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Incontinentia pigmenti (Bloch-Sulzberger Syndrome) in a male patient. A case report
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RESUMEN

Incontinentia pigmenti es una rara genodermatosis ligada al cromosoma X caracterizada por lesiones ampollares
distribuidas sobre las lineas de Blaschko. Esta se presenta en cuatro estadios: vesicular, verrugoso, hiperpigmentado
y atrofico. Es mas frecuente en mujeres por su letalidad en varones, aunque hay casos de sobrevivencia en ellos. Se
presenta el caso de un varén de 30 dias de nacido que presento lesiones vesiculo-ampollares de distribucion lineal
siguiendo las lineas de Blaschko. Se le realiz6 una biopsia cutanea cuya conclusion fue incontinentia pigmenti en
estadio vesicular. Este es el primer caso varon reportado en la literatura peruana.

PALABRAS CLAVE: Incontinencia pigmentaria, enfermedades cutaneas genéticas, masculino. (Fuente: DeCS-
BIREME).

SUMMARY

Incontinentia pigmenti is a rare X-linked dermatosis characterized by bullous lesions distributed along Blaschko’s
lines. Four clinical stages are recognized: blister, verrucous or wart like lesions, hyperpigmentation and atrophic
lesions. We present the case of a 30-day old male patient who presented with blisters and bullous lesions distributed
along Blaschko's lines. A skin biopsy was performed that confirmed the diagnosis. This is the first report of a male
patient in Peru wth the syndrome.
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INTRODUCCION

Incontinentia pigmenti o sindrome de Bloch-
Sulzerger es una alteracion hereditaria dominante
ligada al cromosoma X que afecta a multiples sistemas
y se caracteriza por lesiones ampollares en bandas,
lineales o salpicadas que siguen las lineas de Blaschko
y que suelen estar presentes o aparecen poco después
del nacimiento (1).

Esta es consecuencia de una mutacion en el
modulador esencial del factor nuclear kB (NFkB)
(NEMO) que ha sido localizado en el Xq28 (2). Se
presenta en mayor frecuencia en mujeres debido a la
mortalidad prenatal en varones, aunque se han descrito
casos de sobrevivencia en varones con un genotipo
XXY o mosaicismos somaticos (3). Se pueden
diferenciar cuatro estadios: vesicular, verrugoso,
hiperpigmentado y atrofico; donde los pacientes
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pueden no desarrollar todos los estadios o bien que
varios estadios se superpongan (1).

Incontinentia pigmenti puede estar asociado a
anormalidades sistémicas como alopecia, distrofia de
las uias, alteraciones en la denticién y ocasionalmente
alteraciones de sistema nervioso central, alteraciones
oculares o problemas estructurales del desarrollo (4-
6).

El objetivo del reporte fue presentar un paciente
masculino con esta enfermedad, sin complicaciones;
se discute el cuadro clinico y se revisa la literatura.

o A
Figura 1. A: Se observan multiples lesiones vesiculo-
ampollares acompafiados de costras séricas y serohematicas
de distribucion lineal en la cara interna del MI derecho. B: Se
observan lesiones vesiculares en la cara externa del MS derecho
siguiendo las lineas de Blaschko.
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PRESENTACION DEL CASO

Varén de 30 dias de nacido, de parto eutdcico a
término y con peso adecuado para la edad gestacional
presentd desde el nacimiento lesiones vesiculo-
ampollares distribuidas en la cara interna del miembro
inferior (MI) derecho y la cara externa del miembro
superior (MS) del mismo lado; siguiendo las lineas de
Blaschko. Se le dejo en observacion para ver si ocurria
remision espontanea.

Cuatro dias después el paciente retorno al servicio
presentando aumento del numero de lesiones.
El examen fisico general no mostrd alteraciones
encontrandose dentro de limites normales. Al examen
fisico dermatologico se observaron multiples lesiones
vesiculo-ampollares, firmes, turbias, acompanadas de
costras séricas y serohematicas asentadas sobre una
base eritematosa de distribucion lineal que afectaban
el borde interno del MI derecho y el borde externo del
MS ipsilateral (Figura 1).

