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Resumo: Introducédo: A lipoproteinose é uma doenca cronica de alteracdo primaria do metabolismo do
colégeno com depdsito de material hialino eosinofilico amorfo na pele, mucosas e visceras.
Heranca autossdmica recessiva, com seis mutagfes no gene 1 (ECM 1) do cromossomo 121 da
matriz extracelular proteica. Descricdo dos Casos. Apresentacdo de trés casos, dos quais dois
eram filhos de pais consanguineos, com achados tipicos de lipoproteinose: alteragdes cutaneas,
de cordas vocais e calcificacbes cerebrais nos exames de imagens. Discussdo: Os primeiros
sintomas ocorrem na infancia com rouquidao, inabilidade para chorar e espessamento das cordas
vocais. As lesbes cutaneas sd80 mais tardias com pele infiltrada, bolhas, papulas e nédulos
amarelados nas pélpebras, labios, pregas corporais, dorso das méaos, joelhos e cotovelos. Na
evolucdo, as lesdes de pele se apresentam como cicatrizes cutaneas de aspecto “varioliforme’. A
doenca € de bom prognéstico, apesar de gque quadros graves cursam com envolvimento do
sistema nervoso central, com convulsdes e calcificagbes cerebrais tipicas em forma de “feijéo” ao
exame de imagem. Conclusdo: A lipoproteinose é uma doenca rara com somente 300 casos
relatados na literatura mundial. De heranca ja conhecida, mas com tratamento ndo padronizado é
de importancia o seu diagnostico precoce e tratamento na infancia. Os primeiros sintomas
surgem com depadsitos hialino proteico em varios 6rgaos e tecidos. Este trabalho apresenta trés
casos da doenca em trinta anos do Servigo de Dermatopediatria.
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