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SINDROME TRICO-RINO-FALANGEANA:
PRIMEIRO CASO BRASILEIRO

Jozélio Freire de Carvalho®

Resumo

Asindrome trico-rino-falangeana é uma afeccdo ge-
nética rara que se caracteriza pelas alteracdes tipi-
cas de nariz em péra, crescimento lento, alteracoes
dos cabelos e deformidades esqueléticas, particular-
mente, as epifises em forma de cone das falanges.
Descreveremos neste artigo o primeiro caso brasi-
leiro da sindrome em uma mulher de 24 anos com
diagnéstico de sindrome trico-rino-falangeana ti-
po 1. O exame clinico demonstrou anormalidades do
nariz e cabelos, bem como pela presenca das defor-
midade das falanges das maos. O estudo genético
confirmou definitivamente o diagndstico. Essa sin-
drome € caracterizada por alteracées musculo-
-esqueléticas que, a primeira vista, podem simular
aartrite idiopéticajuvenil. Devido a presenca de tais
alteracdes no sistema esquelético, suscita o diagnos-
tico diferencial com doencas reumatoldgicas.

Palavras-chaves: Sindrome Trico-rino-falangeana;

Acrodisplasia tipoV; Sindrome de Giedion-Langer;
Artrite Idiopética Juvenil.

Abstract

Thrico-rhino-falangeal syndrome is a rare genetic
disease characterized by the presence of typical al-
terations with along, bulbous nose, hair alterations,
a long flat philtrum, and one-shaped epiphyses of
the phalanges. We describe herein the first Brazili-
an case of a 24-year-old woman with thrico-rhino-
-falangeal syndrome type I. Physical examination
demonstrated typical nose and hair abnormalities,
and one-shaped epiphyses of the phalanges, and
the genetic study confirmed the diagnosis. Thrico-
rhino-falangeal syndrome is characterized by mus-
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culoskeletal alterations that at the first view may si-
mulate juvenile idiopathic arthritis. These muscu-
loskeletal deformities could imply the differential
diagnosis with rheumatic diseases.

Keywords: Thrico-rhino-falangeal Syndrome;
Acrodysplasia V; Giedion-Langer's syndrome de;

Juvenile idiopathic arthritis.

Introducao

A sindrome trico-rino-falangeana (STRF), também
denominada de acrodisplasia V ou sindrome de
Giedion-Langer, foi inicialmente reconhecida por
Van der Ten Boschem 1959.! Entretanto, a sua des-
cricdo detalhada foi realizada por Giedion, em
1966.? Trata-se de uma afeccdo rara genética, autos-
sdmica dominante na maioria dos casos, que numa
proporc¢do menor pode apresentar transmissao re-
cessiva, com o erro localizado no cromossoma 8 e
ndo apresenta preferéncia por género sexual. Ca-
racteriza-se, na maioria dos casos, pela presenca de
anormalidades do nariz em formato de péra, cabe-
los finos, hipotricose, crescimento lento, anorma-
lidade das epifises das maos, ocasionando braqui-
dactilias, clinodactilias e contraturas de dedos.
Existem trés tipos clinicos descritos. O tipo I é
causado por mutacdo no gene TRPS1 e caracteri-
za-se por anormalidade musculo-esquelética; o
tipo II, devido a microdelecdo dos genes TRPS1 e
EXT1, apresenta comprometimento sistémico, ma-
nifestando retardo mental e microcefalia; o tipo III,
também causado por muta¢des do TRPS]1, é carac-
terizado pela baixa estatura do individuo, braqui-
dactilia e ndo apresenta exostoses 6sseas. O presen-
te estudo descreve o primeiro caso da sindrome tri-
co-rino-falangeana do Brasil, do tipo I, e faz uma
revisdo daliteratura referente a essa rara patologia.

Caso Clinico

Doente do sexo feminino, 23 anos, mulata, com

I ORGAO OFICIAL DA SOCIEDADE PORTUBUESA DE REUMATOLOGIA - ACTA REUMATOL PORT. 2009:34:125-7 I



SINDROME TRICO-RINO-FALANGEANA: PRIMEIRD CASO BRASILEIRO

Figura |.Face da paciente demonstrando nariz em péra,
redugdo lateral dos supercilios e micrognatismo.

Figura 2. Maos demonstrando braquidactilia e
deformidade nas articulagdes interfalangicas proximais,
desvio ulnar dos dedos.

