Relato de Caso

Hipomelanose de Ito: Sindrome neurocutanea multissistémica

Hypomelanosisof Ilto: Multisystem neurocufaneous syndrome

Resumo Autora

Introducao A escolha desse caso foi para relembrar a Hipomelanose de Ito, uma
enfermidade rara que dificilmente vemos na nossa rotina clinica,
chamar atenc¢do quanto a dificuldade dos profissionais em chegar a
um diagnostico correto e definitivo e revisar a literatura atual sobre a
patologia.

Objetivos Apresentar o relato de caso sobre hipomelanose de Ito (HI), uma
sindrome neurocutdnea rara, com alteragGes neurolodgicas e
cromossOmicas associadas ao comprometimento cutineo e
pneumonias de repeticdo.

Materiais / O estudo se baseia na revisdo prévia da literatura e de uma analise
Sujeitos e clinica de uma paciente feminina, 04 anos e 4 meses, atendida no
Métodos ambulatério de Dermatologia do Hospital Menino Jesus-SP. Exames

realizados na paciente ECG, TC de cranio, RM foram feitos para

investigacdo do seu diagndstico. Dra. Emanuelle Samary Seixas

Pds-graduanda em Dermatologia

Resultados O eletroencefalograma apresentou epilepsia benigna na infancia. A Faculdades BWS
tomografia de cranio e a Ressondncia magnética ndo tiveram Brasil
alteragdo.

O Estudo destaca que apesar da raridade da doencga, ela deve estar
Conclusoes entre os diagnodsticos diferenciais das desordens neuropediatricas
gue cursam com alteragdo cutanea.

Abstract The choice of this case was to remember a rare disease that we
hardly see in our clinical routine, to draw attention to the difficulty of
professionals in reaching a correct and definitive diagnosis and to
review the current literature on the pathology. The author aims to
report a case of hypomelanosis of Ito (HI), a rare neurocutaneous
syndrome, with neurological and chromosomal changes associated
with skin involvement and recurrent pneumonia. This report refers to
a female patient, 4 years and 4 months, seen at the Dermatology
outpatient clinic of Hospital Menino Jesus. Upon examination, an
extensive hypochromic macule was observed in the abdomen Hipopigmentac¢3o. Hipomelanose de Ito.
radiating to the back. In addition to delayed psychomotor Sindrome neurocutanea.
development. The patient underwent EEG, MRI and cranial CT. The
electroencephalogram showed benign childhood epilepsy. The cranial
tomography and magnetic resonance imaging did not change. The
author, with the present study, highlights that despite the rarity of Keywords
the disease, it must be among the differential diagnoses of
neuropediatric disorders that occur with skin alteration.
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Hipomelanose de Ito: Sindrome neurocutanea multissistémica

INTRODUCAO

Hipomelanose de Ito (HI) consiste numa sindrome neurocutanea
multissistémica incomum, mais prevalente no sexo feminino, que se define por
apresentar disturbios cutaneos, genéticos e neuroldgicos. No sexo masculino
geralmente esta doenca é letal. Caracteriza-se principalmente por lesGes cutaneas
despigmentadas, lineares ou irregulares, unilaterais ou bilaterias, cuja patogénese é
desconhecida. Em grande parte dos casos pode estar presente desde o nascimento ou
apresentar-se nos primeiros anos de vida. Retardo mental e outras alteragdes
linguistico-cognitivas estdo frequentemente presentes'. Pode ainda acometer varios
orgdos e aparelhos, com manifestagdes oculares, dentdrias no sistema nervoso?, além
de altera¢des musculoesqueléticas e craniofaciais?.

A HI foi descrita pela primeira vez no Japdo, em 1952, como uma hipocromia
segmentar caracterizada por manchas cutdneas®. Foi originalmente chamada de
incontinéncia pigmentar acrdmica, devido sua semelhanga com a incontinéncia
pigmentar de Bloch-Sulzberger, apés em 1973 um médico nos Estados Unidos,
conseguiu diferenciar a doenca e deu o nome de Hipomelanose de Ito”.

A doenca é decorrente de uma alteracdo na mielinizagdo, com provavel
heranca autossOmicadominante, ligada ao cromossomo X. Em 80% dos casos
encontram-se lesdes hipopigmentadas de curso benigno. E em 70-80% dos casos
manifestacbes extracutdneas, principalmente neuroldgicas, estdo presentes?. Essas
lesdes aparecem subitamente durante a infancia, sdo mais comuns de aparecer nos
membros e raramente pode acontecer na face, cranio, palmas das maos solas dos pés,
sem ter um processo inflamatdrio antecedente, as lesdes podem estar presentes
desde o nascimento®.

