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RELATO DO CASO

Paciente masculino, com 10 anos de idade, em seguimento dermatolégico
desde os 3 anos por apresentar lesdes cutineas que apareceram nos primeiros
meses de vida. Sem histérico familiar de consanguinidade e doencga de pele seme-
lhante.

Ao exame dermatolégico, apresenta placas hiperqueratésicas sobre base
eritematosa, de aspecto verrucoso, localizadas simetricamente na regiao malar,
pavilhées auriculares, mento, face de extensiao de cotovelos, e joelhos, tornoze-
los, e couro cabeludo (Figura 1). Ao redor da boca, do mento e dos olhos, obser-
va-se acentuacao dos sulcos da pele, conferindo o aspecto de face envelhecida. Hi
perda parcial das sobrancelhas e a perda total dos cilios. Nas maos e pés, obser-
vam-se a hiperqueratose reticulada e unhas de aspecto normal. Alteracoes denta-

FIGURA 1: A. Placas hiperqueratdsicas, em regiao malar. Ao redor da boca e do mento, a acentuacao dos sulcos da pele,
B. Placas hiperqueratésicas simétricas, em face de extensao de cotovelos, C. Placas hiperqueratésicas simétricas nos joe-
lhos, D. Escamas e alopecia difusa em couro cabeludo
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rias discretas (Figura 2A). No decorrer do seguimento dermatoldgico, as placas de
eritroqueratodermia do couro cabeludo apresentaram varios episoédios de infec-
¢io secundaria, tratados com antibidtico e com terapia tépica e sistémica.

A bidpsia de pele, realizada aos 3 anos de idade, mostrou acantose e hiper-
queratose.

Seu desenvolvimento psicomotor é normal, porém, o paciente tem um
retardo severo da fala secundario a hipoacusia sensorial profunda, confirmada por
audiometria aos 4 anos de idade. Apresenta também quadro oftalmolégico de
ceratite de leve intensidade (Figura 2B).

FIGURA 2: A. Hiperqueratose reticulada caracteristica da
palma, B. Vascularizacao cérnea e queratite. Perda total
dos cilios e supercilios
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Vocé conhece esta sindrome?”
Do you know this syndrome?
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DISCUSSAO

A sindrome de KID é uma estranha displasia ectodérmica congénita a qual afeta a
epiderme, o epitélio da cérnea e o ouvido interno. Em 1981, Skinner cunhou o acronimo
KID, enfatizando os trés marcadores da doenca: a queratite, a ictiose e a surdez. '
Recentemente, esta sindrome foi classificada como uma ictiose sindroémica, herdada, de
forma autossdmica, dominante, cujos genes afetados sio os GJB2/GJB6. *

As lesoes cutineas podem estar presentes desde o nascimento (com a pele de
aspecto eritematoso, seco e rugoso) e, frequentemente, aparecem sob a forma de placas
de eritroqueratodermia, com aspecto verrucoso ou hiperqueratdsico, localizadas simetri-
camente no couro cabeludo, na face e nas dobras. > Si0 comuns a presenca de xerose
generalizada, queratose pilar e hipohidrose. Em 79% dos casos, pode haver a alopecia
difusa do couro cabeludo, assim como a perda parcial da porc¢ao lateral das sobrancelhas
e da atriquia. A hiperqueratose reticulada, nas maos e pés, é caracteristica e afeta as pal-
mas, as plantas e o dorso. As unhas podem ser distrdficas e apresentar anomalias na den-
ticdo. Pode ocorrer a formacao de nddulos inflamatérios que, provavelmente, sao decor-
rentes da ruptura de foliculos pilosebiceos. *

O portador da sindrome de KID apresenta maior suscetibilidade as infecgoes bacte-
rianas e micéticas da pele e mucosas, principalmente por Candida, podendo ser decorrente
de uma imunodeficiéncia intrinseca, com casos de Obito, antes dos primeiros anos de vida. >’

Uma complica¢io menos frequente, mas, que diminui, de maneira consideravel,
a expectativa de vida dos pacientes, ¢ o aparecimento de carcinomas espinocelulares,
ocorrendo em 29% dos casos. *’

Na sindrome de KID, existem acometimentos extracutineos. Um deles é a surdez
neurossensorial, geralmente severa, bilateral e de evolugdo progressiva, por conta de uma
displasia cocleosacular. Hi também as lesdes oculares associadas que, geralmente, apare-
cem apos as alteragdes cutineas e auditivas, podendo os sintomas iniciar com a puberda-
de. E caracteristica, a vascularizacio cérnea e a queratite, que podem ter evolucio pro-
gressiva e, eventualmente, levar 2 cegueira.

