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A Ponta do Iceberg: Manifestacoes Cutaneas
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RESUMO

Introdugao: Algumas alteragbes cutdneas podem ser as primeiras manifestagdes clinicas de diversas entidades nosoldgicas com
atingimento sistémico. O presente trabalho tem como objectivo rever a semiologia dermatolégica relevante no contexto das doengas

com envolvimento neuroldgico na infancia.

Material e Métodos: Revisao dos artigos indexados a MedLine publicados nos ultimos 12 anos e com relevancia para o tema.
Resultados: Os principais grupos nosolégicos relevantes para o tema compreendem as genodermatoses (com destaque para as
sindromes neurocutaneas), as alteragdes da pigmentacao, as doengas vasculares, as endocrinas, os défices enzimaticos congénitos

e os disrafismos espinhais ocultos.

Discussao: O reconhecimento da semiologia cutanea especifica é importante pois pode permitir um diagnéstico muito mais precoce.
Palavras-chave: Crianca; Doencas da Pele; Doengas do Sistema Nervoso; Sindromes Neurocutaneos.

ABSTRACT

Introduction: Some cutaneous lesions might be the first clinical manifestation of diseases with systemic involvement. This article aims
to review the relevant dermatological semiology for the concerning diseases with neurological involvement in childhood.

Material and Methods: Review of the related literature indexed to MedLine published in the last twelve years.

Results: The main relevant nosologic groups include the genodermatosis (namely neurocutaneous syndromes), pigmentary, vascular
and endocrine disorders, congenital enzymatic deficiencies and occult spinal dysraphisms.

Discussion: The recognition of specific cutaneous signs is important once may enable a much earlier diagnosis.

Keywords: Child; Nervous System Diseases; Neurocutaneous Syndromes; Skin Diseases.

INTRODUGAO

O interesse de conhecer as manifestacbes cutaneas
especificas de algumas das doengas neuroldgicas prende-
-se com o facto de estas poderem ser a ponta do iceberg
que levanta a suspeita de uma sindrome mais complexa
subjacente.

A compreensao de alguns destas sindromes remete-
-nos para a Embriologia, ja que a pele e o Sistema Nervo-
so Central (SNC) possuem origem embrionaria comum na
neuroectoderme, a partir da qual se desenvolvem outras
estruturas que poderdo também estar afectadas.

A evidéncia aponta para que anomalias da formacéao,
migragao ou diferenciacao das células da crista neural es-
tejam na base da patogénese destas sindromes. Depois do
encerramento do tubo neural, as células da crista neural
migram para formar diversas estruturas, das quais se des-
tacam os melandcitos, neurénios e células da glia do siste-
ma nervoso sensorial e autdnomo, condrdcitos e ostedcitos
do cranio, entre outras.’

Dependendo do tipo de alteragdo genética subjacente,
do padréo de hereditariedade (ou de mutagdo somatica),
da fase do desenvolvimento em que esta ocorre e das
estruturas cujo desenvolvimento determina ou influencia,
estabelecem-se expressdes clinicas diversas, com amplo
espectro fenotipico a nivel cutaneo, neurolégico e de atin-
gimento de outros 6rgaos.

O presente trabalho tem como objectivo rever a semio-
logia cutanea mais relevante no contexto das doengas com
envolvimento neurolégico manifestas em idade pediatrica,
dada a expresséo clinica da primeira e o impacto prognosti-
co das segundas, uma vez que a literatura é escassa nesta
abordagem que consideramos ser Util na pratica clinica.

