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Osteossarcoma De Fémur Em Irma&os Com Sindrome De Rothmund-Thomson Tipo 2: Relato De
Caso.
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A sindrome de Rothmund-Thomson, também conhecida como poiquilodermia congénita, € uma
doenca genética rara caracterizada por padréo de heranca autossdmica recessiva e variantes nos
genes RECQL4, ANAPC1 e CRIPT, com predominancia no sexo masculino (2:1). "Paciente do
sexo feminino, com histéria de lesdes hipocromicas, pele xerética e descamativa desde os 6
meses, sendo tratada como dermatite atOpica, sem melhora. Associado a facies sindrémica, atraso
do desenvolvimento e baixa estatura. Apresentou 3 episodios de fratura patologica (clavicula,
tibia e Umero), ao longo da infancia. Aos 12 anos, relatou dor em membro inferior esquerdo,
sendo realizado exame de imagem e evidenciado massa radiodensa, encaminhada ao hospital
referéncia, realizada bidpsia, que constatou osteossarcoma de fémur esquerdo de alto grau
histologico. Encaminhada a oncologia pediatrica e iniciado tratamento quimioterapico com
metotrexate, cisplatina e doxorrubicina, porém, com pouca resposta, mantendo aumento tumoral
progressivo, com necessidade de amputacdo do membro 9 meses apos o diagndstico. O irméo da
paciente, 2 anos mais velho, com atraso importante do desenvolvimento, alteracbes cuténeas e
baixa estatura, também havia sido diagnosticado com osteossarcoma em fémur direito, com
metastases, evoluindo a Obito no més anterior ao diagndstico da irma. Foi coletado painel
genético para displasias esqueléticas, que identificou variante patogénica no gene RECQLA4,
fechando a sindrome de Rothmund-Thomson tipo 2, em ambos os irméos."""Nessa sindrome, as
lesBes cutaneas ocorrem em cerca de 90% dos casos, sendo a presenca de poiquilodermia a mais
frequente (placas eritematosas que evoluem para maculas residuais hipo e hiperpigmentadas). Ha
predisposicéo ao desenvolvimento de tumores, com alta incidéncia de osteossarcoma e canceres
de pele ndo melanoma. Existem dois subtipos: o tipo I, no qual h& ateracbes identificadas no
gene ANAPC1, com menor risco de malignidades. Ja o tipo |l, apresenta mutagcdo no gene
RECQL4 e est4 associada a anomalias esqueléticas, baixa estatura, alopecia e ato risco de
malignidades. O diagnostico € clinico, baseado nas caracteristicas fenotipicas, mas pode ser
confirmado por meio de teste genético, que demonstra mutagdes nos genes relacionados. O
tratamento é multidisciplinar e requer uma abordagem focada na gestdo de sintomas, na
prevencao de complicacdes e no acompanhamento continuo para detectar ateracfes precoces de
cancer. Os tumores 0sseos primé&rios sG0 0 sexto em incidéncia na pediatria, sendo o
osteossarcoma 0 mais comum, com pico entre 10 a 19 anos, com queixa classica de dor que ndo
melhora com o repouso, acometendo principalmente o fémur. E de relevante importancia
reconhecer 0s sinais clinicos da sindrome de Rothmund-Thomson tipo 2, para direcionar o
acompanhamento desses pacientes e identificar de forma precoce, possiveis neoplasias,
principalmente Osseas, com objetivo de reduzir a morbimortalidade associada e aumentar a
qualidade de vida.
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