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Introdução / Descrição do Caso

As lesões cutâneas hiperpigmentadas são frequentes na idade pediátrica. O seu padrão e evolução podem levar ao

diagnóstico de patologia multissistémica.

Lactente de 4 meses, sexo feminino, sem antecedentes pessoais ou familiares de relevo. Observada no serviço de urgência

por conjuntivite aguda, sem outras queixas. Ao exame objetivo (EO) constatadas lesões maculares hiperpigmentadas em

padrão concordante com linhas de Blaschko sobre o abdómen e membros inferiores (figura 1). Mãe referia presença de

lesões vesiculares congénitas com base eritematosa, com evolução para lesões verrucosas e seguidamente

hiperpigmentadas. Aos 7 meses, em consulta de Pediatria, apresentava lesões sobreponíveis, com desenvolvimento

estaturo-ponderal e psicomotor normal, sem alterações das faneras, dentição ou ósseas; exame neurológico normal. Por

suspeita de incontinência pigmentar (IP) enviada para consulta de Dermatologia Pediátrica e Neuropediatria. Efetuado

diagnóstico clínico de IP, a aguardar estudo genético. Aos 2 anos, apresenta lesões menos pigmentadas, sem lesões de

novo.

Comentários / Conclusões

A IP, genodermatose dominante ligada ao X, é uma entidade rara  afetando 1:40 000  a 1:50 000 dos nados vivos.

Classicamente, as lesões cutâneas estão presentes ao nascimento ou primeiros meses de vida e evoluem em 4 fases

(vesicular, verrucosa, hiperpigmentada e hipopigmentada). Pode associar-se a alterações da dentição, faneras, ósseas,

oftalmológicas e neurológicas. Apesar dos critérios diagnósticos incluírem o estudo genético, este é um diagnóstico

clínico. Com este caso, pretende-se reforçar a importância do EO completo em cada avaliação da criança, constituindo

uma oportunidade para detetar alterações e levar ao diagnóstico atempado de patologias com impacto sistémico.
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