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RESUMEN

La Incontinentia pigmenti (IP) o Sindrome de Bloch-Sulzberger es una rara enfermedad dominante ligada
al cromosoma X, caracterizada por lesiones en la piel. Puede estar acompanada de manifestaciones
neurolégicas, oftalmolégicas y dentales.

Se presenta el caso clinico de una lactante de un mes y veintiséis dias diagnosticada con esta enfermedad
y tratada con éxito. (Horiz Med 2015; 15(3): 57-60)

Palabras clave: Sindrome de Bloch-Sulzberger, Incontinencia Pigmentaria, hiperpigmentacion (Fuente:
DeCS BIREME).

Incontinentia pigmenti in Cajamarca: A case report on infant

ABSTRACT

Incontinentia pigmenti (IP) or Bloch-Sulzberger syndrome is a rare dominant X-linked disease characterized
by skin lesions. It may be accompanied by neurological, ophthalmological and dental manifestations.

We report the case of a one month and twenty six days old female patient diagnosed with this disease who
was successfully treated. (Horiz Med 2015; 15(3): 57-60)
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INTRODUCCION

La Incontinentia pigmenti (IP) o Sindrome de Bloch-
Sulzberger es una rara enfermedad dominante
ligada al cromosoma X con una prevalencia estimada
de 0,2 /100,000 nacidos (1).

Frecuentemente causa alteraciones dérmicas, que
se inician en el periodo neonatal con una erupcién
vesicular (estadio |) y tres etapas mas (que van
de meses a afnos) que comprenden una verrugosa
(estadio Il), la hiperpigmentada (estadio Ill), vy
finalmente la atroéfico hipopigmentado (estadio IV)
gue generalmente continua a lo largo de la vida (2).

Las alteraciones dérmicas siguen las lineas de
Blaschko y son el principal criterio de diagndstico
para IP segln Landy y Donnai en 1993 (2).

La IP es casi exclusivo en las mujeres, debido a que
es letal para los varones in Gtero (2). Estos pueden
sobrevivir si su cariotipo es 47XXY o si presentan
una mutacion hipomorfica (3).

No se conoce la prevalencia de IP en el Peru, pero
existen casos reportados.

Presentamos este inusual caso con el fin de dar a

conocer sus rasgos clinicos para el diagnoéstico y
tratamiento acertado.

CASO CLINICO

Lactante femenino de 1 mes 26 dias, mestiza,

primogénita de parto eutécico, natural de
Cajamarca, Peru.
Presenta multiples lesiones maculares

hiperpigmentadas en tronco y extremidades, de
distribucion lineal, siguiendo las lineas de Blaschko
(Figura 1), con lesiones verrugosas en algunas zonas
eritematosas sobre todo en los pliegues (Figura
2). Algunas cicatrices atroficas y otras queloides
secuelares.

No se ve afectado el rostro ni palmas ni plantas. El
resto del examen fisico fue normal. Exdmenes de
laboratorio normales. Se le realizd una biopsia de
piel (Figura 3).
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Se determind el diagnostico de IP y el tratamiento
inicial fue con una combinacién de tacrolimus
0.03% topico y mometazona tépica, hasta lograr la
resolucién total de las lesiones.

Fue seguida mes a mes, hasta el afo de edad,
presentd evolucion favorable excepto las maculas
hiperpigmentadas que se mantuvieron sin variacion.

Figura 1. Ampollas e hiperpigmentacion siguiendo las lineas de
Blaschko.

Figura 2.Hiperpigmentacion y verrugas cerca a los pliegues de los
muslos. Eritema perigenital.

Figura 3. Estrato corneo sin cambios. Dermatitis espongiotica
eosinofilica, vesiculas intraepidérmicas rellenas de eosindfilos
Células disqueratonicas en la capa espinosa. Algunas células con
pigmento melanico en la capa basal
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DISCUSION

La IP se debe a las mutaciones del gen NEMO
(nuclear factor-kappa B essential modulator),
localizadas en Xg28. NEMO es la subunidad
reguladora del complejo Ikb-cinasa necesaria para
las vias de activacion de NF-kB que desempeian
importantes papeles enla inflamacion, respuesta
inmunitaria, el control del crecimiento celular y la
proteccion contra la apoptosis (4).

Como se mencion6 previamente, a nivel
histopatoldgico presenta cuatro estadios, cada uno
con caracteristicas particulares (5) (Tabla 1).

Para el diagnostico se suele emplear los Criterios
de Landy SJ y Donnai D (2). Existe ya una nueva
version (6).

Las manifestaciones clinicas graves incluyen:
convulsiones, encefalopatia infantil,
encefalomielitis diseminada aguda y el accidente
cerebrovascular isquémico (7) y problemas
oftalmologicos (8).

También, afectacion en el pelo, las méas frecuentes
son: alopecia (placas) y pelo escaso (9). Por lo
tanto se torna una enfermedad multisistémica y
un reto para otras especialidades ademas de la
dermatologia.

En laboratorio (10), se ha reportado eosinofilia y
leucocitosis entre la 3ra y 5ta semana en la fase
vesicular. Es importante, tener en cuenta a la
displasia ectodérmica y la sifilis congénita como

Tabla 1. Hiperpigmentacion y verrugas cerca a

diagnosticos diferenciales. Las tres comparten
manifestaciones comunes como la hipodoncia,
microdoncia, malformaciones, dientes impactados
y retraso de la erupcion. Sin embargo, los dientes
conoides de la IP son un rasgo caracteristico que la
diferencia de la sifilis congénita; ademas de que la
displasia ectodérmica es recesiva y afecta mas a
varones.

La IP no tiene tratamiento especifico hasta la
actualidad; pero es importante recalcar la actitud
profilactica contra infecciones agregadas en los
estadios vesiculares 0 verrugosos.

Es valioso conocer la IP debido a que se puede
confundir con otras enfermedades de mayor
prevalencia como el herpes, el nevus epidérmico
lineal, entre otras, con el fin de evitar tratamiento
inadecuado y sin éxito en la resolucion de la
enfermedad.

Muchos hospitales del pais no cuentan con pruebas
moleculares que son las definitivas e ideales para
descartar otras enfermedades, de la Incontinentia
pigmenti.

El caso expuesto cumple con los criterios mayores
de Landy SJ y Donnai D, tratandose de un cuadro
no severo (llamado también esporadico) estadio Il
(hiperpigmentado) con repercusiones estéticas que
en la vida adulta, la paciente al salir embarazada,
puede sufrir abortos espontaneos sin causa
aparente o trasmitir la mutacion a la descendencia.
Por lo tanto, casos como éste, ameritan consejeria
genética.

los pliegues de los muslos. Eritema perigenital.

Estadio Caracteristicas

| Vesiculoso

Presencia de espongiosis con eosindfilos, vesiculas epidérmicas

con eosindfilos en su interior y queratinocitos disqueratdsicos.

lIVerrugoso

Presencia de acantosis, papilomatosis irregular e hiperqueratosis

dentro de las cuales hay presencia de células disqueratdsicas
dispersas y degeneracién con vacuolizacion de capa basal.

lll.Hiperpigmentado

Presencia de melandfagos en el infilirado inflamatorio. Melanina

libre en la dermis, pero con ausencia o disminucién de la melanina
en la capa basal de la epidermis.

V. Atréficohipopigmentado

Presencia de queratinocitos apoptdsico, atrofia de los foliculos

pilosos y ausencia del musculo piloerector.
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