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Resumo: Introducdo: Relatamos caso de uma paciente feminina com Incontinéncia Pigmentar. A
Incontinéncia Pigmentar € uma genodermatose rara, dominante, ligada a0 cromossomo X,
afetando basicamente neonatos do sexo feminino, ja que no sexo masculino €la é geralmente
letal. Sua incidéncia é desconhecida, sendo descritos cerca de 700 casos em todo o mundo.
Apresenta sintomas cutaneos, muscul oesquel éticos, oculares, dentérios, capilares e ungueais. Nao
ha relacdo com nenhuma etnia especifica segundo a literatura pesquisada. Descricdo do caso:
paciente feminina, 1ogo apos 0 nascimento apresentou lesdes vesiculares e bolhosas em todo
corpo, com excecdo da face. As lesdes evoluiram com hipercromia em redemoinho, seguindo as
linhas de Blaschko, em tronco, membros superiores e inferiores, e algumas lesdes hipocromicas e
atréficas. Apresenta dentes em cone e rarefacdo de cabelos. Desenvolvimento neuropsicomotor
adequado para idade. Pais ndo consanguineos e sem casos semelhantes na familia. Foi realizada
bidpsia que demonstrou dermatite espongiética com eosindfilos, compativel com hipétese clinica
de Incontinéncia Pigmentar. Realizamos um teste genético para pesquisa de mutacdo para o gene
IKBKG (inhibitor of kappa light polypeptide gene enhancer in B-cells, kinase ganma). Foi
detectada uma mutacdo no exon 2 do gene IKBKG. Aproximadamente 70 a 80% dos pacientes
com |IP apresentam delegdes no exon 4-10 do gene IKBKG. Discussdo: A paciente evoluiu com
quadro clinico compativel com Incontinéncia Pigmentar, confirmada por bidpsia das lesbes
cuténeas. O desenvolvimento neurolégico ndo foi afetado. Na idade adulta ter4 que fazer
aconselhamento genético, ja que existe a possibilidade de transmitir a mutacdo para os seus
descendentes. Conclusdo: A Incontinéncia Pigmentar € uma doenca rara e com a peculiaridade
nesse caso de ndo haver histéria familiar dessa condicéo, sugerindo que a enfermidade tenha
surgido devido a uma mutacdo isolada, o que foi confirmado pelo exame genético. Pacientes com
IP e seus familiares deverdo ser encaminhados ao geneticista para aconsel hamento genético.
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