As manchas sdo tipicas desde o nascimento e representam uma diferenciacdao
dos melanécitos na derme, geralmente esta doenca s6 é percebida quando os
sintomas neuroldgicos mais graves se manifestam, pois muitas vezes a sua prevaléncia
é subestimada por ndo existir ainda um marcador biolégico para a doenca ou por nao

ser cogitada entre diagndstico diferencial na clinica de lesdes cutdneas
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despigmentadas. O tratamento é apenas dos sintomas apresentados pelo paciente, ja

que é uma doenca multissistémica, o envolvimento de outros médicos é fundamental’.

RELATO DO CASO

Paciente feminina, 4 anos e 4 meses, fototipo IIl. Refere a presenca de manchas
pelo corpo que estdo aumentando de tamanho a medida que a paciente cresce.
Nasceu de parto vaginal, com 39 semanas, sem intercorréncias.

Ao ser atendida no ambulatério de Dermatologia do Hospital Menino Jesus,
localizado na cidade de S3o Paulo-SP, ao exame fisico, foi observado macula
hipocrémica extensa em abdome irradiando para dorso (Figura 1 e 2), membros
superiores e inferiores e xerose cutanea acentuada por todo corpo. Essas lesdes
aumentavam de tamanho conforme a idade e ganho ponderal da paciente, de acordo

com as informacdes dadas pela mae da paciente.

Figura 1- Hipomelanose de Ito: hipodérmica Figura 2 - Hipodérmica irregulares, irradiando
irregulares no abdémen. para o dorso.

Fonte: Original do autor. Fonte: Original do autor.

A audiometria, o exame oftalmolégico e a ressonancia magnética do encéfalo

ndo apresentaram alteracdes. Porém, na avaliacdo neuroldgica foi encontrado
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disturbio do sono, dificuldade de alfabetizacdo e relacionamento com outras pessoas e
dislexia. O eletroencefalograma (EEG) evidenciou paroxismo epileptiforme do tipo
"ondas agudas" em regido parietal esquerda com envolvimento Ipsilateral temporal,
compativel com epilepsia Benigna da infancia. Paciente também realizava
acompanhamento cardioldgico solicitado pelo nefrologista que encontrou em uma de

suas consultas um sopro Sistdlico.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Devido ao fato da sindrome ter tantas rea¢des extracutaneas, ela se constitui
uma sindrome neurocutdnea’. Atualmente sabe-se que paralelo as manifestacdes na
pele a doenca pode comprometer o desenvolvimento e a maturacdo do individuo.
Pesquisas referem que, em uma série de 34 casos, o retardo mental estd presente em
64,7% dos sujeitos estudados, coincidindo com macrocefalias e crises epiléticas,
compativel com o quadro apresentado pela paciente que cursava com Epilepsia
benigna da Infancia®.

O fendtipo cutaneo tradicional é caracterizado por verrugas cutaneas
maculares bilaterais hipopigmentadas, estrias e manchas, que normalmente se
desenvolvem na infancia até os dois anos. As manifestacdes cutaneas podem ser
confundidas com vdrias doencas, devendo entdo o dermatologista ser capaz de
diferencia-la para assim iniciar o tratamento adequado. Os achados cutaneos estdo
presentes e evoluem em 04 fases classicas concomitantes ou sequenciais?.

Sendo elas a fase eritemato-vesiculosa, esta fase aparece antes da 22 semana
de vida em praticamente todos os casos (90%), se define por lesGes papulovesiculares
com base eritematosa e sua principal localizacdo anatomica é nos membros também
podendo ser visto no tronco. Geralmente essas lesdes desaparecem no 42 més,
podendo ser até assintomaticas, se analisado o sangue pode encontrar eosinofilios
tanto no hemograma, como também nas vesiculas?.

Ja na segunda fase temos como definicdo a verrucosa, pois se apresenta como

papulas verrucosas de contorno linear que irdo substituir as lesdes anteriores e podem
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regredir ate os 06 meses, podendo também ser assintomaticas. Ja na fase 03 temos a
pigmentacdo, chamada face pigmentar, esta fase é que da origem ao nome da
sindrome, ela inicia-se entre o 32 e o 62 més, caracteriza-se pela apresentacdo de
manchas hiperpigmentadas assimétricas em forma de estrias ou onduladas e
aparecem no tronco e/ou nas extremidades. Essas lesGes podem regredir ou persistir
por anos com melhora do aspecto e até seu desaparecimento na adolescéncia. Ja na
ultima fase a fase hipocrémica, é caracterizada por manchas hipocrémicas nesta area
ndo ha crescimento de pelos, hipohidréticas e ainda que permeassem o resto da vida?.

