAL

CRITÉRIOS MENORES

• Tratamento cirúrgico de leiomiomas sintomáticos antes dos 40 anos de idade. Embora os leiomiomas

uterinos sejam bastante comuns na população em geral, os pacientes com HLRCC podem necessitar de

cirurgia antes de atingirem os 30 anos de idade;

• Carcinoma de células renais tipo 2 antes dos 40 anos de idade;

• Ter familiar de primeiro graus com um dos critérios acima.

• Múltiplos piloleiomiomas cutâneos confirmados por biópsia.

(González-Guerra E, Conde Taboada A, Cortés Toro JA, López Bran E, Pérez Segura P, 2023)



RASTREAMENTO E TRATAMENTO

▪ Não existe terapia eficiente;

▪ Pacientes devem ser submetidos a exames anuais e pequenos tumores renais devem ser removidos

cirurgicamente;

▪ O tratamento dos leiomiomas cutâneos inclui excisão cirúrgica, criocirurgia e ablação com laser de

dióxido de carbono;

▪ A dor pode ser controlada com nifedipina, fenoxibenzamina, nitroglicerina, gabapentina e analgésico

tópico ou injeção de toxina botulínica tipo A;

▪ Não existe consenso quanto ao melhor meio de rastreamento, porém se sugere TC ou RNM de

rins anual.

(Bhanja DB, Sil A, Sikder B, Chandra A, 2024)



OBJETIVOS DA APRESENTAÇÃO

▪ Lembrar da importância do Dermatologista no diagnóstico de doenças com repercussão

sistêmica;

▪ Apresentar um caso de Síndrome de Reed como doença rara, suas repercussões além da

pele, principalmente no contexto do carcinoma renal;

▪ Destacar a importância da consulta e aconselhamento genético na Síndrome de Reed para

o paciente e familiares.
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OBRIGADO!
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