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Incontinence Pigmenti or Bloch-Sulzberger Syndrome
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Abstract

Resumo

A incontinéncia pigmentar (IP) afeta principalmente neonatos do
sexo feminino. As manifestagdes cutaneas progridem em quatro
fases: vesicobolhosa, verrucosa, hiperpigmentar e hipopigmentar.
Outros tecidos podem ser afetados, como: dentes, olhos, 0ssos,
sistema nervoso central, musculatura esquelética e sistema imune.

Apresentar um relato de caso de uma genodermatose rara ligada ao
cromossomo X: Incontinéncia Pigmentar.

Paciente H.G.L, feminino, 15 dias de vida, apresentou papulas e
vesiculas com base eritematosa e maculas hipercromicas
acastanhadas de distribui¢do linear em tronco, membros superiores
e inferiores sem sintomas associados. As primeiras lesdes surgiram
ao nascimento e tornaram-se mais evidentes com 6 dias de vida.

Apdés a elucidagdo  diagndstica clinico-patoldgica, um
acompanhamento de longa data, multidisciplinar e periddico se
realizou com o objetivo de detectar precocemente manifestacées
extracutaneas.

A Incontinéncia Pigmentar é uma sindrome de dificil diagndstico, e
possui muitos diagndsticos diferenciais a serem lembrados.
Reconhecer as alteragGes tipicas de cada fase da doenga é de suma
importancia para que a crianga tenha, precocemente, o
acompanhamento multidisciplinar adequado.

Incontinentia Pigmenti (IP), also known as  Bloch-Sulzberger
Syndrome or Bloch-Siemens Syndrome, is a rare genodermatosis
characterized by change in the ecto and mesodermal tissues of
different organs and systems, with cuteneous manifestations, eye,
dental and central nervous system. With an autosomal dominant
inheritance linked to chromosome X, the IP affects females, in more
than 95% of cases. Its frequency is 1 case for every 40,000 to 50,000
newborns. Cutaneous manifestations are the first signs of the
disease. It presents in four clinical stages, evolutionary or
overlapping, following the Blaschko lines: (1) vesicular or
inflammatory, (2) verrucous, (3) hyperpigmented and (4)
hypopigmented or atrophic. The term pigmentary incontinence
emerged from the microscopic aspect of the diseases in the third

stage, with the presence of free pigment in the basal layer of the

epidermis.
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INTRODUCAO

A Incontinéncia pigmentar (IP), também conhecida como Sindrome de Bloch-
Sulzberger, é uma genodermatose rara ligada ao cromossomo X, com manifestacdes
cutaneas, oculares, odontolégicas e no sistema nervoso central (SNC) .2)

O objetivo deste estudo é apresentar um relato de caso de uma apresentacao

clinica cldssica de IP, no ambulatério de Dermatologia da BWS, em Sao Paulo (SP).

RELATO DO CASO

Paciente H.G.L, sexo feminino, 15 dias de vida, apresentou pdpulas e vesiculas
com base eritematosa e maculas hipercromicas acastanhadas de distribuigdo linear em
tronco, membros superiores e inferiores sem sintomas sistémicos associados (figuras 1
e 2). As primeiras lesGes surgiram ao nascimento e se tornaram mais evidentes com 6
dias de vida. No hemograma solicitado, apresentou eosinofilia de 500 células por
microlitro e a bidpsia evidenciou exocitose eosinofilica com derrame pigmentar,
ambos resultados de exames compativeis com o quadro clinico. O uso de hidratante e
cuidados locais da pele para evitar infeccdo cutanea foram prescritos. Iniciou-se o
acompanhamento multidisciplinar a longo prazo, incluindo neurologista,

oftalmologista, dentista e dermatologista.
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Figura 1 - P4pulas e vesiculas com base eritematosa e maculas de distribuicdo linear em membros

superiores.

Fonte: Original da autora.

Figura 2 - Maculas hipercromicas acastanhadas de distribuicdo linear em tronco, membros

superiores e inferiores.

Fonte: Original da autora.

BWS Journal. 2022 Julho; v.5, €220700342: 1-7.



