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RESUMEN
La hipomelanosis de Ito (HI) es un raro sindrome neurocutaneo multisistémico. Es considerado el tercer trastorno
neurocutaneo mas frecuente después de la neurofibromatosis tipo | y la esclerosis tuberosa. Se asocia frecuentemente
con disfuncién del SNC y alteraciones cognoscitivas (convulsiones y retraso mental -60%-—, y aproximadamente 15% son
limitrofes). El autismo se observa en 10%. Se presenta el caso de una nifia de 8.10 afos, segundo grado de primaria,
diestra. Se le diagnosticd la enfermedad a los tres afios, con crisis convulsivas parciales motoras secundariamente
generalizadas a los cinco afios. Dos afios después se le realizd una evaluacion neuropsicoldgica a través del WISC-R y la
bateria LURIA-DNI (Mangay Ramos, 1991). Estuvo en tratamiento neuropsicoldgico durante un afio y tuvo una reevaluacion
posterior. Resultados: Después de la intervencidn neuropsicolégica, se evidencié una disminucion importante de la
impulsividad, asi como progreso en los procesos de razonamiento y abstraccion del pensamiento. Adicionalmente,
desarroll6 draméticamente las funciones de percepcion visuoespacial, lectura, escritura y célculo, principalmente,
impactando directamente en su desempefo escolar. Se enfatiza la importancia del diagnéstico oportuno, el trabajo
interdisciplinario y la intervencidon neuropsicoldgica en este tipo de casos.
Palabras clave: anomalias neurolégicas, hipomelanosis de Ito, incontinencia pigmentosa acromiante, neuropsicologia,
rehabilitacion neuropsicoldgica, sindrome neurocutaneo.
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Neuropsychological analysis of hypomelanosis of Ito. Study of a case

ABSTRACT

Hypomelanosis of Ito (HI) is a rare multisystemic neurocutaneous syndrome. It is considered the third more frequent
neurocutaneous upheaval after the neurofibromatosis type | and tuberous sclerosis. It is frequently associated with
disfunction of the CNS and cognoscitive alterations (convulsions and mental retardation -60%-, and approximately 15%
are limiting). Autism is observed in 10%. The case of a 8.10 years old girl, second grade primary school, right hand is
presented. The disease was diagnosed at three years of age, with partial convulsive crises secondarily generalized to the
five years. Two years later a neuropsychological evaluation through WISC-R and LURIA-DNI battery was made (Sleeve
and Branches, 1991). She was in neuropsychological treatment during a year and had a later reevaluation. Results:
After the neuropsychological intervention, it was demonstrated an important diminution of the impulsiveness, as well
as progress in the reasoning processes and abstraction of the thought. Additionally, she dramatically developed the
functions of visuospace perception, reading, writing and calculation, mainly, impacting directly in her scholastic perfor-
mance. It is emphasized the importance of opportune diagnosis, interdisciplinary work and neuropsychological
intervention in this type of cases.

Key words: neurological anomalies, hypomelanosis of Ito, acromiant pigmentosum incontinence, neuropsychology,
neuropsychological rehabilitation, neurocutaneous syndrome.
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ANTECEDENTES

Es un sindrome neurocutaneo, multisistémico,
descrito por Ito en 1952 llamandolo Incontinentia
Pigmento Achromians'y tiene apenas alrededor de
un centenar de casos reportados en todo el mun-
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cer lugar después de la neurofibromatosis de tipo |
y la esclerosis tuberosa.®® Su prevalencia es de uno
por cada 600 a 700 pacientes referidos a un servicio
de neurologia pediatrica,®® y suele predominar en
mujeres, con relacion 2:1.° No tiene una forma de
herencia claramente definida, pero se destaca una



alta frecuencia de mosaicismo.*” Genéticamente,
aunque la mayor parte de los casos reportados son
esporadicos, se han sugerido varias hipotesis: por
un lado, en algunos casos familiares aislados se ha
mencionado herencia de un gen Unico, y por otro,
se ha sugerido herencia autosomica dominante,
autosOmica recesiva y ligada al X.2810

