Incontinencia pigmentaria: Reporte de un caso
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Resumen

La Incontinencia Pigmentaria es una genoderma-
tosis de herencia autosémico dominante ligada al
X que afecta sobre todo a pacientes de sexo fe-
menino, siendo habitualmente letal intrautero en el
sexo masculino. Es un trastorno neuroectodérmi-
co sistémico caracterizado por lesiones cutaneas
que siguen las lineas de Blaschko. Evoluciona en
cuatro estadios. Puede asociarse a compromiso
oftalmologico, neurologico y odontologico. El exa-
men clinico y el estudio histopatolégico confirman
el diagnostico de Incontinencia Pigmentaria.

Palabras claves: Incontinentia pigmenti, Incontinencia pigmen-
taria, Sindrome de Bloch-Sulzberger.

Abstracts

Incontinentia Pigmenti is an X-linked dominant
autosomic inherited genodermatosis affecting pre-
dominantely female patients, being lethal in males
intrautero. It is a neuroectodermal disorder cara-
chterized by cutaneous lesions following Baschko
lines and evolves in four stages. Ophtalmologic,
neurologic and odontologic involvement can be
associated.
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Introduccion

La Incontinentia Pigmenti (IP) es un trastorno neu-
roectodérmico ligado al X de herencia autosémico
dominante causada por la mutacion del gen NEMO
(locus Xq28).
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Es una genodermatosis que afecta al sexo feme-
nino con mayor frecuencia, con alta mortalidad
en la mayoria de los varones. El espectro clinico
de la enfermedad incluye manifestaciones cuta-
neas y extracutaneas como alteraciones oftal-
mologicas, odontoldgicas y del sistema nervioso
central.

El presente articulo describe a la Incontinencia
Pigmentaria a través del reporte de un caso cli-
nico, evaluado en el Hospital de Nifios Pedro de
Elizalde en el afio 2011 en el servicio de Derma-
tologia.

Caso Clinico

Paciente de 10 dias de vida, de sexo femenino, re-
cién nacida de término con peso adecuado para
la edad gestacional, embarazo controlado, con
serologias negativas. No presenta antecedentes
patologicos ni familiares de relevancia, tiene un
hermano varon de 2 afios de edad sano. Es fruto
de padres no consanguineos, la madre refiere no
haber perdido embarazos.

Consulta derivada de otro hospital por presen-
tar desde el nacimiento lesiones en piel. Al exa-
men dermatolégico se observaban lesiones vesi-
coampollares, algunas de coloracién amarillenta
sobre base eritematosa en region de miembros
superiores, inferiores y tronco, de distribucion
lineal y arremolinada, siguiendo las lineas de
Blaschko. También se constato la presencia de
alopecia localizada en regién parietotemporal iz-
quierda. (Foto1)

La nifa se encontraba en buen estado general,
afebril, con buena succion y tolerancia oral.

Con sospecha clinica de Incontinencia Pigmenta-
ria se solicito hemograma y biopsia de piel.
Concurrio a control a los 17 dias de vida obser-
vandose lesiones maculares hiperpigmentadas
en los cuatro miembros y tronco siguiendo las
lineas de Blaschko, con nuevo brote de lesiones
eritematovesiculosas. (Foto 2)

Los exdmenes complementarios revelaron leuco-
citosis con eosinofilia severa. El resultado de la
biopsia refiere: epidermis con paraqueratosis fo-
cal, exocitosis de polimorfonucleares, neutroéfilos
y eosinofilos. Espongiosis y degeneracion vacuo-
lar basal y focal. Dermis edematosa con infiltrado
inflamatorio mononuclear y polimorfonucleares
que en sectores rodea vasos.

Debido al cuadro clinico, la eosinofilia severa san-
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guinea y el resultado de la biopsia cutanea se arribo
al diagnostico de Incontinentia Pigmenti.

Se realizaron los siguientes estudios: Ecografia cere-
bral, ecografia abdominorrenal, ecocardiograma los
cuales fueron normales. Se solicito interconsulta con
los servicios de Oftalmologia, Genética y Neurologia,
con resultado pendiente.

Discusion

La Incontinentia Pigmenti (IP), Incontinencia Pig-
mentaria o Sindrome de Bloch-Shulzberger es una
genodermatosis de herencia autosdmica dominan-
te ligada al X que afecta sobre todo a pacientes de
sexo femenino, siendo habitualmente letal intradtero
en el sexo masculino. Los raros casos reportados en
varones se asocian a cariotipos anormales (Sme. de
Klinefelter)'2.

Es un trastorno neuroectodérmico sistémico carac-
terizado por lesiones cutaneas que evolucionan por
etapas siguendo las lineas de Blaschko. Estas lineas
han sido descriptas por Blaschko en 1901 y repre-
sentan un esquema basado en patrones lineales de
distribucion observados en pacientes con enferme-

dades cutaneas ligadas al X, congénitas e inflamato-
rias o adquiridas. Estarian predeterminadas durante
la embriogénesis y expresarian un mosaicismo geneé-
tico, el cual indica la presencia en un mismo individuo
de dos o varias poblaciones celulares genéticamente
diferentes, pero derivadas de un mismo cigoto, si el
gen mutado estuviera presente en todas las células
seria letal para ese individuo.

