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Resumo

A sindrome de Down é o disturbio cromossémico mais comum, afetando 1 em 700 nascidos vivos. Possui caracteristicas
fisicas tipicas e anomalias multissistémicas que incluem a pele. Este estudo tem como objetivo determinar as
caracteristicas dermatoldgicas de pacientes atendidos em um ambulatério de sindrome de Down. Estudo transversal
realizado por meio da revisdo de prontuarios de pacientes em 2018. Os dados foram submetidos a analise descritiva por
meio do software Statistica®. Os dermatologistas trabalhavam no ambulatério de sindrome de Down um dia por semana.
Avaliaram 838 pacientes, sendo 474 (56,6%) do sexo masculino e 364 (43,4%) do sexo feminino. As dermatoses mais
frequentes foram xerose (57,6%), queratose folicular (26,3%), urticéria papulosa (17,6%), hiperceratose palmoplantar
(11,9%) e sudamina (9,1%). Diagnosticar e tratar dermatoses em pacientes com sindrome de Down é parte integrante
do acompanhamento clinico dessa populagdo e o autocuidado com a pele deve ser estimulado desde a infancia.

Abstract

Down syndrome is the most common chromosomal disorder, affecting 1 in 700 live births. It has typical physical features
and multisystem anomalies that include the skin. This study aims determine the dermatological characteristics among
patients attended at a Down syndrome outpatient clinic. Cross-sectional study conducted by the review of medical records
of patients attended in 2018. Data were submitted to descriptive analysis using Statistica® software. Dermatologists
worked at the Down syndrome outpatient clinic one day per week. They evaluated 838 patients, of which 474 (56.6%)
were male and 364 (43.4%) were female. The most frequent dermatoses were xerosis (57.6%), follicular keratosis
(26.3%), papular urticaria (17.6%), palmoplantar hyperkeratosis (11.9%) and sudammine (9.1%). Diagnosing and treating
dermatoses in Down syndrome patients are an integral part of the clinical follow-up of this population, and skin self-care
should be encouraged from childhood.
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INTRODUGAO

A sindrome de Down (SD) é o disturbio cromossémico
mais comum, caracterizado em 95% dos casos por trissomia
regular do cromossomo 21 e em 5% por translocagdo e
mosaicismo.! Devido a presenca de material genético
extra do cromossomo 21, criangas com sindrome de Down
apresentam varias malformagdes, manifestagdes clinicas
e comprometimento cognitivo.?? Doengas cardiacas
congénitas estdo presentes em 50% dos pacientes com SD,
e destes 24,8% necessitam de cirurgia cardiaca corretiva.
Tratamentos clinicos e cirdrgicos estenderam a sobrevida
das pessoas com SD. Nas ultimas décadas, a expectativa
de vida aumentou de 25 anos em 1983 para 49 em 1997 e
65 em 2010.%3

As condigOes dermatoldgicas mais frequentes na SD
estdo listadas na Tabela 1.*

A SD estd associada a varios problemas
dermatoldgicos. O envelhecimento prematuro é uma das
caracteristicas fenotipicas da SD, manifestada por via de
alteragGes cutaneas dependentes da idade, incluindo
envelhecimento prematuro dos cabelos, queda de cabelo
e enrugamento da pele. Os disturbios cutaneos sdao mais
prevalentes na SD do que na populagdo em geral, e
incluem alopecia areata (frequentemente grave), vitiligo
(frequentemente associado a disturbios enddcrinos),
calcinose cutanea semelhante a milium, siringoma
(principalmente na adolescéncia) e onicomicose. Dermatite
atdpica, por outro lado, ndo é a patologia mais frequente
na populacdo em geral.!

A pele do recém-nascido com SD é macia, fina e
semelhante a da populagdo em geral. No entanto, individuos
com SD podem apresentar pele marmoreada, eritema malar
e nevo simples na regido lombossacral, todos considerados
sinais clinicos de SD que permanecem inalterados com
a idade. Durante a infancia, devido as alteragGes na
gueratina, a pele torna-se espessa, seca e dspera, com
maior frequéncia de xerose, ceratose pilar e palmoplantar.>®

METODOS

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa do Hospital das Clinicas da Universidade Federal
do Parana (Plataforma Brasil n2 04542712.3.0000.0096).
Foram incluidos individuos com sindrome de Down
atendidos em um centro publico de referéncia criado em
1997 em Curitiba. O objetivo da equipe interdisciplinar
deste ambulatdério é garantir assisténcia integral a saude
para os pacientes e prestar suporte as suas familias.

