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Introducao / Descricao do Caso

A hipertricose (HT) carateriza-se por um crescimento excessivo de pélo para a idade, género e etnia, em areas ndo
dependentes de androgénios. A HT congénita é rara, podendo ser uma condicdo cutanea isolada ou associada a outras
malformacgoes.

Caso 1: menino de 23 meses, dos antecedentes familares destaca-se pai com pilosidade excessiva. Referenciado a
consulta com um més de vida por HT generalizada, pélo fino, poupando palmas das maos e planta dos pés. Sem
dismorfias, sem alteragcdes nos genitais. Desenvolvimento psicomotor adequado a idade. Avaliacdo analitica sem
alteracdes. Notado desaparecimento gradual da pilosidade no primeiro ano de vida, assumindo-se hipertricose
lanuginosa congénita.

Caso 2: menina de 19 meses, referenciada a consulta aos dois meses por HT generalizada, sopro sistdlico e facies
dismérfica — macrocranea, fronte curta, columela larga e antevertida, implantacdo baixa dos pavilhdes auriculares e do
couro cabeludo. Pai e irma com fenétipo semelhante. Dos antecedentes pessoais a referir polihidramnios, cariétipo fetal
46XX. Avaliagdo laboratorial endocrinolégica normal; ecocardiograma com espessamento do septo interventricular e da
parede do ventriculo esquerdo; radiologicamente a salientar espessamento da calote craniana e discreto alargamento
metafisario dos ossos longos. Referenciada a consulta de genética, colocada hipo6tese de sindrome de Cantd, a aguardar
estudo genético.

Comentarios / Conclusées
A HT congénita pode traduzir um amplo espectro de condi¢des clinicas, desde variante do normal a patologia
endocrinolégica e/ou genética. Com estes casos clinicos pretendemos realcar a importancia do seu diagnéstico

diferencial, como sinal clinico isolado ou associado a sindromes complexas.
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