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Resumo

Alincontinéncia pigmentar é uma genodermatose rara, mais comum no sexo feminino, e com heranga autossémica
dominante ligada ao cromossomo X. E uma doenga multissistémica com manifestagcdes cutaneas, oculares,
dentarias e do sistema nervoso central (SNC). O termo incontinéncia pigmentar surgiu do aspecto microscépico
das lesGes na terceira fase da doenga, na qual ha presenga de pigmento livre na camada basal da epiderme. O
presente artigo relata o caso de uma recém-nascida que no sexto dia de vida apresentou papulas, vesiculas e placas
eritematosas em membros superiores, inferiores e tronco. Foi avaliada pela dermatopediatra, que diagnosticou
incontinéncia pigmentar com base no aspecto das lesdes.

Abstract

The pigmentary incontinence is a rare genodermatosis more common in females and with autosomal dominant
inheritance linked to chromosome X. It is a multisystem disease with cutaneous manifestations, eye, dental and
central nervous system (CNS). The term pigmentary incontinence emerged from the microscopic appearance
of the lesions in the third stage of the disease, in which there is presence of free pigment in the basal layer of
the epidermis. This article reports the case of a newborn that on the sixth day of life showed papules, vesicles
and erythematous plaques in upper and lower limbs and trunk. She was evaluated by the skin pediatrician who
diagnosed incontinence pigment based on the appearance of the lesions.
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INTRODUGAO

,

A incontinéncia pigmentar é uma genodermatose
rara caracterizada como heranca autossémica dominan-
te ligada ao cromossomo X. Aproximadamente 80% dos
pacientes com incontinéncia pigmentar tém uma delegdo
envolvendo os éxons 4 e 10 do gene NEMO no brago longo
do cromossomo Xq28. E uma doenca multissistémica ca-
racterizada por alteragGes em varios 6rgdos e aparelhos de
origem ecto e mesodérmica, com manifestacdes cutaneas,
oculares, dentarias e do sistema nervoso central (SNC). O
termo incontinéncia pigmentar surgiu do aspecto micros-
copico das lesdes na terceira fase da doenca, na qual ha
presenca de pigmento livre na camada basal da epiderme.
A condicdo acomete principalmente recém-nascidos do
sexo feminino, sendo letal, na maioria das vezes, quando
acomete o sexo masculino®?

RELATO DE CASO

Paciente L.C.G., sexo feminino, 12 dias de
vida, natural e procedente de Aquidauana (MS). Foi
encaminhada da cidade de origem para o Hospital Regional
de Mato Grosso do Sul em Campo Grande e apresentava
na admissdo papulas e vesiculas com base eritematosa
e distribuigcdo linear em tronco, membros superiores
e inferiores sem associagdao com febre ou alteragdo do
estado geral (Figuras 1 e 2). O surgimento das mesmas se
deu com 6 dias de vida e a paciente havia sido submetida
a tratamento topico com creme a base de antibidticos,
corticoides e antifungicos por 3 dias sem resolugdo das
lesdes. Nasceu a termo, de parto cesarea, pesando 3750
gramas, pré-natal regular, 8 consultas, sorologias de
primeira e segunda fases negativas, mae sem infecgoes
durante a gestagao.

Figura 1. Lesdes papulosas no membro superior e tronco.

Figura 2. Lesdes papulosas em membros inferiores.

Apds atendimento no Pronto Socorro foi solicitado
hemograma (eritrécitos: 5,3 milhdes; hemoglobina: 17,4;
hematdcrito: 50%; VCM: 94; HCM: 33; CHCM: 35; leucdcitos:
10.700; neutrdfilos: 52%; bastGes: 1%; segmentados: 51%;
eosindfilos: 3%,; linfécitos: 41%; mondcitos: 4%; plaquetas:
341.000) e parecer para a especialista.

Paciente foi avaliada pela dermatologista pediatrica
que, com base na apresentacao clinica, sugeriu o diagnéstico
de incontinéncia pigmentar e orientou acompanhamento
ambulatorial. Foi encaminhada para avaliacdo oftalmoldgica,
neuroldgica e 70 dias apds o diagndstico a paciente passou
por consulta no ambulatério, com evolugdo das lesGes para
fase pigmentar.

DISCUSSAO

Aincontinéncia pigmentar é também denominada sin-
drome de Bloch-Sulzberger, devido as primeiras observagdes
feitas por Bloch (1925) e Sulzberger (1928). Caracteriza-se por
manifestagdes cutaneas associadas a lesdes em varios 6rgaos
e aparelhos de origem ecto e mesodérmica. No sexo feminino,
0 gene provoca a doenga e no sexo masculino geralmente é
letal, podendo ser uma das causas de abortos espontaneos.

