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CASO CLINICO

Paciente:
Masculino, 21 anos, residente do Rio de Janeiro

HDA:

Paciente relata que desde o nascimento apresenta mancha hipercromica avermelhada no

membro inferior direito e dismetria com reducdao do tamanho e da circunferéncia do

membro inferior ipsilateral. Além disso, queixa-se de maculas hipercromicas acinzentadas

na regiao malar bilateral e esclera com tonalidade azulada. Ao longo do tempo, as lesdes
aumentaram de tamanho e progrediram, acometendo todo o membro inferior direito, dorso

e parte do tronco.
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Sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber
associada a Facomatose pigmentovascular

g



SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER

DEFINICAO
Doenca rara congénita
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313 ASSOCIAGAO GENETICA
PIK3CA-related overgrowth spectrum (PROS)




SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER

DEFINICAO
Doenca rara congénita

ASSOCIACAO GENETICA
PIK3CA-related overgrowth spectrum (PROS)
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SINDROME ANGIO-OSTEOHIPERTROFICA

Mais comum

=




TRIADE CLASSICA

S~ =

MALFORMAGCOES

VENOSAS

—— 'Y —

Varizes ou malformacgoes
venosas superficiais e profundas.




TRIADE CLASSICA

MALFORMAGCOES MALFORMACAO
VENOSAS CAPILAR
- —— L P
Varizes ou malformagées Mancha vinho do porto

venosas superficiais e profundas. (nevus flameus).




TRIADE CLASSICA

MALFORMACOES MALFORMA(}I\O HIPERTROFIA DE
VENOSAS CAPILAR TECIDOS MOLES E OSSOS
o 1 s
Varizes ou malformagées Mancha vinho do porto Aumento do volume de

venosas superficiais e profundas. (nevus flameus). tecidos moles e ¢sseos.



DIAGNOSTICOS DIFERENCIAIS

SINDROME . \iytagses em RASAT ou EPHB4

DE * Malformagdes arteriovenosas

PARKES de alto fluxo
WEBER

Hipertrofia + shunts AV

STEFANOV-MUIR, S.; FERNANDEZ-HERCEG, A. Parkes Weber Syndrome.
New England Journal of Medicine, v. 371, n. 22, p. 2114-2114, 27 nov. 2014.




DIAGNOSTICOS DIFERENCIAIS

p
\
p ®* Mutacdo do gene AKT1
SINDROME
e PIK3CA - related overgrowth spectrum
PROTEUS kbl
* Nevo cerebriforme
&

Rocha RCC, Estrella MPS, Amaral DM, Barbosa AM, Abreu MAMM_R
An Bras Dermatol. 2017;92(5):717-20. doi:10.1590/abd 18064



DIAGNOSTICOS DIFERENCIAIS
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| SiNDROME ®* Mutacdo do gene AKT1

PROTEUS ® PIK3CA - related overgrowth spectrum

* Nevo cerebriforme
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| MALFORMACOES

VASCULARES

ISOLADAS Rocha RCC, Estrella MPS, Amaral DM, Barbosa AM, Abreu MAMM,

An Bras Dermatol. 2017;92(5):717-20. doi:10.1590/abd 180G




FACOMATOSE PIGMENTOVASCULAR

DESCRICAO

Inicialmente descrita em 1947

DEFINICAO
Sindrome neurocutanea congénita rara

- MANIFESTAGOES
Mancha vinho do Porto, nevo de Ota, nevo de Ito e
melanocitose dérmica extensa

Pode ter acometimento sistémico: neurolégico e oftalmolégico




FACOMATOSE PIGMENTOVASCULAR

DESCRICAO

Inicialmente descrita em 1947

DEFINICAO

Sindrome neurocutanea congénita rara

MANIFESTACOES

Mancha vinho do Porto, nevo de Ota, nevo de Ito e
melanocitose dérmica extensa

Zhou H, Han J, Mao R, Chen M. Choroidal
melanoma in phacomatosis pigmentovascularis
cesioflammea. Indian J Dermatol Venereol
Leprol. 2016 May-Jun;82(3):339-42.

doi: 10.4103/0378-6323.174387.

PMID: 27088950.

Pode ter acometimento sistémico: neuroldgico e oftalmoldgico




FACOMATOSE PIGMENTOVASCULAR

L

DESCRICAO
Inicialmente descrita em 1947

T1E 2

DEFINICAO

Sindrome neurocutanea congénita rara

MANIFESTACOES

Mancha vinho do Porto, nevo de Ota, nevo de Ito e
melanocitose dérmica extensa

Pode ter acometimento sistémico: neuroldgico e oftalmolégico Zhowtl, HaalMacReGign® Chorcidal  Villayoesl D) Leal F, Prachimatosis
melanoma in phacomatosis pigmentovascularis pigmentovascularis of cesioflammea type.
cesioflammea. Indian J Dermatol Venereol An Bras Dermatol. 2016 Sep-Oct;91(5
Leprol. 2016 May-Jun;82(3):339-42. Suppl 1):54-S6. doi: 10.1590/abd1806-
doi: 10.4103/0378-6323.174387. 4841.20164516. PMID: 28300894,

PMID: 27088950. PMCID: PMC5324993.