MATERIAL E METODOS

Foram pesquisados os artigos de revisdo indexados a
MedLine escritos em lingua portuguesa ou inglesa, publi-
cados nos ultimos 12 anos, usando como palavras-chave
‘Neurocutaneous diseases’, ‘Neurofibromatosis’, ‘Tuberous
sclerosis’, ‘Ataxia telangiectasia syndrome’, ‘Stuge-Weber
syndrome’, ‘PHACE syndrome’, ‘PELVIS syndrome’, ‘Incon-
tinentia pigmenti’, ‘lto hypomelanosis’, ‘Linear and whorled
hypermelanosis’, ‘Epidermic nevus’, ‘Lysosomal storage di-
seases’, ‘Skin hypopigmentation’, ‘Multiple endocrine neo-
plasia’, ‘Fabry disease’, ‘Gaucher disease’, ‘Hartnup disea-
se’, ‘Spinal dysraphism’. Foram excluidos os artigos com
enfoque em manifestagdes raras, terapéutica e acompa-
nhamento, uma vez que tal abordagem ultrapassa os pro-
positos da presente revisdo. As referéncias bibliograficas
dos artigos incluidos foram também analisadas e incluidas
quando considerado pertinente.
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RESULTADOS
Sindromes neurocutaneas

a) Neurofibromatose tipo 1 (NF-1): Também desig-
nada doenca de Von Recklinghausen, € uma sindrome
neurocutanea com incidéncia de um caso em cada 2500
nascimentos.? Afecta igualmente ambos os sexos, sem pre-
dilecdo pela raga. A transmissao € autossdomica dominante
(AD), embora se estime que cerca de 50% dos casos pos-
sam corresponder a mutagdes espontaneas.® O gene afec-
tado é o NF-1, que codifica a neurofibromina, uma proteina
com fungdes de supressao tumoral cuja mutagéo condicio-
na a formagéao de neurofibromas e displasia mesodérmica.*
Varias mutagdes estdo descritas, com expressao variavel e
elevada variagao inter e intrafamiliar.?

Em termos de envolvimento cutineo, sdo varias as
manifestagdes que devem levantar suspeita de NF-1, tais
como as manchas café com leite, as efélides axilares ou os
neurofibromas cutaneos, subcutaneos e plexiformes.®

As lesbes mais frequentes sdo as manchas café com
leite (Fig. 1a), que para constituirem critério de diagndstico
devem estar presentes em numero igual ou superior a seis
(uma vez que podem existir em menor nimero em até um
quarto das criangas saudaveis) e apresentar > 5 mm de
diametro nas criangas e > 15 mm apds a puberdade.>5” Es-
tao presentes em 95% dos doentes e geralmente surgem
até aos trés anos de idade.? Podem localizar-se em todo
o tegumento cutdneo com excegao das palmas, plantas e
couro cabeludo, mas sdo mais frequentes no tronco, regiao
glutea e membros.® Sdo manchas com coloragédo castanha
clara uniforme, bem delimitadas, de forma geralmente oval,
cujo maior didmetro pode medir desde 1 a 2 mm até mais

Figura 1a - Manchas café com leite na face posterior do tronco

[
i

de 20 cm.™ Normalmente tornam-se notérias durante o pri-
meiro ano de vida.”"" O diagnéstico de NF-1 é em geral
feito mais tarde, tendo a idade média de diagndstico sido
aos 4,7 anos numa série portuguesa.' Desta forma, bebés
e criangas com seis ou mais manchas café com leite, mes-
mo sem historia familiar ou outros critérios de diagndstico,
devem ser mantidas sob vigilancia clinica, pois 95% destas
vao desenvolver NF-1.13

A segunda manifestagdo mais frequente é a presenca
de efélides®'2 (Fig. 1b), mais frequentemente axilares,
mas que também podem ser encontradas na regido ingui-
nal, cervical ou palpebral. Sdo geralmente evidentes entre
os trés e os cinco anos.”

Os neurofibromas sao tumores benignos que se desen-
volvem a partir das bainhas do nervo e compostas por uma
mistura de células de Schwann, fibroblastos, mastdcitos
e pericitos.” Podem ser cutaneos, subcutaneos ou plexi-
formes."* Os mais comuns sdo os cutaneos, podendo ser
sésseis ou pediculados.' Os neurofibromas subcutaneos
podem apresentar-se com desconforto ou parestesias ao
longo do trajecto do nervo afectado, podendo ser detaveis
através da palpagdo cutanea.” Os plexiformes sédo geral-
mente patognomonicos de NF-1 e ocorrem em 40% dos
doentes. Atingem todas as camadas da pele, com infiltragdo
em profundidade, podendo causar erosao dssea ou obstru-
¢ao gastrointestinal ou respiratéria por efeito de massa.* A
pele que os recobre pode ser hipertréfica, hiperpigmentada
e com aspecto de cutis laxa.’® Sdo na sua maioria congé-
nitos, embora muitas vezes s6 se tornem notdrios aos 4-5
anos de vida.™ O numero de neurofibromas é variavel entre
individuos e dentro de familias.'