Se caracteriza por hipopigmentacion cutanea
visible al examen directo o bajo la luz de Wood
siguiendo las lineas de Blaschko, configurando tra-
yectos lineales y espirales, pueden extenderse a todo
el cuerpo, excepto a craneo, palmas de las manosy
plantas de los pies. Estas lesiones cutaneas pueden
estar presentes al nacimiento o dentro del primer
afio de vida.?*'® Se asocia con manifestaciones del
sistema nervioso central y oftalmoldgicas entre 76-
94%.31* Un porcentaje similar muestra compromiso
neuromuscular y dental.24

En 50% de los casos se observa como hallazgo
histopatoldgico, una reduccién de los melanocitos
y melanosomas en la capa basal de la epidermis hi-
popigmentada.>®

En la HI frecuentemente se ha documentado la pre-
sencia de diversas anomalias cerebrales, tales como:
atrofia cerebral, porencefalia, malformacion arteriove-
nosa intracraneal, agenesia del cuerpo calloso, hemi-
megaencefalia, paquigiriay hetereotipias de sustancia
gris.101624 En el electroencefalograma, independiente-
mente de la existencia de crisis convulsivas, se han re-
conocido anormalidades electroencefalogréaficas de
distinta consideracion en 50% de los casos.?

Desde el punto de vista cognoscitivo, se ha ob-
servado con frecuencia la presencia de retardo men-
tal, retardo del lenguaje,**% trastorno por déficit
de atencion®®® y autismo,*®?” entre otros. Por otra
parte, se ha documentado que mas de 60% de los
pacientes cursan con retardo mental (Cl < 70), y al-
rededor de 15% son de inteligencia limitrofe.? Sin
embargo, Pascual-Castroviejo y cols.,” en una serie
de 76 casos con HI, documentaron que 22% de sus
pacientes mostraban un nivel de inteligencia nor-
mal (Cl > 85), 16% se encontraba en el nivel limitro-
fe de inteligencia, mientras que el resto presentaba
un Cl < 70, que representa un retardo mental evi-
dente (40% tenia un CI < 50). Sybert, Pagon, Don-
lan y Bradley® mostraron que seis de sus siete pa-
cientes con HI tenian retardo en el desarrollo de
moderado a severo. Un afio antes, Glover, Brett y
Atherton?? ya habian presentado una serie de 19
pacientes, de los cuales 13 mostraban también re-
tardo en el desarrollo. Resultados similares han sido
reportados en otros estudios.3810.18.2

CASO CLINICO
Se trata de una nifia de ocho afios y diez meses
de edad (EOS), paciente del Hospital del Nifio Mo-

relense, que concluyd el segundo grado de educa-
cion primaria regular, quien recibe apoyo psicope-
dagaogico y neuropsicolégico.

No existen antecedentes heredofamiliares de
importancia. Producto de la Gll, de embarazo nor-
moevolutivo, de término, parto eutdcico. Peso6 3.3
kg, midié 52 cm, y tuvo un Apgar 8/9. Con relacion
a su desarrollo psicomotor, presenté control cefali-
co a los tres meses de edad, sedestacion a los siete
meses y deambulacion a los 12 meses. No tiene an-
tecedentes patolégicos relacionados con su padeci-
miento.

Fue valorada por el Servicio de Dermatologia
del hospital a la edad de tres afios, recibiendo por
primera vez el diagndstico de hipomelanosis de
Ito, por presentar dermatosis caracterizada por man-
chas hipocromicas lineales (Figura 1. Ay B) disemi-
nadas a tronco y extremidades, detectadas por la
mama a los dos meses de vida, ademas de hetero-
cromia del iris. A los cinco afios de edad inicia con
crisis convulsivas parciales motoras secundariamen-
te generalizadas, por lo que recibe tratamiento a
base de valproato de magnesio.

