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RESUMO

Introducao: A Incontinentia pigmenti (IP) € uma rara geno-
dermatose neuroectodérmica, com uma incidéncia de 1:50.000
nascimentos, sendo tipicamente letal no sexo masculino, in
utero.

Caso Clinico: Os autores apresentam o caso de um recém-
-nascido, com lesbes papulo-vesiculosas desde o nascimento
sugestivas de IP. A evolugdo, a anatomo-patologia e o estudo
genético permitiram estabelecer o diagnostico.

Conclusédo: A IP é uma entidade clinica potencialmen-
te grave que requer um diagndstico precoce e um seguimento
multidisciplinar. A suspeita clinica é fundamental para chegar ao
diagnostico.

Palavras-chave: Incontinentia Pigmenti, recém-nascido,
lesBes papulo-vesiculosas.
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INTRODUCAO

Alncontinentia Pigmenti (ou Sindrome de Bloch-Sulzberger)
€ uma genodermatose de transmissdo dominante ligada ao cro-
mossoma X®, com uma incidéncia de 1:50.000 nascimentos®,
sendo habitualmente letal no sexo masculino, in utero®. Foi des-
crita pela primeira vez por Bloch em 1926 e, posteriormente, por
Sulzberger em 1928®. As alteragdes cutaneas estao geralmente
presentes ao nascimento e evoluem ao longo de quatro esta-
dios: vesicular, verrucoso, hiperpigmentar e hipopigmentar®. Em
50-80% dos casos ha envolvimento extracutaneo: dentario, un-
gueal, ocular, neurolégico ou 6sseo®. O diagnostico é clinico®,
sendo confirmado pela biépsia cutanea. O estudo molecular
complementa o estudo®®. Por se tratar de uma doenca rara,
descrevemos um caso cujas manifestagcdes cutaneas estavam
presentes ao nascimento e cujo follow-up tem demonstrado a
auséncia de envolvimento extra-cutaneo, apesar de expressa a
mutagdo mais comum na IP.
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CASO CLINICO

Recém-nascido (RN) do sexo feminino, de pais consangui-
neos (primos em terceiro grau), fruto de uma terceira gestagcao
(aborto espontaneo na primeira gravidez as sete semanas) vigia-
da e sem intercorréncias. Nasceu as 40 semanas de gestacao,
por parto eutdcico, com Apgar de 9/10 e peso, estatura e perime-
tro cefalico nos percentis 25,50 e 25, respectivamente. Logo ao
nascimento foi visualizado um exantema papulo-vesiculoso com
base eritematosa, de padrdo linear a nivel dos antebragos com
generalizagdo posterior, mas poupando a face (Figura 1), sendo
o restante exame clinico sem alteragdes. Perante a suspeita de
“exantema infeccioso” realizou estudo analitico (hemograma e
proteina C reactiva) do qual se destacou apenas a presenca de
discreta eosinofilia (4,4%). As lesBes foram-se generalizando,
sempre com disposic¢ao linear, algumas com aspecto verrucoso
(Figura 2). Teve alta ao sétimo dia de vida sob aleitamento ma-
terno, com rastreio auditivo normal e consultas de seguimento

Figura 1 — Exantema papulovesiculoso de
padréo linear, observado em D1 de vida.

Figura 2 — Exantema nos antebragos com
aspecto verrucoso.
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programadas (Neonatologia e Dermatologia). Os antecedentes
familiares eram irrelevantes e o irméo, de nove anos, saudavel.
Perante a evolucéo clinica foi colocada a hipétese de IP e ao
15° dia de vida foi realizada biopsia cutanea. O exame anato-
mopatoldgico revelou vesiculas intra-epidérmicas e infiltrados
de eosinodfilos na derme papilar, confirmando o diagnostico de
Incontinentia Pigmenti em fase vesicular (Figura 3). A ecogra-
fia transfontanelar solicitada revelou alteragfes inespecificas:
“pequenos focos hiperecogénicos nos ganglios da base, su-
gerindo microvasculopatia discreta”. Foi pedida também a co-
laboracéo de Oftalmologia, cuja avaliagdo seriada foi normal.
O estudo molecular revelou delecdo nos exdes quatro a dez
no gene IKBKG/NEMO, sendo posteriormente pedido o estudo
molecular & mae que foi negativo. Aos trés meses apresentava
algumas lesdes hiperpigmentadas nas coxas com padréo reti-
culado (Figura 4). Tem tido um desenvolvimento normal, sem
manifestagdes extra-cutaneas até ao momento, nomeadamen-
te oculares ou neuroldgicas.

Figura 3 - Vesiculas intra-epidérmicas e infiltra-
dos de eosindfilos na derme papilar (gentilmen-
te cedida pela Dra. Helena Garcia (CEDAP).

Figura 4 — Lesdes hiperpigmentadas na coxa.
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DISCUSSAO

