SiNDROME EM QUESTAO

Vocé conhece esta sindrome?”
Do you know this syndrome?
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RELATO DO CASO

Paciente lactente, 2 meses, apresentou ao nascimento vesiculas, pastulas A mae apresentava areas de hiperpigmentacio na virilha (Figura 2B) e
e bolhas disseminadas, inicialmente nos membros inferiores, com posterior referia uma historia de rash na infincia.
disseminacdo para abdome e membros superiores. Recebeu o diagndstico de O hemograma evidenciou eosinofilia de 11%, a biépsia de uma lesao
impetigo e prescricio de cefalexina, evoluiu com aumento do nimero das verrucosa na coxa direita mostrou espongiose, rico infiltrado eosinofilico e
lesoes, sendo entido encaminhada para o ambulatério de dermatopediatria. Ao melanofagos (Figuras 3A e 3B).

exame dermatologico, notavam-se lesoes verrucosas lineares, principalmente, na
regido flexora dos membros (Figuras 1A e 1B); apresentava também alopecia no
vértex (Figura 2A).

FiGUrA 1 (A, B): Presenca de lesoes verrucosas FIGURA 2 (A, B): Alopecia no vértex; B. Lesoes FIGURA 3 (A, B): Exame histopatoldgico em H-
numa distribui¢io linear nos membros hiperpigmentadas na virilha da mae E. Aumento de 10x. Espongiose, rico infiltrado
inferiores eosinofilico e melanéfagos
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Vocé conhece esta sindrome?”
Do you know this syndrome?

Succi IB, Rosman FC, Fontenelle E

DISCUSSAO

A Sindrome de Bloch-Sulzberger (Incontinéncia Pigmentar) é uma
desordem ectodérmica, dominante, ligada ao X. Afeta a pele, os olhos, os dentes
e pode estar associada a déficits neuroldgicos."” Incidéncia aproximada de
1:50000 nascidos, sendo, tipicamente, letal intrattero no sexo masculino.
Historia familial é encontrada em cerca de 50% dos casos.”

O nome incontinéncia pigmentar (IP) descreve uma caracteristica
histologica, nao especifica, onde hi, na derme superficial, incontinéncia de
melanina dos melandcitos da camada basal.’

O Fator Nuclear kB (NF-kB) regula a expressio de multiplos genes, incluindo
citocinas e moléculas de adesao. A ativagao do NF-kB também confere proteciao contra
a apoptose induzida pelo Fator de Necrose Tumoral (TNF). O gen NEMO ¢ essencial
no processo de ativacio do NF-kB.*” Recentemente, a causa da IP foi atribuida a uma
mutagio que inativa o gen NEMO, localizado no cromossomo X (q28).”

A apresentacdo cutanea da IP regride espontaneamente pela eliminacao
seletiva das células que apresentam o cromossomo X mutante, havendo
substituicio gradual por células normais.” Geralmente, os achados
dermatolégicos sio o primeiro sinal observado, estando presente em,
praticamente, todos os pacientes.*

Em 90% dos casos, nas duas primeiras semanas de vida, as leses cutineas
surgem e sao caracterizadas por quatro fases (vesiculosa, verrucosa, pigmentar e
atréfica) que podem seguir uma sequéncia irregular, com duracio varidvel,
havendo até sobreposi¢io das mesmas."

Na primeira, ha vesiculas ou pustulas geralmente precedidas por eritema,
que podem ocorrer em qualquer local do corpo, poupando a face. Desenvolvem-se
nas primeiras semanas de vida, desaparecendo por volta do 4° més. Ha distribuicao
linear nos membros e circulares no tronco. Encontra-se infiltracio de eosinofilos
nas vesiculas epidérmicas e leucocitose no sangue periférico, com eosinofilia."’
Costuma ser confundido com lesdes herpéticas ou infec¢oes bacterianas.”

Em 70% dos casos, a fase vesiculosa ¢é seguida pela verrucosa, aparecendo,
geralmente, na parte distal dos membros, assim que as bolhas comecam a
cicatrizar, tornando-se secas e hiperceratdticas. Raramente, afetam tronco e face,
mas podem ocorrer no couro cabeludo.’ Esta fase dura algumas semanas, com
clareamento das lesdes aos 6 meses de idade em 80% dos pacientes.*

A fase seguinte acomete 98% dos pacientes, havendo hiperpigmenta¢ao que
costuma desaparecer no final da segunda década. As lesoes sao circulares e lineares,
acastanhadas, seguindo as linhas de Blaschko.’ S0 mais aparentes no tronco do que
nos membros. As nadegas estao frequentemente envolvidas. Invariavelmente, axilas
e virilhas sdo afetadas.’ As 4reas hiperpigmentadas, geralmente, nio correspondem
as dreas previamente acometidas com vesiculas ou inflamacio, nao representando
um processo de hiperpigmentacio pés-inflamatoria.’

