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Resumo

Facomatose pigmentovascular é definida como a associagdo de uma malformagdo vascular com um extenso nevo
pigmentar. Atualmente, é classificada por Happle em trés grupos: cesioflammea, spilorosea e cesiomarmorata.
Relata-se caso clinico de um recém nascido do sexo feminino que apresenta manifestagdes tipicas de facomatose
pigmetovascular de tipo cesioflammea, de acordo com a classificagdo acima. A raridade dessa genodermatose, a
exuberancia clinica das lesGes cutdaneas e a necessidade de reconhecimento desta sindrome e suas repercussdes
motivaram este relato de caso.

Abstract

Phacomatosis pigmentovascularis is defined as the association of a vascular malformation with an extensive pigment
nevus. It is currently classified by Happle into three groups: cesioflamea, spilorosea and cesiomarmorata. We report
a case of a female newborn presenting with typical manifestations of cesioflamea phacomatosis pigmentovascularis,
according to the classification above. The rarity of this genodermatosis, the clinical exuberance of the skin lesions and
the need for recognition of this syndrome and its repercussions motivated this case report.
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INTRODUCAO

Facomatose pigmento-vascular (FPV) é uma sindrome
congénita cutanea rara. E caracterizada principalmente pela
presenca de malformacdo capilar e nevo pigmentar extenso,
podendo ou ndo cursar com manifestaces extracutaneas.?
As alteracGes sistémicas frequentemente envolvem anorma-
lidades do sistema nervoso central, oculares e esqueléticas.

RELATO DE CASO

Lactente feminino, 5 dias de vida, nascido a termo por
via vaginal sem intercorréncias, foi avaliado pelo servico de
Dermatologia por apresentar, desde o nascimento, maculas
vinhosas associadas a maculas azul acinzentadas, difusas,
acometendo quase totalidade da regido dorsal corporal. Em
algumas regides, havia sobreposicdo destes achados cutaneos
com regides hipocrémicas. Além disso, na face, apresentava
uma mancha rosada que tornava-se mais evidente durante o
choro. Ndo havia acometimento cutdaneo no tronco anterior,
abdome, regido genital e face ventral de membros superiores
e inferiores.

Durante o exame fisico, ndo foram observadas altera-
¢Bes no desenvolvimento neuropsicomotor e as extremidades
corporais foram simétricas, sem sinais de atrofia ou hipertrofia
nos tecidos moles.

DISCUSSAO

A Facomatose Pigmentovascular é uma sindrome rara,
caracterizada pela presenga concomitante de malformacao
capilar e nevos pigmentares, sendo pouco descrita na literatura,
com 245 casos descritos em todo o mundo de 1947 a 2013,
aproximadamente.?

A classificagdo mais recente, criada em 2005, por Hap-
ple, inclui trés tipos principais:

Facomatose cesioflammea: coexisténcia de mancha
mongolica e mancha em vinho do porto, Unicas ou multiplas;

Facomatose spilorosea: coexisténcia de nevo spilus e
mancha salmao ou, menos frequentemente, o padrdo vinhoso
da mancha em vinho do Porto;

Facomatose cesiomarmorata: coexisténcia de mancha
mongolica e clUtis marmarea telangiectasica congénita.

A coexisténcia de lesGes vasculares e pigmentadas que
ndo se encaixam nas descricées acima sdo consideradas como
FPV tipo inclassificavel. Sabe-se que a maioria (75%) dos pa-
cientes apresentam Facomatose Cesioflammea.?*

A patogénese da FPV ainda ndo esta clara, mas acredita-
-se que seja uma anormalidade no desenvolvimento de células
melanociticas e células neuronais vasomotoras derivadas da
crista neural.? O gene responsavel pela sindrome ainda nao foi
identificado. Recentemente, as mutacdes somaticas do gene
GNAQ [proteina de ligagdo do nucleotideo guanina (proteina
G), g polipéptido] foram identificadas em manchas de vinho de
porto e Sindrome de Sturge-Weber, indicando que existe um
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Unico mecanismo subjacente. Ainda ha duvidas se mutagGes de
GNAQ ou mutagBes de outros genes em células progenitoras
pluripotentes sdo responsaveis por varios fendtipos de FPV.>

Embora a porcentagem exata ndo seja clara, todas as
formas de PPV podem estar associadas a manifestacdes extra-
cutdneas, como defeitos do sistema nervoso central, anomalias
oculares, malformacdes vasculares, assimetria dos membros,
linfedema unilateral e escoliose. Além de um exame dermatolo-
gico completo, as criancas afetadas devem, portanto, também
passar por avaliacdo pedidtrica e, se necessario, neuroldgica,
ortopédica e oftalmoldgica. Isso ajuda ainda a diferenciar esta
condicdo de outras sindromes vasculares, incluindo Sindrome
de Sturge-Weber (ou Angiomatose encefalotrigeminal) e Sin-
drome de Klippel-Trenaunay.?

No caso relatado acima, as lesdes vinhosas eram com-
pativeis com manchas vinho do porto e localizavam-se em
algumas regides do dorso e nddegas. As maculas azul acinzen-
tadas, localizadas no tronco posterior, dorso, nadegas e raiz dos
membros eram compativeis com mancha mongdlica extensa.
Em algumas regiGes, havia sobreposicdo de manchas vinho
do porto e de manchas mongdlicas com nevo anémico. Além
disso, a mancha rosada que tornava-se mais evidente durante
o choro caracterizava-se a mancha salmao.

Mediante achados cutaneos de manchas mongdlicas
e malformacgdes capilares, classificamos entdo nosso paciente
como Facomatose Cesioflammea, subtipo clinico encontrado
na maioria dos casos relatados na literatura atual.

Algumas anormalidades sistémicas ou cutaneas podem
estar associadas a este tipo de facomatose, como nevo ané-
mico, alopécia, assimetria dos membros inferiores, glaucoma,
displasia venosa e linfatica e sindromes como Sturge-Weber e
Klippel-Trenaunay.

No caso apresentado, ndo existia consanguinidade pa-
rental e relato de outros casos similares na familia apresentando
malformacdes vasculares.

Até o quinto més de vida, o paciente encontrava-se em
acompanhamento conjunto com a pediatria, ndo tendo sido
encontradas alteragbes extracutdneas e sinais e/ou sintomas
de outras doencgas ou acometimento sistémico.

O tratamento e o prognostico da Facomatose Pigmen-
tovascular dependem da associacdo com altera¢des extracu-
taneas. Como a maioria dos casos ocorre esporadicamente
sem risco em gravidezes subseqlentes, a triagem pré-natal
ndo é necessaria e isso ajuda a tranquilizar os pais durante o
aconselhamento genético.

Haja vista que a FPV sem envolvimento sistémico tem
curso benigno e ndo requer tratamento, no caso relatado,
optou-se por realizar conduta expectante, com reavaliagdo peri-
odica a fim de detecgdo precoce de sinais sistémicos da doenca.

Em alguns casos, devido ao impacto na autoestima,
pode-se considerar a realizagdo de procedimentos estéticos a
fim de melhorar a qualidade de vida dos pacientes, ndo havendo
consenso até entdo sobre o momento exato para intervengao.
Alguns autores sugerem que o tratamento com laser deve ser
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