Doenca de Dowling-Degos: desordem
genética e espectral de hiperpigmentacao

reticular
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RESUMO

A doenca de Dowling-Degos (DDD) é uma genodermatose rara, caracterizada principalmente
por hiperpigmenta¢io reticular progressiva de areas flexurais, que pode estar associada a um
grande espectro de lesdes benignas e neoplasias cutaneas. Pode ocasionar prejuizo psicossocial
devido ao potencial de deformidade das lesdes e dano estético significativo. Apresentamos dois
casos de pacientes, ambos do sexo masculino, com méculas hipercromicas, maltiplos comeddes,
cistos epidérmicos, cicatrizes cribriformes em: face, regido cervical, dorso, térax anterior, axilas e
regido genital, além de tumorag¢des desfigurantes, caracteristicas da DDD.
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ABSTRACT

Dowling-Degos disease (DDD) is a rare genodermatosis. Progressive reticular hyperpigmentation of
flexural areas mainly characterizes the disease, which may be associated with a large spectrum of benign
lesions and cutaneous neoplasms. It may cause psychosocial impairment due to the deformity caused by
the lesions with significant aesthetic damage. We present two cases of male patients with hyperchromic
macules, multiple comedones, epidermal cysts, cribriform scars on the face, cervical region, dorsum, anterior
thorax, armpits, genital region, and disfiguring tumors, characteristic of DDD.
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INTRODUCAO

A doenca de Dowling-Degos (DDD) é uma genoderma-
tose rara, de transmissio autossomica dominante, com penetran-
cia e expressividade variaveis, descrita inicialmente por Jones e
Grice em 1974.'2

Trata-se de doenca de surgimento tardio, apds a segunda
década de vida, caracterizada por discromia reticulada, principal-
mente em face e superficies flexurais como pescoco, axilas, fossas
antecubitais, areas submamarias e virilhas.>* Concomitantemen-
te, podem ocorrer lesdes da unidade pilossebiacea como come-
ddes, cistos epidérmicos, abscessos, hidradenite supurativa, além
de neoplasias cutaneas, como carcinoma espinocelular e ceratoa-
cantoma.>* A pigmentac¢io ¢ progressiva e simétrica, geralmente
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extensa e assintomatica, exacerbada pela exposi¢io solar.>¢’

Diagnosticos diferenciais devem ser feitos com acantose
nigricante, acropigmenta¢io de Kitamura, doenc¢a de Galli-Galli,
discromatose universal hereditaria e discromatose simétrica he-
reditaria.® Tais doencas podem apresentar sobreposi¢des clinicas
entre si, sendo que alguns autores as consideram enfermidades
separadas, enquanto outros, espectro de uma mesma doenga.*>?

O diagnoéstico ¢ baseado nas caracteristicas clinicas su-
gestivas, associadas aos achados no exame histopatologico.”® A
histopatologia mostra hiperpigmentacio da camada basal, proli-
feracdes filiformes da epiderme, por vezes semelhantes a chifre
de rena, além de hiperqueratose e brotamentos, surgindo a partir
do infundibulo pilar, caracterizando um “plug” folicular.'** Po-
de-se observar infiltrado linfo-histiocitirio perivascular na der-
me papilar e pseudocistos cérneos, com namero de melandcitos
normal.” !’ Testes genéticos revelam mutacdes em queratina 5
(KRT5), proteina O- glicosiltransferase-1 (POGLUT1), protei-
na O-fucosiltransferase-1 (POFUT1) e gene PSENEN como
causadoras da doenga, sendo que pacientes com esta tltima mu-
tagdo apresentam lesdes de hidradenite supurativa.>*

Nio hid descrito nenhum tratamento definitivo para a
DDD.” Os tratamentos sio de resultado insatisfatorio, poden-
do ser empregados hidroquinona topica, tretinoina, adapaleno e
corticosteroides, além de laser Er:YAG, com o objetivo de redu-
zir o risco de hiperpigmentacio pés-inflamatoria.'” A isotreti-
noina seria uma op¢io, ja que se trata de alteracio da queratini-
zagdo.' Lesdes cisticas e tumorais devem ser tratadas com excisdo
cirtrgica.’

