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Resumo Os pilomatricomas sao tumores benignos originarios da matriz capilar, os quais podem
apresentar-se como lesdes solitarias ou, menos comumente, multiplas. Quando mdltiplos,
podem estar associados a sindromes. A distrofia miotonica e a polipose adenomatosa familiar
sdo as mais citadas na literatura. Ha poucas publicacdes que relacionem esses tumores a outras
sindromes genéticas. A sindrome de Rubinstein-Taybi € um distlrbio autossdomico dominante
raro, caracterizado por deficiéncia intelectual e caracteristicas dismorficas tipicas. Ha cinco
casos publicados que relacionam pilomatricomas multiplos a sindrome de Rubinstein-Taybi, uma
associacao que ainda precisa ser esclarecida. Por esse motivo, relatamos os primeiros casos de
pilomatricomas multiplos em gémeos monozigdticos com sindrome de Rubinstein-Taybi tipica.
© 2020 Sociedade Brasileira de Dermatologia. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Este € um
artigo Open Access sob uma licenca CC BY (http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/).

Introducao

Os pilomatricomas sao tumores benignos pouco frequentes,
originarios da matriz capilar. Acometem principalmente a
populacao pediatrica e localizam-se com maior frequéncia
na cabeca e no pescoco. Apresentam-se clinicamente como
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nodulos de consisténcia firme ou pétrea, circunscritos, nor-
mocroémicos ou eritematosos, podem ser confundidos com
cistos epidérmicos. Embora usualmente se apresentem como
lesoes solitarias, multiplos pilomatricomas podem ocorrer
em 2,4% a 5% dos casos.' 3

Pilomatricomas multiplos podem ser esporadicos, famili-
ares ou estarem associados a uma sindrome subjacente. A
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distrofia miotonica e as sindromes relacionadas a polipose
adenomatosa familiar (PAF) sdo as mais citadas na litera-
tura. Ha relatos esporadicos desses tumores associados as
sindromes de Turner, Kabuki, Sotos e Rubinstein-Taybi?.

A sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) é um disturbio
genético autossomico dominante raro caracterizado por
retardo de crescimento pos-natal, deficiéncia intelectual
moderada a grave e uma ampla gama de caracteristicas dis-
morficas tipicas. Polegares e haluces largos e angulados sdo
uma caracteristica distintiva da sindrome. As anomalias faci-
ais incluem fendas palpebrais obliquas, piramide nasal alta e
alongada e micrognatia. Malformacoes cardiacas, alteracoes
dentarias e criptorquidia sdo comuns®. Os achados derma-
toldgicos mais comuns incluem hemangiomas, hipertricose,
braquioniquia e tendéncia a formacéo de queloides’.

Embora aproximadamente 60% dos casos estejam associ-
ados a mutacdes no gene CREBBP ou EP300, a etiologia da
SRT é heterogénea e pouco definida’>.

Ha poucos casos que descrevem a associacdo de pilo-
matricomas a SRT e ha dlvidas se essa se deve ao acaso®.
De acordo com recente revisao da literatura, existem nove
casos relatados até o momento, dos quais cinco sao de lesoes
multiplas’. Relatamos o primeiro caso de pilomatricomas
multiplos em gémeos monozigoéticos com SRT tipica.

Relato dos casos

Gémeos monozigoticos de 8 anos, com atraso no desen-
volvimento neuropsicomotor, fendas palpebrais obliquas,
micrognatia discreta, palato ogival, hélice auricular proe-
minente, hipertelorismo mamilar e hipertricose leve sobre
a coluna dorsal e ombros. Ambos tinham historia prévia de
criptorquidia e de polegares curtos e largos, com desvio
radial corrigido cirurgicamente. O gémeo 1 havia sido sub-
metido a cirurgia cardiaca para correcao de comunicacdo
interventricular e tinha histéria prévia de hemangiomas
occipital, frontal e supramamilar, os quais haviam regredido
espontaneamente (fig. 1). O gémeo 2 apresentava estenose
de aqueduto cerebral e polidactilia, também previamente
corrigida. O exame de cariotipo de ambos os pacientes era
normal (46, XY) e, frente aos achados fenotipicos tipicos,
foram diagnosticados com SRT pela equipe da genética.

Em consulta dermatologica, o gémeo 1 apresentava lesao
nodular normocromica, assintomatica, na regido escapu-
lar esquerda. Fez-se ultrassonografia, que mostrou imagem
nodular ecogénica, emitia sombra acUstica posterior, com
1,4cm no maior diametro. Nas consultas subsequentes, em
um periodo de dois anos, ambos os pacientes desenvolveram
multiplas lesées nodulares semelhantes no couro cabeludo
(total de cinco lesdes no gémeo 1 e quatro no gémeo 2). Duas
delas foram excisadas, uma localizada no couro cabeludo
e outra na regiao escapular (fig. 2), ambas evidenciavam
histologicamente proliferacao nodular composta por células
basaloides matriciais e células fantasma (figs. 3 e 4), acha-
dos compativeis com o diagndstico de pilomatricomas. As
demais lesdes foram acompanhadas clinicamente. Os paci-
entes nao tinham historico familiar de pilomatricomas.