As manifestacdes cutaneas da IP estdo geralmente presen-
tes ao nascimento®, como se verificou no caso descrito. A evo-
lucdo destas, verifica-se ao longo de quatro estadios, cujo inicio
e duracdo apresentam uma grande variabilidade individual®.
Todavia, a pessoa afectada pode ndo experimentar todos 0s
estadios® ou estes podem até coexistir simultaneamente®. O
lactente apresentou as lesdes cutaneas tipicas dos trés primei-
ros. O estadio | ou vesicular, apresenta-se sob a forma de ve-
siculas lineares, pustulas e bolhas com eritema ao longo das
linhas de Blaschko, presentes ao nascimento, mas que podem
recorrer na infancia ou nas intercorréncias infecciosas febris®.
Acompanha-se frequentemente de eosinofilia®, que pode atin-
gir os 65%, embora no caso descrito a eosinofilia fosse ligeira.
O estadio Il ou verrucoso consiste em lesdes verrucosas, com
papulas e placas queratéticas que ocorrem entre a 22 e a 82 se-
mana de vida®, desaparecendo por volta dos seis meses em
mais de 80% dos casos®. O estadio Ill ou de hiperpigmentacdo
caracterizado por lesGes maculares hiperpigmentadas ao longo
das linhas de Blaschko, sobretudo nas virilhas, axilas e mamilos,
ocorre entre a 122 e a 402 semana de vida® e desaparece por
volta da segunda década de vida®. Finalmente o Ultimo estadio
de hipopigmentacéo, caracterizado por lesdes lineares hipopig-
mentadas associadas ou ndo a lesdes cutaneas atréficas, decor-
re desde a infancia até a idade adulta®.

Em 65-90% ocorrem anomalias dentérias e maxilares como
atraso da erupgéo dentéria, caries, anodontia parcial, hipodon-
tia, microdontia, micrognatia, prognatia, dentes cénicos®”. Em
40-60% pode surgir onicodistrofia ou displasia ungueal (e mais
raramente tumores queratéticos sub-ungueais) @ e em 35-70%
alopécia do vertex®. Em 30-60% podem surgir anomalias ocu-
lares (geralmente unilateral)?”: alterages pigmentares da retina,
microftalmia, cataratas, leucocoria, estrabismo, atrofia 6ptica ou
hipoplasia da fovea, glaucoma congénito, anomalias dos vasos
periféricos da retina, cegueira®. As anomalias do sistema nervo-
so central ocorrem em 10-40% dos casos® sendo variados: mi-
crocefalia (4%), atraso mental (12%), espasticidade (11%), con-
vulsdes (13%), ataxia, encefalopatia, hiperactividade, derrames
cerebrais™®9, Em 14% surgem anomalias 6sseas (geralmente
associadas a anomalias cerebrais graves) ®: hemivertebras, es-
coliose, espinha bifida, sindactilia, costelas supra-numerarias,
deformidades do cranio. Em 1% podem surgir anomalias da
mama: hipoplasia mamaria ou mamilo supra-numerario® e até
aplasia®. Apenas o follow-up seriado desta crianga podera con-
cluir pelo aparecimento das manifestacdes referidas.

O diagnostico é feito com base na evolucéo das lesdes
cutaneas® e a confirmacédo faz-se por biépsia cutanea, corres-
pondendo a cada um dos estadios alteracdes histopatoldgicas
especificas®. No caso descrito, revelou alteragfes tipicas da
fase vesicular. Cada estadio pode mimetizar outras doencas,
impondo o respectivo diagndstico diferencial, que no vesicular
faz-se com: Impétigo bolhoso, Dermatose bolhosa, Pénfigo bo-
lhoso, Eritema Téxico, Dermatite Herpetiforme, Herpes Zostert%
e Sifilis congénita®™?; e no estadio IV faz-se com a Hipomelanose
de Ito e com Vitiligo.



A neuroimagiologia, com recurso a Tomografia Axial Com-
putorizada ou Ressonancia Magnética Cranio-Encefalica, s6 se
justifica quando ocorrem alteragdes no exame neurol6gico ou no
desenvolvimento, convuls6es ou vasculopatia da retina®, o que
até a data néo ocorreu.

O estudo molecular revela maioritariamente, uma mutacéo
no gene IKBKG/NEMO do cromossoma X, sendo encontrada
delegédo dos exdes 4-10 em 60-80% dos casos®*'?, como se
verificou neste. Quando ndo existe histdria familiar de IP, importa
testar a mde dada a grande variabilidade fenotipica, e caso a
mutacdo esteja presente o aconselhamento genético & impor-
tante, pela possibilidade de diagnéstico pré-natal®. Em mais de
65% dos casos estdo reportadas mutagOes esporadicas®?.0
gene referido intervém na protecgdo celular contra a apoptose
celular®, registando-se, desta forma, uma maior susceptibilidade
a neoplasias (leucemia miel6ide aguda, tumor de Wilms, retino-
blastoma) ®.

N&o existe tratamento especifico®. Na fase vesicular as le-
sdes devem permanecer intactas e limpas para evitar a sobrein-
fecgéo bacteriana®.

O follow-up destas criangas deve envolver uma equipa
multidisciplinar: Oftalmologia, Neonatologia/Pediatria, Medicina
Dentéria, Genética e Neurologia (se alteragdes neurolégicas)®.

O prognostico neste caso € bom, uma vez que ndo surgi-
ram até a data, lesGes oculares ou do Sistema Nervoso Central.

CONCLUSAO

A IP, embora rara, exige um elevado indice de suspeigao,
pois devido aos seus diferentes estadios pode mimetizar dife-
rentes doencas. Devido ao seu envolvimento extra-cutaneo, o
follow-up por uma equipa multidisplinar torna-se crucial.
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ABSTRACT

Introduction: Incontinentia pigmenti (IP) is a rare geno-
dermatosis neuroectodermal multisystem disorder. This disease
has an incidence of 1:50.000 births and is typically lethal in ma-
les, in utero.

Case report: The authors present a clinical case of IP in a
newborn with papulovesiculous eruptions observed on the first
day of life. The evolution, anatomopathology and genetic study
findings established the diagnosis.

Conclusion: The IP is a potentially serious clinical entity,
which requires an early diagnosis and multidisciplinary follow-
-up.

Keywords: Incontinentia pigmenti, newborn, papulovesicu-
lous eruptions.
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