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Introducao / Descricao do Caso

Crianga de 3 anos de idade, género feminino, que apresentou desde o nascimento dermatite atdpica severa (aspeto
ictidsico) associada a fotossensibilidade, cabelo curto, dspero e quebradico, facies peculiar e ma evolugdo estaturo-
ponderal. Antecedentes de hipogamaglobulinemia, alergia alimentar IgE mediada ao ovo, proteinas do leite de vaca e
trigo. Historia familiar de irmao com sindrome polimalformativo de etiologia ndo esclarecida. Admitida por quadro de
diarreia persistente asssociada a anorexia e edemas bilaterais. Analiticamente com anemia ferripriva (7,5 g/dl),
hipoalbuminemia (2,15 g/dl) com hipogamaglobulinemia (82 mg/dl) e isolamento de Aeromonas hydrophila e Rothia
Aeria no exame microbiolégico de fezes. Do estudo etioldgico realizado, salienta-se: padrao tiger tail do cabelo
(microscopia sob luz polarizada) e presenga de variantes no ERCC2 em heterozigotia composta no mendelioma,
diagndstico de tricotiodistrofia. Por suspeita de enteropatia alérgica agravada em contexto de enterocolite bacteriana
iniciou dieta de evic¢do, antibioterapia dirigida e terapéutica de substituicdo com imunoglobulina endovenosa (IGIV).
Apresentou evolugdo favoravel, com normalizagdo do transito intestinal, regressdo dos edemas e recuperagao
ponderal, mas manteve necessidade de IGIV semanal, pelo que foi decidido iniciar corticoterapia sistémica.
Atualmente, em esquema de redugdo progressiva do corticodide e sem recidiva sintomatica.

Comentarios / Conclusdes
A variabilidade da expressdo clinica da tricotiodistrofia torna o seu diagndstico desafiante. De acordo com a literatura
sdo raros os casos de tricotiodistrofia que se associam a hipogamaglobulinemia e em particular a alergias, mas devem

ser sempre investigados dada a importancia de iniciar o tratamento dirigido.
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