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 Doente do sexo masculino de 60 anos, com anteceden-
tes de carcinoma de células claras do rim, enfisema pulmo-
nar e miocardiopatia hipertrófica, foi observado por múlti-
plas pápulas cupuliformes esbranquiçadas com 2 - 4 mm, 
disseminadas na face, predominantemente na região fron-
tal e nasal, com vários anos de evolução (Fig. 1). A biópsia 
cutânea foi compatível com um fibrofoliculoma (Fig. 2). Por 
suspeita da síndrome de Birt-Hogg-Dubé foi realizado estu-
do genético, que revelou uma variante patogénica no gene 
FLCN [c.573_574delinsT, p. (Lys192Argfs*31)] em heterozi-
gotia. Não se verificou evidência de quistos pulmonares ou 
pneumotórax na tomografia computorizada torácica. Dada 
a benignidade das lesões cutâneas, o doente optou por 
não realizar tratamento. A síndrome de Birt-Hogg-Dubé é 
uma genodermatose rara autossómica dominante causada 
por mutações no gene FLCN, localizado no cromossoma 
17p11.2.1,2 Caracteriza-se pela presença de manifestações 
cutâneas (fibrofoliculomas, tricodiscomas, fibromas perifo-
liculares e fibromas moles) e extra-cutâneas (quistos re-
nais e pulmonares, pneumotórax espontâneo e carcinoma 

renal).1,2 Os fibrofoliculomas são hamartomas do folículo 
piloso e ocorrem em 75% – 90% destes doentes, podendo 
ser o primeiro sinal da doença e a pista para o seu diagnós-
tico e tratamento precoce.2
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Figura 1 – Múltiplas pápulas cupuliformes esbranquiçadas com 2 - 
4 mm, disseminadas na face, predominantemente na região frontal 
e nasal. No canto superior direito apresentam-se as duas lesões 
assinaladas, em maiores dimensões.

 

Figura 2 – No exame histopatológico observa-se, na região central, 
um infundíbulo folicular bem desenvolvido, rodeado por fibras de 
colagénio fino e eosinofílico (hematoxilina-eosina, x40)
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