CLASSIFICACAO

Quadro 1: Informacodes reunindo as classificacoes da FPV

Tipo Tipo
(segundo Happle) | (segundo Hasegawa*)

Lesao vascular Lesao pigmentar

(Inexistente* *) Nevo flameo Nevo pigmentoso e verrucoso

Cesioflamea Nevo flameo * nevo anémico Mancha mongélica

Spilorosea [ Nevo flameo * nevo anémico Nevo Spilus

Nao classificavel IV Nevo flameo * nevo anémico Mancha mongoélica, nevo Spilus
Cesiomarmorata \ Cutis marmorata telangectasica congénita ~ Mancha mongolica

* Todos os subtipos, segundo Hasegawa, sao ainda subdivididos em tipo (a) ou (b) - com e sem acometimento sistémico, respectivamente

** Segundo Happle, o subtipo | ndo existe pois nao ha casos relatados até o momento

Fonte: Happle R. 20057 e Hasegawa Y, et al. 1985.?

Adaptado de: Segatto MM, Schmitt EU, Hagemann LN, Silva RC, Cattani CAS. Facomatose pigmentovascular tipo lla - Relato de caso. An Bras Dermatol. 2013;88(6 Supl 1):585-8.



FACOMATOSE PIGMENTOVASCULAR

“Nevos Pigmentados”

Tipol:  nevo epidérmico linear
pigmentado

Tipo ll: manchas azuladas +/- ' e Baixo fluxo

nevo anémico
' e Mancha

Tipolll: nevo spillus +/- vascular
nevo anémico

Tipo IV: manchas azuladas,
nevo spillus +/-
nevo anémico

SINDROME DE
KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER

e \eias varicosas com ou sem
anomalias venosas

e Hipertrofia de partes moles/
ossea

Adaptado de: KOLA, B.; MEHRAFZA, M.; KANE, A. Phacomatosis Pigmentovascularis: Simple Presentation of a Not So Simple Dermatological Condition. Clinical Pediatrics, v. 58, n. 4, p. 485-487, 25 out.




ETIOPATOGENIA

£-3-9-f

1 MUTACAO SOMATICA 2. ATIVACAO DA VIA 3 OCORRE NO ESTAGIO g
NO GENE PIK3CA PI3K/AKT/mTORC2 EMBRIONARIO LTADO CLINICO
Mecanismo Proliferacao e Envolve a angiogénese e Malformagdes vasculares
etiologico crescimento celular reflete as malformacgdes combinadas a crescimento
excessivos vasculares e o crescimento excessivo de tecidos moles

assimétrico e 0sseos

SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER



ETIOPATOGENIA

# - 2

{ 1. MUTACAO SOMATICA } [

® .
2

2. ATIVACAO DA VIA
RAS/MAPK

} {3. PROLIFERACAO ANORMAL}

Mutagao pds-zigotica Proliferagao anormal de

em células precursoras

Os genes GNAQ, GNA11 e
PLCB4 ativam constitutivamente
a via RAS/MAPK, promovendo
proliferacao e diferenciacao

melandcitos e células

neuroectodérmicas endoteliais

celular aberrantes

FACOMATOSE PIGMENTOVASCULAR

&
‘0

Malformacgoes vasculares

Hiperpigmentacao




A ASSOCIACAO
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SEGUIMENTO MULTIDISCIPLINAR

' ‘\. MULTIPLAS ESPECIALIDADES
O

} » Dermatologia * Ortopedia

! (r\i\ /
\ / » Oftalmologia » Neurologia

» Angiologia/ Cirurgia Vascular

N [ OBJETIVOS

8= | |

\ d,@/ / » Detectar complicagbes precocemente » Monitoramento de glaucoma

\\ / « Controlar crescimento segmentar » Rastrear melanoma de coroide
| 4 » Prevenir tromboses



SEGUIMENTO OFTALMOLOGICO

FATORES DE RISCO PARA MELANOMA DE COROIDE:
e Nevo de Ota
&
@ e Melanocitose ocular difusa

e Facomatose pigmentovascular

_@_ A transformacgao maligna é rara, porém significativamente
\|/ superior a populacao geral

Diagnéstico precoce melhora o prognéstico visual

)—T
@H
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MOTIVOS DA APRESENTACAO

« Demonstrar a rara associacao entre a sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber e a
facomatose pigmentovascular
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MOTIVOS DA APRESENTACAO

« Demonstrar a rara associacao entre a sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber e a
facomatose pigmentovascular

« Evidenciar a importancia do reconhecimento dessas sindromes para diagndstico precoce
para realizacao de seguimento multidisciplinar adequado
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