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Importancia das alteragdes cutaneas no diagnostico

de doencas neurologicas
Importance of cutaneous changes in the diagnosis of neurological diseases

Ana Maria Mateus !, Rita Lopes da Silva?, Carla Conceic¢ao®, José Pedro Vieira®

Figura 1. Manchas hipopigmentadas no membro superior, segundo as linhas de
Blaschko

Crianga de 7 anos, do género masculino, previamente
saudavel, recorreu ao servigo urgéncia por cefaleia oc-
cipital e despertar noturno com 1 semana de evolucao.
Apresentava manchas hipopigmentadas lineares segun-
do as linhas de Blaschko no hemitérax e membro supe-
rior esquerdos (Figura 1); macrocrania, fenda palpebral
antimongoloide, alteracido do contorno pupilar no olho
esquerdo e sindactilia. Sem alteragdoes no exame neu-

Figura 2. Ressonancia magnética coronal T2 (A) e axial fluid attenuated inversion
recovery (FLAIR) (B). Hipersinal T2 e FLAIR da substancia branca dos hemisférios
cerebrais, com predominio periventricular e central, de forma quase simétrica

e difusa. Incontaveis imagens quisticas dispersas por toda a substancia

branca lesada, em algumas regides com configuragéao mais linear, parecendo
corresponder a dilatac@o de espagos perivasculares

rolégico. A tomografia computorizada craniencefélica
revelou acentuacdo da hipodensidade da substancia
branca e diminutas imagens quisticas. A ressonancia
encefélica evidenciou extenso processo de leucoencefa-
lopatia e dilatagoes multiplas de espagos perivasculares,
achados raramente descritos no contexto clinico de hi-
pomelanose de Ito (HI) (Figura 2).

A HI € uma sindrome neurocutanea com poten-
cial de envolvimento multissistémico. O diagndstico
pressupoe lesdes cutaneas hipopigmentadas em linhas
de Blaschko.!) As manifestagoes extracutdneas mais
frequentes sdo do foro neuroldgico, sobretudo défice
cognitivo e epilepsia.”® Alguns casos com quadro neu-
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rolégico minor ou nulo podem ter alteragdes na resso-
nancia encefélica.® A dilatacido de espagos perivascu-
lares € um achado de significado incerto, nem sempre
associado a doenca neuroldgica, principalmente quan-
do em regioes especificas, como a capsulolenticular e
a protuberdncia. No entanto, espagos perivasculares
multiplos e fora das localizages habituais ocorrem,
por exemplo, nas mucopolissacaridoses e em varias ou-
tras situacoes, incluindo HI.® Dessa sindrome fazem
também parte manifestacoes musculoesqueléticas, cra-
niofaciais e oculares nas quais se incluem as dismorfias
descritas no caso apresentado.?>9

Embora seja uma afeccéo rara, seu reconhecimento
¢ facilitado pelo mosaicismo pigmentar, com morfolo-
gia e padrao de distribuigao caracteristicos, que reflete
diferentes linhagens celulares.® O substrato genético €
heterogéneo, encontrando-se descritas aneuploidias,
cromossomos em anel, inversdes e translocagoes de
cromossomos X ou de autossomos.®*)

A variabilidade nas manifestagoes clinicas e seu
diagndstico e orientacido precoces ditam o prognos-
tico.®® A intervengao terapéutica multidisciplinar, em
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funcao dos achados clinicos, deve ser dirigida para mi-
nimizar a eventual morbilidade associada.®
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