A los siete afios se le diagnostica trastorno por
déficit de atencion (TDA), iniciando manejo con ato-
moxetina, misma que se discontinda a los dos me-
ses por descontrol de las crisis convulsivas y actual-
mente esta siendo tratada con metilfenidato. Se
realiz6 un registro electroencefalografico (EEG) con
actividad irritativa en ambos hemisferios. La tomo-
grafia computada de craneo (TAC) es normal.

Es referida al area de neuropsicologia en junio
de 2005, a los siete afios con 11 meses. Se realizo
una evaluacion neuropsicoldgica a través de la apli-
cacion de la escala de inteligencia de Wechsler para
nifios en su version revisada (WISC-R)* y la bateria
Luria-DNI.3! Después de un periodo de intervencion
neuropsicolégica, se aplicaron estas mismas pruebas

Figuras 1. A y B. Paciente EOS. Manchas hipocrémicas, con
trayectos lineales o en forma de parches, que se distribuyen
en todo el cuerpo.
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Tabla 1
Resultados cuantitativos del Luria-DNI, con los datos normativos de la prueba.
Los numeros en cursiva resaltan los cambios entre ambas evaluaciones

Funcién Ejecucion de Puntuaciéon media Desviacion Ejecucion de Puntuaciéon media Desviacion
EOS 2005 para siete estandar EOS 2006 para ocho estandar
afios afios
Motr. Manual 34 31.25 6.26 30 32.96 5.17
Regul. Verb. 25 29.67 1 25 30.04 1.49
Estruct. Rit. 10 10.46 2.52 11 11.5 1.98
Tacto 14 12.58 1.77 16 12.92 2.8
Cinestesia 14 13.25 2.19 13 14.12 1.73
Perc. Vis. 8 11.37 2.14 16 12.58 2.08
Orient. Esp. 6 13.12 3.14 14 16.58 2.67
Aud. Fon. 23 22.58 2.96 25 23.92 2.22
Compr. Simple 17 19.4 0.86 19 19.17 1.05
Comp. Gramat. 16 14.33 2.63 11 16.54 2.3
Articulacion 20 21.87 2.8 20 22.5 2.47
Denominacion 18 17.42 4.16 19 20.21 1.96
Anal. Fonét. 4 4.92 2.04 5 5.75 1.73
Escr. 10 17.17 2.84 15 20.25 3.11
Lect. 2 14.29 2.71 12 15.75 1.57
Estr. Numérica 3 9.71 1.55 9 11.33 1.05
Oper. Arit. 0 4.71 2.77 4 7.5 2.72
Mem. Inm. 14 17.46 3.53 16 18.83 1.97
Mem. Lég. 9 7.21 2.41 7 7.75 2.05

a la edad de ocho afios y diez meses. Los resultados
cuantitativos de cada subprueba del WISC-R se ob-
servan en la figura 3. Los resultados cuantitativos de
la bateria Luria-DNI, con los datos normativos de la
prueba, se presentan en la tabla 1.

Como puede observarse, los puntajes del WISC-
R no difirieron significativamente entre la primera
y segunda evaluaciones. De hecho, la diferencia del
cociente de inteligencia global es de un punto (87
en 2005 vs. 86 en 2006), que no representa practica-
mente modificacion algunay la ubica en la catego-
ria de inteligencia normal baja, con un cociente
verbal de 86 en la primera evaluacion y 87 después
de terapiay, finalmente, un cociente de ejecucién
inicial de 90 vs. 87 final. Sin embargo, cabe desta-
car que en los subtests de laberintos, claves y com-
posicidon de objetos, hubo un decremento impor-
tante en sus respectivos puntajes. En el analisis
clinico se observé una disminucion clara de la im-
pulsividad, lo que impact6 directamente en los tiem-
pos de ejecucién, ya que EOS se mostraba mas re-
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flexiva antes de responder. Por otra parte, hay una
elevacion evidente en el subtest de semejanzas, en
el que el factor tiempo no existe y demuestra pro-
greso en los procesos de razonamiento y abstrac-
cién del pensamiento.

