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Incontinéncia Pigmenti — Caso Clinico
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Resumo

A incontinéncia Pigmenti (I P) é uma rara genodermatose
evoluindo tipicamente por trés estadios (vesiculas, lesdes verrucosas
e hiperpigmentacdo), afectando o sexo feminino em mais de 95%
dos casos referidos.

Os autores descrevem um caso de I P num recém-nascido.
A correlacio clinicopatoldgica do sexo feminino, com histéria fami-
liar, lesdes cutdneas polimorfas (vesiculosas, pustulosas e
verrucosas), eosinofilia periférica e alteracdes histopatoldgicas
permitiu estabelecer o diagnéstico.

A propésito de T P, apresentam uma breve revisdo das suas
manifestacdes clinicas e patoldgicas.

Palavras-Chave: Incontinéncia Pigmenti; genodermatose,
recém-nascido.

Summary
Incontinentia Pigmenti — A Case Report

Incontinentia Pigmenti is an uncommon genodermatosis with
significant manifestations affecting the neuroectodermal, ocular and
skeletal tissues. The cutaneous manifestations usually occur in
three stages: vesicular, verrucous and hiperpigmentation. More
than 95% of reported cases occur in females.

The authors present a clinical case of I P in a newborn baby.
Clinicopathologic correlation of the newborn's female sex, positive
family history of I P, polymorphous (vesicular, pustular and
verrucous) cutaneous lesions, peripheral eosinophilia and lesional
histopathologic findings established the diagnosis.

The clinical and pathologic features of incontinentia Pigmenti
are reviewed briefly.
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Introducao

A Incontinentia Pigmenti (Sindroma de Bloch-
-Sulzberger) é uma doenga neurocutanea, de transmissao
ligada ao cromossoma X dominante, habitualmente letal
para o sexo masculino. A quase totalidade dos casos foi
descrita no sexo feminino 2. Descrita por Bloch em
1926 e posteriormente por Sulzberger em 1928 © apre-
senta-se com um largo espectro de manifestacdes: cuta-
neas, neuroldgicas, oculares e dentdrias - *¥. As lesdes
cutineas tém sido classicamente descritas em 3 fases
sequenciais: erupgdo vesiculo-bolhosa, lesdes verrucosas
e mdculas hiperpigmentadas. Alguns autores descrevem,
ainda, uma 4.* fase que consiste no desenvolvimento de
cicatrizes atrdficas, que podem ser subtis e apenas visua-
lizadas no Verdo quando as dreas circundantes ficam
hiperpigmentadas * .

E uma doenga rara e na literatura portuguesa sio
escassas as publicagdes 7 abordando esta situacdo, pelo
que descrevemos um caso em que as manifestagdes se
iniciaram na 1.* semana de vida.

Caso Clinico

FMM era um recém-nascido (RN) do sexo feminino,
de pais ndo consanguineos, resultado duma 4.° gestagéo,
vigiada. As ecografias e a serologia do grupo TORCH
ndo revelaram alteracdes havendo, contudo, referéncia a
hipertensdo arterial e depressdo medicada com antide-
pressivos triciclicos. O parto ocorreu as 36 semanas, por
cesariana, ndo havendo necessidade de reanimacio (Apgar:
9/10).

Logo ap6s o nascimento sdo detectadas lesdes vesi-
culo-bulhosas a nivel do tronco, apresentando o RN
excelente estado geral. Colocado o diagnéstico de Impé-
tigo estafilocdccico, e realizada investigagdo laboratorial
(Hemograma, proteina C reactiva e serologia do grupo
TORCH), da qual se destacou apenas a presenga de
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eosinofilia, iniciou antibioterapia com Ampicilina (75 mg/
Kg/dia) e Netilmicina (5 mg/Kg/dia) e apds 48 horas,
perante auséncia de melhoria clinica, foi associada Fluclo-
xacilina (30 mg/Kg/dia). As lesdes cutdneas evoluiram
estendendo-se para o8 membros e iniciando, ao 6.° dia,
um aspecto verrucoso com disposi¢do grosseiramente
linear, a nivel das extremidades (Figs. | e 2), o que
levou a suspeita diagndstica de Incontinentia Pigmenti
(I P).

FIG. 1 — Lesdes vesiculo-bolhosas e verrucosas a nivel dos membros
inferiores.

FIG. 2 — Faixas hiperqueratdsicas a nivel dos membros superiores.

Investigada a possibilidade de ocorréncia familiar,
constatou-se que a mie e irmd tinham manifestagdes que
poderiam corresponder a I P. A mée tivera lesdes cutineas
idénticas em crianca, apresentando actualmente hipopig-
mentacdo a nivel dos membros inferiores (fig. 3), dentes
conicos, hipoddncia (fig. 4) e alopécia do vertex (fig. 5).
A irmd, actualmente com 10 anos de idade, sofreu tam-
bém semelhantes lesdes cutineas e evidencia alteragdes
oculares (estrabismo).

FIG. 3 — Manchas hipopigmentadas a nivel dos membros inferiores
da mae.

FIG. 4 — Alteracoes dentdrias (dentes cénicos, hipoddncia), obser-
vadas na mie.

FIG. 5 — Alteracdes a nivel do couro cabeludo apresentadas pela mae
— alopécia do vertex.

