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Manifestações clínicas e desafios diagnósticos
na Síndrome de incontinentia pigmenti

Multiple clinical manifestations and diagnostic challenges
of incontinentia pigmenti Syndrome
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RESUMO

A Síndrome de Incontinentia Pigmenti (Síndrome de Bloch-Sulzberger) é uma doença
rara, ligada ao cromossomo X e envolve tecidos ectodérmicos de múltiplos órgãos. As
manifestações oculares surgem ao nascimento ou após algumas semanas. O objetivo
desse trabalho é relatar as características oftalmológicas, dermatológicas e os achados
radiológicos de uma paciente com a Síndrome de Incontinentia Pigmenti. Trata-se de
uma paciente do sexo feminino, 26 anos que procurou o serviço de Oftalmologia da
Faculdade de Medicina do ABC com queixa de baixa de visão em ambos os olhos há 1
ano. Apresentava alterações retinianas importantes e lesões cutâneas e dentárias su-
gestivas de síndrome de Incontinentia Pigmenti, confirmada por biópsia de pele. Con-
clui-se que o diagnóstico precoce é essencial, pois as lesões retinianas podem levar a
sequelas graves e cegueira.
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INTRODUÇÃO

Incontinentia Pigmenti ou Síndrome de Bloch-
Sulzberger é uma doença rara, ligada ao
cromossomo X, de caráter autossômico dominante

e geralmente, letal no sexo masculino. Essa síndrome
afeta tecidos ectodérmicos, como os dentes, ossos, olhos e
sistema nervoso central(1). A manifestação clínica mais
evidente é a alteração dermatológica que se divide em
4 estágios:  se inicia ao nascimento com eritema e lesões
bolhosas, evoluindo para lesões verrucosas e, posterior-
mente para áreas de hiperpigmentação disseminadas e
irregulares; o quarto estágio visto em adultas, se caracte-
riza por lesões hipocrômicas e atróficas. A histopatologia
mostra um aumento de eosinófilos nos primeiros estági-
os, e posteriormente, depósitos de melanina. O diagnós-
tico é feito através da combinação entre as característi-
cas físicas, biópsia de pele e história familiar positiva(2).

Manifestações dentárias ocorrem em 65% dos ca-
sos, e inclui anodontia, dentição atrasada e dentes
malformados. Porém, os distúrbios visuais e neurológi-
cos são os aspectos mais significantes na doença(3).

Manifestações oculares, geralmente assimétricas,
são descritas em 35% dos casos. As principais caracterís-
ticas incluem lesões retinianas isquêmicas e
neovascularização com subsequente hemorragia e
exsudação, podendo ocorrer descolamento retiniano
tracional. Assim como a retinopatia da prematuridade, o
processo pode estacionar em qualquer estágio, levando
a diversas sequelas: áreas avasculares, vasos tortuosos e
irregulares, exsudatos, hemorragia vítrea, fibrose pré-
retiniana, alteração do epitélio pigmentar da retina e
descolamento da retina. Além das alterações retinianas,
foram observados atrofia óptica, hipoplasia foveal,

Figura 1: Dentes malformados

Figura 2: Retinografia revelando áreas de hipopigmentação com focos de hiperplasia do epitélio pigmentado da retina em ambos olhos

microftalmia, catarata, pigmentação conjuntival, altera-
ções corneanas, hipoplasia iriana, uveíte, nistagmo, es-
trabismo e miopia(3).

O objetivo desse trabalho é relatar um caso de
Síndrome de Incontinentia Pigmenti com alterações
retinianas importantes, suas características clínicas, di-
agnóstico e acompanhamento.

Relato de caso

Paciente LVS, 26 anos, sexo feminino, parda, natu-
ral e procedente de Santo André, admitida no serviço de
Oftalmologia da Faculdade de Medicina do ABC no dia
06/04/2009 para avaliação oftalmológica. Procurou o
serviço por baixa acuidade visual em ambos os olhos
(AO) há aproximadamente um ano, que não melhorava
com o uso de óculos. Referia deficit auditivo. Negava
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antecedentes familiares ou consanguinidade. Negava al-
terações cardíacas, pulmonares ou renais. Ao exame ex-
terno apresentava alopécia e alterações dentárias (Fi-
gura 1).  Ao exame oftalmológico, a acuidade visual
corrigida era de 20/100 no olho direito (OD) e 20/100
no olho esquerdo (OE). A refração no OD -3,00DE -
0,25DC x 150º e no OE -0,75DE; a biomicroscopia do
segmento anterior não mostrou alterações AO; a pres-
são intraocular  foi de 14 mmHg em AO; paquimetria
OD: 475 e OE: 485; microscopia especular OD: 2615
células e OE: 2180 células e à fundoscopia observou-se
áreas de hipopigmentação com focos de
hiperpigmentação do epitélio pigmentado da retina em
ambos olhos (Figura 2).

Foram realizadas ainda tomografia de coerência
óptica (OCT) e angiofluoresceínografia. O OCT demons-
trou hiperrefletividade e áreas de desorganização do
epitélio pigmentado da retina em olho direito e
descolamento neurossensorial em olho esquerdo (Figu-
ra 3). A angiografia fluoresceínica revelou áreas de
hipofluorescência por bloqueio entremeadas por áreas
de hiperfluorescência transmitida (defeito em janela)
em ambos os olhos, além de ausência da zona avascular
da fóvea em olho direito (Figura 4).

Posteriormente, acompanhada da mãe, que nos
informa que a paciente realiza acompanhamento em
outro serviço (AACD) por deficit cognitivo, e traz laudo

médico e exames, os quais comprovam a presença de
escoliose tóracolombar, onde foi submetida à artrodese
de coluna vertebral em agosto de 1999 (Figura 5).

