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Resumen

La incontinencia pigmentsi es un trastorno de los tejidos derivados del ectodermo y
neuroectodermo. Es poco frecuente, se transmite con herencia dominante ligada a X y
afecta casi exclusivamente al sexo femenino. Se presenta el caso de una RN con
lesiones cutaneas vesicopuUstulosas y areas de hiperqueratosis con distribucién
zoniforme que interesaban fundamentalmente las extremidades. El diagndstico se
confirmd por estudio histopatoldgico. No presento manifestaciones extracutanea al
momento del diagnéstico.
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Abstract

The Incontiencia Pigmentis is a disorder of the tissue derived of ectodermo and neuro
ectodermo. Is infrequently and the transmission is by dominant inheritance tied to
Cromosoma X and affect almost exclusively to female.

It presents a case of the newborn with blisters and pustulas and areas of
hyperqueratosis, and line distribution principally in arms and legs. The diagnostic was
confirmed by histological study. Didn’t present other manifestations in the rest of the
body at the moment of the diagnostic.
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INTRODUCCION

La Incontinentia Pigmentis (IP) o enfermedad de Bloch-Sulzberger es una rara
enfermedad que fue descrita por primera vez por Garrod en 1906, es una
genodematosis que afecta casi exclusivamente al sexo femenino siendo potencialmente
letal en el sexo masculino. Tiene un patron de herencia dominante ligado al
cromosoma X, el gen implicado se encuentra localizado en la region del locus Xq28.* Se
trata de una mutacion en el gen NEMO, modulador esencial de la funciéon del nuclear
Kappa/Beta (NF-KB), que es un gen vital para la supervivencia.?

Esta enfermedad afecta fundamentalmente a los 6érganos de origen neuroectodérmico,
como la piel, los anexos, el sistema nervioso central y los ojos 2, desde el punto de
vista clinico sus manifestaciones varian desde muy sutiles hasta un compromiso
importante para la vida del nifio.

Con gran frecuencia el 6rgano mas involucrado es la piel, por donde pueden verse
cuatro estadios que suelen ser sucesivos aunque en algunos paciente puede omitirse
alguno de ellos e incluso coexistir. El primer estadio también denominado
vesiculopustulosos y se presenta en mas del 90% de los pacientes; esta caracterizado
por la presencia de ampollas, vesiculas, pUstulas y costras que siguen las lineas de
Blaschko y ofrecen dificultades diagndéstica particularmente en el neonato.

El segundo estadio suele aparecer entre los 2 y 6 meses de vida del nifio, con
distribucion similar a predominio de las extremidades. En esta fase las lesiones
predominantes son papulas y placas hiperqueratésicas. En la adolescencia y la adultez
temprana se presenta la fase hiperpigmentada, como areas arremolinadas que afectan
tronco y extremidades y que no necesariamente asientan en las mismas zonas
afectadas. El cuarto estadio o atréfico esta presente en un porciento menor que los
anteriores puede coexitir con el tercer estadio.

Otras manifestaciones clinica acompafian a las lesiones cutdneas como trastornos de
los anejos tales como alteraciones del pelo y deformidades ungueales, desde el punto
de vista sistémico es posible encontrar afectacién neuroldgica (retraso mental,
epilepsia, trastornos espasticos y microcefalia), dentarias (retraso de la denticién,
ausencia de incisivos, hipercariogénesis), oftalmolégicas (atréfia Optica, cataratas,
hipertelorismo, opacidad cornial y retinopatias), ademas de afectaciones esqueléticas y
cardiovasculares.

El diagnéstico de la IP es clinico y en caso de dudas se puede practicar una biopsia de
piel para confirmar el diagnéstico. El tratamiento es sintomatico para las lesiones de
piel ya que estas suelen ser autoresolutivas y especifico para las otras afectaciones
sistémicas que pudieran estar presentes.
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RN de 14 dias, femenina y blanca, que ingresa en sala de neonatologia por multiples
lesiones en piel, presentes desde el nacimiento, se interpretd inicialmente como una
escabiosis e ingresa con este diagnostico.

Examen dermatolégico
Polimorfismo lesional donde predominaban las lesiones vesiculosas que asientan sobre

una base inflamatoria de distribucién lineal y las hiperqueratdsicas, algunas pustulas y
costras. En cuero cabelludo pequefias areas alopécicas. (Figuras 1y 2)

Figura 1. Distribucion lineal de las lesiones cutanea, presencia de vesiculas
y areas de hiperqueratosid que intersan miembro superio izquierdo.



Figura 2. Lesiones vesiculo,pustulohiperqueratosicas en miembros
[nferiores de distribucién simétrica.

Buen estado general, se alimenta bien.

Dato de interés: La madre presentd un cuadro similar cuando lactante y al examen
fisico se constata areas de hipopigmentacion arremolinadas a nivel del miembro
superior derecho.

El cuadro clinico se interpreta como una IP y se realiza biopsia para estudio
histopatolégico, donde se comprueba Papilomatosis irregular, acantosis,
hiperqueratosis con queratinizaciéon intraepidérmica, infiltrado inflamatorio linfocitario,
presencia de células disqueratésiscas, compatible con IP. (Figura 3)



Figura 3. H/E A-vista panoramica, B- vista a mayor aumento. Papilomatosis
irregular, acantosis, hiperqueratosis con queratinizacion intraepidermica,
infiltrado inflamatorio linfocitario, presencia de celulas disqueratosiscas,

compatible con IP.

Se inicié tratamiento tépico especifico dado las lesiones cutaneas involucradas y
profilaxis de las sepsis que suelen aparecer en estos casos; se realiz6é valoracion por
equipo multidisciplinario (neonatologia, neurologia, oftalmologia y genética). La nifia
evolucioné muy bien y fue dada de alta a la semana.

DISCUSION

A pesar de tratarse de una entidad rara, en Cuba han sido publicados varios casos de
IP G4, por lo que es importante pensar en esta entidad en los recién nacidos con
lesiones cutdneas vesico-pustulosas o verrugosa sobre todo si son mujeres en los que
el estado general esta conservado.

La IP suele ofrecer dificultades diagnéstica durante el periodo prenatal y en ocasiones
necesitar estudio histopatoldgicos. El diagndstico precoz es muy importante y lo
fundamental para llegar a ello es la sospecha clinica. El pronéstico depende del grado
de alteracion neuroldgica y ocular, de manera que es de buen prondstico la ausencia
de estas manifestaciones.

La evolucion de estos pacientes depende del control evolutivo de las alteraciones
sistémicas asociadas. Sin embargo, cada estadio de la enfermedad tiene su propio
diagnostico diferencial (herpes simple, varicela zéster, candidiasis o sifilis congénita,
impétigo, dermatitis herpetiforme) y esto retrasa en ocasiones el diagndstico el
diagnéstico.®

En conclusién, la IP es una enfermedad genética potencialmente grave en ocasiones
que requiere un diagndstico precoz y un seguimiento del paciente por un equipo
multidisciplinario. La sospecha clinica es fundamental para llegar al diagnéstico
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