O perfil evolutivo das lesdes cutaneas com auséncia
de resposta a terapéutica instituida, associado a histdria
familiar e a presenca de eosinofilia, tornava o diagndstico
de Incontinéncia Pigmenti mais provdvel. Foi enviada a
consulta de Dermatologia dos Hospitais da Universidade
de Coimbra para confirmag@o diagndstica, onde fez bid-
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psia cutanea. O exame histopatologico das lesdes vesicu-
losas revelou essencialmente infiltracdo eosinofilica com
disqueratose e formacdo de vesiculas intraepidermicas; a
observacdo de lesdes verrucosas mostrou acantose irre-
gular e disqueratose (fig. 6).

FIG. 6 — Disqueratose e marcado espessamento da epiderme, carac-
teristicos do estadio verrucoso.

Teve alta aos 15 dias de vida apds ter realizado
Ecografia transfontanelar, cujo resultado foi normal, fi-
cando em vigilancia na Consulta de Neonatologia do nosso
Hospital e no seu Pediatra Assistente.

As lesdes cutineas evoluiram para hiperpigmentacdo
a nivel dos membros inferiores e abdémen.

Reavaliada aos 18 meses apresentava desenvolvi-
mento psicomotor adequado. Ao exame fisico destacava-
-se, além da hiperpigmentacgao referida, alopécia no vertex,
dentes cénicos e exame neuroldgico normal.

Discussao

A Incontinentia Pigmenti é uma genodermatose com
histéria familiar descrita em 55% dos doentes . No caso
clinico referido, dois membros da familia estavam afec-
tados, como foi descrito em cerca de 1/3 dos casos .

A criancga apresentou as lesdes cutaneas tipicas da IP
com os trés estadios na sequéncia cldssica: lesoes vesiculo-
-bolhosas, verrucosas e hiperpigmentadas.

As manifestacdes cutineas de IP ocorrem, geral-
mente, em estadios sucessivos podendo, contudo, mais
do que um estar presente simultaneamente.

As lesdes vesiculo-bolhosas surgem, geralmente, ao
nascimento ou nas primeiras semanas de vida %, tendo
uma distribui¢do preferencial a nivel do tronco e mem-
bros.

A fase verrucosa caracteriza-se pela presenca de
papulas, pustulas e elementos hiperqueratdsicos lineares a
nivel dos membros. Podendo estar presentes ao nascer,

tém classicamente inicio entre a 2. ¢ a 6.* semana, de-
saparecendo geralmente no 1.° ano de vida.

As lesdes hiperpigmentadas, apresentadas pela crian-
ca, surgem, geralmente, apds as fases vesiculo-bolhosa
e verrucosa, podendo eventualmente estar presentes
ao nascimento, constituindo a primeira manifestacio
cutdnea do recém-nascido ** ¥, Localizam-se a nivel
dos membros e, principalmente, do tronco. Ao longo
da infiancia vdo-se atenuando podendo desaparecer na
puberdade.

Ocasionalmente, no adulto, persiste hipopigmentacdo
residual nas zonas de hiperpigmentacdo prévia, tal como
se observa na mie da crianca. Esta é, muitas vezes, a
tinica manifestacdo de doenca na idade adulta e constitui
a 4. fase de IP, descrita por alguns autores <& %9,

A alopécia no vertex, constatada na crianga e sua méie
tem sido, igualmente, verificada na literatura ©.

Alteracdes dentdrias, oculares e do sistema nervoso
central sdo as manifestacdes associadas mais referidas,
sendo as duas udltimas responsdveis pela maior severidade
da doen¢a. Podem surgir tardiamente na infincia ou na
idade adulta.

Anomalias dentdrias caracterfsticas (anoddncia, hipo-
dodncia, dentes cénicos e atraso da erupgdo dentdria) foram
detectadas em cerca de 2/3 dos doentes avaliados apds o
1.° ano de vida . A crianga tal como a mde, apresentava
deformacio cénica dos dentes cuja erup¢do teve inicio
apos os 12 meses de idade.

Anomalias oculares foram descritas em cerca de 1/3
dos pacientes ), sendo as mais frequentes: estrabismo,
cegueira, cataratas congénitas, microftalmia, alteracdes
retinianas. No caso descrito ndo foi detectada, até ao
momento da avaliagdo, patologia oftalmoldgica; no entan-
to, a irma frequenta consulta deste foro por estrabismo.

Mais de 1/3 dos doentes com | P evidencia compli-
cagdes do SNC 19 sendo as mais comuns convulsoes,
atraso mental, paralisia espdstica, microcefalia. A ausén-
cia de convulsdes e de alteragdes psicomotoras, como
verificado neste caso clinico, parece ser preditivo de
desenvolvimento normal.

A eosinofilia periférica detectada (13%) estd de acor-
do com o referido na literatura .

A cada um dos estadios de 1 P correspondem altera-
coes histopatoldgicas especificas . No caso descrito,
a bidpsia cutdnea revelou alteragdes tipicas das fases
vesiculobolhosa e verrucosa, o que permitiu a confirma-
cdo diagndstica.

Os estadios precoces da I P podem mimetizar outras
dermatoses vesiculobolhosas (Epidermolise bolhosa,
Impétigo bolhoso e Dermatite Herpetiforme) cujo diag-
ndstico diferencial pode necessitar, nalguns casos. de
estudo laboratorial. A combinacdo de lesdes bolhosas
e lesdes nodulares lineares ou lesdes verrucosas num
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lactente do sexo feminino € sugestivo de Incontinentia
Pigmenti ©.

A TP é uma doenca hereditdria potencialmente grave
pelas manifestacdes associadas impondo, por um lado,
aconselhamento genético aos pais e eventualmente a cri-
anga afectada e por outro, uma avaliagdo multidisciplinar
seriada.
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