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Sindrome de Escobar - forma rara e atenuada da sindrome do pterigio miltiplo
Escobar syndrome - rare and attenuated form of multiple pterygium syndrome
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INTRODUCAO

H RESUMO

A sindrome de Escobar é a forma atenuada da sindrome do pterigio
multiplo. As caracteristicas clinicas dessa sindrome incluem: retardo do
crescimento ou baixa estatura, pterigio do pescocgo, axila, antecubital,
regido poplitea e intercrural. Mdltiplas contraturas articulares
(artrogriposes), sindactilia e campodactilia dos dedos, escoliose e
cifoescoliose, fusdo de vértebras cervicais, deformidades dos pés,
anomalias genitais, defeitos cardiacos congénitos, além de redugéo
da massa muscular também ja foram relatados. O manejo dessas
criangas é multidisciplinar e diretamente relacionado as deformidades
encontradas. Apesar da sindrome de Escobar ser rara e ainda pouco
estudada na literatura, o cirurgido plastico destaca-se no manejo
cirdrgico desses pacientes, podendo, por meio de seu arsenal cirargico,
propiciar um maior desenvolvimento fisico e motor desses pacientes.

Descritores: Cirurgia plastica; Genética médica; Comunicagao
interdisciplinar.

H ABSTRACT

The Escobar syndrome is the attenuated form of multiple pterygium syndrome.
The main symptoms are: delayed growth or short stature, neck pterygium,
arms, legs and genital anomalies, congenital heart problems, besides decrease in
muscle mass. Children support is interdisciplinary and directed to deformities
found. In spite of this, the syndrome is rare and there are few studies about
it; plastic surgery is the main part of the surgical treatment for this patients
and can support a greater physic and motor development of this children.

Keywords: Plastic surgery; Medical genetics; Interdisciplinary
communication.

mundial’. A sindrome de Escobar é usualmente diagnosticada

Existem duas formas diferentes da sindrome do pterigio
multiplo, as quais sdo diferenciadas pela sua gravidade clinica. A
forma letal é tipicamente fatal no segundo ou terceiro trimestre
de gestagdo. Se a crianca nascer, sera natimorta ou morrera no
periodo neonatal precoce. Hipoplasia pulmonar é considerada a
principal causa priméria de mortalidade nesses casos®. Neonatos
com a forma letal da sindrome dos pterigios multiplos, que é
menos comum, geralmente tem fendas labiopalatinas, grandes
higromas cisticos, edema fetal progressivo (hidropisia fetal)
ou hipoplasia pulmonar, e acabam falecendo na metade da
gestagéo’. J4 a sindrome de Escobar é a forma atenuada da
sindrome do pterigio multiplo. Nesses pacientes, contraturas
articulares geralmente afetam o pescogo, dedos, bragos, cintura
dorso e joelhos?®. A sindrome dos pterigios multiplos foi descrita
pela primeira vez por Matolcsy na década de 80 e, apéds, seu
espectro fenotipico foi discutido em vérios relatos® mas essa
sindrome foi descrita mais precisamente em 1978 por Escobar, e
entdo sua forma nio letal passou a ser conhecida como sindrome
de Escobar. Sua prevaléncia é desconhecida, mas sabe-se que é
muito rara. A sindrome de escobar é uma entidade muito rara,
em meados dos anos 80 haviam sido descritos menos de 25
casos e em 2010 haviam sido descritos cerca de 100 casos a nivel

intrattero no ultrassom fetal e apés confirmada no periodo
neonatal’. A transmissido genética dessa sindrome é geralmente
autossdmica recessiva, embora heranca autossémica dominante
ligada ao X também j4 tenha sido descrital.

OBJETIVO

Revisdo da literatura a respeito dessa sindrome rara e
descricio de um caso clinico em acompanhamento no Hospital
Santo Ant6nio da Santa Casa de Misericérdia de Porto Alegre.

METODO

A revisdo bibliografica foi realizada na base de dados
PubMed, Scielo e Bireme. Foram seguidas as normas de Atlanta
para pesquisa com seres humanos e as normas do Comité de
Etica da Universidade Federal de Ciéncias da Saide de Porto
Alegre. Além disso, foi aplicado um termo de consentimento,
sendo a paciente e familiares cientes e de acordo com o estudo.

