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Resumo: A Sindrome de Chanarin-Dorfman (SCD) € uma condi¢do autossdmica recessiva rara, causada
por mutacdo no gene ABHDS5 que age na lipdlise intracelular. E caracterizada pelo acimulo
intracelular de goticulas lipidicas em granuldcitos (anomalia de Jordan) e em diversos 6rgdos e
tecidos. "Paciente masculino, 7 meses, admitido na emergéncia pediétrica do hospital devido um
guadro de bronquiolite viral aguda. Diagndstico pregresso de alergia a proteina do leite de vaca e
dermatite atopica. Ao exame fisico, presenca de pele xerética com descamagdo fina em toda
superficie corporal e descamagéo grosseira em couro cabeludo e extremidades, além de figado
palpavel a 6 cm do rebordo costal. Exames laboratoriais com discreta elevacdo das enzimas
hepaticas e aumento de triglicerideos. Os marcadores da funcdo hepatobiliar estavam normais e
sorologias (CMV, herpes, sifilis, rubéola, toxoplasmose e hepatites A, B e C) negativas.
Ultrassonografia abdominal evidenciou hepatomegalia com ecotextura hepética difusamente
aumentada. Avaliacdo dermatol6gica concluiu diagnostico de ictiose com estigmas de atopia e a
avaliacdo oftalmoldgica foi normal. A biopsia hepatica demonstrou esteatose macrovesicular
acentuada (85% da amostra) e infiltrado inflamatério portal misto. Diante do quadro de ictiose,
elevacdo das enzimas hepaticas e esteatose hepatica foi solicitado 0 exoma que apontou mutacdo
em homozigose da variante ¢.837_838delinsAT no gene ABHDYS5, classificada como patogénica e
gue esta associada a fendtipo clinico da SCD."""Na SCD, os écidos graxos ndo séo liberados e se
acumulam no citoplasma de leucdcitos, fibroblastos, figado, derme e musculo. Clinicamente, a
doenca se apresenta com ictiose, perda auditiva, hepatomegalia, esplenomegalia, cirrose, catarata,
miopatia e retardo mental, entre outros. A presenca de ictiose e 0 envolvimento hepatico sdo as
manifestagdes clinicas mais prevalentes e foram encontradas no caso descrito. Elevacbes de
colesterol total e fragdes sdo descritas na literatura, no NOSsO caso apenas oOs triglicerideos
estavam elevados e demais fragbes do colesterol estavam normais. O diagnostico da SCD é
realizado através da presenca de ictiose e da anomalia de Jordan nos granuldcitos, porém em
nosso caso ndo foi descrito esse achado e o diagnostico definitivo foi realizado por exoma. A
mutagcdo da variante ¢.837_838delinsAT ndo foi descrita na literatura até 0 momento. N&o ha
tratamento especifico para a SCD. A SCD ¢é uma condi¢do rara com multiplas manifestagoes.
Deve-se considerar o diagnéstico de SCD nos pacientes que apresentem ictiose e alteraces de
enzimas hepaticas associado a esteatose hepética.
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