Reumatologia | Caso Clinico
PD-018 - (21SPP-11861) - HIALINOSE INFANTIL SISTEMICA: RELATO DE UM CASO
Luis Salazar'; Tania Lopes?, Ménica Tavares?; Cristina Garrido®; Inés Carrilho*®; Carla Zilhdo?; Sérgio Alves?

1 - Servigo de Pediatria, Centro Materno Infantil do Norte, Centro Hospitalar Universitario do Porto; 2 -
Unidade de Reumatologia Pediatrica, Centro Materno Infantil do Norte, Centro Hospitalar Universitario do
Porto; 3 - Unidade de Alteragdes Nutricionais, Centro Materno Infantil do Norte, Centro Hospitalar
Universitario do Porto; 4 - Unidade de Neuropediatria, Centro Materno Infantil do Norte, Centro Hospitalar
Universitario do Porto; 5 - Grupo de Dor Crénica Pediatrica, Centro Materno Infantil do Norte, Centro
Hospitalar Universitario do Porto

Introducao / Descricao do Caso

A hialinose infantil sistémica (HIS) é uma doenga autossémica recessiva muito rara (<1/108), caracterizada por deposicado
multissistémica de hialina, sobretudo cutdnea, musculoesquelética e intestinal. Manifesta-se por contraturas articulares
progressivas com dor crénica, podendo ocorrer ma-absorcdo proteica e desnutricdo.

Lactente do sexo feminino, sem histéria de consanguinidade, gestacdo de 34 semanas com RCIU, referenciada aos 7
meses por suspeita de artrogripose. Histéria de flexo dos joelhos desde o 1° més, com progresséo para outras
articulagdes, dor intensa a manipulacdo (padrdo misto) e regressdo motora. Aos 4 meses, aparecimento de
hiperpigmentacdo arroxeada nos olecranios e maléolos (Fig 1A). Evolugdo estatoponderal inferior ao P3.

Objetivamente: postura fetal, estatica, sem movimentos espontaneos, contraturas poliarticulares (Fig 1B), choro a minima
manipulacédo, torax em quilha, pele escleroedematosa no tronco, lesGes eritematosas nas asas nasais e nédulo perianal

violaceo (Fig 1C).

Equacionada HIS, tendo o estudo genético confirmado variantes em heterozigotia no gene ANTXR2 — c.1074del
(patogénica) e c.626_630delinsA (ndo descrita).

Abordagem terapéutica anti-inflamatéria e com foco no controlo da dor, complementada com fisioterapia e
suplementacdo nutricional.

Evoluiu com hipertrofia labial (Fig 1D), mantendo-se sem diarreia e com al-antitripsina fecal normal.

Comentarios / Conclusoes

A HIS apresenta mutacdo no mesmo gene da fibromatose hialina juvenil, existindo correlacdo gendtipo/fenétipo. A
imprevisibilidade da mutacdo recém-descrita torna dificil estabelecer um prognéstico, que pode ser condicionado pelo
atingimento intestinal. Ndo existindo tratamento especifico, a adequada paliacdo de sintomas e reabilitacdo multimodal é
crucial.
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