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RESUMO – A facomatose pigmentoqueratósica é uma rara variante da síndrome do nevo epidérmico. Esta doença caracteriza-se 
pela associação de nevo epidérmico com diferenciação sebácea, nevos spilus e anomalias extracutâneas que envolvem sistemas 
nervoso central, esquelético e renal. Neste relato, discutimos o caso de uma paciente que apresentava desde o nascimento nevo se-
báceo extenso na região cefálica, seguindo as linhas de Blaschko, e múltiplos nevos melanocíticos no hemicorpo direito, bem como 
alterações esqueléticas decorrentes de raquitismo hipofosfatémico. Ressaltamos a importância de se reconhecer a síndrome do nevo 
epidérmico e suas diferentes formas de apresentação, bem como manifestações cutâneas associadas a doenças osteometabólicas.  
PALAVRAS-CHAVE – Mutação; Neoplasias da Pele/genética; Nevo Pigmentado.

Phacomatosis Pigmentokeratotica: A Case Report   
ABSTRACT – Phacomatosis pigmentokeratotica is a rare variant of the epidermal nevus syndrome, characterized by the association of 
a nevus sebaceous with nevus spilus and extracutaneous manifestations, which often involve the central nervous system, the skeleton 
or the kidneys.  
We report a patient who presented a congenital extensive nevus sebaceous in the head following the Blaschko lines, multiple speckled 
lentiginous nevus in the right hemibody, and skeleton abnormalities due to hypophosphatemic rickets. We emphasize the importance 
of understanding the epidermal nevus syndrome and its different clinical presentations, namely its extracutaneous manifestations, and 
we call the attention to cutaneous signs related to osteometabolic disorders. 
KEYWORDS – Mutation; Nevus, Pigmented; Skin Neoplasms/genetics.
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INTRODUÇÃO
A facomatose pigmentoqueratósica é uma variante rara 

da síndrome do nevo epidérmico, caracterizada pela as-
sociação de nevo epidérmico com diferenciação sebácea, 
nevos spilus e anomalias extracutâneas e que envolve os 
sistemas nervoso central, esquelético e renal. No caso ex-
posto, a paciente apresentava desde o nascimento nevo 
sebáceo extenso na região cefálica, seguindo as linhas de 
Blaschko, e múltiplos nevos melanocíticos no hemicorpo di-
reito, bem como alterações esqueléticas decorrentes do ra-
quitismo hipofosfatémico. 

CASO CLÍNICO
Paciente do sexo feminino, sete anos de idade, apre-

sentando desde o nascimento múltiplas máculas e pápulas 
melanocíticas de tamanhos variados (1-8 mm) na hemiface 
direita, parte superior do tórax e membro superior direito 
terminando na linha média. Além dessas lesões, a pacien-
te possuía na região temporo-parietal direita e seguindo 
as linhas de Blaschko uma placa amarelo-acastanhada 
extensa com limites nítidos de superfície verrucosa com 
alopecia, sobre a qual existiam as mesmas lesões melano-
cíticas (Fig.s 1 e 2). Apresentava ainda pápulas queratósicas 
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castanho-escuras com disposição linear na região cervical 
direita, também de distribuição Blaschkoide. O exame his-
topatológico de uma das lesões melanocíticas e da placa do 
couro cabeludo, confirmou as hipóteses de nevo spilus e de 
nevo sebáceo, respectivamente. 

Além das alterações cutâneas, a paciente, cujo 

desenvolvimento neuropsicomotor era normal, apresentava 
baixa estatura para idade, dor osteoarticular e alterações 
ósseas (arqueamento posterior da tíbia e fíbula bilateral). 
Os exames laboratoriais realizados revelaram elevação da 
fosfatase alcalina (976U/L) redução do fosforo sérico (2,07 
mg/dL) com cálcio ionizado normal (1,2 mmol/L) assim 
como a paratohormona (18 pg/mL), diminuição na taxa de 
reabsorção tubular de fosfato (53%) e hiperfosfatúria (374 
mg/dL). Em concordância com os achados laboratoriais, a 
radiografia de ossos longos revelou osteopenia difusa e de-
feito cortical fibroso (Fig. 3), sendo a paciente diagnosticada 
pela endocrinologia com raquitismo hipofosfatémico, para 
o qual foram prescritos calcitriol e fósforo elementar com 
algum benefício.

