SINDROME DE VOHWINKEL - RELATO DE UM CASO

VOHWINKELS SYNDROME — A CASE REPORT
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RESUMO

A sindrome de Vohwinkel ou queratodermia hereditaria mutilante
é uma condigao rara, geralmente autossémica dominante, que
apresenta um disturbio cutaneo caracterizado por espessamen-
to das regides palmar, plantar e dorsal das maos e pés e constri-
¢ao nos dedos (pseudoainhum). A queratodermia mutilante tem
associacdo com uma perda auditiva neurossensorial devido a
mutacao do gene GJB2, que codifica as proteinas da conexao
26 (Cx26) da juncao gap, ou com ictiose disseminada. A pacien-
te descrita apresenta a doenga, cursando com déficit auditivo
neurossensorial bilateral profundo e com autoamputagao digital,
além das lesdes tipo “estrela do mar” e em “favo de mel”. No en-
tanto, apesar de todo o beneficio com a terapéutica proposta, a
paciente se recusou a realizar qualquer tipo de tratamento.
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INTRODUGAO

A sindrome de Vohwinkel ou queratodermia heredi-
tdria mutilante é conhecida como uma queratose palmar
e plantar com associada constrigio digital."”’ Essa sin-
drome foi descrita na literatura alema por Vohwinkel,
em 1929, e menos de 30 casos foram descritos no mun-
do até 1984.**° A queratodermia palmoplantar em
questio se caracteriza, na maioria dos casos, como um
disttrbio autossomico dominante, sendo relatados tam-
bém casos com cariter recessivo.”’ O disttrbio da pele
se inicia cedo na infincia e pode ser complicado com a
amputagao espontinea digital durante a adolescéncia ou
fase adulta jovem.”

Sao conhecidas duas formas diferentes da sindrome
de Vohwinkel. Uma delas é associada com perda auditi-
va neurossensorial como resultado da muta¢io do gene
GJB2 que codifica as proteinas da jungio gap, conexio 26
(Cx26).*° A outra manifestacio da doenca se caracteriza
pela presenca de ictiose generalizada, sem comprometi-
mento da audi¢do.”

A trfade clinica patognomonica da sindrome inclui
um espessamento difuso das regiées palmares e plantares
tipo “favo de mel”, placas queratéticas em dorso das maos
e pés tipo “estrela do mar” e bandas de contrigoes fibréti-
cas (pseudoainhum) interfalangeanas nas mios e pés.””"”*
Outros achados que podem ser encontrados sao déficit
auditivo, alopécia universal e retardo mental."”**

A histéria da paciente, a histdria familiar, o exame
fisico e a histopatologia da pele sio tteis para diferenciar
a queratodermia hereditdria mutilante de outras patolo-

gias que cursam com achados semelhantes ao da presen-
te sindrome.

O diagnéstico diferencial deve ser feito com outras
queratodermias, que podem estar associadas com a au-
toamputagio digital, como sindrome de Olmsted, que-
ratodermia acral, queratodermia palmoplantar de Sy-
bert e de Gamborg Nielsen, mal de Meleda e paroniquia
congénita. ***

RELATO DE CASO

Paciente de 35 anos, feminino, casada, do lar, residen-
te em Ibertioga — MG, procurou o ambulatério Dr. Agos-
tinho Paolucci da Faculdade de Medicina de Barbacena.

Relatou que desde o nascimento, iniciou quadro de
espessamento da regido plantar de ambos os pés e da pal-
ma de ambas as mios. Com o passar dos anos, ocorreu
aparecimento de “anéis” fibrosos em 4" e 5" quiroddctilos
esquerdo, 2" e 3" pododictilos direito e 5" pododictilo es-
querdo, sendo que, aos 23 anos, o 5 quirodéctilo esquer-
do sofreu autoamputacio. A paciente também informou
a presenga de hipoacusia bilateral.

A histéria familiar mostrou que dos 4 filhos da pa-
ciente, 3 manifestaram a doenca. A presenca da patologia
nio foi observada em nenhum outro familiar e niao houve
relato de parentesco entre os pais da paciente e entre ela e
o pai de seus filhos.

