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RESUMEN

Introduccion: La incontinencia pigmentaria es una genodermatosis poco frecuente, con
herencia dominante ligada al cromosoma X, que se presenta casi exclusivamente en mujeres.
Objetivo: Informar un caso de incontinencia pigmentaria familiar (madre e hija), trastorno
neuroectodérmico sistémico infrecuente.

Presentacion del caso: Lactante femenina remitida del servicio de neurologia a la consulta
especializada de dermatologia en el Hospital William Soler, por alteraciones en el desarrollo
psicomotor y crisis epilépticas con lesiones vegetantes hiperpigmentadas que siguen las
lineas de Blaschko. En la madre se detectaron lesiones atréficas con una disposicion similar.

Conclusiones: Esta rara enfermedad debe sospecharse por erupcién cutanea que sigue las
lineas de Blaschko, habitualmente presentes en el nacimiento y que evoluciona en etapas
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consecutivas caracteristicas. Resaltamos la importancia del asesoramiento genético, con el
fin de prevenir futuras generaciones afectadas, asi como el manejo multidisciplinario en esta
genodermatosis.

Palabras clave: incontinencia pigmentaria; genodermatosis.

ABSTRACT

Introduction: Incontinencia pigmenti is a rare genodermatoses with dominant inheritance
linked to X chromosome that occurs almost exclusively in women.

Objective: To report a case of family incontinentia pigmenti (mother and daughter), which
IS a systemic neuroectodermal disorder rare in pediatrics.

Case presentation: Female infant referred from the neurology service to the dermatology
specialist in “William Soler” Hospital due to alterations in the psychomotor development
and epileptic seizures with hyperpigmented vegetative lesions that follow the Blaschko
lines. In the mother, atrophic lesions were detected with a similar distribution.

Conclusions: This rare disease should be suspected by rash that follows the Blaschko lines,
usually present at birth and that develops in characteristic consecutive stages. We emphasize
the importance of genetic counselling in order to prevent future generations to be affected,
as well as the multidisciplinary management in this genodermatoses.

Keywords: Incontinentia pigmenti; genodermatoses linked to the X chromosome.
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Introduccion

El sindrome de Bloch-Sulzberger (incontinencia pigmentaria) es una rara genodermatosis
ligada al cromosoma X. Fue descrita inicialmente por Garrod hacia el afio 1906; sin

[CD) ev-nc | Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES



https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es_ES

Revista Cubana de Pediatria. 2020;92(1):e747

embargo, Bardach, Bloch, Siemens y Sulzberger, citado por Garcia Rodriguez y otros,®
definieron esta condicion posteriormente,

Afecta predominantemente a las mujeres a razon de 35:1 pues en los varones es de caracter
letal por las complicaciones intrauterinas que se presentan. Su prevalencia en general es de
alrededor de 1 por 40 000 nacidos vivos. Tiene un patron de herencia autosémico
dominante, ligado al cromosoma X aunque mutaciones espontaneas “de novo” se producen
en aproximadamente en un 65 % de los casos.?®

Esta enfermedad de carécter hereditario, basa su diagnéstico en los antecedentes familiares,
el cuadro clinico y el estudio histopatoldgico. Clinicamente las lesiones epidérmicas clasicas
de la enfermedad pueden pasar por 4 estadios: vesiculas —generalmente perinatales—,
lesiones verrugosas, hiperpigmentacién que sigue un patrén caracteristico y por ultimo,
lesiones hipocromicas atréficas o cicatrizales. Asociada a manifestaciones extracutaneas
en 50 a 80 % de los casos y afecta predominantemente a tejidos derivados del
neuroectodermo y de la cresta neural.

Histologicamente la fase inflamatoria se caracteriza por espongiosis eosinofilica y
queratinocitos disqueratdsicos aislados. La epidermis de las lesiones verrugosas es
acantésica, con hiperqueratosis y focos de disqueratosis. En el estadio 3 existe incontinencia
pigmentaria, mientras que en el estadio 4 se caracteriza por una epidermis adelgazada y una
dermis desprovista de anejos.®4

Ninguna medida terapeutica influye en la evolucion natural de la incontinencia pigmentaria,
por lo que que el tratamiento es sintomatico. Debe realizarse una evaluacién de la madre y
facilitar el consejo genético.®

Con este trabajo, no propusimos informar un caso de incontinencia pigmentaria familiar
(madre e hija), trastorno neuroectodérmico sistémico infrecuente en pediatria

Presentacion del caso

Paciente femenina de 1 afio de edad, fototip IV, sin antecedentes personales, que es remitida
por el Servicio de Neurologia del Hospital Pedidtrico Universitario “William Soler” por
presentar desde el nacimiento lesiones vesiculo-ampollares localizadas linealmente en
miembros superiores e inferiores acompafiadas de alteraciones neurolégicas.
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Examen dermatologico: lesiones vegetantes y maculas hiperpigmentadas distribuidas de
forma lineal y en espiral localizadas en tronco y extremidades, dadas por lesiones
maultiples, pequefias, de color marréon, con superficie irregular, de bordes irregulares y

bien definidos (Fig. 1).

