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Incontinéncia pigmentar ligada ao X ou sindrome de
Bloch-Sulzberger: relato de um caso
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Resumo: A incontinéncia pigmentar é uma genodermatose rara, ligada ao X, que afeta, principalmente,
neonatos do sexo feminino. As manifestacoes cutineas sao as mais prevalentes, e ocorrem em quatro fases
bem distintas. Lactente feminina com lesoes vesicobolhosas em tronco e membros e lesao verrucosa em
palma. A biopsia, observou-se exocitose eosinofilica e derrame pigmentar, compativel com a suspeita clini-
ca. Apesar de incomum, a incontinéncia pigmentar deve ser lembrada entre os diagnésticos diferenciais, de
lesOes vesicobolhosas e verrucosas da infincia.

Palavras-chave: Cromossomo X; Genética; Incontinéncia pigmentar

Abstract: Incontinentia pigmenti is a rare X-linked genodermatosis that affects mainly female neonates.
Skin manifestations are the most common and occur in four quite distinct phases. A female infant presen-
ted vesiculobullous lesions on trunk and limbs, and a verrucous lesion on the right palm. Biopsy revealed
eosinophil exocytosis and pigment incontinence, confirming the clinical hypothesis. Although uncommon,
incontinentia pigmenti should be taken into consideration as a possible differential diagnosis when vesicu-

lobullous and verrucous lesions are present in childhood.
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INTRODUCAO

A incontinéncia pigmentar ou sindrome de
Block-Sulzberger é uma genodermatose rara, domi-
nante e ligada ao cromossomo X, causada por uma
mutacao no gene NEMO, do fator genético kappa B (-
nuclear kappa B essential modulator), localizado na
porcio q28 deste cromossomo.' O termo incontinén-
cia pigmentar surgiu do aspecto microscopico das
lesbes, na terceira fase da doenca, caracterizada pela
presenga de pigmento livre, na camada basal da epi-
derme, como se os melandcitos estivessem inconti-
nentes 2 melanina.’

A sindrome foi descrita, inicialmente, por
Garrod et al, em 1900, e, depois em dois gémeos uni-
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vitelinos, por Bardach, em 1925. Em 1926, Block
apresentou um novo caso a Sociedade Suica de
Dermatologia e chamou essa nova entidade clinica de
incontinentia pigmentti. Em 1928, Sulzberger tam-
bém relatou a sindrome.’

A condicao acomete, principalmente, neonatos
do sexo feminino, sendo letal, na maioria das vezes,
quando afeta o sexo masculino, ocorrendo abortamen-
to espontineo na maioria dos casos. No entanto, ha
casos relatados em pacientes masculinos mosaicos para
a doenca e em portadores da Sindrome de Klinefelter."
Carney, numa revisao da literatura mundial, verificou
que somente 16, entre 653 pacientes com incontinen-
tia pigmenti, eram do sexo masculino.’
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Os autores descrevem um caso de incontinén-
cia pigmentar em lactente do sexo feminino, encami-
nhada ao ambulatério de dermatologia de um hospi-
tal universitario, por apresentar lesdes cutineas vesi-
cobolhosas e verrucosas, desde duas semanas de
idade. O motivo da apresentagio ¢ a raridade da geno-
dermatose em questio, visto que apresenta manifesta-
coes cutineas e extracutaneas.

RELATO DE CASO

Paciente L. H. P T. feminina, de quatro meses,
natural e procedente de Almirante Tamandaré, no
Parana, foi trazida pela mae ao ambulatério de derma-
tologia para avaliagio de lesbes cutineas. A lactente
apresentava erupcao cutianea vesicobolhosa, de distri-
buigao linear, com base eritematosa em tronco, mem-
bros superiores e inferiores, desde as primeiras sema-
nas de vida, e uma lesao verrucosa, hiperqueratética,
em palma da mao direita, sem outras alteracoes ao
exame (Figuras 1 e 2). Ela havia sido submetida a
varios tratamentos com antibiéticos e antifingicos
tOpicos e sistémicos, sem resolucao das lesoes. A
paciente nasceu a termo de parto normal e a mae
negava intercorréncias, durante o acompanhamento
pré-natal, ou casos semelhantes na familia.

A biopsia mostrou exocitose de eosinoéfilos e
derrame pigmentar, sendo achados encontrados na
incontinéncia pigmentar, embora nao sejam especifi-
cos desta dermatose. Foram prescritos lo¢ao emolien-
te e queratolitica e hidrocortisona nas lesdes mais eri-
tematosas, por curto periodo. As avaliacoes oftalmolo-
gica e neurolégica foram normais. Ao longo de meses,
as les6es bolhosas deram lugar a lesoes verrucosas e,
depois, a hiperpigmentagio residual, em linhas de
Blashko, e poucas lesdes verrucosas (Figura 3).
Atualmente, com quase um ano de vida, a paciente

FiGuraA 1: Erupcao cutinea vesicobolhosa, de distribui¢ao linear,
com base eritematosa em perna direita

FIGURA 2: Lesao verrucosa, hiperqueratdtica, em palma da mao
direita

encontra-se em acompanhamento ambulatorial multi-
disciplinar.

DISCUSSAO
Etiologia

Acredita-se que o defeito cromossOmico ocor-
ra, na maioria das vezes, no brago longo do cromosso-
mo Xq28. Aproximadamente, 80% dos pacientes com
incontinéncia pigmentar tém uma delecao envolven-
do os éxons 4 e 10 do gene NEMO.' Por outro lado,
alguns autores verificaram alteracoes no brago curto
do cromossomo Xp11. A causa exata da incontinéncia
pigmentar ainda permanece oculta.’