Os prontuarios de 838 dos 4.500 pacientes atendidos
no ambulatério foram incluidos. Pacientes adultos foram
excluidos. Os pacientes incluidos foram atendidos e
avaliados pela dermatologia em 2018.
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Tabela 1. Dermatoses em pacientes com sindrome de down

Caracteristicas fenotipicas da
pele e faneros

Eritema malar

Nevo simples na regido
lombossacral

Pele marmoreada / livedo reticular
Manchas café com leite

Xerose

Hiperceratose palmoplantar
Cabelo fino e ralo

Sindéfrise

Distrofia ungueal

Fotossensibilidade e
envelhecimento prematuro da
pele

Lingua fissurada

Doengas cutaneas autoimunes

Vitiligo

Alopecia areata

Doengas cutaneas inflamatdrias

Dermatite seborreica
Blefarite
Dermatite atdpica

Psoriase

Sinal cutaneo de resisténcia
periférica a insulina

Acantose nigricans

InfecgBes cutdneas bacterianas Foliculite
Hidradenite
InfecgBes cutdneas virais Verrugas

Molusco contagioso

InfecgBes fungicas

Tinea

Micoses superficiais

Dermatoses comuns

Calcinose cutanea semelhante a
milium

Escabiose crostosa

Elastose perfurante serpiginosa
Siringoma

Anomalias da queratina

Tilosia friccional

Queilite angular

Onicofagia

Trauma cutaneo




A distribuicdo etaria dos 838 pacientes incluidos é
exibida na Tabela 2.

A amostra incluiu 463 (55,3%) pacientes do sexo
masculino e 375 (44,7%) do sexo feminino. Em média, a
primeira consulta dermatoldgica ocorreu aos dois meses de
idade. Os pais tinham uma idade média de 32 anos, variando de
26 a 40 anos. Sessenta por cento tinham ensino fundamental
e médio e renda mensal de 1 a 2 saldrios minimos. A renda
média das familias era de 2,5 saldrios minimos.

Em relacdo as caracteristicas perinatais, observamos
maior prevaléncia de mulheres com gestacdo anterior. A
maioria realizou pré-natal e as taxas de parto vaginal e
cirargico foram semelhantes. Histérico de aborto espontaneo
foi documentado em 21% das maes. Os pacientes nasceram
majoritariamente a termo e foram amamentados em 75% dos
casos. Trissomia simples foi observada em 94,6%, translocagdo
em 3,1% e mosaicismo em 2,3% dos casos.

Os 838 pacientes com SD foram avaliados e nossas
contatagBes comparadas as de outros estudos (Tabela 3).%7
As dermatoses mais frequentes foram xerose (57,6%), ceratose
folicular (26,3%), urticaria papular (17,6%), hiperceratose
palmoplantar (11,9%) e sudamina (9,1%).

RevisOes de outros estudos relatam variagdes na
frequéncia de dermatoses em pacientes com SD.*#°(Tabela 4)
As dermatoses mais comuns em pacientes em seguimento
foram semelhantes as descritas por El Achkar et al. (2007), com
diferenca significativa apenas para xerose e eritema malar.”
Rork et al. (2020) incluiram adultos jovens em seu estudo e,
por esse motivo, identificaram maior frequéncia de foliculite,
dermatite seborreica e hidradenite supurativa.*

A frequéncia de disturbios cutaneos em pacientes com
SD varia com aidade. ACom aidade, as ocorréncias de xerose,
ceratose pilar e hiperceratose palmoplantar se elevam.>’

Anomalias cromossémicas, como vistas na SD,
tém caracteristicas dermatoldgicas especificas. A pele do
recém-nascido com SD é macia e fina, mas a hiperceratose
palmoplantar tem inicio ja na infancia. Durante a infancia, a
pele se torna espessa, seca e dspera, com xerose generalizada
comumente associada a ceratose pilar. Nas mucosas, podem
ser observadas macroglossia, extrusdo da lingua, lingua
fissurada e queilite angular.”

Tabela 2. Distribuicdo de pacientes com sindrome de down por faixa
etdria.

. n=838
FAIXA ETARIA
N
0ab5anos 147
6a10anos 327
11 a 20 anos 474

Tabela 3. The frequency of dermatoses of down syndrome patients.