RESULTADOS

Relato de caso

Paciente gerada por casal ndo consanguineo, méie
com 35 anos na época, G2P2 e pai com 36 anos. Fez pré-natal

! Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, Porto Alegre, RS, Brasil.

2 Santa Casa de Miseric6rdia de Porto Alegre, Porto Alegre, RS, Brasil.
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corretamente, nega comorbidades e exposicio teratogénica na
gestacao. Paciente nasceu de termo, pesando 2.550 g, no interior
do Rio Grande do Sul. Ao nascer, diagnosticadas bridas cervicais
axilares e cubitais, além de deformidades ortopédicas, sendo
entdo encaminhada imediatamente ao Hospital Nossa Senhora
da Conceicdo de Porto Alegre para investigacido. Realizou
cariétipo XX, sem alteragoes e diversos exames, sendo avaliada
pela genética desse hospital que diagnosticou sindrome de
Escobar. A paciente foi submetida a cirurgia toracica aos 4 meses
e correcgio de pés e retragdes nas pernas ainda nos primeiros
meses de vida. Em 2012 realizou a primeira zetaplastia em axila
D, apresentando melhora importante da mobilidade, associada
atratamento com fisioterapia. Em 2017 foi submetida a correcéo
da escoliose com colocagéo de placas e 18 pinos na artrodese.
Agora com 15 anos, foi submetida a zetaplastias em axila e regiao
cubital, a fim de permitir maior amplitude de movimento e desse
modo facilitar seu desenvolvimento neuropsicomotor.

DISCUSSAQ

As caracteristicas clinicas dessa sindrome incluem
retardo do crescimento ou baixa estatura, pterigio do
pescoco, axila, antecubital, regido poplitea e intercrural.
Muiltiplas contraturas articulares (artrogriposes), sindactilia
e campodactilia dos dedos, escoliose e cifoescoliose, fusao de
vértebras cervicais, deformidades dos pés, anomalias genitais,
defeitos cardiacos congénitos e redug¢io da massa muscular
também ja foram relatados! (Figura 1). Defeitos cardiacos
congénitos sdo encontrados em aproximadamente 25% dos
pacientes?, enquanto retardo mental ndo tem sido considerado
parte dessa desordem. Entretanto, 6,7% dos pacientes se
apresentaram com essa complicagdo’. A intensa contragido
da pele e musculatura causada pela inser¢do de pterigios do
pescogo na base da mandibula alteram o padréo de crescimento
facial na sindrome de Escobar e podem levar a alteragdes
craniofaciais severas, as quais limitam a abertura e mobilidade
bucal. Como esses pacientes necessitam de multiplas cirurgias
para reparo das deformidades diagnosticadas, por exemplo
fenda palatina, bridas e deformidades ortopédicas, uma via
aérea dificil deve ser investigada e prevista! (Figura 3). Durante a
avalicio pré-operatéria, fatores que dificultam a via aérea como
micrognatia, anquiloglossia, restri¢cao da abertura bucal, bridas
cervicais e fenda palatina devem ser avaliadas para decidir por
um 6timo plano de manejo da via aérea. O manejo da via aérea
desses pacientes torna-se mais dificil & medida que a crianga
fica mais velha devido ao aumento da deformidade da via aérea
causada pelo pterigio e contraturas. Embora o manejo da via
aérea na maioria das sindromes congénitas se torna mais facil
amedida que a crianga cresce, ocorre o contrario na sindrome
dos multiplos pterigios?.

Apesar de Escobar, em 1978, ter afirmado suspeitar
do padréo de herancga autossémico dominante, a maioria dos
relatos concordam que possivelmente se trata de um padrao
de herancga autossémico recessivo ou entéo ligado ao X. Além
disso, na grande maioria dos casos relatados, os pacientes
apresentavam a mutagio no gene CHRNG mas sem alteragoes
cromossOmicas; os cariétipos desses pacientes eram normais.
Entretanto, um estudo descreve um caso de alteracio cariotipica
tipica de Klinefelter, porém com fenétipo caracteristico de
sindrome de Escobar®. A anélise cromossémica revelou um
cariétipo ndo mosaico XXY. Interessante que o paciente nao
apresentava as principais caracteristicas clinicas de Klinefelter.
As caracteristicas tipicamente associadas em pacientes com
Klinefelter sdo alta estatura com proporg¢des corporais eunucas,
hipogenitalias, déficits de aprendizagem e problemas de
linguagem; enquanto uma baixa estatura é frequentemente vista
na sindrome do pterigio multiplo, e apenas raramente vista em
pacientes com sindrome de Klinefelter®. A mutag¢io mais comum

