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GENODERMATOSES 

NEUROCUTÂNEAS



ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

• Sinônimo: EPILOA (EPIlepsia, LOw 

Intelligence e Adenoma Sebáceo).

• Genodermatose autossômica dominante 

com expressão variável sem predileção 

sexual com harmatomas acometendo 

órgãos derivados ectoderma/mesoderma.

• Prognósico: Redução da expectativa de 

vida proporcional ao grau de 

acometimento da doença.



ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

• Manifestações cutâneas:

-Máculas hipopigmantadas: São vistas 

desde o nascimento em 50-80% casos 

principalmente no tronco. Número de lesões 
variável-> 1-100 lesões.







ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

• Manifestações cutâneas:

-Angiofibromas ou adenomas sebáceos:

--Iniciam nos sulcos nasolabiais ->face de 

modo simétrico poupando lábio superior.

-- Início de 4-9 anos de idade com 

proliferação na adolescência.

--Histologia: Vasos sanguíneos dilatados e 

aumentados em números permeados por 
fibrose dérmica.







ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

• Manifestações cutâneas:

-Nevos de tecido conjuntivo:

--Placas espessadas, duras, cor róseo-

amareladas, assintomáticas e que podem 

atingir grandes dimensões.

--Presentes em 40% dos casos. Costumam 

preceder os angiofibromas. Acometem 

geralmente a região lombossacra.

--Histologia: fibrose dérmica.







ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

• Manifestações periungueais: Costuma 
aparecer na adolescência.









ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

• Manifestações nas mucosas.







ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

Manifestações extra-cutâneas

• Neurológicas: Epilepsia, deficiência 

mental, nódulos no SNC e tubérculos 

corticais de aspecto esclerótico 

morfologiamente semelhantes à batata 

(ESCLEROSE TUBEROSA).

• Harmatomas vicerais, cistos renais, 

rabdomiomas SNC, pneumopatias, 

alterações ósteo-dentárias e oculares.



ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

Diagnóstico

• Clínica: Tríade adenomas sebáceos, 

retardo mental e epilepsia geralmente 

presentes. 

• Propedêutica complementar:

-Histopatologia da pele.

-Eletroencefalograma.

-Rx crânio/ossos.TC/RNM crânio,EDA e USG



ESCLEROSE TUBEROSA E 
COMPLEXO ET

Tratamento

• Dermatológico: Crioterapia, shaving, 

eletrocoagulação, dermoabrasão e laser 

com argônio. 

• Neurológico: Anticonvulsivantes e 

neurocirurgia.

• Acometimento visceral: Tratar as 

complicações.



NEUROFIBROMATOSE

• Genodermatose autossômica dominante 

de penetrância variável sem distinção de 

raça.

• Incidência de 1:3.000.

• Anormalidade neuroectodérmica 

constituída por um conjunto de condições 

com manifestações clínicas que 

comprometem sobretudo a pele, o SNC, 
olhos e ossos.



NEUROFIBROMATOSE

Classificação da neurofibromatose:

• Tipos 1 a 8.

• NF1correponde a 90% das NF.



NEUROFIBROMATOSE



NEUROFIBROMATOSE

Classificação dos neurofibromas

• Cutâneo.

• Subcutâneos.

• Nodulares plexiformes.

• Plexiformes difusos.

























NEUROFIBROMATOSE

Acometimento não cutâneo

• Ocular,

• Ósseo.

• SNC











NEUROFIBROMATOSE

Manifestações malignas

• Neurofibrosarcoma.

• Schwannoma maligno.

• Outros tumores.





NEUROFIBROMATOSE

Histologia neurofibromas cutâneos

• Lesão bem circunscrita, mas não 

capsulada. É entremeada no tecido 

conjuntivo com eventual extensão até o 

subcutâneo.

• É composta por fibras colágenas 

entremeadas por grande número de 

núcleos e se estendem em várias direções. 
Há considerável número de mastócitos.







NEUROFIBROMATOSE



NEUROFIBROMATOSE

Diagnóstico

• Clínica.

• Propedêutica complementar:

-Histopatologia da pele.

-Exame oftalmológico. Teste de QI.

-Audiogradia.

-Rx ossos.TC/RNM crânio e USG abdomen



NEUROFIBROMATOSE

Tratamento 

• Exérese dos tumores cutâneos.

• Tratamento clínico ou cirúrgico da lesões 

dos outros sistemas acometidos.