Figura 1b - Efélides axilares (sinal de Crowe)
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Tabela 1 — Critérios de diagnostico de NF-1

e 6 ou mais manchas café com leite (> 0,5cm nas criangas e > 1,5cm nos adultos)

e 2 ou mais neurofibromas cutaneos ou subcutaneos ou 1 neurofibroma plexiforme

« Efélides axilares ou inguinais

o Glioma optico

e 2 ou mais nédulos de Lisch

o Lesdes 6sseas (displasia do esfenoide ou adelgagamento do cortex de ossos longos)

o Familiar em primeiro grau afectado

(adaptado de Ferner 2007)°

Cada um dos trés tipos de manifestagcbes cutaneas su-
pra citadas constitui critério diagnéstico de NF-1. E neces-
sario a presenca de pelo menos 2 critérios para que seja
estabelecido o diagndstico (Tabela 1).

Os restantes critérios sdo: nédulos de Lisch (> 90% dos
casos), que sao formagdes hamartomatosas melanociticas
a nivel da iris, gliomas do nervo 6ptico, lesdes dsseas e
histéria de familiar em primeiro grau afectado.”

A nivel neurolégico destacam-se as dificuldades na
aprendizagem (30-60%), atraso do desenvolvimento ou
défice cognitivo grave (< 5% das criangas)' e epilepsia
(6-7%)."® Os gliomas do nervo oOptico surgem em cerca de
15% dos doentes. S&o geralmente assintomaticos, motivo
pelo qual estes doentes requerem avaliagdo oftalmoldgica
regular. '

A NF-1 atinge varios 6rgéos e sistemas, com altera-
¢Oes esqueléticas encontradas em até 50% dos doentes.*
Salienta-se a macrocefalia (38-45%),"” a escoliose (10%),
e outras alteragbes menos frequentes mas que sao muito
sugestivas de NF, como a displasia da asa do esfendide ou
dos ossos longos.?

Podem ainda estar presentes diversas neoplasias en-
décrinas tais como o feocromocitoma, o hiperparatiroidis-
mo, o carcinoma medular da tiréide e os tumores carcinoi-
des produtores de somatostatina.'®

b) Esclerose Tuberosa (ET): E também uma doenga
com transmissdo AD, embora com percentagem elevada
de mutagdes espontaneas (50-84%)." Pode estar mutado
um de dois genes supressores tumorais (TSC1 e TSC2),%
que codificam respetivamente as proteinas hamartina e tu-
berina.2! E menos frequente do que a NF-1, estimando-se
gue ocorra em um de cada 6000-100000 nascimentos.®

O envolvimento neurolégico € muito frequente, mani-
festando-se como convulsées em 70 até quase 90% dos
doentes?? e défice cognitivo em 48%.5 Podem ocorrer ha-
martomas, mais frequentemente na pele, cérebro, rim e
olho® ou outras alteragdes do desenvolvimento em quase
todos os 6rgdos — rim (angiomiolipomas), SNC, coragéo
(rabdomiomas), pulmdes (linfangioleiomiomatose),” gas-
trointestinal' e ossos (quistos, nomeadamente a nivel das
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falanges)."®

As manifestacdes cuténeas estdo presentes em 96%
dos doentes.®® As maculas ou manchas hipopigmenta-
das sdo quase sempre a primeira manifestagdo. As mais
frequentes sdo as manchas hipocromicas do tronco, tipi-
camente descritas como em folha de freixo, podendo ser
ovoides ou em losango. Constituem critério major de diag-
néstico quando sdo em numero igual ou superior a trés.™

A hipopigmentacdo pode ocorrer também sob a forma
de maculas arredondadas de limites bem definidos desig-
nadas em confetti,> mais frequentemente localizadas nos
membros inferiores.' Esta manifestagdo é critério minor?
de diagnéstico.

