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Masculino , 72 anos

Predisposi¢cao Genética para Doenca, Neoplasias Renais, Cisto
Broncogénico, Neoplasias Cutaneas

http://bradcasesold.brad.org.br/pt/Cases/CaseDetails/235

Ahead of DOI

Sindrome de Birt-Hogg-Dube é uma doenca genética autossémica dominante rara. Homens e
mulheres sdo igualmente afetados, e surge a partir da quarta década de vida. As principais
caracteristicas clinicas e radiologicas sdo tumores benignos dos foliculos pilosos, mais comum
na face, pescoco, e parte superior do térax, sendo o fibrofoliculoma o tumor mais frequente da
pele; cistos pulmonares e pneumotorax; e tumores renais malignos ou benignos. Descrevemos
aqui um relato de caso sobre esta sindrome.

Historico Clinico


http://bradcasesold.brad.org.br/pt/Cases/CaseDetails/235

Paciente masculino, 72 anos, branco, ex tabagista, fumou um maco por dia durante 20 anos,
apresenta multiplas papulas cor da pele na face. Nega dispnéia, tosse, e febre. Teve carcinoma
renal a direita sendo submetido a nefrectomia parcial ha 6 anos. Alega que o irmao também
tinha lesdes de pele na face e teve um tumor renal. Realizou a primeira TC de térax ha 6 anos
para investigacdo de possiveis metastases para o pulméo. Nega queixas no momento. Faz
acompanhamento com TC de térax para controle.

Achados Radiolégicos

TC de torax evidenciando multiplas imagens cisticas, de contornos bem definidos, medem até
18 mm, dispersas em ambos os pulmdes, preferencialmente nas bases (Figuras 1-4).

Discussao

Sindrome de Birt-Hogg-Dube (BHD) é uma desordem genética autossdmica dominante rara,
causada por uma mutacao do gene FLCN, localizado no cromossomo 17p11.2 [1], este gene é
responsavel pela producédo de uma proteina chamada foliculina [2]. Por ser uma doenca
genética, outros membros da familia também podem desenvolver esta sindrome. Com relacao
a epidemiologia, afeta mais pessoas de meia idade e idosos, homens e mulheres sao
igualmente afetados [3]. Os principais locais afetados sé@o a pele, os rins, e os pulmdes. Os
principais achados séao fibrofoliculomas na face e pescoco, cistos pulmonares, e tumores renais
[4]. Os tumores renais, malignos e benignos, ocorrem em 14 -34% das pessoas com BHD [4],
dentre eles os tipos histolégicos mais comuns séo carcinoma de células renais e oncocitoma,
sendo a resseccao cirurgica o melhor tratamento [5,6]. Os cistos pulmonares sdo comuns (83%
dos casos), mas apenas 24% das pessoas com BHD acabam apresentando pneumotdorax
espontaneo [4]. Na maioria dos casos, 0 acometimento pulmonar é assintomatico. A sindrome
nao causa condi¢cdes como doenca pulmonar obstrutiva crénica ou insuficiéncia respiratoria
generalizada [4,6]. Nodulos da tireoide foram associados a BHD, presentes em 65% dos
individuos e 90% das familias com a sindrome [4]. Com relacdo a conduta médica, 0s
fibrofoliculomas podem ser removidos cirurgicamente [4]. Nefrectomia parcial e/ou total para
casos de tumores renais [6]. Acompanhamento com TC de torax e parar de fumar para os
casos de cistos pulmonares [4]. Como relevado neste relato de caso, o paciente nega dispnéia
e tosse, tinha um irméo com lesdes cutaneas na face e um tumor renal. O préprio paciente tem
fibrofoliculomas na face, teve um carcinoma renal ressecado em 2013, e o resultado de sua TC
de torax foi a presenca de multiplos cistos com distribuicdo randémica em ambos os pulmdes.
Realizou teste genético de sequenciamento do gene FLCN, com resultado positivo para BHD.

Lista de Diferenciais

- Doenca de von Hippel-Lindau

.- Carcinoma renal papilar hereditario

- Histiocitose de células de Langerhans
- Linfangioleiomiomatose

- Esclerose tuberosa

- Tricoepitelioma Mdultiplo Familiar



Diagndstico

- Sindrome de Birt-Hogg-Dube

Aprendizado

O caso mostrado revela a necessidade de uma abordagem completa por parte da equipe
médica, a associacdo de achados clinicos, radiologicos e a histéria familiar do paciente, foi
fundamental para chegar ao diagnéstico correto. Um achado de imagem isolado, como cistos
pulmonares na TC, pode estar relacionado a diversas outras doencgas, dificultando o diagndstico
correto do paciente.
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Imagens



Figura 1 - TC de térax, corte no plano axial, evidenciando multiplas imagens arredondadas,
hipoatenuantes, contornos regulares e bem definidos, com distribuicdo randémica em ambos os
pulmdes, predominando nas bases pulmonares.



Figura 2 - TC de térax, corte no plano axial, evidenciando multiplas imagens arredondadas,
hipoatenuantes, contornos regulares e bem definidos, com distribuicdo randémica em ambos os
pulmdes, predominando nas bases pulmonares.



Figura 3 - TC de térax, corte no plano coronal, evidenciando multiplas imagens arredondadas,
hipoatenuantes, contornos regulares e bem definidos, com distribuicdo randémica em ambos os
pulmdes, predominando nas bases pulmonares.



[

Figura 4 - TC de térax, corte no plano sagital, evidenciando multiplas imagens arredondadas,
hipoatenuantes, contornos regulares e bem definidos, com distribuicdo randémica em ambos os
pulmdes, predominando nas bases pulmonares.

Videos

Nenhum resultado econtrado