El cuadro se acompaiia de alteraciones dentarias “dientes conicos”, y neurolégicamente
se informa talla y peso bajo para la edad, retraso en el desarrollo psicomotor con
aumento del tono en el hemicuerpo derecho, epilepsia focal de causa estructural y
genética con tratamiento en la actualidad con valproato de sodio, a dosis de 25 mg/kg/dia
y planteamiento por esta especialidad una pardlisis cerebral espastica. Se solicita
conjuntamente valoracién por oftalmologia quien no registra padecimientos asociados.

Al examen fisico materno se detecta la presencia de lesiones hiperpigmentadas con
grados variables de atrofia cutdnea de disposicion lineal y en espiral localizadas en

tronco y extremidades, ademas de dientes cénicos (Fig. 2).

Fig. 1 - Lesiones vegetantes y maculas hiperpigmentadas color café,

que siguen las lineas de Blaschko (hija).
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Por lo anterior, se decide realizar biopsia a lesiones cutaneas de lactante que informa
dermatitis liquenoide de predominio linfocitico con degeneracion vacuolar de la capa basal e
incontinencia pigmentaria, ademas de cambios epidérmicos que alternan grados variables de
atrofia epidérmica con regiones de papilomatosis, estas ultimos compatibles con la fase

verrucosa de la enfermedad (Fig. 3).

Fig. 2 - Lesiones maculares hiperpigmentadas con grados variables de atrofia (madre).

Fig. 3 - Atrofia epidérmica con regiones de papilomatosis, compatibles con la fase verrucosa.
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Discusion

La incontinencia pigmentaria es una genodermatosis dominante ligada al cromosoma X
que ocurre aproximadamente en 1:40 000 a 1:50 000 de los nacimientos, practicamente
todos los casos en mujeres, pues como hemos dicho, en los varones es de carécter letal por

las complicaciones intrauterinas que se presentan.(®

La incontinentia pigmentaria se caracteriza por lesiones cutaneas lineales que comienzan en
el nacimiento y la evolucion espontanea en 4 estadios. El estadio 1 es inflamatorio vesiculo-
-ampolloso con bandas de vesiculas epidérmicas que generalmente estan presentes al nacer o
en las primeras semanas de vida; como lo referido en el motivo de remision de la paciente
presentada y que se resuelve a los 4-6 meses de edad. En el estadio 2 se aprecian lesiones
verrugosas, hiperqueratdsicas que pueden aparecer en diferentes areas distintas al estadio 1,
estas se resuelven en 6 meses. El estadio 3 consiste en méaculas con hiperpigmentacion lineal
que aumentan en forma gradual siguiendo las lineas Blaschko y un cuarto estadio de
hipopigmentacion y atrofia.(”) El segundo y tercer estadio estan presentes en la paciente
estudiada y el cuarto estadio en la madre.

La incontinencia pigmentaria se asocia con manifestaciones extracutaneas que incluye:
afectacion dentaria en 90 % de pacientes, con alteracion del esmalte; defectos esqueléticos,
como deformidades craneales, espina bifida o fisura palatina en 40 %, y retinianos:
desprendimientos, proliferaciones fibrovasculares o cambios pigmentarios. Las alteraciones
neuroldgicas son frecuentes, en 13 a 50 % y pueden expresarse con epilepsia, retraso
psicomotor y paralisis espastica o mixta.® Las alteraciones dentarias y neuroldgicas se

encontraron en la paciente objeto de presentacion.

El diagnostico es fundamentalmente clinico, aunque debe realizarse el estudio
anatomopatologico para confirmar el diagndstico,® elementos que se tuvieron en cuenta en

nuestro caso.

El tratamiento de la incontinencia pigmentaria se decide en funcion de las anomalias
extracutdneas ya que las lesiones de piel son benignas. Las lesiones cutaneas son

autorresolutivas y su tratamiento puede ser sintomatico. Todo lo contrario a otras anomalias
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que cobran importancia dado que su hallazgo marca el pronéstico de la enfermedad en
cuanto al desarrollo psicomotor y futuro neuroldgico.® Asimismo, es importante resaltar que
la incontinencia pigmentaria se considera una enfermedad genética, potencialmente grave,
que obliga al seguimiento multidisciplinario precoz del paciente e impone el asesoramiento

genético a la familia.®

Finalmente podemos concluir que esta rara enfermedad debe sospecharse por erupcion
cutanea que sigue las lineas de Blaschko, habitualmente presentes desde el nacimiento y que
evoluciona en etapas consecutivas caracteristicas. Resaltamos la importancia del
asesoramiento genético, con el fin de prevenir futuras generaciones afectadas, asi como el

manejo multidisciplinario en esta genodermatosis.
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