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Resumo: Introducdo. A Hipomelanose de Ito (HI) é sindrome neurocutanea rara (1:10.000), resultado de
mosai cismo cutaneo, de heranga monogénica, mais freqliente no sexo feminino, caracterizada por
hipocromia linear em faixa e anomalias neuroldgicas. Relatamos 4 casos de HI em
acompanhamento ambulatorial para aconselhamento genético. Descricdo dos Casos.
Acompanhamos 4 pacientes, 1 do sexo masculino e 3 do feminino (M1:3F). Todos eram caso
anico na familia, sem consanguinidade. 1 nasceu de parto normal, os outros foram cesareo. Em 2
casos 0 pré-natal teve intercorréncias, que foram polidramnio, hipertensdo arterial, convulsio e
diabetes mellitus. Todos nasceram a termo, 2 com peso adequado para a idade gestaciona (1G) e
2, grandes para a 1G. Todos tiveram atraso de desenvolvimento neurolégico. O exame fisico
mostrou: Caso 1: macrocrania, manchas hipo/hipercromicas lineares em tronco e membros. Caso
2: manchas hipocromicas lineares, polidactilia, anus imperfurado, fistula perianal, baixa
implantagdo de orelhas. Caso 3: manchas hipocrémicas lineares, microcefalia, hipotonia, olhos
amendoados. Caso 4: manchas hipocromicas lineares, estereotipias. retardo mental. Discussdo.
Os casos séo concordantes com a literatura em relacdo a prevaléncia de sexo (M1:F3). As lesbes
de pele foram o sina cardinal para a suspeita diagndstica nesses casos, presente em 100% deles.
Os achados associados incluem alteragbes musculoesgueléticas, neurologicas, oftalmoldgicas,
orais, cardiacas congénitas, uroldgicas e genitais. As complicagdes neuroldgicas sdo as mais
freguientes e graves, como convulsdes, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, alteragdes no
ténus e disturbios de marcha, encontrados nos casos apresentados. Conclusdo. O pediatra € o
primeiro profissional de salde a avaiar esses pacientes, devendo estar atento para o
encaminhamento necessario a outros especialistas. O diagnostico da HI a partir de leséo de pele
permite a identificacdo precoce de doenca com repercussdo neurolégica em que os pais devem
ser conscientizados para que o tratamento proporcione melhor qualidade de vida aos af etados.
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