En ocasiones se asocia a compromiso oftalmologico,
neurologico y odontoldgico. Es baja su frecuencia®*.
Esta causada por la mutacion del gen NEMO (locus
Xqg28), modulador esencial de la funcién del factor
nuclear Kappa/Beta (NF-KB)®.

El diagndstico continua siendo clinico, pudiendo
complementarse con biopsia cutanea y eventualmen-
te con el estudio genético.

Landy y Donnai®; en el afio 1993 han propuesto crite-
rios para definir la enfermedad. (Cuadro 1)

Los trastornos cutaneos aparecen en todos los ca-
sos, y evolucionan en 4 etapas o estadios. Si bien
pueden aparecer sucesivamente, no todos los pa-
cientes desarrollan todas las etapas, y algunas lesio-
nes pueden coexistir en un momento dado®’.
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Etapa 1 vesicoampollar o vesicopustulosa:
afecta a mas del 90% de los pacientes. Estas lesio-
nes pueden estar al nacer (desarrollo intrauterino) o
a los pocos dias de vida (antes de las 2 semanas).
Se caracteriza por presentar ampollas, vesiculas,
pustulas o costras superficiales sobre una base eri-
tematosa siguiendo las lineas de Blaschko. Por lo
general afectan el tronco y extremidades y resuel-
ven en dias o meses. En este estadio es importante
diferenciar esta entidad de las pustulosis neona-
tales (herpes, infecciones micdticas, infecciones
bacterianas). La histopatologia se caracteriza por
presentar eosinofilia dérmica e intraepidérmica, asi
como pustulas con material eosinofilico. Se puede
asociar a eosinofilia en sangre periférica®%8®,

Etapa 2 verrugosa: se encuentra en casi el 70%
de los pacientes entre los dos a seis meses de
vida. Se caracteriza por la presencia de placas hi-
perqueratosicas que siguen las lineas de Blaschko
localizadas en miembros superiores e inferiores.
Resuelve espontaneamente y no se relaciona con
la localizacion de las lesiones de estadios previos.
La histopatologia muestra hiperplasia epitelial con
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hiperqueratosis, pudiendo persistir gran cantidad
de eosinofilos. El diagndstico diferencial debe ser
con nevo epidérmico®”82,

Etapa 3 hiperpigmentada: se presenta en casi el
989% de los pacientes entre el cuarto y sexto mes de
vida (en algunas ocasiones puede ser congénita).
Se caracteriza por la presencia de una hiperpigmen-
tacion arremolinada o lineal, marrén o grisacea que
sigue las lineas de Blaschko en miembros y tronco.
No se relaciona con la ubicacion de las lesiones en
las etapas anteriores. En general en la adultez in-
volucionan. La histopatologia evidencia epidermis
normal o levemente acantética, en dermis papilar
se observan macréfagos cargados de melanina
(incontinencia del pigmento). Los diagnosticos di-
ferenciales deben incluir lesiones hiperpigmentadas
postinflamatorias, hipermelanosis nevoide lineal y
arremolinada y nevos pigmentarios 378°.

Etapa 4 hipopigmentada-atréfica: aparece
con poca frecuencia, se puede observar en la
etapa adulta. Se caracteriza por presentar lineas
hipopigmentadas o atroficas generalmente en
miembros 378°,




HILIHIREE  Criterios diagndsticos de Incontinentia Pigmenti.

Sin evidencia de antecedentes de IP en
familiar mujer de primer grado

Evidencia de antecedentes de IP en familiar
mujer de primer grado

Criterios mayores:

» Exantema neonatal tipico (eritema, vesiculas y
eosinofilia).

» Hiperpigmentacion tipica ( en tronco, siguien-
do lineas de Blaschko, desaparecen en la
adolescencia).

* Lesiones lineales atréficas y alopécicas.

Criterios menores

* Alteraciones dentales.

* Alopecia.

e Anomalias ungueales.

* Alteraciones de la retina.

* al menos un criterio mayor es necesario para hacer un firme
diagndstico de IP esporadica. Si esta presente al menos un
criterio menor apoyara aun mas el diagnostico.

* Historia sugestiva o evidencia de exantema
tipico.

* Manifestaciones cutaneas de IP (hiperpig-
mentacion, lesiones lineales atroficas tipicas,
alopecia de vertex).

* Alteraciones dentarias.

* Cabello ensortijado.

* Enfermedad retiniana.

* Multiples abortos de sexo masculino.

*

el diagnostico de IP es probable si se encuentran algunos
de los datos clinicos anteriores, solos o en combinacion.

La afectacion de los anexos incluye: alopecia difusa
o de tipo cicatrizal en vertex (30%), alteracion un-
gueal (estrias longitudinales, hoyuelos, acanalamien-
to o ruptura).

Las manifestaciones extracutaneas incluyen: ano-
malias dentarias en el 80% (anodontia, denticion
retrasada, dientes conicos y microdontia). Las altera-
ciones oculares (30%) constituyen una de las afec-
ciones mas graves. Se dividen en retinianas (pérdida
de vision, desprendimiento de retina) y no retinianas
(estrabismo, cataratas, atrofia optica, microftalmia).
Se asocian por lo general con alteraciones neuro-
logicas (atrofia cerebral y cerebelosa, convulsiones,
retardo mental, ataxia, etc.)”.
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