na sindrome do pterigio multiplo neonatal estd no gene CHRNG,
que esté envolvido na formagao da subunidade gama do receptor
de acetilcolina. A forma letal pode estar também associada com
essa mutagéo genética. Esse receptor de acetilcolina é essencial
na sinalizagio entre as células musculares, que sdo necessarias
para o movimento. Essa mutacdo causa acinesia fetal, resultando
na formacéo de pterigio (bridas) e contraturas congénitas das
articulagoes®. Mutagdo no gene CHRNG leva a redugao do
movimento fetal em periodos sensiveis do desenvolvimento
fetal geralmente por volta de 33 semanas, quando esse gene é
expresso. Mutacdo autossdmica recessiva significa que ambos,
mae e pai, carregam um dos genes mudados para sindrome
do pterigio multiplo. Para gestagoes futuras, o feto tem 25% de
chance de ser afetado, 50% chance de ser carreador do gene
mutado e 25% de chance de ser normal.

No diagnéstico diferencial deve-se tomar cuidado para
distinguir a sindorme do pterigio multiplo da hipoplasia femoral,
sindromes faciais raras, sindrome de Noonan, sindrome de
Turner, sindrome de Leopard, displasia craniotarsocarpal
e sequéncia de acinesia fetal®. O manejo dessas criangas é
multidisciplinar e diretamente relacionado as deformidades
encontradas*. Mais comumente essas criangas necessitam
de pediatras, geneticistas e ortopedistas na abordagem das
deformidades articulares comumente presentes como pé torto
congénito, escoliose e artrogripose, eventualmente cirurgia
toracica se presente pectus excavatum; porém, comumente
serdo referenciadas ao cirurgiao plastico para abordagem
das alteragdes cutineas ou craniofaciais que sdo comumente
identificadas (Figura 2). O cirurgido plastico destaca-se na
abordagem desses pacientes no tratamento de fendas palatinas,
se presentes, e na abordagem das bridas articulares, por
meio de zetaplastias, retalhos de pele e expansores cutineos,
possibilitando alongamento da pele nessas regiées de modo
a permitir uma maior amplitude de movimento, a fim de
possibilitar um maior desenvolvimento motor e habilidades
nesses pacientes (Figura 4). Associado ao tratamento cirargico,
essas criancas precisardo de fisioterapia intensa e terapia
ocupacional para o manejo do maior desenvolvimento motor?.

Figura 1. Pterigios multiplos em membros e cervical. Baixa

estatura.
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Figura 2. Deformidades da coluna - cifoescoliose e artrogripose.

Figura 3. Pterigios em membros. P6s-operatério recente de

zetaplastias.

*Endereco Autor: Caroline Battisti

Figura 4. Alteracoes faciais — pregas cervicais, implantagéo
baixa das orelhas.

O aumento da preocupacio com a sindrome do pterigio
multiplo pode levar ao diagndstico precoce, que permite um
tratamento mais efetivo e aconselhamento genético desses
pacientes. Apesar da sindrome do pterigio multiplo ser muito
rara, é importante realizar uma anélise cariotipica a fim de
excluir anormalidades cromossomicas? e pesquisa da mutacio
do gene CHRNG. Na abordagem cirturgica desse paciente, a
equipe cirurgica assistente e a equipe de anestesia deverio estar
preparada para prever e manejar via aérea dificil comumente
encontrada nesses pacientes.

CONCLUSAO

Apesar da sindrome de Escobar ser rara e ainda pouco
estudada na literatura, o cirurgido plastico destaca-se no manejo
cirdrgico desses pacientes, podendo, por meio de seu arsenal
terapéutico, propiciar um maior desenvolvimento fisico e motor
desses pacientes. Além disso, pode auxiliar no diagnéstico das
deformidades e correto encaminhamento desses pacientes aos
profissionais adequados, para que essas criangas tenham todo
suporte e possam tornar-se independentes e desenvolvidas.
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