Ao exame clinico, encontraram-se lesdes queratési-
cas acompanhadas de furvura em regido plantar e pal-
mar (favo de mel) e les6es tipo “estrela do mar” nos pés;
bandas de constri¢do (pseudoainhum) das falanges distais
dos dedos mencionados anteriormente; e auséncia da fa-
lange distal do 5" quiroddctilo esquerdo (Figs. 1, 2, e 3).
Verificou-se também presenga de rolha de cerimen em
ambos os ouvidos.

A biépsia realizada na regiao palmar revelou marcan-
teortoceratosechiperplasiadaepiderme. Dermesuperficiala-
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Figura 1 - Lesoes queratdsicas tipo favo de mel, bandas de constri¢ao
das falanges distais e auséncia da falange distal do 5° quiroddctilo

esquerdo.

Figura 2 - Hiperqueratose plantar com lesées tipo “estrela do mar” e

“favo de mel”.

Figura 3 - Bandas de constri¢io nos 2° e 3° pododictilos direito e

hiperqueratose plantar.

presentou leve infiltrado linfocitdrio perivascular, sendo o
quadrohistolégicocompativelcomqueratodermia (Fig. 4).

A radiografia da miao esquerda mostrou amputagio
da falange distal do 5" quiroddctilo. Notou-se também
um aumento de partes moles nas articulacoes metacarpo-
falangeanas e interfalangeanas distais de ambas as maos.
Essa caracteristica também foi verificada nas articulagées
metatdrsicas de ambos os pés.

A paciente foi submetida 4 lavagem do conduto audi-
tivo para a retirada da rolha de cerimen e ao exame au-
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Figura 4 - Achados histopatolégicos mostrando ortoceratose e hiper-

plasia da epiderme e leve infiltrado linfocitdrio perivascular.

diométrico. O perfil desse tltimo revelou uma disacusia
neurossensorial bilateral e profunda.

DISCUSSAO

O diagnéstico da sindrome de Vohwinkel na paciente
foi feito com base nas caracteristicas clinicas patognomomi-
cas observadas, além da anamnese e dos exames realizados.

A doenga, como citado anteriormente, apresenta-se,
na maioria dos casos, como autossdbmica dominante"””*°,
No presente relato, nao se observou a patologia em ne-
nhum outro parente ascendente da paciente, o que pode
ser explicado por mutagio nova. (Fig. 5)

O caso em questao sugere a manifestagio da mutagio
do gene G/B2 devido a presencga da perda auditiva neuros-
sensorial bilateral e auséncia de ictiose generalizada.
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Figura 5 - Heredograma familiar.

O beneficio terapéutico com etretinato e isotretinoina
foi relatado por vérios investigadores. **” O tratamento
consiste em reverter o quadro de queratodermia e con-
trigao digital em 1 a 2 meses.” A corregio cirtirgica dessa
tltima, através de Z-plastia, pode prevenir a autoamputa-
¢do.”” Apesar do grande beneficio proposto com o uso da
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medicagio e da corregio cirdrgica, a paciente em questio
se recusou a realizar qualquer tipo de tratamento.

CONCLUSAO

A sindrome de Vohwinkel ¢ uma patologia rara, ten-
do poucos casos relatados conforme descreve a literatura
citada. A terapéutica que tem sido utilizada nos casos da
queratodermia hereditdria mutilante ¢é eficaz na reversao
das lesoes dermatoldgicas.

Considerando-se a eficdcia do tratamento preconizado
e com o objetivo de melhorar a qualidade de vida, evitar
as complicagdes debilitantes e minimizar as implicagoes
sociais negativas da doenga, os trés primeiros autores des-
te artigo continuardo o estudo, acompanhando os filhos
da paciente que apresentam a doenga.

SUMMARY

Vohwinkel’s syndrome or keratoderma hereditaria mu-
tilans is a rare condition, usually autosomal dominant, that
shows a cutaneous disturbance characterized by keratosis
of the palmar, plantar, and dorsal regions of the hands and
feet and pseudoainhum constrictions of the fingers. The
keratoderma mutilans is associated with sensorineural he-
aring loss because of mutation of the GJB2 gene, which
encodes the gap junction protein connexin26 (Cx26), or
with generalized ictiosis. The patient in this report shows
a disease with profound sensorineural hearing loss, auto-
amputation of the finger, and starfish-like and honeycomb
lesions. The patient was informed about the advantages of
the treatment but decided not to do it.

Key-words: Keratoderma, Palmoplantar, Diffuse;
Amputation, Traumatic; Case Reports
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