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Introducdo: A Hipomelanose de Ito (HI) € uma doenca neurocutéanea, multissitémica, rara
resultante de heranca autossdbmica dominante. E pode se relacionar a0 mosaicismo genético
presente na sindrome de Patau. Entre as manifestaces clinicas se destacam as desordens
neurol égicas, ortopédicas e oculares. Descricdo do caso: SV.W.S, 1 ano e 9 meses, masculino,
nascido em Boa VistaRR, a termo e portador de malformagdes congénitas. Na avaliagdo
ambulatorial de neuropediatria foi observado atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
(DNPM), além de episodios stbitos de parada respiratoria. A ectoscopia, observou-se atresia de
coanas, micrognatia, polidactilia pés-axial, hipotonia de tronco, reflexos miotaticos hipoativos e
simétricos, e manchas hipocrémicas na pele seguindo as linhas de Blaschko em térax e dorso.
Exames complementares evidenciaram: ECO - comunicagdo interatrial e interventricular, e
estenose de artéria pulmonar direita; TC de Crénio - disgenesia do corpo caloso e aderéncia
intertal@mica maior que a habitual; Caribtipo - 47 XY+13 (trissomia do 13); ECG - padrdo
sugestivo de hipsarritmia. O paciente evoluiu com epilepsia parcialmente controlada com
politerapia. Discussdo: O quadro clinico dos portadores da sindrome de Patau se relaciona a
reducdo da expectativa de vida. No caso, 0 paciente apresenta uma maior sobrevida guando
comparada a esperada pela sindrome. Tal fato pode ser reflexo desta crian¢a possuir um padréo
mosaico que acompanha a atenuacdo das ateracOes fenotipicas. As manchas hipocrémicas em
espiral se associaram a atraso no DNPM, crises epilépticas, hipotonia muscular e méa formacéo de
multiplos 6rgdos, o que condiz com a Hipomelanose de Ito. Conclusdo: Atualmente, o paciente
descrito se encontra estavel e em tratamento de suporte junto a acompanhamento periédico por
equipe multidisciplinar. Essa medida sera necessaria ao longo da vida, uma vez que além das
alteracOes ja diagnosticadas outras podem aparecer no transcurso do tempo.
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