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RELATO DE CASO

Sindrome do nevo epidérmico - relato de um caso

Epidermal nevus syndrome - a case report

Leide P. Marinonil, Susana Giraldi2, Kerstin Taniguchiz, Vania O. Carvalho?,
Jeanine Bertogna3, Sérgio Antoniuk?, Isac Bruck?

Resumo

Objetivo: Relatar o caso de um paciente com nevo epidérmico
desde o nascimento e relaciona-lo a sinais e sintomas neurologicos,
enfatizando a importancia das manifestacdes cutdneas como marca-
dores precoces de sindromes envolvendo o SNC.

Métodos: Foram analisados dados clinicos, radiolégicos e
histopatoldgicos

Resultados: O paciente apresentou ao nascimento lesao erite-
matosa na regido cervical e lateral da face. Aos 9 meses de idade,
a lesdo mostrava aspecto aveludado e hipercromico, bem como
hemihipertrofia da face. Apés 3 meses foi hospitalizado por
convulsdes. Na TAC: altera¢des compativeis com hemimegalence-
falia ipsilateral as lesdes cutaneas.

Discussao: O achado de lesdes de pele pode ser um indicador
para doengas neuroldgicas, uma vez que ambos os tecidos derivam
do mesmo folheto embriondrio. O pediatra deve reconhecer os
sinais cutaneos de aparecimento precoce e que acompanham as
sindromes neuroldgicas para diagnostica-las e acompanhé-las ade-
quadamente.
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Introducao

Os nevos epidérmicos sdo formagdes hamartomatosas
que tém origem no folheto ectodérmico e mesodérmico e
sdo caracterizados por diferentes tipos de lesdes cutaneas.
Apresentam-se clinicamente como placas discretamente
elevadas, cor da pele ou hipercrdmicas e, na evolucio,

tornam-se aveludadas e verrucosas!.
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Abstract

Objectives: To present the case of a patient with an epidermal
nevus since birth and its relationship to neurologic signs and
symptoms, emphasizing the importance of cutaneous manifesta-
tions as early markers of syndromes involving the Central Nervous
System.

Methods: Clinical, radiological and histopathological data
were analyzed.

Results: We report the case of a boy with an erythematous
lesion on the neck and cheek since birth. At 9 months the lesion was
velvety and slightly brown in color, with associated hemihypertro-
phy of the face. After 3 months he was hospitalized for having
seizures. Computerized tomography of the brain disclosed
hemimegalencephaly ipsilateral to the cutaneous lesions.

Discussion: The cutaneous findings can be an indicator of
neurologic disease since both tissues have the same embryological
origin: the neural crest. Thus, the Pediatrician must recognize these
cutaneous signs which appear early in life and characterize some of
the Neurocutaneous Syndromes so that a proper diagnosis and
follow-up can be made.

J. pediatr. (Rio J.). 1999; 75(4): 287-290: epidermal nevus
syndrome, epidermal nevus, hemimegalencephaly, hemihypertro-
phy.

Dependendo do tipo celular predominante, queratind-
citos ou apéndices cutineos, dard origem aos diferentes
tipos de nevos, ou seja, queratinocitico, sebaceo, comedo-
nico e das glandulas écrinas e apdcrinas?. Sdo exemplos
desse tipo de lesdo o nevo sebaceo de Jadassohn, o nevo
Verrucoso, a ictiose histrix, entre outros!.

Em um ter¢o dos pacientes o nevo epidérmico pode
estar acompanhado de anormalidades em outros sistemas
organicos. A associacdo desses tipos de nevos com
anormalidades congénitas do sistema nervoso central,
oculares e dsseas € de aparecimento esporadico e constitui
a chamada sindrome do nevo epidérmico3-4.

Esta sindrome deve ser diferenciada de outras sindro-
mes neurocutaneas como a neurofibromatose, a esclerose

287



288 Jornal de Pediatria - Vol. 75, N°4, 1999

tuberosa, a sindrome de Proteus, etc. Em decorréncia da
diversidade dos achados morfolégicos, a SNE exige
investigacdo por meio de neuroimagem e anélise histol6-
gica da pele’.

A concomitancia de lesdes de pele com manifestacdes
neurolégicas deve ser um alerta para o diagndstico das
sindromes neurocutaneas, uma vez que ambos os tecidos
(pele e SNC) derivam do mesmo folheto embrionario, o
ectoderma. Devido a pouca importancia dada as lesdes da
pele, em alguns casos, as alteracdes neuroldgicas nao sao
caracterizadas como parte de uma sindrome.

A apresentacdo deste caso visa a chamar a atengdo
para a associacdo de alteragcdes neuroldgicas com deter-
minados marcadores cutineos para a identificagdo de
sindromes especificas.

Descri¢ao do Caso

E.L.B., 6 meses, branco, masculino, pais nao consan-
giiineos, gestacdo a termo, sem intercorréncias, parto
normal, pesando 3000g. Histéria familiar paterna de
malformagdes congénitas dos pés (eqiiino-valgo), retardo
mental e estrabismo.

Desde o nascimento apresenta assimetria da face com
aumento de volume da hemiface, 14bio, lingua e mancha
de coloracdo amarronada a esquerda.

Exame fisico: peso 5800 (10° percentil), estatura 66
cm (25° percentil) e perimetro craniano 42 cm (-2DP).

Hipertrofia da hemiface esquerda, com aumento do
tamanho do pavilhdo auricular (esquerdo 6x4 cm e direito
4x3,5 cm), labio, gengiva, lingua, amigdala e do tecido
mole da regido cervical a esquerda.

