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Leuconiquia verdadeira congénita associada
a surdez: sindrome de Bart-Pumphrey?

Association of true congenital leuconychia and deafness:
Bart-Pumphrey syndrome?
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Resumo

As alteracoes na coloracdo da lamina ungueal sdo queixas frequientes nos consultérios dermatologicos, dentre elas enquadram-se as leuconiquias que
representam um verdadeiro desafio diagnéstico por sua diversidade de tipos. Relata-se um caso de leuconiquia verdadeira congénita associada a sur-
dez acometendo duas irmas. Os autores sugerem como diagnostico para o caso uma variante incompleta da Sindrome de Bart-Pumphrey. O relato é
significativo pela raridade do caso e pelo estudo imunoistoquimico comprovando as alteracdes encontradas nas leuconiquias verdadeiras.

(K Krause Boneti, | Muri Mendonca, DR Azulay. Leuconiquia verdadeira congénita associada a surdez: sindrome de Bart-Pumphrey? Med Cutan Iber Lat Am 2011;39(4):193-196)
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Summary

Changes in color of the nail plate is frequent in dermatology, among them leukonychia it's a real diagnostic challenge for its diversity of types. A case
with true leukonychia associated with congenital deafness affecting two sisters is reported. The authors suggest the diagnosis of incomplete variant of
Bart-Pumphrey syndrome. This report is significant because the rarity of the condition, we present by immunohistochemistry the changes found in
true leukonychia.

Key words: Nail, pigmentation, deafness, immunohistochemistry, congenital diseases.

As alteracBes na coloracéo das unhas séo denominadas de mos, doengas sistémicas, onicomicose, ou podem ser alte-

cromoniquias, que podem ser enddgenas ou exégenas, den- racdes congénitas como no caso da Sindrome de Bart-
tre elas destacam-se as leuconiquias, que se caracterizam Pumphrey.

pela coloracéo esbranquicada da lamina ungueal e repre- As leuconiquias séo classificadas em verdadeira, apa-
sentam a alteracdo mais frequente. Surgem ap6s traumatis- rente ou pseudoleuconiquia (Tabela 1). Na leuconiquia ver-
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Tabela 1. Classificacéo da leuconiquia

Tabela 2. Classificacéo da leuconiquia verdadeira

e Congeénita e/ou hereditaria
— Isolada ou associada a outras condigdes (sindrome de
Bart-Pumphrey)

Adquirida

— Pseudoleuconiquia

— Onicomicose

— Granulagéo de queratina (esmalte, lixamento)

Leuconiquia Aparente

— Anemia

— Agentes quimioterapicos

— Cirrose (Unha de Terry)

— Linhas de Muehrcke com ou sem hipoalbuminemia

— Unha meio-a-meio (doencas renais, andrégenos, 5-fluou-
racil)

— Ulcera péptica e colelitiase

— Doenca de Kawasaki

— Hanseniase

Leuconiquia Verdadeira

— Alcalose metabélica

— Alopecia Areata

— Cancer de mama

— Deficiéncia de zinco

— Dermatite Esfoliativa

— Desidrose

— Eritema multiforme

— Caquexia

— Insuficiéncia cardiaca

— Intoxicagéo e medicamentos (pilocarpina, sulfonamida,
cortisona, quinacrina, trazodone, arsénico - Linha de Mees)

— Gota

— Liquen Plano Pilar

— Lupus Eritematoso Sistémico

— Psoriase

— Trauma

— Zoster

* Fonte adaptada: Baran et al.

dadeira o envolvimento da unha origina-se na matriz
ungueal. Pode ainda ser subclassificada em total (completa)
ou subtotal (incompleta). A forma parcial ou subtotal pode
ser punctata (comum), transversa, distal (rara), variegata e
longitudianal (Tabela 2)[1-3]. A leuconiquia verdadeira
resulta da modificagao estrutural de células da matriz que a
luz polarizada demonstra alteragbes na estrutura da lamina
como consequléncia da desorganizacdo das fibras de quera-
tinal4, 5, 61.4

A leuconiquia aparente pode ser consequente a onicoli-
se com ou sem ceratose subungueal ou decorrente da alte-
racdo na matriz e/ou no leito (aspecto de macroltnula).

A chamada pseudoleuconiquia ocorre quando a altera-
cao da lamina tem uma origem externa como nas infeccdes
fungicas da lamina. Além disso, o uso de esmaltes e o lixa-
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e Completa (leuconiquia total)

Temporérias
ou
Permanentes
® /ncompleta (leuconiquia subtotal)

— Punctata

— Transversa

— Distal

— Variegata

— Longitudinal

*Fonte adaptada: Baran et al.6

Panoramica

Detalhe pododactilos direito Detalhe pododactilos esquerdo

Figura 1. Exame Dermatoldgico - Leuconiquia acometendo
todos os pododéctilos.

mento das unhas também podem produzir granulagdes da
queratina que conferem um aspecto esbranquicado as
unhas[1-3].

