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Sindrome do Nevus Linear Sebaceo
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Resumo

A sindrome do Nevus Linear Sebdceo (SNLS) é uma doenga
neurocutinea esporddica, muito rara. Caracteriza-se pela presenga de
virios tipos de lesdes da pele, associadas a maltiplas anomalias con-
génitas, atingindo preferencialmente o sistema nervoso central.

Os autores apresentam o caso clinico de um adolescente, do
sexo masculino, 17 anos de idade, seguido em consulta por uma
epilepsia refractdria e atraso global do desenvolvimento psicomotor.
Aos 8 meses de idade desenvolve um sindrome de West, sendo nessa
altura constatada uma hemiparésia esquerda, com TAC-CE consi-
derado normal. Os exames imagiolégicos posteriores revelaram
lesdo infiltrativa hiperdensa do hemisfério direito, interpretada como
provével ganglioglioma. A bidpsia cerebral realizada aos 6 anos sugere
o diagnéstico de astrocitoma de baixo grau versus displasia cortical.
A partir desta idade torna-se evidente hiperpigmentac¢do progressiva
da face direita e regido ipsilateral do pescogo, com hemihipertrofia
subjacente. S6 o aparecimento tardio deste nevus epidérmico nos
permitiu chegar ao diagnéstico definitivo do SNLS, entidade que
apesar da sua raridade deve ser conhecida dos pediatras e neurope-
diatras, para um progndstico correcto, aconselhamento genético e
prevengio de deformagdes osteodistréficas.
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Summary
Linear Nevus Sebaceus Syndrome

The Nevus Linear Sebaceus Syndrome (NLSS) is a very rare
sporadic neurocutaneous disease. It is caracterized by the presence
of several types of lesions of the skin, associated to multiple con-
genital anomalies, envolving mainly the central nervous system. The
authors present the clinical case of a 17 year old male with a refrac-
tory epilepsy and a global phsicomotor development delay. At the
age of 8 months he developed a West syndrome and a left hemipare-
sis was detected, with an apparently normal CT. The posterior neu-
roimaging revealed an high signal infiltrative lesion of the right
hemisphere, interpreted as a probable ganglioglioma. The cerebral
biopsy at 6 years old suggested low grade astrocytoma versus corti-
cal displasia. From that age became evident a progressive hyperpig-
mentation of the right face and ipsilateral region of the neck, with a
subjacent hemihypertrophy. It was the late appearance of the epider-
mic nevus that lead to the definitive diagnosis of NLSS. This entity
although very rare must be recognized by the pediatricians and neu-
ropediatricians, for a correct prognosis, genetic conselling and even-
tual prevention of osteodystrophic anomalies.
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Introducao

A sindrome do nevus linear sebaceo (SNLS) € uma
doenca neurocutinea esporddica, muito rara. Caracteriza-
-se pela presenca de vérios tipos de lesdes da pele, associa-
dos a multiplas anomalias congénitas, atingindo preferen-
cialmente o sistema nervoso central (SNC), o esqueleto, 0
olho e o sistema cardiovascular®”

A SNLS apresenta-se habitualmente com uma triade
classica, que consiste no nevus sebdceo de Jadassohn,
epilepsia e atraso mental.

Em 1895, Jadassohn descreveu pela primeira vez uma
lesdo cutinea congénita, de distribui¢do linear, consistindo
num excesso e/ou deficiéncia dos constituintes normais da
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pele. Em 1957, Schimmelpenning associa estas lesdes
cutineas a vdarias anomalias do SNC, esqueleto e 0ssos.
Alguns anos mais tarde, Feuerstein e Mims descrevem a
triade classica da SNLS. Assim, diferentes nomes tém sido
usados para definir a mesma doenca: sindrome nevus
epidérmico, sindrome de Solomon, sindrome do nevus
organdide, sindrome de Schimmelpenning-Feuerstein-Mims

e sindrome de Jadassohn.”
Estao descritas vérias formas frustes desta sindrome,

nomeadamente a presenga unica do nevus sebdceo com
neuroimagem, electroencefalograma e investigacdo neuropa-
tolégica normais. No entanto na maioria dos casos, as
anomalias cerebrais estio presentes.?