Placa de aspecto verrucoso, aveludada, hipercromica
abrangendo as regides temporal e cervical esquerdas.
Lesdo linear com aspecto semelhante localizada na glabe-
la. Exame neurolégico demonstrou desenvolvimento psi-
comotor normal para a idade, forca e trofismo muscular
preservados e reflexos normais.

Tomografia de cranio: hemimegalencefalia.

Biopsia de pele da face (corada pela hematoxilina-
eosina): epiderme com moderada acantose e vasos dilata-
dos na porg¢ao superior da derme. Diagndstico histolégico
de nevo epidérmico em fase inicial.

Evolugao: apds os 6 meses de idade apresentou varios
episddios de broncoaspiracio e, aos 9 meses, estado de
mal convulsivo (crises tonico-clonicas generalizadas). Foi
realizado estudo radiolégico da degluticdo que evidenciou
refluxo gastro-esofagico.

Com 10 meses, foi submetido a amigdalectomia, pela
dificuldade na alimentagao.

Aos 3 anos e 8 meses de idade apresentava atraso no
desenvolvimento psicomotor, pronunciando varias pala-
vras sem formar frases, nivel de compreensdo abaixo do
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normal e hiperatividade. Estrabismo convergente AO.
Outros dados do exame neuroldgico normais.

Os trés eletroencefalogramas (EEG) realizados mos-
traram atividade epileptiforme generalizada, secundaria a
descarga localizada na 4rea frontal.

As crises convulsivas foram tratadas com fenobarbital
com retirada precoce da medicagao pelos pais do paciente,
sem repeticdo das mesmas.

Figura 1 - Aumento de volume de hemiface, ldbio e lingua a
esquerda

Discussao

Nosso paciente apresentou achados que caracterizam a
Sindrome do Nevo Epidérmico (SNE), uma desordem
neurocutanea com ampla variedade de sinais e sintomas
neurolégicos.

As manifestacdes neuroldgicas da SNE tém sido pouco
referidas na literatura. Até recentemente, a maioria dos
relatos baseava-se exclusivamente nos achados clinicos da

Figura 2 - Placa de aspecto verrucoso, aveludada, hipercromi-
ca na regido cervical
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Figura 3 - Tomografia de cranio mostrando dilatacio do étrio
e do ventriculo lateral esquerdo com corno frontal
colabado. Fissura Sylviana esquerda proeminente

pele, do sistema nervoso central, do esqueleto, dos olhos
e de outros sistemas. Algumas publicacdes utilizaram a
tomografia do cranio, a ressonincia nuclear magnética e,
mais recentemente, a bidpsia de pele como elementos
fundamentais para o diagnéstico da SNE®2.

Nosso paciente apresentou nevo epidérmico na hemi-
face e pescoco confirmado pela bidpsia de pele e hemihi-
pertrofia e hemimegalencefalia evidenciada pela TAC de
cranio.

Alguns autores encontraram uma maior relacio entre
a localizagdo cefalica do nevo e alteracdes neuroldgicas,
variando de 39 a 84%2-3:20, embora nem sempre ipsilate-
rais. No caso em questdo, a hemimegalencefalia ¢ ipsila-
teral as lesdes de pele.

As alteragdes morfoldgicas mais encontradas no SNC
sdo0: hemimegalencefalia, mal formacao dos giros e hemi-
atrofiall.

Pavone! considera a associacdo de retardo mental,

epilepsia e hemihipertrofia facial como expressao maxima
do envolvimento cerebral na sindrome. A epilepsia geral-
mente é refratdria ao tratamento e pode manifestar-se
como Sindrome de West. A incidéncia do retardo mental
nesta sindrome varia de 64% a 90%3.10.11.13-16 @
paciente descrito neste estudo apresentou crises convul-
sivas precoces controladas com o uso de anticonvulsivan-
tes e que ndo se repetiram apos a retirada da medicacao,
bem como retardo mental discreto.

O comprometimento cerebral pode ser primdrio ou
secundario as alteracdes vasculares da sindrome. Segundo
Pavone!, a primeira é denominada de “variante neurolé-
gica” e a segunda é a “variante vascular”. A “variante
neuroldgica” consiste de hemimegalencefalia ipsilateral,
anomalia dos giros cerebrais associada a convulsio e
retardo mental, hemihipertrofia facial e nevo; a “variante
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vascular”, conseqiiéncia de lesdes cerebrais adquiridas
por alteracdes vasculares da sindrome, é caracterizada
pela presenca de infartos, calcificagdes, atrofia e poroen-
cefalia.

Ao descrever dois casos da “variante neuroldgica”
sem hemihipertrofia facial, Gureck® sugere que esta
variante seja subdividida em SNE com hemihipertrofia e
SNE sem hemihipertrofia facial. A presenca de hemihi-
pertrofia facial associada a hemimegalencefalia caracteri-
za o caso relatado como “variante neuroldgica com
hemihipertrofia facial”.

A patogénese desta sindrome é ainda desconhecida,
mas a hipdtese atual considerada é a de que um gen
autossomico dominante letal sobrevive por mosaicismo,
sendo pequena a recorréncia em outras gestacdes?->. Essa
teoria explicaria a variabilidade clinica da sindrome com

o acometimento de diversos tecidos e 6rgaos-.

Dada a diversidade dos achados morfolégicos, a SNE
exige investigacdo com neuroimagem e histologia da pele
para diferencia-la de outras sindromes neurocutaneas tais
como a neurofibromatose tipo V, a Sindrome de Proteus
e a Sindrome de Child?.

Conclusao

Este estudo mostra a importancia da associagcdo de
sinais cutaneos com manifestacdes neuroldgicas, sinais
estes que devem ser valorizados pelo pediatra para o
diagnéstico e conduta precoces nas sindromes neurocuta-
neas.
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