Os achados cutaneos estdo presentes em 80% dos casos
e evoluem em quatro fases classicas, podendo estas ocorrer
de forma concomitante ou sequencial: 1) fase eritematovesi-
culosa: aparece antes da 22 semana de vida (90%) e se carac-
teriza por lesdes papulovesiculares com base eritematosa e
disposigdo linear em membros e/ou tronco. Geralmente, sdo
assintomaticas e desaparecem espontaneamente em torno
do 42 més. Nos exames laboratoriais, pode haver eosinéfilos
no hemograma e eosinoéfilos nas vesiculas. 2) Fase verrucosa:
apresenta-se como pdpulas verrucosas lineares que substi-
tuem as lesGes precedentes, sdo assintomaticas e regridem até
0s 6 meses. 3) Fase pigmentar: patognomaonica e responsavel
pela denominagao da sindrome. Inicia-se entre 0 32 e 0 62 més
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de vida, apresentando manchas hiperpigmentadas assimétri-
cas, onduladas ou estriadas que seguem as linhas de Blaschko
no tronco e/ou extremidades. As lesGes progridem por meses
e persistem por anos com melhora ou desaparecimento na
adolescéncia. 4) Fase hipocromica: apresenta-se com manchas
hipocrémicas e atroficas, desprovidas de pelos, hipohidroticas
e que permanecem pelo resto da vida*.

As manifestacdes cutaneas, dependendo da fase de
evolucdo, podem lembrar muitas doengas. O diagndstico
diferencial deve ser feito, na fase 1, com lipus bolhoso e penfi-
goide bolhoso juvenil; na fase 2 com hiperqueratose (associada
ainfecgGes cutaneas), hiperqueratose epidermolitica e liquen
estriado; na fase 3 com hipermelanose nevoide e dermopatia
pigmentosa reticularis; na fase 4 com hipomelanose de Ito e
aplasia cutis congénita®.

ManifestagGes extracutaneas da incontinéncia
pigmentar ocorrem em 70 a 80% dos casos, sendo as oculares
as mais graves da doenca (anormalidades vasculares da retina,
estrabismo, catarata, atrofia do nervo dptico e nistagmo).
No sistema nervoso central, as principais manifestagdes
sdo convulsdes, retardo mental, hidrocefalia, acidentes
vasculares encefalicos isquémicos e paralisia espastica, sendo
as convulsdes durante a primeira semana de vida indicador
de pior progndstico. Ossos e musculatura esquelética
também podem ser acometidos, resultando em sindactilia,
deformidades cranianas, nanismo, costelas supranumeriarias,
hemiatrofia e encurtamento de pernas e bracos.

Apesar da raridade da doencga, a incontinéncia
pigmentar deve sempre ser lembrada como diagndstico
diferencial diante de recém-nascido com alteragdes derma-
toldgicas tipo papulas e vesiculas. A incontinéncia pigmentar
é autolimitada e ndo ha tratamento especifico. O diagndstico
baseia-se principalmente no quadro clinico e na apresentagdo
histoldgica, que é distinta em cada fase evolutiva da doenca.
Na fase vesicobolhosa ha vesiculas repletas de eosindfilos;
na fase verrucosa ha hiperqueratose, disceratose, acantose
e papilomatose; na fase de hiperpigmentacgdo evidencia-se
derrame pigmentar com presenca de numerosos melano-
fagos na derme; e na fase de hipopigmentagdo encontra-se

afinamento da epiderme e auséncia de anexos. Os exames de
neuroimagem podem ser Uteis nos pacientes sintomaticos,
mas ndo sao realizados de rotina e, por isso, a frequéncia de
anormalidades neuroldgicas nesses pacientes ainda é pouco
conhecida**>.

O tratamento é multidisciplinar e orientado para as
manifesta¢des extracutaneas. Pode ser utilizado tratamento
tépico com antibidticos na fase vesiculosa e emolientes na
fase verrucosa. Além disso, é importante a familia realizar
aconselhamento genético e acompanhamento ambulatorial
periddico?.

CONCLUSAO

Aincontinéncia pigmentar é uma afec¢do com diagnds-
tico dificil e em cada fase evolutiva possui muitos diagndsticos
diferenciais que sempre devem ser lembrados pelo pediatra. O
progndstico esta estreitamente ligado a presenca de malforma-
¢Oes em outros orgaos e sistemas. Enfatizamos a necessidade
de acompanhamento multidisciplinar e aimportancia do reco-
nhecimento das alteragdes tipicas de cada fase. Dessa forma,
a crianca podera ser tratada adequadamente e os familiares
serdo orientados precocemente quanto as fases subsequentes
da doenca e possiveis alteragdes em outros sistemas.
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