Os angiofiboromas ou adenomas sebaceos, também
eles critério de diagnostico major, sdao muito frequentes e
localizam-se na zona centro-facial, tipicamente ao longo do
sulco nasolabial?®® (Fig. 2a); surgem geralmente depois dos
trés anos de idade e podem crescer rapidamente durante
a puberdade.?® Podem apresentar-se sob a forma de pla-
ca de aspecto rugoso na regido frontal, que resulta da sua
confluéncia.™

Os fibromas peri-ungueais sdo também caracteristicos,
pelo que constituem critério major de diagnéstico,?® sendo
designados por tumores de Koenen. Em geral surgem no
final da infancia e podem aumentar em numero e dimenséao
até a idade adulta. Sdo mais comuns nos pés.'® Estdo tam-
bém descritos, com incidéncia variavel (10-70%), fibromas
a nivel gengival.

Outra leséo caracteristica é a peau de chagrin (Fig. 2b),
designacao que nos remete para a textura do couro de pele
de cabra, a qual se localiza caracteristicamente na zona
lombo-sagrada. E uma placa dérmica de tecido conjuntivo,
de superficie rugosa.'*?® Surge por volta dos dois anos de
idade e afecta cerca de 40-80% dos doentes com ET. 1423

Uma ressalva para as manchas café com leite, que fo-
ram descritas em até 30% dos doentes com ET; contudo,
regra geral, sdo em numero inferior a seis."

Doengas Vasculares
a) Sindrome Ataxia-telangectasia: E uma sindrome
rara (1:40000-1:100000), de transmissdo autossémica
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Figura 2a - Angiofibromas faciais com localizagéo preferencial no
sulco nasogeniano e mento

recessiva (AR). Ocorre por mutagdo do gene ATM, que co-
difica uma proteina reparadora de DNA.>* E uma doenga
multissistémica, caracterizada por disfungdo neurolégica
progressiva, especialmente do cerebelo; telangiectasias
oculares e cutaneas, imunodeficiéncia, infecgdes respira-
torias recorrentes e alta incidéncia de neoplasias.?® A mani-
festagdo mais precoce é a ataxia, que se verifica quando a
crianga comega a andar.?®

Contudo, o diagnéstico frequentemente néo é estabe-
lecido enquanto ndo surgem as telangiectasias (aos 3-6
anos),?® as quais inicialmente se manifestam na conjuntiva,
posteriormente nos pavilhdes auriculares, palpebras, emi-
néncias malares, pregas antecubitais e popliteias e regido
pré-esternal.™

Outras manifestagbes cutaneas frequentes sdo os gra-
nulomas nao infecciosos, que tendem a confluir em placas
e a ulcerar.™

Existe em 50 a 80% dos casos? um grau variavel de
imunodeficiéncia associado, verificando-se infecgdes res-
piratérias recorrentes ou crénicas em 38% dos individuos
com mais de 20 anos.?

O envelhecimento cutaneo acelerado e a diminuigdo do
tecido celular subcutaneo, bem como a despigmentacao
capilar, sdo alteragbes que ocorrem tipicamente na adoles-
céncia."

b) Sindrome Sturge-Weber: Também designado por
angiomatose encefalotrigeminal, € uma sindrome espora-
dica (embora tenham sido descritos raros casos de trans-
miss&o familiar, AD), com uma incidéncia de 1:50000 nas-
cimentos.?® Caracteriza-se pela existéncia de uma mancha
de cor vinho do Porto no territério de um ou varios ramos
do nervo trigémio (frequentemente o ramo oftalmico ou ma-
xilar superior), alteragdes oftalmolégicas (glaucoma congé-
nito) e alteragdes neuroldgicas (convulsdes, défice cogniti-
vo e hemiparesia).?®3° A existéncia de uma mancha cor de
vinho do Porto nesta localizagéo é relativamente frequente
(3:1.000 nascimentos),®3! estimando-se que cerca de 8%
dos casos de qualquer malformagado vascular cutanea fa-
cial correspondam a esta sindrome.?®

Figura 2b - Peau de chagrin.