A doenca é considerada uma desordem neurooectodérmica nao especifica que
pode estar relacionadas ao nivel de mosaicismo nos 6rgdos afetados®. A grande
variacdo de fendtipos acompanha um amplo espectro de mosaicismo cromossdmicos,
originando as manifestacdes fora da pele.

Manifestacdes extracutaneas também estdo incluidas nesta doenca, podendo
afetar principalmente o sistema nervoso originando, alteracdes linguistico-cognitivos
como disturbios da marcha e de linguagem, hiperatividade, déficit de atencdo e atraso
no desenvolvimento psicomotor, perda auditiva®. As alteracdes muscoesqueléticas
podem ser escoliose, sindactilia, em se tratando dos problemas oculares temos
estrabismo, diminuicdo da acuidade visual, nistagma, atrofia coloidal, opacidade da
cornea. Podendo apresentar também anomalias cranioencefalicas e anomalias
dentdrias, sendo elas macro ou microcefalia, palato fenda, anodontia parcial, dentes
conicos, dentre outros®. Em 10% dos pacientes apresentam algum padrio de autismo,
corroborando com esse relato, que, embora ndao tenha tido esse diagndstico.
Conforme informacdes colhidas com a made, ela relata que a mesma apresentava
dificuldade de relacionamento com outras pessoas, podendo ser um indicio de
comportamento autista’.

Quanto ao eletroencefalograma, a maior parte dos pacientes ndo apresenta um
padrdo definido na HI. Ao encontrar uma atividade ritmica alterada no EEG, uma das
possibilidades é um defeito na migracdao neuronal. Estes, normalmente, apresentam
um progndstico pior, com inUmeras convulsdes durante a vida, muitas vezes sem

tratamento’.
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As alteracdes tomograficas que podem ocorrer sdo proeminéncia da cisterna
magna e dilatacdo dos ventriculos laterais e ainda assimetria cerebral nos cortes
supraventriculares, alem de leve hipodensidade temporoparietal bilateral. Na
ressonancia podemos encontrar ainda meduloblastoma, malformagdes coricais, ductos
de Virchow-Robin, hemimegalencefalia, cistos periventriculares bilaterais discretos,
anormalidades da substancia branca, heterotipias da substancia cinzenta e outras
anormalidades. Essas anormalidades da matéria estdo principalmente no setor
parietal, substancia branca periventricular e subcortical dos dois hemisférios do
cérebro””.

O tratamento é direcionado as manifestacGes clinicas de cada paciente, ndo
havendo entdo a cura, apenas controle dos sintomas. O diagndstico para averiguar as
manchas pode ser feito com lampadas de Wood, para que o reconhecimento da
condicdo seja estabelecido®®. O uso rotineiro da tomografia e ressonancia deve-se
fazer presente na vida desses pacientes, para acompanhar seu prognéstico’.

E importante fazer o diagnéstico diferencial dessa doenca com incontinéncia
pigmentar, nevo despigmentoso, hipoplasica dérmica focal, vitiligo segmentar,
hipermelanose nevdide linear e espiralar. O progndstico da doenca é imprevisivel, pois
depende da gravidade em que os sintomas se desenvolvem’. Durante sua evolucdo a
doenca pode se mantiver estavel ou ainda progredir indefinidamente, ou ainda em
casos mais raros ocorre uma repigmentagao espontaneamente, devendo o tratamento

ser focado em seus sintomas”.

CONCLUSOES

E visto a dimens3o e gravidade da HI, devido ao fato da condi¢do ser sistémica,
havendo entdo a necessidade da doenca ser tratada de forma multiprofissional. Como
as manchas pigmentadas sdo apenas manchas muitas das vezes é negligenciado,
devido ao fato de haverem outros problemas relacionados, devendo entdo o médico

ver o paciente em sua totalidade e encaminha-lo ao especialista em dermatologia.
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Outro desafio para o dermatologista é fazer o caminho inverso das manchas
pigmentadas a condicdo que acomete criancas até a adolescéncia. As novas
atualizac¢des cientificas sobre o assunto podem, no futuro, fazer a diferenca tanto num
diagndstico mais preciso quanto no progndstico efetivo.

A fragilidade demonstrada pela familia nos cuidados com o portador desta
doenga reforga a necessidade de visitas periddicas ao médico Cardiologista e também
ao Neurologista, buscando de forma preventiva o acompanhamento clinico para

melhores cuidados ao longo da vida.
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