Por el contrario, mayores diferencias se encon-
traron en el desempefio de EOS en la prueba pro-
piamente neuropsicolégica (bateria Luria-DNI). Por
ejemplo, en la tarea de comprensidon gramatical,
mostré un descenso importante en la segunda eva-
luacién, aunque en la mayor parte de las tareas su
puntaje sube dramaticamente (percepcién visual,
orientacién espacial, escritura, lectura, estructura
numéricay operaciones aritméticas). Si bien es cier-
to que algunos puntajes que se elevaron aun no
llegan a la media para su edad, también se recono-
ce que dichas tareas muestran un incremento rele-
vante en comparacién con su ejecucion previa. Asi-
mismo, el resto de las tareas se ubican practicamente
dentro de la media para su edad (+ una desviaciéon
estandar).



Puntajes WISC-R

2006

Figura 3. Datos normaliza-
dos de los subtests del
WISC-R.

DISCUSION

El sindrome de HlI, por su diversidad semiolégica,
tiene muchos puntos de interés y uno de ellos es, sin
duda, el conocimiento de las complicaciones neuro-
I6gicas, especialmente el retardo mental y la epilep-
sia.® Las manifestaciones cognoscitivas son variadas e
incluyen patologias tales como autismo, retardos es-
pecificos en el desarrollo y trastorno por déficit de
atencion. El hecho de que no exista un perfil neurop-
sicologico especifico para la HI es consistente con la
heterogeneidad de la naturaleza patolégica de este
desorden. Ademas, es evidente el poco interés que se
ha puesto a la atencion de estos cuadros asociados a
la HI, pues no hay una mencién clara sobre el apoyo
neuropsicoldgico y psicopedagdgico.

En nuestro caso, se realza la importancia del diag-
noéstico oportuno, lo que incluye no sélo el conoci-
miento de las manifestaciones patoloégicas, clinicas
dermatoldgicas y neurolégicas, sino también el in-
terés por determinar el desarrollo cognoscitivo de
la paciente. De esta manera, a través del trabajo
concertado de diferentes profesionales de la salud,
fue posible brindar a EOS un programa de inter-
vencion neuropsicoldgica que, como lo demuestran
los datos presentados, le permitié desarrollar las
funciones de percepcion visuoespacial, lectura, es-
crituray calculo, principalmente (impactando, con
ello, directamente en su desempefio escolar). Ade-
mas, contrariamente a lo reflejado por algunos pun-
tajes que observaron decremento en la segunda
evaluacion, la mejoria cualitativa fue dramatica,
disminuyendo significativamente los rasgos de im-
pulsividad que determinaban claramente el diagnés-
tico previo de trastorno por déficit de atencion. Cabe
sefialar que actualmente EOS esta a punto de ingre-
sar al tercer grado de primaria regular.

En este sentido, resulta imprescindible enfatizar
lo siguiente:

1. Si bien es cierto que el rendimiento escolar
de EOS aln no es equivalente al de otros ni-

fios de su edad y escolaridad, el avance que pre-
senta después de la intervencidn neuropsicol6-
gica ha tenido un efecto favorable en el desem-
pefio escolar y, de manera secundaria pero no
menos importante, en su calidad de vida.

2. El trabajo interdisciplinario en este tipo de pa-
cientes es fundamental para optimizar los resul-
tados del tratamiento.

3. La neuropsicologia brinda nueva informaciony
posibilidades de atencién, tanto para los pacien-
tes como para las propias familias, quienes, reci-
biendo una orientacidon adecuada, tienen una
participacion activa en el mejoramiento de su
familiar afectado por este sindrome.
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