METODOS
Foi realizado um estudo retrospectivo descritivo de dois
casos atendidos na Clinica de Dermatologia com diagnéstico de

doenga de Dowling-Degos no periodo de novembro de 2016 a
maio de 2019.

RELATOS DOS CASOS

Caso1

Homem de 58 anos, referindo hiperpigmentagio locali-
zada em face, regido cervical e flexuras ha dez anos, associada a
aparecimento progressivo de multiplos cistos, que drenavam ex-
sudato purulento, e tumora¢io em nadega e face lateral de coxa
direita. Ao exame clinico, apresentava em face e areas flexurais
hiperpigmenta¢io predominante, multiplos comeddes abertos e
cistos epidérmicos distribuidos pelo corpo, e em quadril e nade-
gas, lesoes hidrosadenite-simile e tumoragdo de aspecto queloi-
diforme (Figura 1). Negava casos semelhantes na familia.

Caso 2

Homem de 59 anos, queixando-se de lesdes supurativas
na regido glatea associadas a tumora¢io de crescimento pro-
gressivo ha um ano. Ao exame clinico, apresentava dermatose
caracterizada por mdltiplos comeddes disseminados pelo cor-
po, associados a lesdes hidradenite-simile em glateo esquerdo e
tumorac¢do vegetante e ulcerada em regiio perianal e intergli-

Surg Cosmet Dermatol. Rio de Janeiro v.12 (S1); out-dez. 2020 p.39-42.

FIGURA 1: Paciente
apresentando hipercromia
reticulada facial (A), associada
a multiplos comedées abertos
e lesGes cisticas em dorso (B).
Em regido lateral de gliteo e
quadril direito, hd presencga
de grande massa tumoral
endurecida associada a lesoes
fistulizadas com saida de
secre¢do purulenta (C)

tea, cuja biopsia diagnosticou carcinoma espinocelular invasivo
(Figura 2). Negava casos semelhantes na familia.

DISCUSSAO

DDD é uma genodermatose de inicio tardio, em geral
na idade adulta, que acomete inicialmente as axilas e virilhas, e
mais tardiamente, as regides interglttea e inframamaria, pesco¢o
e tronco.! Ambos os pacientes apresentados tiveram o quadro
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iniciando-se na fase adulta e evidenciam claramente a predile¢io
das leses por estas localizagdes. Apesar de esta doenca acometer
predominantemente mulheres numa propor¢io de 2:1', apresen-
tamos dois pacientes do sexo masculino.

Os pacientes aqui relatados apresentavam nio s6 as ma-
nifestacdes discromicas da sindrome, mas também diversas al-
teracdes da unidade pilossebacea disseminadas pelo corpo, de
comeddes abertos a hidradenite, com alto impacto na qualidade
de vida em geral e autoestima em particular, inclusive pelas im-
portantes alteracOes estéticas.

A exuberancia das lesdes aqui apresentadas demonstra o
porqué da sinonimia de “doenca dos pontos pretos” (dark dot
disease — DDD) referida por alguns autores.' Tais lesdes, apesar

41

FIGURA 2:

(A) Regido cervival mdlltiplos
cistos e comedées.

(B) tumoracdo vegetante e
ulcerada em regiao perianal
einterglutea.

(€) Regido axilar maltiplos

C cistos e comeddes.

de nio apresentarem fenémenos inflamatérios na sua evolugio
benigna, sio profundamente inestéticas. No segundo paciente
foi, inclusive, evidenciado surgimento de carcinoma espinocelu-
lar interglateo, neoplasia relatada na associacdo com esta doen-
ca.* Além do aspecto clinico caracteristico de ambos os casos,
os diagnosticos foram confirmados com exame histopatologico
que foi compativel aos achados descritos na literatura.

Por fim, ¢ importante ressaltar que o presente estudo foi
realizado na Clinica de Dermatologia de hospital terciario refe-
réncia da maior cidade do pais, e em trés anos de atendimentos
apenas dois casos de DDD foram evidenciados, mostrando a ra-
ridade desta dermatose na populagio geral. @
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