Ao exame dermatológico apresentava máculas
hipercrômicas bem delimitadas e bordas irregulares em
virilha, região axilar, torácica e abdominal (Figura 6).

Os exames oculares somados às alterações
sistêmicas confirmam que a paciente apresenta a
Síndrome de Incontinentia Pigmenti (Síndrome de Bloch-
Sulzberger). Solicitado biópsia de pele para confirma-
ção diagnóstica, cujo resultado corresponde à terceira
fase da Síndrome de Incontinentia Pigmenti. Ao exame
macroscópico: fragmento discóide de pele que mede 0,2
x 0,2 cm, de cor enegrecida e consistência firme-elástica
(material fixado em formalina). Ao exame microscópi-
co: a histologia revela fragmento de pele que apresenta
epiderme de espessura irregular. Observa-se discreta
fibroplasia da derme e melanófagos ao redor dos vasos.
Conclusão: discreto derrame pigmentar (Figura 7).

DISCUSSÃO

Embora o rash cutâneo característico na Síndrome
de Incontinentia Pigmenti seja o fator mais evidente para
os médicos e pais, o caso relatado demonstra que as anor-
malidades neurológicas e oftalmológicas são as que ge-
ram maior morbidade para o paciente.

Figura 3: Áreas de desorganização do epitélio pigmentado da retina em olho direito e descolamento
neurossensorial da retina em olho  esquerdo
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Uma vez que a doença é uma entidade rara, não
impressiona o fato de ser uma patologia
subdiagnosticada, a qual pouco se conhece a patogenia
e história natural. Segundo Nishimura et al.(5), ocorre uma
alteração no epitélio pigmentar da retina, levando a
displasia e descolamento na retina, semelhante ao caso
relatado. Além disso, insuficiência arterial primária gera
obstrução, isquemia e proliferação anormal dos vasos.
Por outro lado, Brown defende que a isquemia retiniana
pode ser resultado de um fator angiogênico(6). Já Catalano
et al. descrevem alterações enzimáticas e inflamatórias,
as quais estimulam uma proliferação fibrovascular anor-
mal e consequente displasia retiniana(7).

A história natural das lesões retinianas não é to-
talmente compreendida. As alterações vasculares pare-
cem ter início nas primeiras semanas de vida e progri-
dem após o nascimento por semanas ou meses. Esse pro-
cesso pode estabilizar em qualquer estágio, deixando
inúmeras sequelas(5,8). Para Morton Goldberg, a isquemia
macular progressiva pode ocorrer na síndrome, e seria o

Figura 4.
Angiofluoreceinografia
evidenciando áreas de
hiperfluorescência por defeito
em janela entremeadas por
áreas de hipofluorescência por
bloqueio em ambos os olhos

Figura 5: Escoliose
tóracolombar e
prótese em coluna
vertebral

início da vasculopatia típica da doença com consequente
neovascularização e descolamento tracional da retina.
É possível que a eosinofilia na fase inicial da doença
possa contribuir para o aumento de viscosidade nos lei-
tos capilares perifoveais e periféricos da retina, assim
como nos vasos sanguíneos cerebrais, e resulta na obs-
trução vascular(9).

A angiofluoresceinografia permite o diagnóstico e
determinação do local da isquemia retiniana. Os sinais
angiográficos representam uma alteração típica no epitélio
pigmentar da retina e difusão do corante ao nível das
anastomoses artériovenosas na região foveal associada à
hipoplasia foveal(10). O caso relatado é compatível com a
literatura, uma vez que é possível observar na
angiofluoresceínografia ausência de zona avascular da fóvea.

Os tratamentos para a Síndrome de Incontinentia
Pigmenti também são restritos. Crio ou fotocoagulação
a laser são recomendados, quando os sinais de lesão
retiniana são vistos no início da doença. Tratamentos
das áreas avasculares ou isquêmicas representam as

Figura 6. Máculas hipercrômicas
disseminadas e irregulares em
virilha, axila e região torácica e
abdominal
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opções mais comuns, porém com resultados variáveis.
Em um pequeno número de casos avançados de
descolamento de retina tracional, foi realizado
vitrectomia, mas sem sucesso.

CONCLUSÃO

As lesões oculares na Síndrome de Incontinentia
Pigmenti podem levar à cegueira, pois os eventos
isquêmicos ocorrem logo após o nascimento. Portanto, é
necessário o reconhecimento precoce dessa patologia e
acompanhamento multidisciplinar.

ABSTRACT

Incontinentia Pigmenti (Bloch-Sulzberger syndrome) is
a rare, X-linked dominant disorder that involves
ectodermal tissues of multiple systems. Cutaneous
manifestations appear at birth or within a few weeks after.
We aimed to describe ophthalmological, dermatological
and radio diagnostic findings of a patient with
Incontinentia Pigmenti. A twenty-six year old girl was
followed at ABC Medicine School for visual loss, retina
and cutaneous lesions with the diagnosis of Incontinentia
Pigmenti confirmed by a skin biopsy. She had delayed
eruption of her teeth some of which were conical. To
conclude early management of retinal changes in
Incontinentia Pigmenti is essential because they may be
serious leading to blindness.

Keywords: Incontinentia Pigmenti; Bloch-
Sulzberger syndrome; Eye manifestations; Biopsy; Case
reports

Figura 7: Histologia revela fragmento de pele que apresenta epiderme de espessura irregular. Observa-se discreta fibroplasia da derme
e melanófagos ao redor dos vasos
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