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Sindrome de Rothmund-Thomson
Apresentacdo de um caso

Paulo [. Tomimatsu *

Em 1868, Rothmund observou a existén-
cia de certas afeccdes cutaneas associadas a
presenca de catarata, e em 1923 Thomson re-
latou a presenca de alteragbes cutaneas e es-
queléticas associadas a catarata. Varios ou-
tros autores como Andowszky, Vinght e Ku-
gelberg estudaram e observaram também tal
relagdo. Atualmente existe uma entidade cli-
nica definida como Sindrome de Rothmund-
Thomson, com aspecto cutaneo caracteriza-
do como a marmorizagao da pele e catarata
em crianca (1, 3).

Vamos relatar aqui um caso de Sindro-
me de Rothmund-Thomson, por nds obser-
vado e tratado, pela raridade de ocorréncia.

Relato do caso:

R.M.H,, 4 meses de idade, sexo feminino,
cor branca, nascida de termo, com peso de
2750 g, estatura de 46 cm e sem nenhuma
lesao cutanea ou ocular aparente.

Aos 2 meses de idade, surgiram as alte-
racOes cutaneas da face e extremidades, que
a mae caracteriza como vdarias manchas aver-
melhadas pequenas entremeadas com man-
chas esbranquicadas. Aos 3 meses de idade
comegou a apresentar leucocoria bilateral de
progressao rapida, que dentro de 2 semanas
se tornaram bastante evidentes.

Ao exame geral foi constatado peso de
5200 g. e estatura de 54 cm, perimetro cefa-
lico de 38 cm, perimetro toracico de 39 cm.
Couro cabeludo com cabelos presentes e nor-
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mais. Face com dreas hipocromicas alter-
nando com 4dreas hipercréomicas, pele com
perda de elasticidade, brilho e turgescéncia.
Pescoco com alteragbes cutaneas semelhan-
tes a da face com algumas areas de telangec-
tasias. (foto 1).

Bragos e maos: idem a face e pescoco.
Tdrax: pequenas dareas de hipocromia. Abdo-
me: normal. Regiao genital: sem alteracoes.
Membros inferiores: idem a face e pescoco.
Exame oftalmolégico. Biomicroscopia de am-
bos olhos: cérnea transparente com diame-
tro de 9,5 mm, iris sem alteragdes de forma-

Foto 1

Meédico-oftalmologista em Lon-
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cao, pupila central, cristalino com opacifica-
cao total. (foto 2). Fundoscopia: impossibili
tada pela opacificacao do meio. Tonometria
de aplanacao: 10 mm Hg em AO.

Foto 2

A crianga foi submetida a cirurgia de
facofragmentacao em ambos olhos com in-
tervalo de 30 dias entre um olho e outro,
sem intercorréncias no inter e pés operatério
imediato.

Durante o pds operatério tardio obser-
vou-se a diminuicdo de transparéncia de cor-
nea do olho direito, com formacao de edema
estromal e posteriormente nébulas, sem si-
nais inflamatérios ou hipertensao.

O exame fundoscépico nao apresentou
anormalidades em AO e foi dada correg¢ao de
+ 20,00 DE.

Atualmente a crianga apresenta nistagmo
de pequena amplitude horizontal, porém con
tactuando bem o meio ambiente.

COMENTARIOS

Existem algumas patologias em que es-
tdo associadas a presenca da catarata com
alteragdes cutaneas, a saber: Displasia ecto
dérmica, Sindrome de Werner, Sindrome de
Scaffer, Ictiose congénita e Sindrome de
Rothmund-Thomson (2), cada uma delas com
suas caracteristicas de alteracdes sistémicas,
oculares e de hereditariedade peculiares.

A caracteristica de Sindrome de Roth-
mund-Thomson é a precocidade no apareci-
mento e a evolugao rdapida das lesOes cuta-
neas e oculares. O aspecto cutaneo da crian-
ca ao nascimento € praticamente normal,
com aparecimento de areas de eritema e ede-
ma na regiao facial e nas extremidades aos

2 a 6 meses de idade. Essas dreas de edema
e eritema sao sucedidas de dreas polimor-
fas de atrofia cutanea, entremeados de te-
langectasias com dreas de hipo e hiperpig-
mentagao. Essas alteracées podem se esten-
der para os membros proximais e troncos
porém com menor intensidade. (1, 3, 4)

As dreas expostas aos raios solares po-
dem apresentar lesGes bolhosas ou lesGes
queratéticas que eventualmente podem evo-
luir para carcinoma de células escamosas,
dai a recomendacdo de nao expor a crianca
a raios solares. Essa hipersensibilidade de-
saparece com O passar da idade. A superfi-
cie mucosa nao € comprometida nessa sin-
drome (4). O comprometimento ocular € o
aparecimento de catarata bilateral com ini-
cio quase que simultaneo com a lesdo cuta-
nea, de desenvolvimento rdpido na freqiién-
cia de cerca de 50% (2, 4).

O desenvolvimento mental da crianga €
normal, porém sistemicamente a crianga
apresenta desenvolvimento retardado com
pequena estatura, hipogonadismo, extremi-
dades curtas, as vezes perda de pelo e cabe-
los e microdontia (4).

No nosso caso observamos alteragoes
cutaneas com aspecto de marmorizagdao da
face, pescoco, extremidades e térax com ca-
tarata bilateral. Optamos por realizar a ci-
rurgia em ambos olhos 0 mais rapidamente
possivel devido ao risco de ambliopia, e a ci-
rurgia proposta foi a facofragmentacao e
aspiragao.

Obtivemos resultado positivo em um
olho com manutencdo de transparéncia e
formacao de nébula corneana no outro olho,
provavelmente devido a lesao do endotélio
pelo ultra-som.

RESUMO

Os autores relatam um caso raro de alteragao
cutanea associada a catarata em crianca, denominada
Sindrome de Rothmund-Thomson. Fazem a descrigac
clinica e o resultado da cirurgia de facofragmentagao
realizada.
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