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Neste nimero da nossa revista
vamos apresentar o caso de uma doente
de 12 anos, sexo feminino, segundo
filho de pais saudaveis e ndo consan-
guineos, que foi observada na consulta
de Gastroenterologia por quadro de
disfagia para solidos de evolucéo lentae
progressiva e com a duragéo de cerca
de meio ano.

A doente tinha j& sido observada
naconsultade Pediatria do hospital pelos
4 anos de idade por atraso de desen-
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volvimento estaturo-ponderal (peso e
estatura abaixo do percentil cinco) e na
consulta de Dermatologia pelos 8 anos
devido ao aparecimento de lesdes de
tipo leucoplasico por vezes com ulce-
ragdes da lingua e da mucosa bocal,
leucodermia da regiéo dorsal e distrofia
ungueal.

Os estudos analiticos efectuados
até aos 12 anos ndo revelaram alte-
ragdes, a radiografia de térax era normal
e as bidpsias da mucosa da boca

V

Fig. 1

1 - Malformagéo congénita do eso6fago
2 - Estenose iatrogénica (caustica?)

3 - Tumor esofégico

4 - Estenose membranosa do esoéfago.
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evidenciaram células basais polinuclea-
das, paraqueratose, queratinizacéo e
areas de exsudado fibrino leucocitéario.

Estes achados histolégicos asso-
ciados as lesbes dermatoldgicas des-
critas apoiam o diagndstico de Disque-
ratose Congénita.

A doente efectuou endoscopia
digestiva alta para esclarecer o seu
guadro de disfagia tendo sido observada
aimagem gue mostramos e que na sua
opinido devera corresponder:



A imagem apresentada mostra
estenose membranosa do eséfago proxi-
mal, situada a cerca de 15cm da arcada
dentéria, com 6mm de diametro sem
aparente componente inflamatério. As
biépsias efectuadas revelaram espessa-
mento epitelial e papilomatose. Foi feita
dilatag@o com dilatadores Savary de 9 e
11mm, com rompimento das membranas
e observagdo do restante eséfago, do
estdbmago e do duodeno que ndo mostra-
ram lesdes. Este aspecto de estenose
membranosa, que raras vezes se obser-
va, poderia corresponder a malformacgéo
congénita, é compativel com sindroma
de Plummer Vinson, mas no presente
caso parece mais adequado considera-
lacomo umamanifestacao esofagicada
sua Disqueratose Congénita tendo em
conta o conjunto de lesGes em que se
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insere e ainda pelo facto de a doente
apresentar valores normais do ferro
sérico e da ferritina.

A Disqueratose Congénita € uma
doencarara, com heterogeneidade gené-
tica e clinica associada ao cromossoma
X (gene DCK1), sendo a maior parte dos
doentes do sexo masculino. H4 todavia
alguns casos descritos no sexo feminino.
As les@es do tubo digestivo em especial
a estenose esofagica sdo frequente-
mente descritas na doencga, ho entanto o
aspecto membranoso que apresentamos
tem sido muito raramente descrito.

As doengas malignas ou hematol6-
gicas surgem pela 52 década de vida e
séo causa de morte nestes doentes.

Concluséo: estenose membranosa
do eséfago em doente com Disqueratose
Congénita.
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