Caso Clinico

Ricardo, 17 anos de idade, raca caucasiana, seguido
em consulta de Neuropediatria por epilepsia refractéria e
atraso global do desenvolvimento psicomotor (DPM).

Pais jovens e ndo consanguineos. Mie com histéria de
epilepsia e atraso mental ligeiro. Pai sauddvel. Sem
histéria de outras doengas heredofamiliares.

E filho tnico, de uma gestagio mal vigiada, havendo
histéria de dois episédios convulsivos prolongados no
segundo trimestre. Parto de termo hospitalar. 1A: 9/10.
Peso ao nascer: 3070 g (p25-50), comprimento: 49 cm
(p25-50) e perimetro craniano: 33 cm (p25). Perfodo
neonatal sem incidentes.

Fig. 1 - RM (DP,Axial) mostra extensa drea subcortical hiperintensa
temporo-parietal direita sugerindo lesdo infiltrativa.

Crianga aparentemente sauddvel até aos 6 meses de
idade, altura em que lhe € diagnosticada epilepsia (me-
dicado com fenobarbital) e atraso global ligeiro do desen-
volvimento psicomotor. Aos 8 meses desenvolve um sin-
drome de West, tendo iniciado um ciclo de hormona
adrenocorticotrépica (ACTH). No decurso do internamen-

to tem uma gastroenterite aguda com desidratag@o, tornan-
do-se evidente a partir desta altura uma hemiparésia
esquerda. Realiza tomografia axial computorizada
cranioencefilica (TAC-CE), que é considerada normal.
Dois meses depois, por manter hipsarritmia (predominio
na metade posterior do hemisfério direito) necessita de um
2° ciclo de ACTH. Nos 3 anos seguintes mantém crises
epilépticas refractdrias as vérias terapéuticas anti-convulsi-
vantes institufdas. Objectivamente, nesta idade, é uma cri-
anca sem dismorfias aparentes, sem lesdes cutineas ou
organomegdlias. Apds os 4 anos de idade ha uma descom-
pensacdo importante da sua epilepsia € uma acentuagio da
hemiparésia, constatando-se também uma desaceleragdo
do perimetro cefilico (desce do p25 para p3). Repete TAC-
-CE que evidencia "extensa lesdo hiperdensa da metade
posterior do hemisfério direito". Realiza depois ressonin-
cia magnética nuclear (RMN) encefélica que mostra "lesdo
infiltrativa do hemisfério direito" (fig. 1). Perante a neuro-
-imagiologia foi colocada a hipétese diagndstica de gan-
gliocitoma/ganglioglioma. Foi proposto a realizacdo de
bidpsia cerebral para esclarecimento desta lesdo, com
recusa por parte dos pais. Optou-se por manter uma
estratégia de vigilancia clinica e imagiolégica.

Fig. 2 - RM (supressdo de mielina, inversio video, coronal) mostran-
do a mesma lesdo sugestiva de processo infiltrativo a direita.

Aos 6 anos de idade é possivel realizar a bidpsia cere-
bral, cujo exame histopatolégico, realizado em dois cen-
tros diferentes, nos conduz a duas diferentes hipéteses
diagndsticas: astrocitoma de baixo grau versus displasia
cortical com células gigantes em baldo.

Cerca dos 7 anos comeca a evidenciar-se uma hiper-
pigmentacido da face direita, que progressivamente se
estende a regido ipsilateral do pescogo com associacdo de
hemihipertrofia (fig. 3-4). Sé a identificacdo do nevus nos
permitiu chegar ao diagndstico definitivo de SNLS, quase
no final da primeira década, apesar dos outros dois ele-
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mentos da triade (epilepsia e atraso DPM/ atraso cogniti-
vo) estarem presentes desde o primeiro ano de vida.