Manifestacoes clinicas

A sindrome envolve 6rgaos e tecidos cuja ori-
gem embriondria é ectodérmica e mesodérmica,
podendo se manifestar por alteracbes cutineas e

FiGURA 3: Hiperpigmentacao residual em linhas de Blashko
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extracutineas, sendo as primeiras mais prevalentes.
Estas se apresentam, na maioria dos casos, nas primei-
ras semanas de vida e sao divididas evolutivamente
em quatro fases.

Os achados cutineos evoluem em quatro fases
classicas, podendo ocorrer concomitantemente ou
sequencialmente: 1) vesiculas e bolhas inflamatdrias
lineares que surgem ao nascimento ou durante os pri-
meiros dois meses e podem durar semanas a meses;
2) placas hiperqueratéticas verrucosas lineares que
podem durar muitos meses; 3) pigmentagao castanha
ou cinza-azulada, em distribuicio em linhas de
Blashko ou em “figura chinesa”, surgida na infincia e
esmaece lentamente até desaparecer na idade adulta;
4) madculas lineares hipopigmentadas, com auséncia
de apéndices cutaneos em tronco e membros, ocorri-
das na idade adulta.” Alguns autores descrevem ape-
nas trés fases, uma vez que a quarta fase pode ser tar-
dia e subdiagnosticada.’

As manifestacoes cutaneas podem lembrar mui-
tas doencgas, dependendo da fase de evolucao. O
diagnostico diferencial deve ser feito, na fase 1, com
Iapus bolhoso e penfigoide bolhoso juvenil; na fase 2
com hiperqueratose epidermolitica, hiperqueratose
(associada a infeccoes cutianeas) e liquen estriado; na
fase 3, com hipermelanose nevoide, dermopatia pig-
mentosa reticularis, Sindrome de Naegeli-
Franceschetti-Jadassohn e condrodisplasia punctata,
ligada ao X, e na fase 4, com hipomelanose de Ito e
aplasia cutis congénita.” Outras manifestagoes cuta-
neas descritas sao alopecia, onicodistrofias e tumores
ungueais.” Esses tumores sao raros, mas podem ser
confundidos com verruga vulgar, cisto epidermoide,
ceratoacantoma, carcinoma escamocelular, fibroma e
paroniquia cronica. Montes et al relataram dois casos
de tumores subungueais em mae e filha, com inconti-
néncia pigmentar.’

Em cerca de 70 a 80% dos casos, as manifesta-
coes extracutaneas ocorrem e envolvem: sistema ner-
voso central (convulsées, retardo mental, acidentes
vasculares encefalicos isquémicos, hidrocefalia e anor-
malidades anatomicas); olhos (estrabismo, catarata,
anoftalmia, microftalmia e outras); dentes (hipodon-
tia, anodontia parcial, entre outras); estruturas 6sseas
e musculatura esquelética (sindactilia, deformidades
cranianas, nanismo, costelas supranumerarias, hemia-
trofia e encurtamento de pernas e bragos).**”*
Também ha relatos de algumas alteracoes imunologi-
cas como: leucocitose e eosinofilia, na fase primeira
fase, além de mau funcionamento de linfocitos e alte-
racdo na quimiotaxia dos neutrofilos.*’
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Diagndstico patologico

O diagnoéstico baseia-se no quadro clinico e na
apresentacao histologica, que ¢é distinta em cada fase
evolutiva da doenca.’ Na fase vesicobolhosa, ha vesicu-
las repletas de eosindfilos; na fase verrucosa, ha hiper-
queratose, disceratose, acantose e papilomatose; na
fase de hiperpigmentacio, evidencia-se derrame pig-
mentar, com presen¢a de numerosos melan6fagos na
derme, e na fase de hipopigmentacao encontra-se afi-
namento da epiderme e auséncia de anexos* *” "

Outros exames complementares

Os exames de neuroimagem podem ser uteis
nos pacientes sintomaticos, mas nao sao realizados de
rotina e, por isso, a frequéncia de anormalidades neu-
rolégicas nesses pacientes ainda é desconhecida.
Muitos radiologistas podem nao estar familiarizados
com as alteracoes radiolégicas da sindrome, sendo
que o clinico deve sugerir o diagnostico, baseado na
correlagio clinico-radiologica.’

O exame de fluorescéncia, com hibridizacao in
situ, pode revelar a alteracao genética sobrejacente
em pacientes masculinos com incontinéncia pigmen-
tar e um cariotipo normal.'

Tratamento

O manejo das alteracbes cutaneas e sistémicas
da incontinéncia pigmentar permanece sintomatico,
podendo-se lancar mao de medidas suportivas e medi-
das corretivas, quando possivel.*’

Seguimento

As lesdes cutaneas, geralmente, regridem
espontaneamente. H4, no entanto, relatos de apareci-
mento de anormalidades dentarias e neurologicas,
apos a infincia, o que justifica um acompanhamento
continuo desses pacientes.” Além disso, os pacientes
masculinos com incontinéncia pigmentar que sobrevi-
vem apos o nascimento podem ter a Sindrome de
Klinefelter ou ser um mosaico para esta sindrome,
sendo que os médicos e os familiares devem estar pre-
parados para possiveis complicacoes relacionadas.’

CONCLUSAO

A incontinéncia pigmentar ¢ de dificil diagnoés-
tico e, em cada fase evolutiva, possui muitos diagnos-
ticos diferenciais. Enfatizamos a necessidade do médi-
co dermatologista de reconhecer as alteracoes tipicas
de cada fase, para que a crianga possa ser manejada
adequadamente e para que suas familias possam ser
orientadas, quanto as fases subsequentes da doencga e
as possiveis alteracoes em outros sistemas. a
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