As leuconiquias congénitas podem ocorrer de forma iso-
lada ou associada a outras condigdes como malformagdes
ungueais, cutaneas e/ou em outros tecidos, surdez assim
como o que ocorre na sindrome de Bart-Pumphrey([6].

A sindrome de Bart-Pumphrey foi descrita inicialmente
por Bart e Pumphrey em 1967, caracteriza-se por ser uma
desordem de heranca autossémica dominante cujo quadro
clinico se constitui pela presenca de leuconiquia verdadeira,
coxins interfalangeanos (knucle pads) e surdez neurossen-
sorial, e que demonstra uma variabilidade genética conside-
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Figura 2. Imunoistoquimica da matriz ungueal. A) Citoqueratina 10: negativo; B) Citoqueratina 14: forte positivo en queratinocitos

basais e espinhosos; C) Citoqueratina 16: moderada positividade para queratindcitos granufosos.

ravel, ja tendo sido descritas formas incompletas[7, 81. As
caracteristicas clinicas se sobrepdem parcialmente com a
sindrome de Vohwinkel (hiperceratose palmoplantar difusa,
com aparéncia de favo de mel; faixas constritivas digitais
conhecidas como pseudoainhum; e placas ceratésicas em
forma de estrela-do-mar no dorso de méos e pés, também
envolvendo os punhos, antebracos, cotovelos e joelhos.
Esporadicamente, tém-se observado associagdes com alo-
pecia universal congénita ou cicatricial, dermatoses ictiosi-
formes, paraplegia espastica e miopatia, perdas auditivas
neurossensoriais e surdez, retardo mental, anormalidades
craniofaciais, acantose nigricante, bolhas plantares, coxins
falangianos e anormalidades ungueais) e a sindrome de KID
(keratosis-ictiose-deafness), ambas desordens causadas
por mutagdes dominantes no gene GJB2, na protefna de
juncao conexina 26[9, 101.

Relata-se um caso de leuconiquia verdadeira associado
a surdez neurossensorial (surdez coclear) acometendo duas
irmas o que confere a base genética do quadro.

Caso clinico

Paciente branca, feminina, 53 anos, natural e procedente
do Rio de Janeiro. Procurou nosso ambulatério com queixa
de “unhas esbranquigadas”. Ao exame dermatologico apre-
sentava leuconiquia do tipo estriada que acometia todos os
pododactilos (Figura 1) com surgimento do quadro aos 16
anos de idade, apresentava ainda pseudoleuconiquia por
uso de esmalte associado. Referia déficit auditivo de inicio
na infancia. Na histdria familial relatou que a irma apresen-

Hipergranulose

‘I b5 . lkgl..*.'-'l .. -:--L .

Figura 3. Histopatologia da matriz ungueal. Presenca de hiper-
granulose (normalmente ausente na matriz ungueal) associado
a paraqueratose.

tava leuconiquia total acometendo todos os pododactilos
também associada a um quadro de surdez parcial.

Foram solicitados exames complementares como exame
micolégico direto e cultura para fungos, com a finalidade de
afastar a possibilidade de uma onicomicose como agente
causal da leuconiquia, cujo resultado foi negativo. Hemogra-
ma completo e bioguimica sem alteragdes.

Foram realizadas ainda bidpsia e imunohistoquimica da
matriz do leito ungueal com o objetivo de identificar as alte-
ragGes morfolégicas decorrentes de defeitos congénitos ou
adquiridos que envolvam modificacdes do processo de que-
ratinizacdo, como € o caso das leuconiquias verdadeiras.

As citoqueratinas utilizadas na analise imunohistoquimi-
ca da matriz ungueal foram: ck10, ck14 e ck16, que respec-
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tivamente, sdo expressas por queratinécitos suprabasais
(ck10), basais (ck14), granulosos e por queratindcitos hiper-
proliferativos (ck16)[5, 6]. Os resultados encontrados reve-
laram em especial forte positividade para citoqueratina 14 e
reacdo negativa para citoqueratina 10 em todos os querati-
nacitos (Figura 2). O laudo histopatolégico evidenciou hiper-
granulose e paraqueratose, compativel com leuconiquia ver-
dadeira, j4 que a matriz ungueal normalmente apresenta
auséncia da camada granulosa (Figura 3).

Os exames de audiometria da paciente apresentaram
baixa na acuidade auditiva parcial bilateral, caracterizado
como surdez do tipo neurossensorial.

Discussao
As leuconiquias podem ser classificadas em verdadeiras,
aparentes ou pseudoleuconiquias. Dentro da classificacéo
das leuconiquias verdadeiras existem as leuconiquias con-
génitas presentes na Sindrome de Bart-Pumphrey, na qual,
na sua descricdo original ocorre associagdo com surdez e
com nodulacdes ceratésicas, endurecidas, acastanhadas,
arredondadas, assintométicas, localizadas mais freqlente-
mente nas articulagbes interfalangeanas proximais e meta-
carpofalangeanas descritas como knuckle pads(1, 8, 91.
Esta sindrome é extremamente rara e esté associada a alte-
racéo na composicdo das queratinas ckb e ck14 dos onicoci-
tos da matriz, conferindo modificacdes na coloracéo da lamina
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