• Medicação cetotifeno: 2-4mg/dia para 

adultos por 30-43 meses.

• Talidomida.

• Aconselhamento genético.



GENODERMATOSES

ACANTOLÍTICAS COM 

DISCERATOSE



DOENÇA DE DARIER

• Genodermatose autossômica dominante, 

crônica caracterizada por perda de adesão 

entre as células epidérmicas e por 

anormalidades na queratinização

(exagerada, anormal e incompleta).

• Etiopatogenia: Alteração sinalização Ca+

• Início na adolescência em ambos os sexos

• Distribuição: unhas, mucosas, dorso das 

mãos e áreas seborreicas.



DOENÇA DE DARIER

• Aspecto cutâneo: pápulas queratolíticas

com coloração amarelo amarronzadas que 

se desenvolvem ao redor dos pelos.

• Unhas: frágeis, estrias longitudinais, 

hiperceratose subungueais e onicólise

distal em formato da letra V.

• Complicações: Infecção secundária e 

eczema. Piora nas épocas quentes ou com 

exposição solar.







DOENÇA DE DARIER

• Histopatologia: Disqueratose, acantose 

suprabasal e proliferação dérmica 

irregular.





DOENÇA DE DARIER

• Tratamento:

- Não farmacológico: Evitar exposição solar, 

ambientes quentes e infecções 

bacterianas da pele.

- Farmacológicas: Corticóides tópicos nas 

áreas eczematizadas, tretinoína tópica e 

retinóides orais.



DOENÇA DE HAILEY-HAILEY

• Etiologia: Genodermatose autossômica 

dominante.

• Epidemiologia: Prevalência de 1:50.000 e 

afeta ambos os sexos. Surgem na terceira 

ou quarta década de vida.

• Clínica: Lesões vesicobolhosas frágeis, 

sobre base eritematosa, que podem se 

tornar erosivas e vegetantes em locais 
intertriginosos. Acomete também tronco.



DOENÇA DE HAILEY HAILEY

• Clínica: Unhas com estrias brancas 

longitudinais em leito ungueal presentes 

em até metade dos casos. Sintomas: dor, 

queimação, prurido e mobilidade limitada 

das áreas acometidas. Recorrência é 

comum e há perda da qualidade de vida.

• Fatores agravantes: infecções, radiação 

UVB, fricção, umidade, suor, calor, 
alérgenos e trauma mecânico.









DOENÇA DE HAILEY HAILEY

• Diagnóstico: Clínico e histopatológico.

-Histologia: Semelhante ao pênfigo vulgar. 

Bolhas intradérmicas formadas por 

acantólise suprabasal com padrão em “muro 

de tijolo dilapidado”. Disqueratose dos 

queratinócitos de modo similar a Doença de 
Darier. IFD e IFI são negativas.





DOENÇA DE HAILEY HAILEY

Tratamento:

• Antibacterianos:

-Tópicos: Ácido fusídico ou outros 

antibióticos tópicos associados a corticoide.

-Sistêmicos: Tetraciclinas1-2g/dia-> 0,5g/dia

• Antifúngicos:

-Tópicos e sistêmicos: Cetoconazol, 
fluconazol ou itraconazol.



DOENÇA DE HAILEY HAILEY

• Corticoterapia sistêmica:

-Reservados apenas para casos graves por 

risco de efeito rebote e imunossupressão 

causando infecção ativa de herpes.

• Antiviral:

-Tratamento oral de herpes simples em 

casos dolorosos e não responsivos.

• Toxina botulínica: Reduz sudorese. É cara.



ACROCERATOSE VERRUCIFORME 
DE HOPF

• Genodermatose autossômica dominante 

de penetrância incompleta geralmente 

associada a doença de Darier.

• É rara, acomete ambos os sexos, tem 

início na infância ou na vida adulta.

• Clínica: Múltiplas pápulas normocrômicas 

e dorso de mãos e pés simetricamente. 

Alterações queratolíticas palmo-plantares 
e onicodistrofias



ACROCERATOSE VERRUCIFORME 
DE HOPF

• Diagnóstico: Clínica + histopatologia.

-Histologia: Hiperqueratose acentuada, 

hipergranulose, acantose e papilomatose

que lembra “torre de igreja”.

• Tratamento:

-Queratolíticos

-Crioterapia
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