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Resumo: Introducdo A facomatose pigmentovascular (FPV) € uma sindrome rara de malformac&o cutanea
congénita, com associagcdo entre nevos pigmentares e malformagdes vasculares. Podendo se
relacionar com outras alteracOes sistémicas. Descrita pela primeira vez no Japdo, em 1947.
Descricdo Recém-nascido feminino, de parto vagina, a termo, com 4180g de peso de
nascimento. Mae fez pré-natal com mais de 6 consultas, segunda gestacdo. Sorologias negativas.
Apgar 8/9. Permaneceu internada por 48h em alojamento conjunto, sem intercorréncias clinicas.
Sugando seio materno exclusivo. Chamou atencéo a equipe médica por apresentar méculas azul-
acinzentadas ocupando toda face extensora de membros superiores, porcdo central de dorso,
regido sacra e todo membro inferior direito, compativeis com melanose dérmica, classificada
como mancha mongolica aberrante. Na regido paravertebral direita, sobre a melanose dérmica,
apresentava hemangioma. Sem outras alteragdes ao exame fisico. Historico familiar de melanose
dérmica e hemangioma localizado desde regido mandibular até area esternal a direita no pai.
Desconhece outros casos familiares. Realizada investigacéo complementar do bebé com fundo de
olho, ultrassonografia transfontanela e abdominal sem alteragcbes. Mantida em seguimento
ambulatorial com Pediatria, Oftalmologia e neuropediatria até a presente data, sem
comprometimento clinico. Discussdo A FPV é uma entidade rara, sugestivamente autossomica
recessiva, com poucos casos descritos na literatura mundial. O diagndstico € clinico. Acredita-se
gue muitos casos sdo subdiagnosticados. Sua importancia reside no fato das manifestactes
cuténeas poderem ser acompanhadas de anormalidades de sistema nervoso central, oculares e
esgueléticas, por evoluirem das mesmas origens embriologicas. Tais manifestacdes podem ser
congénitas ou surgir nos primeiros meses de vida e acometer 50 dos pacientes. Dentre as
neurolégicas mais comuns estdo atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, calcificacdes
cerebrais, angiomas, atrofia cerebral e epilepsia. Frequentemente pode ser identificado melanose
ocular. Na parte motora pode ser evidenciada hipertrofia ou atrofia de membros e escoliose.
Conclusdo O diagnostico € importante para investigacdo precoce de malformacdes sistémicas
associadas. Apesar do desconforto estético ocasionado pelo hemangioma e mancha mongdlica
aberrante as complicagfes neuroldgicas, oftalmoldgicos e motoras sdo as mais temidas devendo
ser investigadas e tratadas precocemente. O caso mostra relacéo familiar da sindrome entre o pai
e 0 bebé, porém o diagndstico paterno ndo havia sido feito previamente.
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