A manifestagdo clinica mais frequente é a epilepsia re-
frataria e de inicio precoce (em 70-90% manifesta-se até
aos trés anos).? A extensdo do envolvimento cutaneo e
ocular é variavel. O envolvimento neurolégico também é
bastante variavel, desde epilepsia intratavel até desenvol-
vimento psicomotor normal sem epilepsia.®

c) Sindrome PHACE e Sindrome PELVIS: Ambas as
designacdes sdo acronimos que pretendem alertar para a
existéncia de malformagdes associadas a hemangiomas
com localizagdes especificas.

A sindrome PHACE caracteriza-se por malformagdes
da fossa Posterior, Hemangioma, anomalias Arteriais, Car-
diacas e do olho (Eye) O hemangioma é segmentar, loca-
liza-se tipicamente na cabeca e pescoco, distribui-se ao
longo de varios dermatomos, sendo por vezes bilateral.®
Desta forma, na presenga de hemangioma extenso nesta
localizagdo devem ser pesquisadas as restantes malforma-
¢bes caracteristicas.

A sindrome PELVIS manifesta-se por hemangioma
Perianal, malformagdes dos genitais Externos, Lipomielo-
meningocelo, alteragdes Vesico-renais, anus Imperfuratum
e fibroma cutaneo (Skin). A presenga de um hemangioma
extenso do perineo deve levantar suspeita de disrafismo
espinhal oculto e conduzir a actuagao clinica em conformi-
dade.®

Alteragoes da pigmentacido com mosaicismo

A designagao mosaicismo reflete a existéncia de célu-
las de dois ou mais gendtipos diferentes no mesmo indivi-
duo, que tem subjacente uma mutacdo genética estrutural
ou funcional.®* Na pele, o mosaicismo pode assumir cinco
principais fendtipos.* No mais frequente, as alteragdes dis-
tribuem-se segundo as linhas de Blaschko, que provavel-
mente traduzem o padréo de migracédo dos queratindcitos
aquando da embriogénese.3*%

a) Incontinéncia pigmentar: A incontinéncia pigmen-
tar, também designada de Sindrome de Bloch-Schulzber-
ger, é classicamente uma sindrome de transmissao liga-
da ao X, pelo que se manifesta maioritariamente no sexo
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feminino. E rara, porém possivel, a sua ocorréncia no sexo
masculino, com 42 casos descritos na literatura.®® A muta-
¢ao ocorre no gene NEMO, que interfere em mecanismos
inflamatdrios e apoptoéticos.®”

Clinicamente apresenta quatro estadios de evolugéo, o
primeiro dos quais se manifesta nas duas primeiras sema-
nas de vida, caracterizando-se por vesiculas e bolhas em
base eritematosa com arranjo linear segundo as linhas de
Blaschko. Localiza-se mais frequentemente nos membros
e couro cabeludo, podendo também envolver o tronco. Em
seguida surge o estadio verrucoso, (das 2 as 6 semanas),
em que as lesdes anteriores sdo substituidas por papulas
hiperqueratésicas (Fig. 3a). Posteriormente, dos 3 aos 6
meses, observam-se maculas e manchas hiperpigmen-
tadas com o mesmo padréo de distribuicdo, embora néo
necessariamente nos mesmos locais. E nesta fase que a
incontinéncia pigmentar é mais evidente, e que resulta da
libertacdo de melanossomas pelos queratinécitos apoptoti-
cos, depositando-se na derme.*® Por fim, na 22-32 década
de vida, as lesdes hiperpigmentadas s&o substituidas por
hipopigmentagéo, frequentemente com atrofia cutanea as-
sociada (Fig. 3b).*®