Figura 3. Radiografia das midos demonstrando desvio
ulnar das falanges e a caracteristica forma de cone das
epifises proximais das falanges médias.

histéria de alopécia, fragilidade ungueal e tremo-
res de extremidades desde os 5 anos de idade. Fo-
ram notadas, aos 7 anos de idade, deformidades
nas articulacoes interfalangicas proximais e distais.
A paciente referia esporadicamente artralgias nes-
ses locais. Ao exame fisico apresentava os achados
caracteristicos de nariz bulboso, com filtrumlargo
(sulco naso-labial mediano) e borda afilada do vér-
mis (nariz em péra), afilamento lateral dos super-
cilios, micrognatismo e clinodactilia. As radiogra-
fias demonstraram hipoplasia bilateral de halux
(Figura 3) e deformidades em regido mesofalan-
geana (Figura 4). Todos esses achados e a auséncia
de retardo mental, microcefalia e exostoses Gsseas

Figura 4. Radiografia dos pés demonstrando encurta-
mento do primeiro metatarsiano.

favoreceram o diagnéstico da sindrome trico-rino-
-falangeana tipo I, que foi confirmado pelo estudo
genético. Os exames laboratoriais foram todos nor-
mais, incluindo hemograma, proteina C-reativa,
velocidade de hemossedimentacao, eletroforese
de proteinas, eletrdlitos, fun¢ao renal, enzimas he-
péticas, sorologias para doencas infecciosas (sifi-
lis, toxoplasmose, mononucleose, HIV, hepatites B
e C), anticorpos antinucleares e fator reumatdide.
As avaliacoes oftalmolégica e neurolégica néo re-
velaram anormalidades. Atualmente, a paciente
encontra-se em seguimento nos departamentos
de Genética e Reumatologia do Hospital das Clini-
cas da Faculdade de Medicina da Universidade de
S3ao Paulo, em uso de medicamentos sintomaticos
no caso de artralgias.
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Discussao

A sindrome trico-rino-falangeana tipo I caracteri-
za-se classicamente pela triade de alteragoes cra-
niofaciais, alteragdes pilosas e anomalias esquelé-
ticas. Desde a sua descricao, em 1966,? cerca de 120
artigos disponiveis sobre a sindrome encontram-se
disponiveis no PubMed. Em 1985, um pouco mais
que 100 casos haviam sido descritos na literatura
mundial® e até o presente momento nenhum caso
brasileiro neste sistema ainda havia sido publica-
do. A sindrome tipo I, que é a mesma da paciente
apresentada nesta descricdo de caso, caracteriza-
-se por alteragées craniofaciais tipicas, bem como
por anormalidades do sistema musculo-esqueléti-
co e da pele. Como ja descrito, o nariz em péra é
bastante caracteristico, mas podem existir outras
manifestagdes, tais como prognatismo do maxilar
superior e hipoplasia da mandibula, além de ore-
lhas lateralmente evidentes. Em relacao as anor-
malidade esqueléticas, as mais caracteristicas sdo
o alargamento das epifises das falanges dos dedos
das maos e dos pés em forma de cunha.?* As ano-
malias do tegumento incluem essencialmente al-
teragdes dos pelos corporais, que apresentam cres-
cimento lentificado, sdo esparsos, muito finos, que-
bradicos e com alteragdes da sua coloracio, prin-
cipalmente na regido frontal. A nossa paciente
também apresentou anormalidade do crescimen-
to ungueal, o que ja foi descrito nessa forma clini-
ca. A forma clinica do tipo II ou sindrome de Lan-
ger-Giedion apresenta o achado caracteristico de
exostoses 6sseas multiplas, bem como pele redun-
dante.>”A presenca de microcefalia e retardo men-
tal sdo também descritos. O tipo I1l apresenta a for-
ma clinica mais grave, pois demonstra alteracoes
do crescimento 6sseo ja depois do nascimento, 0s
0ssos metacdrpicos sdo encurtados e bulbosos na
sua porcao distal e as epifises em forma de cone.®*

Os diagnésticos diferenciais da sindrome in-
cluem a doenca de Legh-Perthes, a forma periféri-
ca da doenca de Brailsford, a sindrome de Larsen, a
sindrome oro-facial digital, a sindrome de Coffin-Si-
ris e a condrodisplasia do tipo McKusick." O doen-
te pode recorrer ao reumatologista por deformida-
des das regides de falanges que lembram a artrite
idiopatica juvenil. Essa desordem rara pode ser de-
tectada um pouco mais frequentemente caso seja
lembrada e reconhecida. Para a maioria dos pacien-
tes com a sindrome trico-rino-falangeana do tipo 1,
o prognéstico € bom. Os problemas estéticos devi-
do ao acometimento facial sdo os mais frequentes,

seguidos das alteracdes muisculo-esqueléticas com
artralgias e dificuldade na mobiliza¢do dos dedos.
A presente descricao pretende trazer o caso para a
inclusdo da sindrome trico-rino-falangeana no
diagnéstico diferencial das patologias reumaticas.
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