DERMATOSE n 100%
Xerose 500 57,6
Ceratose folicular 230 26,5
Urticaria papular 103 11,9
Hiperceratose palmoplantar 153 17,6
Sudamina 79 9,1
Livedo reticular 71 8,2
Dermatite seborreica 70 8,1
Foliculite 70 8,1
Nevo 50 5,8
Eritema malar 46 5,3
Dermatite atopica 45 5,2
Onicomicose 35 4,0
Acne vulgar 33 3,8
Candidiase 32 3,7
Mancha mongoélica 25 2,9
Impetigo 23 2,6
Alopecia areata 21 2,4
Nevo simples (lombossacral) 20 2,3
Reagdes liqguenoides 19 2,2
Queilite angular 19 2,2
Micose superficial 18 2,1
Mancha café com leite 15 1,7
Dermatite das fraldas 15 1,7
Mancha salméao 14 1,6
Escabiose 14 1,6
Blefarite 13 1,5
Hidradenite supurativa 13 1,5
Molusco contagioso 13 1,5
Acantose nigricans 12 1,4
Psoriase 10 1,2
Miliaria 8 0,9
Vitiligo 8 0,9
Ictiose 7 0,8
Siringoma 7 0,8
Xerose 7 0,8
Ceratose folicular 4 0,5
Urticaria papular 3 0,3
Hiperceratose palmoplantar 3 0,3
Sudamina 2 0,2

Livedo reticular (ou pele marmoreada), nevo
telangiectasico da regido lombar e eritema malar sdo
considerados dermatoses fenotipicas da SD.>®

O aparecimento de inimeras dermatoses autoimunes,
inflamatadrias e infecciosas é facilitado por alteracGes na
imunidade celular e humoral, com reducdo do nimero e funcdo
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Tabela 4. Comparacao das frequéncias de dermatoses de pacientes com sindrome de down

BERMUDEZ et al. (2018)

RORK et al. (2020)

EL ACHKAR et al. (2007) MALT et al. (2013)

DERMATOSE n=838 n=101 n=382

% % % %
Xerose 57,6 21,8 30,6
Ceratose folicular 26,5 7,9 7,8
Urticaria papular 17,6 13,6
Hiperceratose palmoplantar 11,9 5,9 17,8 10-40,8
Sudamina 9,1 13,9
Livedo reticular 8,2 6,9 10,5 2-12,6
Dermatite seborreica 8,1 26,7 4,4 3-36
Foliculite 8,1 30,7 3,4 10,3-21,1
Nevo 58 59 8,1
Eritema malar 5,3 15,4 1,4-4,9
Dermatite atépica 5,2 20,8 4,4-67,8
Onicomicose 4,0 9,9 1,0
Acne vulgar 3,8 10,9
Candidiase 3,7 1,0
Mancha mongélica 2,6 14,7
Impetigo 2,4 2,1 2,9-11
Alopecia areata 2,3 6,9 0,3
Nevo simplex (lombossacral) 2,2 2,9
Reagdes liquenoides 2,2 1,0
Queilite angular 1,7 6,9 2,4-25
Micose superficial 1,7 1,9
Manchas café com leite 1,6 6,8
Dermatite das fraldas 1,6 6,0
Mancha salméao 1,5 6,8
Escabiose 1,4 0,5
Blefarite 1,2 0,5
Hidradenite supurativa 1,2 22,8
Molusco contagioso 0,9 0,5
Acantose nigricans 0,9 0,5
Psoriase 0,8 8,9 0,5
Milidria 0,8 0,8
Vitiligo 0,3 0,3 1,9-3
Ictiose 0,3
Siringoma 0,2 6-39,2

dos linfécitos B e T e disturbios da fagocitose. A SD ocorre mais
comumente com anomalias da queratina, como ceratose pilar
e xerose.®

Envelhecimento precoce da pele e fotossensibilidade
sdo caracteristicas comuns da sindrome. Os mecanismos ainda
nao sdo bem compreendidos, mas podem estar relacionados
aos efeitos dos radicais livres.’
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As dermatoses mais frequentemente descritas na SD
sdo pele marmoreada (livedo reticular), xerose, hiperceratose
palmoplantar, queilite, dermatite seborreica, foliculite,
tinea pedis, onicomicose, escabiose (sarna norueguesa),
dermatite atodpica, alopecia areata, vitiligo, psoriase (forma
grave), pitiriase rubra pilar, siringoma, elastose perfurante
serpiginosa e cutis verticis gyrata.*>71%14 Varias imagens de



dermatoses em individuos com SD podem ser vistas no artigo
de Ryan et al. (2020).%

Nevos vasculares telangiectdsicos mediais sdao
malformacdes vasculares capilares frequentemente observadas
ao nascimento. Ocorrem principalmente na face ou pescogo
como lesdo Unica ou como multiplas maculas que afetam mais
de um local simultaneamente.*® Em 1990, Metzker e Shamir
descreveram um caso de nevo vascular telangiectasico medial
na regido sacral ao longo da linha média, e se referiram a essa
variedade especifica como “forma de borboleta”, frequente em
cromossomopatias. Podem também ocorrer occipitalmente e
persistem na infancia e na idade adulta.*

O diagnéstico e o tratamento das dermatoses em
pacientes com SD sdo parte integrante do seguimento
clinico dessa populagdo. O autocuidado com a pele deve ser
incentivado desde a infancia.
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