Outras caracteristicas fenotipicas que podem ajudar
a estabelecer o diagnodstico sdo as alteragbes dentarias,
como hipodontia, dentes conicos e atraso na erupgao den-
taria, que se podem encontrar em 80% dos doentes; a dis-
trofia ungueal (7-40%) e a alopécia do vértex (38%) séo
menos frequentes.“**' No que concerne as restantes mani-
festacdes extra-cutaneas, assumem especial importancia
as oftalmolégicas — nomeadamente retinopatia isquémica
e hemorragica, descolamento da retina, atrofia dptica e es-
trabismo — ja que estdo presentes em aproximadamente
37% dos doentes.*® O envolvimento neurolégico, manifes-
to maioritariamente de forma precoce, ocorre em cerca
de 30% dos doentes. As alteracdes mais frequentemente
identificadas foram convulsdes, atraso no desenvolvimento
psico-motor e microcefalia.*?

b) Hipomelanose de Ito, Hiperpigmentagao linear ne-
voide e Sindrome do Nevo epidérmico: Estas sindromes
sdo em geral causadas por mutagdes esporadicas (embo-
ra tenham sido reportados casos de Hipomelanose de lto
de transmissdo AD, AR e ligada ao X).** Tém em comum a

5

Figura 3a - Papulas hiperqueratésicas em arranjo linear (estadio
Verrucoso)

existéncia de mosaicismo pigmentar, caracterizando-se por
hipo, hiperpigmentagéo ou placas verrucosas que seguem
as linhas de Blaschko, respectivamente.3444

As lesdes cutaneas sdo congénitas ou surgem no pri-
meiro ano de vida, em geral num hemitronco, estendendo-
-se por vezes aos membros homolaterais, podendo nalguns
casos ser bilaterais. As manifestages extra cutaneas ocor-
rem em pelo menos um tergo dos doentes, com incidén-
cia variavel segundo as séries. Salienta-se o envolvimento
neurolégico (atraso no desenvolvimento e epilepsia), do
sistema musculo-esquelético (assimetria facial e corporal)
e as anomalias cardiacas.*®

Sindromes hereditarios associados a hipopigmentacao

Diversas sindromes hereditarias com transmissdo AR
cursam com hipopigmentagdo cutanea generalizada. Va-
rias etapas funcionais dos melandcitos podem estar altera-
das, nomeadamente a biossintese da melanina (Albinismo
oculo-cutaneo e Fenilcetonuria), a formagédo dos melanos-
somas (S. Chédiak-Higashi, S. Hermansky-Pudlak), e a
sua exocitose (S. Griscelli).!

Em geral estas sindromes cursam com outras manifes-
tagBes, como sejam as oftalmoldgicas (nistagmo, fotofobia
e diminuigdo da acuidade visual) no Albinismo 6culo-cuta-
neo;*” e as hematoldgicas (neutropénia, infecgdes recor-
rentes e hipocoagulabilidade) nos S. Hermansky-Pudlak*
e Chédiak-Higashi, sendo o envolvimento neuroldgico va-
riavel.*® O S. Griscelli pode também cursar com alteragées
neurolégicas e hematoldgicas, dependendo do subtipo em
causa.’

Na Fenilcetonuria destaca-se o acometimento neurolo-
gico nos casos nao tratados, sendo a microcefalia, o atraso
no desenvolvimento e as convulsdes manifestagdes clini-
cas frequentes.*®

Doencgas enddcrinas

a) Sindrome de Neoplasias Endocrinas Multiplas
(NEM): A designagdo NEM define um conjunto de sindro-
mes de transmissdo AD, dos quais se salientam, pelo en-
volvimento cuténeo e neurolégico, a NF1 (ja abordada), e
as NEM tipos 1 e 2b:

1. NEM tipo 1: Embora o diagndstico ndo seja em
geral feito antes da 42 década de vida, as manifestagdes

Figura 3b - Placa linear hipopigmentada.