Figura1 Gémeo 1 com fendas palpebrais obliquas, microgna-
tia discreta, hélices auriculares proeminentes, hipertelorismo
mamilar, cicatriz esternal secundaria a cirurgia cardiaca para
correcao de comunicagao interventricular, polegares largos e
com desvio radial.

Discussao

Os pilomatricomas geralmente sdo lesdes solitarias benig-
nas. No entanto, esses tumores podem ter apresentacao
multipla e, embora possam ocorrer em individuos saudaveis,
em pacientes com esse achado recomenda-se coletar histo-
rico familiar detalhado e descartar sindromes associadas’.
Distrofia miotonica e PAF sdo as sindromes mais conhe-
cidamente relacionadas com mdltiplos pilomatricomas. A
associacao entre SRT e pilomatricomas foi publicada pela
primeira vez em 1994° e, desde entdo, mais oito casos foram
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Figura 2 Lesao nodular eritematosa em regidao escapular
esquerda excisada. Hipertricose leve sobre coluna dorsal e
ombros.

Figura 3

Aspecto anatomopatologico: proliferacdo nodular
composta por células basaloides matriciais e células fantasma
(Hematoxilina & eosina, 10x).

descritos. No entanto, apenas cinco deles relacionavam mal-
tiplos pilomatricomas com a sindrome.”

Uma revisao de 2019 sobre sindromes associadas a mul-
tiplos pilomatricomas evidenciou que os casos de pacientes
nao sindromicos tendem a apresentar menor niumero de pilo-
matricomas quando comparados aos sindrémicos’. Enquanto
4,5% dos individuos ndo sindromicos desenvolveram mais
de cinco pilomatricomas, 46,3% dos pacientes sindréomi-
cos desenvolveram seis ou mais tumores. No entanto,

Figura 4 Aspecto anatomopatolégico: proliferacao nodular
composta por células basaloides matriciais e células fantasma
(Hematoxilina & eosina, 40x).

embora a relacdo entre multiplos pilomatricomas e sin-
drome subjacente se fortaleca a medida que o nimero de
pilomatricomas aumenta, algumas sindromes podem apre-
sentar apenas uma ou duas lesdes’. A revisao dos casos de
SRT descritos até 2019 mostrou que o nimero de piloma-
tricomas associados a essa sindrome é bastante variado.
De nove casos, quatro tiveram dois a cinco pilomatrico-
mas, um teve mais de 10 e quatro tiveram pilomatricomas
solitarios" 26810 Além disso, uma série de quatro casos
publicados em 1998 mostrou que, nesse grupo de pacientes,
a idade média de surgimento dos tumores nao foi mais pre-
coce do que em pacientes saudaveis, nos quais a maioria das
lesbes surge entre 8 meses e 10 anos’.

A etiologia do pilomatricoma na SRT ainda precisa ser
elucidada. Mutacoes em dois genes, CREBBP e EP300,
foram identificadas em individuos afetados. Ambos codifi-
cam proteinas homologas que atuam como coativadores da
transcricdo e, durante a organogénese, CREBBP é expresso
em tipos celulares especificos do coracao, vasculatura, pele,
pulmées e figado em desenvolvimento. Em 2016, foi rela-
tado o primeiro caso de SRT com mdltiplos pilomatricomas
diagnosticado por analise de mutacao CREBBP. No entanto, a
correlacao entre o gendtipo CREBBP e o desenvolvimento de
multiplos pilomatricomas ainda precisa ser esclarecida, uma
vez que também existem relatos de casos que descrevem a
mutacao CREBBP em pacientes com SRT sem pilomatricomas
ou com lesao solitaria®.

Os dados sobre pilomatricomas na SRT ainda estao limita-
dos a alguns relatos de casos. Na revisao da literatura feita,
este é o primeiro relato de pilomatricomas multiplos em
gémeos com SRT, o que reforca a associacdo entre essas duas
entidades. Os mecanismos moleculares que levam os paci-
entes com SRT a uma maior suscetibilidade a pilomatricomas
necessitam ser estudados.

Em alguns casos, o surgimento de pilomatricomas pode
oferecer uma oportunidade para o diagnostico de SRT. A
abordagem terapéutica de multiplas lesées no RTS ainda
nao esta estabelecida. Nos pacientes apresentados, optou-
-se pela abordagem conservadora, com acompanhamento
dos pacientes sem intervencao.
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