Incontinéncia pigmentar ou Sindrome de Bloch-
Sulzberger

As manifestacdes cutdneas sdo os primeiros sinais da doenca, e apresentam-se
em quatro fases evolutivas concomitantes ou sequenciais com lesdes lineares restritas
as linhas de Blaschko, sdo elas: (1) vesiculares ou inflamatérias, (2) verrucosas, (3)
hiperpigmentadas e (4) hipopigmentadas ou atréficas. Assim como no caso acima
descrito, acomete principalmente criancas do sexo feminino, uma vez que possui
heranca autossémica dominante ligada ao cromossomo X. O reconhecimento precoce
das lesdes cutdneas, muitas delas patognomodnicas da IP, possibilitou o rapido
diagndstico e o correto encaminhamento do paciente para o acompanhamento

multidisciplinar (1'3)_

RESULTADOS E DISCUSSAO

Postula-se que, aproximadamente, 80% dos pacientes com incontinéncia
pigmentar tém uma delegdo envolvendo os éxons 4-10 i IKBKG/NEMO, sendo o defeito
cromossémico principal no braco longo do cromossomo Xg28. No sexo feminino, o
gene provoca a doenca e no sexo masculino geralmente é letal s

As lesdes cutaneas ocorrem em 80% dos casos, sendo que se manifestam nas
primeiras semanas de vida e evoluem em quatro fases cldssicas: 1)
eritematovesiculosa: surge antes da 22 semana de vida ou durante os primeiros dois
meses e caracteriza-se por lesdes papulovesiculares com base eritematosa distribuidas
linearmente em membros e/ou tronco, assintomdticas e que desaparecem
espontaneamente em torno do 42 més. Pode haver eosinofilia no hemograma e
eosinodfilos nas vesiculas; 2) verrucosa: apresenta-se como pdapulas verrucosas lineares
e/ou placas hiperceratoéticas que substituem as lesdes precedentes, assintomaticas e
gue regridem em até 6 meses; 3) pigmentar: patognomonica. Inicia-se entre 0 32 e 0
62 més de vida com manchas hiperpigmentadas acastanhadas ou cinza-azuladas
assimétricas estriadas que percorrem as linhas de Blaschko no tronco e/ou
extremidades. As lesGes progridem por meses e persistem por anos com melhora ou

desaparecimento na adolescéncia ou na vida adulta. A denominac¢do da sindrome

decorre dessa fase; 4) hipocrémica: manchas hipocromicas e atrdficas, com auséncia
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de pelos e que podem permanecer pelo resto da vida. No caso relatado, observou-se
uma concomitancia da fase um e trés (4'6)_

A depender da fase evolutiva dos achados cutaneos, os principais diagndsticos
diferenciais sdo: fase 1) lupus bolhoso e penfigoide bolhoso; fase 2) hiperqueratose
epidermolitica ou associada a infec¢des e liguen estriado; fase 3) dermopatia
pigmentosa reticularis ou hipomelanose nevoide e fase 4) hipomelanose de Ito ou
aplasia cutis congénita &

Em cerca de 70 a 80% dos casos, as manifestagcdes extracutaneas ocorrem e
envolvem os sistemas: nervoso central (convulsGes, retardo mental, acidentes
vasculares encefalicos isquémicos, hidrocefalia e anormalidades anatOomicas);
oftalmoldgico (anormalidades vasculares da retina, estrabismo, catarata, anoftalmia,
microftalmia e outras); odontoldgico (hipodontia, anodontia parcial, entre outras);
musculo-esquelético (sindactilia, deformidades cranianas, nanismo, costelas
supranumeradrias, hemiatrofia e encurtamento de pernas e bracos). Mesmo nao sendo
observada no momento do diagndstico nenhuma manifestacdo extracutanea no caso
relatado, iniciou-se o acompanhamento multidisciplinar de longo prazo para deteccdo

e tratamento precoce do acometimento em outros 6rgdos ¢

As caracteristicas histopatolédgicas sdo distintas em cada fase evolutiva da
doenca. Na fase vesicobolhosa, ha vesiculas preenchidas com eosinéfilos; na fase
verrucosa, observa-se hiperqueratose, disceratose, acantose e papilomatose; na fase
hiperpigmentar, evidencia-se derrame pigmentar, com presenca de numerosos
melandfagos na derme, e na fase hipopigmentar encontra-se afinamento da epiderme

e auséncia de anexos (1’4)_

Apds o diagndstico clinico-patolégico, faz-se necessdrio o acompanhamento
multidisciplinar ambulatorial periddico. Além disso, a familia deve ser orientada a

realizar aconselhamento genético.
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CONCLUSOES

A incontinéncia pigmentar é uma sindrome de dificil diagndstico e, em cada
fase evolutiva, possui muitos diagndsticos diferenciais a serem lembrados. Enfatizamos
a necessidade do médico dermatologista de reconhecer as alteragdes tipicas de cada
fase, a fim de que o paciente tenha acompanhamento multidisciplinar adequado e
periédico de longo prazo, bem como a respectiva familia seja orientada precocemente
quanto as fases subsequentes da doencga e as possiveis alteragdes em outros érgaos

e/ou sistemas.
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