Revista Cientifica da Ordem dos Médicos 96 www.actamedicaportuguesa.com



cutaneas destas sindromes podem evidenciar-se ainda an-
tes da adolescéncia.’" Destacam-se os angiofibromas da
face, que surgem em 64-88% dos doentes,* sendo a le-
sdo cutdnea mais frequente. Sdo multiplos numa elevada
percentagem dos casos. De referir também os colageno-
mas (nédulos normocrémicos ou hipopigmentados que se
localizam no pescogo, tronco ou membros superiores), que
atingem 63-72% dos doentes.>' Manifestagdes menos fre-
quentes incluem lipomas, manchas café com leite, maculas
hipopigmentadas e pélipos gengivais. %

A nivel neurolégico salientam-se os tumores da hipdfise
anterior, que juntamente com os do pancreas e das glan-
dulas paratirdides constituem as neoplasias caracteristicas
desta sindrome.>!

2. NEM tipo 2b: E também frequentemente diagnos-
ticado na idade adulta, contudo, os neuromas da mucosa
labial e da lingua podem surgir nos primeiros anos de vida.
O envolvimento neurolégico caracteriza-se principalmente
pelo espessamento dos nervos da cérnea, contudo outras
manifestagbes mais graves com o carcinoma medular da
tirdide em idade jovem justificam a importancia do reconhe-
cimento precoce dos sinais cutaneos.5®

Deficiéncias enzimaticas / de proteinas de transporte

a) Doengas de depoésito lisossomico: As doencgas
deste grupo definem-se pela auséncia ou alteragédo da fun-
¢do de uma das enzimas lisossémicas, dando origem ao
deposito tecidual de compostos ndo metabolizados. Séo
em geral de transmissdo AR. Destacam-se pelo envolvi-
mento cutaneo: a doenga de Fabry que se manifesta por
angioqueratomas difusos — papulas vermelho escuro com
superficie queratdsica, com localizagédo preferencial no hi-
pogastro, flancos, perineo e regido glutea;* e a doenca de
Gaucher, com amplo espectro de manifestagdes cutaneas,
desde xerose e descamagéo congénita até bebé colodio.

b) Doenca de Hartnup: Causada por alteragdo no
transporte de aminoacidos neutros a nivel renal e intestinal,
esta doencga de transmissdo AR apresenta ampla variabili-
dade de expresséo clinica, de que se destaca a apresenta-
¢ao classica de dermatose com eritema e descamagéo das
areas foto-expostas, descrita como pelagroide, associada
a ataxia cerebelosa e alteragdes neuroldgicas inespecifi-
cas.%
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Disrafismo espinhal oculto

Os disrafismos espinhais ocultos, também designados
de espinha bifida oculta, resultam da fusdo incompleta do
tubo neural numa das fases da embriogénese. Os sinais
cutdneos motivam frequentemente a investigagdo diag-
nodstica, ja que estdo presentes em 50-80% dos casos.%
Encontram-se mais frequentemente na regido lombo-sa-
grada, podendo também encontrar-se a nivel toracico e
cervical.%® Aqueles que com maior probabilidade indicam a
sua presenga compreendem os lipomas, sinus dérmicos e
os apéndices caudais. Os sinais que indicam risco médio-
-alto de disrafismos espinhal sdo: fosseta sacrococcigea
atipica (profunda e com diametro > 0,5 cm), hemangioma
segmentar (associado ou ndo a sindrome PELVIS), desvio
da prega glutea e aplasia cutanea. Outras manifestagdes
associadas a menor risco sdo a hipertricose, mancha cor
de vinho do Porto e lesbes pigmentadas. A combinagao de
duas ou mais de qualquer das alteracdes supra descritas
aumenta a probabilidade de disrafismo espinhal.5-%

Qutros sinais que devem ser procurados na crianga
com suspeita de disrafismo espinhal sdo a escoliose, dor
lombar, alteragbes da marcha, atrofia ou diminuigdo da
sensibilidade nos membros inferiores e infecgbes urinarias
de repeti¢cdo.®

DISCUSSAO

O reconhecimento da semiologia cutanea especifica é
fundamental dado que as manifestagdées cutaneas podem
ser importantes pistas para o diagnéstico precoce de sin-
dromes complexas, permitindo assim antecipar a interven-
¢ao dirigida com consequente possivel impacto na evolu-
¢ao clinica da doenga base.
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