DISCUSSÃO
A síndrome do nevo epidérmico compreende a associa-

ção de nevos epidérmicos difusos e malformações extra-
cutâneas. Dentre as apresentações fenotípicas conhecidas, 
destaca-se a facomatose pigmentoqueratósica, síndrome 
congénita rara, com 33 casos descritos no mundo, carac-
terizada pela presença de nevo epidérmico com diferen-
ciação sebácea disposto ao longo das linhas de Blaschko, 
nevus spilus e anomalias neurológicas, esqueléticas e/ou 
renais.1 No caso relatado, a paciente apresenta desde o 
nascimento nevo epidérmico extenso e múltiplos nevos me-
lanocíticos distribuídos no hemicorpo direito, assim como 
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Figura 2 - (A)	Exame	histopatológico	de	nevo	de	 spilus	 revelando	
hiperqueratose	com	acantose.	(B)	Exame	histopatológico	de	placa	ama-
relo-acastanhada	 localizada	 em	 couro	 cabeludo,	 evidenciando	 hiper-
queratose	com	papilomatose	e	acantose,	além	de	aumento	da	quanti-
dade	de	glândulas	sebáceas,	compatível	com	hipótese	de	nevo	sebáceo	
(H&E,	40x).

Figura 1 - Nevos	spilus	moteados	seguindo	as	linhas	de	Blaschko	e	afetando	apenas	o	hemicorpo	direito.	Placa	queratósica	alopécica	sugestiva	de	
nevo	sebáceo	acometendo	região	temporoparietal	Dª	com	nevos	melanocíticos	salpicados	no	seu	interior.	
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alterações esqueléticas decorrentes do raquitismo hipofos-
fatémico. Sabe-se que essa síndrome é ocasionada devido 
a mutações pós-zigóticas na via RAS-MAPK (mitogen acti-
vated protein kinase pathway), a qual regula processos de 
diferenciação, crescimento e morte celular. A facomatose 
pigmentoqueratósica é considerada uma RASopatia expres-
sa em forma de mosaicismo cutâneo. O gene mais afeta-
do nesta condição é o HRAS, apesar de existirem relatos 
na literatura com alterações no BRAF.2,3 Acredita-se que a 
mutação ocorra durante a embriogênse embriogénese, nas 
células multipotentes do ectoderma que dão origem tanto 
aos queratinócitos quanto aos melanócitos, justificando a 
presença dos dois componentes como nevo sebáceo e o 
nevo spilus.4 

Há um risco importante para associação a patologia 
neoplásica, bem como para transformação maligna dos 
nevos, destacando-se neste contexto o carcinoma basoce-
lular originado de até 0,8%5 dos nevos sebáceos, ou ainda 
os melanomas provenientes de um nevo spilus.6-8 Outros 

tumores associados são triquilemoma e siringocistadenoma 
papilífero.1,2,9 Quanto ao raquitismo hipofosfatémico, sabe-
-se que a mutação na via HRAS aumenta a expressão da 
proteína FGF-23, um fator hiperfosfatúrico que é secretado 
pelos osteócitos e que passa a ser secretado anormalmente 
pelos nevos. Este fator reduz a reabsorção do fosfato pelos 
túbulos renais, ocasionando hiperfosfatúria e, consequen-
temente, hipofosfatemia, o que leva à mineralização óssea 
defeituosa.10,11 Os pacientes cursam então com raquitismo, 
deformidades nos membros inferiores, dores ósseas e me-
tabolismo alterado da vitamina D.8,12,13 O caso apresentado 
reafirma a importância de se reconhecerem os nevos epi-
dérmicos extensos como marcadores potenciais de altera-
ções extracutâneas, incluindo as doenças osteometabólicas, 
bem como reitera a necessidade do acompanhamento a 
longo prazo das lesões de pele, dado seu potencial evolu-
tivo maligno.
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Figura 3 - Radiografia	de	membros	inferiores:	osteopenia	difusa	e	ar-
queamento	posterior	da	tíbia	e	fíbula	bilateral.	Lesão	osteolítica	ovalada	
na	metáfise	proximal	da	tíbia	esquerda	com	esclerose	óssea	circunjacen-
te,	medindo	cerca	de	2,5	cm	(defeito	cortical	fibroso).
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