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Introducao / Descricdao do Caso

Introdugdo: A Hipomelanose de Ito é uma sindome neurocutanea, caracterizada por hipopigmentagdo da pele ao longo das linhas
de Blaschko, associada a alteragGes neuroldgicas, oftalmoldgicas e cardiacas, entre outras. Apresentam-se 2 casos de Hipomelanose
de Ito, com 10 anos de seguimento.

Descri¢ao do caso:

Caso 1: Doente do sexo masculino, seguida em Neuropediatria desde os 20 meses, por atraso de desenvolvimento psicomotor e
episédios paroxisticos. A observacdo, apresentava dismorfismos faciais, coloboma da iris e lesdes cutdneas hipomelanicas,
correspondentes as linhas de Blaschko. Realizou RMN-CE com hemimegalencefalia direita e espessamento do cortex peri-silvico e
frontal, compativeis com hipomelanose de Ito. Na evolugdo, constatou-se défice cognitivo, alteragdes comportamentais e crises
convulsivas. Por esse motivo, realizou EEG, com atividade epiléptica multifocal. Atualmente com epilepsia refratéria. Frequenta o
ensino basico, com apoio socio-educativo.

Caso 2: Doente do sexo feminino, com antecedentes familiares de Leucinose, referenciada aos 18 meses a Consulta de
Neuropediatria por atraso de desenvolvimento psico-motor. A observacdo, apresentava dismorfismos faciais e lesdes cutineas
hipomelanicas, caracteristicas de Hipomelanose de Ito. Realizou RMN-CE, com alteragdes difusas da substancia branca e dilatagdes

de espagos perivasculares, descritos no contexto desta Sindrome. Concomitantemente, com CIA-OS, encerrada cirurgicamente, e
hipoacusia mista. Atualmente, apresenta défice cognitivo ligeiro, tendo apoio educativo. Aguarda estudo genético.

Comentarios / Conclusoes

Os autores apresentam 2 casos de uma patologia rara, com manifestagdes, evolugdo e progndstico distintos, realgando a importancia do exame

objetivo completo para o diagndstico.

Palavras-chave : Blashko, Neurocutaneo, Desenvolvimento, epilepsia

Download : HIPOMELANOSE ITO.png



https://spp.eventkey.pt/PaginaF.aspx?Tipo=ResumoSingle&Chave=094336F422&Janela=Nao
https://spp.eventkey.pt/PaginaF.aspx?Tipo=ResumoSingle&Chave=094336F422&Janela=Nao
https://spp.eventkey.pt/PaginaF.aspx?Tipo=ResumoSingle&Chave=094336F422&Janela=Nao