El hemograma mostr6 hemoglobina 15,3 g/
dl; leucocitos 15 200 cél./mm3; neutrofilos 65%;
linfocitos 22%; eosindfilos 10%; plaquetas 350 000
cél./mm3. Ademas, un examen directo y cultivo para
hongos y bacterias resultdé negativo. Se le realizd
una biopsia cutdnea de una de las vesiculas del MI
cuyo informe anatomo-patologico fue dermatitis
perivascular superficial, espongidtica eosinofilica con
presencia de vesiculas intraepidérmicas que contienen
numerosos eosindfilos, acantosis y espongiosis (Figura
2A). Ademas, en la dermis se observd infiltrado
inflamatorio de distribucién perivascular superficial
e intersticial conformado por linfocitos, eosinéfilos y
melan6fogos (Figura 2B).
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Figura 2. A: Histopatologia. Se observa dermatitis perivascular superficial,
espongidtica-eosinofilica con presencia de vesiculas intraepidermicas. HE-100X.
B: Histopatologia. En dermis se observa infiltrado inflamatorio perivascular
superficial de linfocitos con presencia eosinéfilos y melandfogos. HE-400X.
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Figura 3. Se observa disminucion notable de la pigmen-
tacion a nivel de la cara interna del miembro inferior
derecho.

El diagnostico anatomo-patologico final fue
Incontinentia pigmenti en estadio vesicular. Se le
realiz6 examen de fondo de ojo, no encontrando
afeccion alguna. Se le indicd tratamiento con
limpiadores e hidratantes de piel apreciandose en el
control a los 30 dias una disminucion considerable de
la pigmentacion y evolucion favorable (Figura 3).

DISCUSION

El sindrome de Bloch-Sulzberger (/ncontinentia
pigmenti) es una rara genodermatosis ligada al
cromosoma X. Fue descrito inicialmente por Garrod
hacia el afio 1906; sin embargo Bardach, Bloch,
Siemens y Sulzberger definieron la condicién
posteriormente (7,8).

Afecta predominantemente a las mujeres a razén
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
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Incontinentia pigmenti se caracteriza por lesiones
cutaneas lineales que comienzan en el nacimiento
y la evolucion espontdnea en cuatro estadios. El
estadio 1 es inflamatorio vesiculo-ampolloso con
bandas de vesiculas epidérmicas llenas de eosinofilos
que generalmente estan presentes al nacer o en las
primeras semanas de vida como lo evidenciado en el
paciente y que se resuelve a los 4-6 meses de edad
(1,8). En el estadio 2 se aprecian lesiones verrugosas,
hiperqueratosicas que pueden aparecer en diferentes
areas distintas al estadio 1, estas se resuelven en
6 meses (8). El estadio 3 consiste en maculas con
hiperpigmentacion lineal que aumentan en forma
gradual siguiendo las lineas Blaschko y un cuarto
estadio de hipopigmentacion y atrofia.

La anatomia patoldgica es importante pues nos
ayuda al diagnostico como en este caso en el que se
evidenciaba vesiculas intraepidérmicas con numerosos
eosindfilos caracteristico del estadio 1. Ademas de ello
es importante el diagndstico diferencial en cada estadio
con otras entidades y de esta manera no pasar por alto la
sospecha de Incontinentia pigmenti. El primer estadio
puede confundirse con infecciones (bacterianas y por
virus del herpes simple), eritema toxico y epidermolisis
ampollosa. El segundo estadio con el nevo epidérmico
lineal; asi como la hipermelanosis nevoide lineal y
arremolinada que puede ser idéntica al tercer estadio.

Este caso nos muestra el desarrollo de la
primera etapa en un paciente vardon que no presentd
complicaciones en el embarazo con desenlace fatal
como describe la literatura. La supervivencia de
los casos varones reportados tiene tres posibles
mecanismos; presencia de cariotipos anormales;
mutaciones hipomorficas y el mosaicismo (3).
Desconocemos cudl de estos mecanismos presentd
el paciente pues no se le realizé un estudio genético;
aunque estudios demuestran que la explicacion mas
probable de supervivencia en los pacientes masculinos
es el resultado de mosaicismo somatico por una
mutacion post-cigdtica que se produce durante la
etapa de blastocisto de la embriogénesis (10).

El diagndstico oportuno y el seguimiento constante
de estos pacientes es importante por las complicaciones
sistémicas a largo plazo que pueden desarrollar. Este
seria el primer caso de sexo masculino reportado en la
literatura peruana el cual nos ayuda a comprender y
sospechar esta patologia (11-15).
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