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RESUMO

Este relato de caso trata-se de paciente internado na enfermaria de Pediatria do Hospital Universitario da
Universidade Federal de Sergipe, com diagnéstico de Sindrome de Cockaine, entidade genética rara, com incidéncia
de 1 em cada 200.000 mil nascidos vivos, caracterizada por deterioracdo somatica e neuropsicomotora pds natal, com
prognéstico de vida média em torno dos 12 anos de idade, capaz de diminuir a sobrevida em anos desses pacientes
devido a deterioragd@o progressiva da qualidade de vida.

Palavras-chave: Microcefalia; Atraso psicomotor; Dismorfismo.
COCKAINE SYNDROME - A REPORT OF A CASE

ABSTRACT

This article is a report of a case of an eight-year-old boy sought to College Hospital of Sergipe with extreme
desnutrition, microcephaly and delay psychomotor, phenotypes of the syndrome. It has an estimated incidence of 1
for 200.000 newborns and is characterized by ‘cachectic dwarfism’, abnormal and slow growth and development,
cutaneous photosensitivity, retinopathy — ‘pepperand-salt’ chorioretinitis, a progeroid appearance, thin, dry hair,
progressive pigmentary sensorineural hearing loss and dental caries. Diagnostic is important and can improves
quality of life in these individuals.

Keywords: Microcephaly; Delay psichomotor; Dwarfism.

INTRODUCAO

A Sindrome de Cockaine € uma doenca autossOmica recessiva, descrito pela primeira vez
em 1936 por Cockaine em dois irmaos que eram normais ao nascimento e depois evoluiram com
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor.

O objetivo do presente relato de caso é conhecer e aprofundar os estudos sobre esta
sindrome, uma entidade relativamente rara, mas de importancia impar ao profissional de pediatria
geral, responsavel pela conducio de caso, e que pode realizar o diagndstico desses pacientes com
base na presenca de sinais patognomonicos.

Trata-se de um distdrbio raro, cuja patogénese compromete o crescimento € O
desenvolvimento neuroldgico.

Tem incidéncia estimada de 1 em cada 200.000 nascidos vivos e € caracterizada por um

dismorfismo acompanhado por exuberante caquexia, com acometimento do crescimento e
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desenvolvimento além de caracteristicas que acometem multiplos sistemas. Como exemplos
podemos citar fotossensibilidade cutinea, cegueira, déficit auditivo, convulsdes, céries e nariz em
bico de péssaro.

A Sindrome de Cockaine cursa com alteragdes neurologicas, oculares, dermatoldgicas e
odontolégicas, evoluindo com deterioracdo progressiva e inexoravelmente para morte.

Normalmente, ndo existem intercorréncias relacionadas a gestacio e ao parto.

Um dos aspectos caracteristicos do fen6tipo € o do rosto com nariz em bico de “papagaio”
e dermatite seborréica na face, em forma de asa de borboleta.

Nessa sindrome, pode haver retardo de crescimento com nanismo.

Entre as alteragdes neuroldgicas, temos as convulsdes e cefaléia, seguido por alteracdes da
motricidade (fraqueza e/ou atrofia muscular, hipo ou hipertonia, alteracdes de reflexos, paresia ou
plegias, alteracdes na funcdo cerebelar, movimentos anormais caracterizados por tremor ou
mioclonias. Os pacientes normalmente apresentam retardo do desenvolvimento neuropsicomotor
e cognitivo.

A deterioracdo progressiva da visdo, resultando em cegueira é muito frequente, podendo
haver estrabismo e nistagmo.

Entre as caracteristicas dermatoldgicas, existe a dermatite por fotossensibilidade que
comega em torno dos 6 meses de idade; e como manifestagdes otorrinolaringolégicas podemos
detectar fenda palatina e diminui¢do da audigdo.

Anormalidades dentirias como méa oclusdo, dentes hipopldsicos ou ausentes, céries e
retardo na erupcao dentaria sdo comuns.

Esta entidade tem se associado a diversos transtornos, como, hiperbetalipoproteinemia,
hiperinsulinemia, nefropatia e niveis baixos de glicose no sangue, anormalidades na regulacdo da
glicose sanguinea, neuropatia periférica com diminui¢do da velocidade de conducdo nervosa e
desmielinizacdo segmentar (quadros 1 e 2 da lista de ‘[abelas).l’2

Existem 3 tipos descritos dessa sindrome: Tipo I ou cldssica em que o portador tem
fendtipo ao nascer normal, desenvolvendo anormalidades como cegueira, surdez, déficit
cognitivo e motor nos primeiros 2 anos de vida com piora progressiva levando a incapacidade e
obito na 2* década de vida. Tipo II com sintomas exuberantes ao nascimento, ji com pior

prognéstico. Tipo III com inicio mais tardio.?
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O diagndstico de SC € estabelecido ndo sé através dos dados clinicos, como também pelo
fenotipo celular com ensaios de reparagcdo do DNA em fibroblastos cutaneos e pelo estudo
molecular dos genes ERCC6 e ERCCS.’

