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Patologia

Hipomelanose de Ito (ORPHA: ndo tem)

Descrigéo
clinica

A Hipomelanose de Ito (HI) é uma condigdo neurocutanea multissistémica que se caracteriza pela
presenca de areas maculares de pele hipopigmentada, unilaterais ou bilaterais, que seguem as
linhas de Blaschko, surgindo habitualmente nos dois primeiros anos de vida. A sua incidéncia foi
estimada entre 1/8.500 a 1/10.000 individuos. O fenotipo da HI é heterogéneo, podendo
apresentar caracteristicas muito variaveis, para além das alteragGes cutaneas, incluindo alteragdes
neuroldgicas (anomalias estruturais do sistema nervoso central, atraso do desenvolvimento
psicomotor/perturbacdo do desenvolvimento intelectual, epilepsia, microcefalia, macrocefalia e
hipotonia), oftalmoldgicas (estrabismo, cataratas, nistagmo e degeneragdo da retina) e
esqueléticas (baixa estatura, assimetria facial e/ou dos membros, anomalias dentérias, pectus
carinatum ou excavatum, escoliose e anomalias dos dedos).

O progndstico varia caso a caso e depende das anomalias associadas. As lesdes cutaneas nao
necessitam de qualquer tipo de terapéutica.

Foram identificadas diversas anomalias cromossémicas nos fibroblastos, presentes em mosaico,
em cerca de 50% dos doentes com HI, tendo sido sugerido, por vdrios autores, que o fendtipo
encontrado nestes doentes resulta da existéncia de mosaicismo cutaneo, de doencas
monogénicas ou cromossomicas, ao invés de constituir uma sindrome distinta.

A Hipomelanose de Ito é geralmente de ocorréncia esporadica e baixo risco de recorréncia em
irmaos do afectado. A maioria dos casos resulta de anomalias cromossémicas em mosaico (foram
identificadas diversas anomalias cromossdmicas, presentes em mosaico, em cerca de 50% dos
doentes com Hil).

Para saber
mais

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK538268/

https://omim.org/entry/300337

https://core.ac.uk/download/pdf/71739504.pdf
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