A capacidade intelectual ¢ normal. Quando hd atraso, no desenvolvimento psico-
motor, este é secunddrio as limitagdes auditivas e visuais, proprias destes pacientes.

A sindrome de KID é geneticamente heterogénea. Dos quase 100 pacientes des-

critos na literatura mundial, a grande maioria corresponde a casos esporadicos, porém,
existem relatos de familias os quais apresentam a heranca autossémica, tanto dominante
como recessiva. A causa estaria na mutagao do gene GJB2, na qual codifica a conexina 26.
* Esta proteina forma parte essencial dos canais intercelulares e junc¢io dos epitélios
coclear e epidérmico. Em ambos tecidos, estes canais permitem o intercimbio de ions e
moléculas responsiveis por um amplo espectro de atividades celulares, fundamentais
para sua propria regulacio e sobrevivéncia. '

As alteracdes oculares sao secundarias (a epitelizagio da cornea e os ductos das glin-
dulas lacrimais) ocorrendo a neoformagio de vasos, como consequéncia destes fendmenos.

O prognostico ird depender do diagnostico precoce de infecgdes e de neoplasias
cutaneas, mas a qualidade de vida dependeri da severidade e do manejo das alteracoes
oculares e auditivas.

Os casos de 6bitos publicados sao em face das infeccoes severas da pele e muco-
sas que evoluiram para septicemia. * Estido descritos estranhas formas letais de Sindrome
de KID. Um fendtipo mais severo da doenga pode corresponder a mutacao de G45E do
gene GJB2. *"

O tratamento das lesdes cutineas é feito com uso de hidratantes e queratoliticos
topicos. ' Nas manifestacdes mais severas e desfigurantes da sindrome, ha indicagio de
retinoides sistémicos para melhorar a qualidade de vida dos pacientes, porém com resul-
tados varidveis. "

A surdez neurossensioral pode requerer o uso de aparelhos auditivos e apoio
fonoaudioldgico. Recentemente, foram publicados os casos de pacientes tratados com
implantes cocleares, com resultados alentadores.

As alteragOes oculares requerem, dependendo de sua gravidade, o uso de lubrifi-
cantes, dos corticoides tépicos, dos imunossupressores e até de procedimentos cirtrgi-
cos. Porém, alguns casos evoluem para perda total da visao.

A sindrome de KID é um transtorno raro. Mas o seu diagnéstico deve ser precoce
para evitar os danos severos no desenvolvimento da fala e as sequelas oculares irreversiveis.
Estes pacientes necessitam de seguimento por toda a vida para diagnéstico precoce de
tumores malignos, especialmente, os carcinomas de células escamosas de pele e mucosa. U

Resumo: A sindrome de KID é uma displasia ectodérmica congénita rara que afeta a pele, o epitélio da cérnea e o ouvido interno. Clinicamente, observam-
se placas de eritroqueratodermia na face e pregas, geralmente presentes desde o nascimento, a surdez neurossensorial severa e bilateral, e a vascularizagao
cornea associado a queratite de evolucao progressiva a qual surge apds as alteracoes cutineas e auditivas na puberdade. Face ao quadro surdez, as infecgoes
cutineas, ao risco de cegueira e a degeneragao maligna, o diagnoéstico precoce da sindrome é fundamental, bem como o seguimento clinico periédico e o

aconselhamento genético.
Palavras-chave: Ceratite; Displasia Ectodérmica; Ictiose; Surdez

Abstract: Keratitis-ichthyosis-deafness (KID) syndrome is a rare congenital ectodermal dysplasia affecting skin, the corneal epithelium and inner ear. Clinical
signs consist of erythrokeratodermal plaques on the face and skin folds, usually present from birth, as well as severe and bilateral sensorineural hearing loss
and corneal vascularization associated with slow-progressing keratitis which follows skin and hearing changes at puberty. In view of symptoms of deafness,
blindness, skin infections and the risk of malignant degeneration, early diagnosis of the syndrome is essential, together with clinical follow-up and genetic

counseling.
Keywords: Keratitis; Ectodermal Dysplasia, Ichthyosis; Deafness
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