Discussao

O nevus epidérmico sebdceo tem origem nas células
germinativas pluripotenciais da camada basal da epiderme
embriondria.” A histéria natural desta lesdo cutanea,
evolui em 3 fases. Na 17 fase (neonatal até infincia) é uma
lesdo pequena, macular, unilateral, linear, paramediana,
pigmentada e pode aparecer desde a face até aos membros
inferiores. Na 2° fase (pré-puberdade) ocorre uma hiperpla-
sia/hipertrofia/displasia das glandulas sebdceas/apdcrinas,
com hiperqueratose e hiperpigmentagio (estimulo hormo-
nal?). Foi isto o que aconteceu no nosso doente. Na 3* fase
(apds a puberdade) hd o risco (15-20%) de transformag@o
neopldsica secunddria das lesdes cutineas.*” Os nevus
epidérmicos inicialmente sdo assintomdticos, podendo
posteriormente desenvolver sintomas locais (prurido, dor);
existe também a possibilidade de se poder desenvolver um
raquitismo vitamina D resistente (variante do tumor indu-
tor de osteomaldcia).” O tratamento destas lesdes pode
passar pela cirurgia e laser COs.

Fig. 3 - Sem lesdo cutinea evidente (4 anos)

Segundo uma revisdo da literatura, a SNLS pode apre-
sentar-se com anomalias em muiltiplos orgaos ou sistemas,
além da pele e SNC. As anomalias mais frequentes sdo:
esqueleto (alteragbes do crinio, cifose/escoliose, hemi-
hipertrofia, deformidade dos ossos da face, dedos € mem-
bros, vértebras anormais, quistos 6sseos); olhos (lipoder-
moéide, coloboma, alteragbes da coérnea, exo/esotropia,
alteracio da retina, ptose, macroftalmia); coragdo (comu-
nicacdo inter-ventricular, coartagdo da aorta, estenose pul-

monar); urogenital (hidronefrose, duplicagGes, quistos
renais, rim em ferradura).®” No nosso doente nio foi encon-
trada qualquer destas anomalias.

As manifesta¢Ges neuroldgicas na SNLS sdo as mais
frequentes (70%). A epilepsia estd presente em 50-67%
dos doentes, surge habitualmente entre os 2 meses e 0s 2
anos, € refractdria ao tratamento e so frequentes os espas-
mos infantis.*¥ O atraso mental (49-61% dos casos) € fre-
quentemente moderado a grave. E extremamente raro um
desempenho cognitivo normal.®” Outras anomalias neu-
rolégicas frequentes nesta sindrome sdo: hemi/tetraparésia,
paralisia dos pares cranianos, hipo/hipertonia, ventricu-
lomegdlia, macrocefalia, hemimegalencefalia, alteracdes
vasculares cerebrais, atrofia cortical, hamartomas e neo-
plasias.

Fig. 4 - Hiperpigmentagdo da face direita associada a hemihipertrofia
homolateral

Estudos genéticos recentes revelaram uma mutagdo
autossdmica dominante letal que sobrevive por mosaicis-
mo, o que explica nesta patologia as formas localizadas da
doencga e as variantes clinicas.” No entanto, tem um risco
de recorréncia baixo. Estdo descritos alguns casos de ocor-
réncia familiar do nevus sebdceos de Jadassohn.*®

Poucos estudos documentam a neurohistopatologia
especifica das alteracdes do SNC na SNLS. Contudo,
numa revisdo recente, Prayson er al, define as principais
caracteristicas nesta entidade.” S3o elas: a displasia corti-
cal (difusa e grave), sobretudo das camadas 2 e 4, com
células em baldo e astrocitos gigantes; as heterotopias neu-
ronais (laminares e nodulares), podendo coexistir padroes
de agiria, paquigiria e polimicrogiria; os hamartomas
glioneuronais; a fibrose leptomeningea/inflamagio créni-
ca; a gliose sub-pial e as dreas de atrofia perivascular e dis-
plasia vascular.

O diagnéstico diferencial da SNLS faz-se com outras
doengas neurocutineas, nomeadamente a esclerose tuberosa,
a sindrome de Sturge-Weber e a incontinéncia pigmenti.®

Em conclusio, a SNLS deve fazer parte do diagndsti-
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co diferencial de todas as criangas com epilepsia e/ou atra-
so mental e/ou alteragdes estruturais/malformacdes do
SNC nio totalmente explicadas. Apesar do nome desta
doenga apontar sobretudo para os aspectos dermatoldgi-
cos, em muitos casos sdo os sintomas neurolégicos que sdo
mais precoces e tém maior expressdo clinica, tal como
aconteceu no nosso caso. Dai a importincia do conheci-
mento desta entidade por pediatras e neuropediatras para
um correcto diagndstico, prognéstico, antecipagio de com-
plicacdes e aconselhamento genético.
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