A abordagem clinica baseia-se na tentativa de retardar a incapacidade. O manejo da SC é
puramente sintomadtico, ndo existe restricdo na dieta, nem tratamento farmacoldgico. Preconiza-se
avaliacdo periodica, fisioterapia para prevenir contraturas € manter a deambulacdo, aconselha-se
a ndo exposicao solar.

Impde-se avaliagdo e aconselhamento genético nas familias de portadores desta afeccdo, a

fim de prevenir o nascimento de mais acometidos.

METODOLOGIA

A metodologia de estudo foi baseada na andlise de sinais e sintomas do paciente em
estudo, com a autorizag¢do da genitora para publicacdo do caso e divulgagdao de imagens mediante
assinatura de termo de consentimento livre e esclarecido. O estudo foi submetido e aprovado pelo
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RELATO DE CASO CLINICO
Paciente DJJA,8 anos de idade, sexo masculino, procedente de Frei Paulo -SE,
encaminhado a enfermaria pediatrica do HU-UFS com quadro de caquexia severa, desnutricdo e

baixa estatura que tiveram inicio apds o nascimento.
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Segundo a genitora, a crianca tinha bastante dificuldade de se alimentar por boca, desde
que nasceu, chegando a engasgar com liquidos associado a hipoatividade. Percebeu alteracoes
evidentes com 1 ano de idade, quando apenas rolava na cama, ndo sentava e nunca chegou a

andar.

Antecedentes

Pré-natal realizado regularmente no municipio onde residia. Relato PA elevada na
gestacdo, negando uso de drogas ou medicacdes teratogénicas, fumo, uso de alcool e drogas
ilicitas.

Mae é Gesta 4 Para 4 Aborto 0, sendo fruto da 2* gestacdo de mesmo pai, idade da
materna na época do parto era 23 anos. Parto normal a termo de crian¢a pesando 3.500g. Sem
relatos de intercorréncias clinicas neonatais.

Genitora nega casamento consanguineo ou casos parecidos na familia dela ou na familia
do pai do menor. Possui trés irmaos :1 do sexo masculino (6 anos) e 2 do sexo feminino (11 anos
e 4 meses); todos de mesmo pai e sem comorbidades.

Verificar heredograma familiar figura 1 na lista de ilustracoes.

Menor sempre evoluiu com déficit cognitivo e baixo peso que se acentuaram com o passar
dos anos, com dificuldade de degluticdo e internamentos por infeccdes de vias respiratdrias.
Falou as primeiras palavras com 3 anos. Ndo nomeia objetos. Repertdrio restrito de palavras:
mamae, papai € vovo.

Nao senta sem apoio. Nunca chegou a andar.

Internamento em 2012 na ala pediitrica do HUSE (Hospital de Urgéncias de Sergipe)
devido a caquexia. Pesava na época 6 anos com apenas 6kg.Alta para casa com recuperacdo de
3,5kg durante internamento.

Em 2014, foi finalmente referenciado a enfermaria pedidtrica do HU-UFS para

acompanhamento de desnutri¢ao e investiga¢do sindromica, com 8 anos de idade.

Exame fisico
Paciente em regular estado geral, bastante emagrecido, alimentando-se por sonda
nasoenteral, mucosas hipocoradas e hidratadas.

Pesando 8kg a admissao

73
Revista Brasileira de Neurologia e Psiquiatria. 2017 Jan./Abr;21(1):70-80.
http://www.revneuropsiq.com.br



Facies com aspecto de péassaro, dermatite seborréica em couro cabeludo, dentes
hipoplasicos, microftalmia, microcefalia, micrognatia.

Contactua pobremente com examinador.

Atitude deitada em dectbito dorsal com os quatro membros em extensao.

Tonus flacido.

Retardo do desenvolvimento neuropsicomotor.

Emite sons de choros e poucas palavras ao contato materno.

Movimentacdo voluntaria escassa.

DISCUSSAO

O paciente do relato apresenta déficit de crescimento poOs natal (peso/altura) e
microcefalia e déficit neurolégico progressivo (todos critérios maiores para sindrome de
Cockaine - vide critérios de Neilanz).

Com relagdo aos critérios menores, apresentava dermatite por fotossensibilidade,
rarefacdo de cabelos, maculas hipermelanicas, avaliagdo oftalmoldgica com catarata bilateral e
retinite pigmentar no olho direito, perda auditiva bilateral, caries dentarias, dismorfismo com
bragos e pernas alongados, assim como atraso neuropsicomotor evidente,atrofia de membros com
tonus flacido corroborando o fendtipo sindromico.”
A crianca foi avaliada por geneticista mas ndo realizou testagem genética at€ 0 momento

da publicacio.
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FIGURAS

Figura 1 - Heredograma do paciente
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Fonte: Autoria Propria
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Figura 2 - Paciente sentado em leito hospitalar e caracteristicas sindromicas

Fonte: Autoria Prépria
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Figura 3 - Nariz em bico de passaro e microcefalia

Fonte: Autoria Propria
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Figura 4 - Baixa implantag@o das orelhas

Fonte: Autoria Prépria
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Figura 5 - Dermatite

Fonte: Autoria Propria
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