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Resumo
A rigidez da parede venosa pode aumentar em síndromes em que há uma redução da quantidade de elastina, 
ocasionando malformações venosas mesmo em indivíduos que possuem mosaicismo para tais síndromes. Casos com 
apresentação de afecções colagenosas em áreas delimitadas não foram descritos na literatura. O paciente apresentava 
lesão bem delimitada em região anteromedial da coxa com aumento de elasticidade e presença de vasos tortuosos 
apenas no local da lesão, não apresentando nenhuma síndrome colagenosa. Foi realizada uma biópsia que evidenciou 
alterações em relação ao padrão das fibras elásticas e proliferação de vasos sanguíneos. A malformação venosa foi 
tratada satisfatoriamente com embolização. As doenças do colágeno causam hiperextensibilidade cutânea, o que 
provoca flacidez e propicia traumas. As colagenoses bem delimitadas são raras, pois geralmente esse grupo de doenças 
envolve acometimento sistêmico. As malformações vasculares podem ocorrer em diversas doenças do colágeno, mas 
de forma generalizada e não localizada, e uma explicação para isso seria o mosaicismo genético. 

Palavras-chave: anormalidades da pele; doenças vasculares; dermatopatias vasculares; malformações vasculares; 
doenças do colágeno.

Abstract
In syndromes that involve reduced quantities of elastin, the rigidity of vein walls may be increased, causing venous 
malformations, even in people who have mosaicism for these syndromes. There are no previous descriptions in the 
literature of collagen diseases presenting in specific, delimited areas. The patient described here presented with a lesion 
restricted to a well-defined area of the anteromedial thigh, in which elasticity was increased and vessels were tortuous, 
in the area of the lesion only, and with no other signs of collagen syndromes. A biopsy was conducted and the findings 
included changes to the normal arrangement of the elastic fibers and proliferation of blood vessels. The venous 
malformation was treated satisfactorily by embolization. Collagen diseases can cause cutaneous hyperextensibility, 
provoking flaccidity and a propensity to traumatisms. Connective tissue diseases restricted to well-delimited areas 
are rare, since this group of diseases usually has systemic involvement. Vascular malformations can be seen in many 
different collagen diseases, but with generalized rather than localized presentation. One possible explanation for the 
case described here is genetic mosaicism. 
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INTRODUÇÃO

As malformações venosas são anomalias 
vasculares congênitas decorrentes de erros difusos 
no desenvolvimento embrionário que resultam em 
uma evolução inadequada do sistema vascular venoso 
e/ou arterial1. Uma significativa redução do teor de 
elastina pode ocasionar um aumento da rigidez da 
parede venosa, o que pode ocorrer nas alterações 
do colágeno2. O mosaicismo genético é definido 
pela presença de inúmeras populações celulares 
com diferentes genótipos em um mesmo indivíduo3. 
A apresentação da doença do colágeno em áreas 
delimitadas não foi descrita previamente na literatura.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, 25 anos, apresentou 
lesão bem delimitada em região anteromedial da 
coxa com atrofia do tecido subcutâneo. A lesão tinha 
20 cm de diâmetro e estava associada ao aumento da 
elasticidade da pele apenas no local. Apresentava 
dilatações e tortuosidades dos vasos sanguíneos, sem 
estigmas da Síndrome de Marfan ou outras doenças 
do tecido conjuntivo, como Ehlers Danlos, linfoma 
subcutâneo de células T, osteogênese imperfeita ou 
pseudoxantoma elástico (Figura 1).

O eco-Doppler evidenciou refluxo de veia safena 
magna, dilatação varicosa de veias colaterais superficiais 
da coxa e alteração arterial. Foi demonstrada, através 

da ressonância magnética, a presença de assimetria 
de coxas, afilamento do tecido subcutâneo em coxa 
esquerda no mesmo local da lesão visível no exame 
físico e músculo grácil com morfologia mais alongada 
e afilada em relação ao da coxa direita. Arteriografia 
evidenciou artéria femoral com borramento em terço 
distal de face medial e artéria femoral superficial 
com maior número de ramos. Não foi visualizado 
enchimento venoso precoce. Devido aos resultados 
inconclusivos, foram realizadas biópsias de pele e veia.

O exame anatomopatológico da biópsia da lesão 
evidenciou: pele com alteração do padrão de fibras 
elásticas na derme reticular, com predomínio de 
fibras finas do tipo pré-elásticas; tecido conjuntivo 
exibindo estruturas vasculares venosas com dilatação 
e tortuosidade; alteração usual de fibras elásticas e 
rarefação de fibras elásticas grossas; e proliferação 
de vasos sanguíneos dérmicos de pequeno calibre 
(Figura 2).

Foi realizada uma embolização de malformação 
venosa em face anterior de coxa com espuma de 
polidocanol 3%. Três meses após o tratamento, houve 
melhora subjetiva, segundo a própria paciente, de 80% 
no aspecto da lesão. No mês seguinte à reavaliação, 
foi realizada novamente embolização com espuma de 
polidocanol 3% (2 mL), com melhora significativa do 
aspecto venoso segundo o paciente, que se mostrou 
satisfeito com o resultado (Figura 3).

Figura 1. (a) Malformação venosa em região anteromedial da coxa; (b) Hiperelasticidade em região da malformação venosa.
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DISCUSSÃO

As doenças do tecido conjuntivo caracterizam-se 
pela diminuição da propriedade elástica das fibras de 
colágeno e por alterações na síntese e estrutura do 
tecido conjuntivo. Essa condição é possível devido a 
mutações genéticas específicas que ocorrem em cada 
doença. A hiperextensibilidade cutânea, com consequente 
flacidez e vulnerabilidade a traumatismos, é um dos 
sintomas clássicos das colagenoses4. Outras causas de 
pele elástica são pseudoxantoma elástico5, síndrome 
de Ehlers Danlos6, síndrome de Marfan7, osteogênese 
imperfeita8 e linfoma subcutâneo de células de T. 

O paciente relatado apresentava sinais de colagenoses 
em área delimitada, o que não é característico de 
doença sistêmica.

Os sintomas de uma malformação venosa estão 
relacionados ao seu tamanho e à sua distribuição – 
os mais observados são dor, inchaço e trombose1,9. 
Para delinear as malformações, utilizam-se a ressonância 
magnética e a venografia de injeção direta. O tratamento 
pode ser cirúrgico, não cirúrgico, uma combinação 
de ambos ou a escleroterapia10. A escleroterapia é 
utilizada para reduzir o tamanho da lesão e funciona 
como um suporte no pré-operatório ou como um 
complemento no pós-operatório. O agente esclerosante 
mais utilizado para o tratamento das malformações 
venosas é o polidocanol, benéfico por possuir baixas 
taxas de complicação.

CONCLUSÃO

Alterações do colágeno com hiperextensibilidade 
cutânea, atrofia do tecido subcutâneo e malformação 
vascular podem ocorrer em diversas doenças genéticas, 
mas de forma generalizada e não localizada. Para que 
haja uma delimitação precisa desses sinais, as alterações 
teciduais devem ser restritas em área, e o mosaico 
genético pode explicar essa apresentação.
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