A quarta fase se caracteriza por lesdes lineares atréficas, hipocromicas,
com auséncia de pélos. Acomete as extremidades em 77% dos casos, ocorrendo
em adolescentes e adultos. Estas alteragoes costumam ser permanentes, sendo o

Unico sinal de envolvimento cutdneo da doenga em adultos.*

A manifestagio mais comum nos cabelos é a alopecia no vértex,
ocorrendo em 38% dos pacientes. Nas unhas podem surgir depressoes
puntiformes ou sulcos, que podem desaparecer com a idade. Também
observamos tumores periungueais ou subungueais. As unhas das maos sao mais
afetadas do que as dos pés.*

Os dentes estao acometidos em 80% dos casos, sendo a manifestacio nao
cutanea mais comum da IP. Estas alteracoes sio permanentes, ao contrdrio das
lesdes da pele. Ambos os dentes deciduos e permanentes sao afetados, sendo
comum hipo ou anodontia.’ Dentes cdnicos ocorrem em 30% dos casos.

As alteracoes oftalmolégicas estdo entre as manifestacoes mais graves da
doenca. O envolvimento assimétrico é comum. Pode ocorrer estrabismo,
nistagmo, catarata, atrofia do nervo 6ptico. As lesoes da retina sao resultantes de
eventos vaso-oclusivos. Frequentemente, estas manifestacoes oftalmologicas
estio associadas a déficits neuroldgicos, que incluem convulsoes, paralisia
espdstica, retardo motor e microcéfalo." A incidéncia de anormalidades
neurolégicas é menor em casos de IP familiar.’

Exames de imagem, como: tomografia computadorizada, ressoniancia
nuclear magnética e angiografia sao uteis para avaliar o envolvimento oftalmologico
e neuroldgico; assim como eletroencefalograma, em pacientes com convulsio.’

Para o diagnéstico, ha critérios propostos, quando nao ha evidéncia de IP
em parente feminino del® grau, sendo critérios maiores:

- Eritema e vesiculas com eosinofilia.

- Hiperpigmentacao tipica.

- Lesoes atroficas.

Os critérios menores incluem:

- Anormalidades dentarias.

- Alopecia.

- Anormalidades ungueais.

- AlteracOes na retina.

Havendo evidéncia de IP em parente feminina de 1° grau os critérios
incluem:

- Historia sugestiva de rash tipico.

- Hiperpigmentacio, lesoes atroéficas.

- Alopecia no vértex.

- Anormalidades dentarias.

- AlteragOes na retina.

- Multiplos abortos de fetos masculinos.”

O tratamento das lesdes cutineas ¢ sintomdtico com emoliente e
antibiético, em casos de infeccio secunddria.®” As alteracoes vasculares da retina
sdo progressivas durante os primeiros meses de vida, estando recomendado
exames mensais neste periodo. Os pais devem ser advertidos sobre uma possivel
auséncia de dentes ou denticio tardia.” O

Resumo: A Sindrome de Bloch-Sulzberger (Incontinéncia Pigmentar) ¢ uma genodermatose rara, que afeta, principalmente, o sexo feminino, pois costuma ser letal
em pacientes do sexo masculino intradtero. Caracteriza-se, principalmente, pelas manifestacoes dermatolégicas, podendo também apresentar anomalias dentarias,
oftalmoldgicas e neuroldgicas. As lesoes cutineas apresentam 4 fases distintas: vesiculosa, verrucosa, pigmentar e atréfica; que podem seguir uma sequéncia irregular,

havendo até sobreposicio das mesmas.

Palavras-chave: Dermatopatias genéticas; Incontinéncia pigmentar; Transtornos da pigmentacao

Abstract: Bloch-Sulzberger syndrome (incontinentia pigmenti) is a rare genodermatosis that affects predominantly females, since it is generally lethal to male fetuses
in utero. It is characterized principally by skin lesions, but may also involve dental, ophthalmological and neurological abnormalities. The skin lesions are present in
four different phases: vesicular, verrucous, hyperpigmented and atrophic/hypopigmented. Their sequence is irregular and overlapping of stages is common.
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