Incontinentia pigmenti: A proposito de un caso.
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SUMMARY

Incontinentia Pigmenti is a rare X-linked multisystem neuroectodermic disorder with signs
and symptoms related mainly to the dermatologic, dental, ocular and central nervous systems,
and characterized by death in the majority of male embryos. Affected children do not appear
sick, in spite of the skin eruption, the peripheral leucocytosis and marked eosinophilia. Most
of the cases are reported in caucasians, although there are description in black children,
orientals, north central and south american Indians, and in our mestizos. The name of
Incontinentia Pigmenti describes the incontinence of the melanin pigment from the basal
layer of the epidemermis into the superficial dermis. (Rev Med Hered 1995;6(3):140-144).
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INTRODUCCION

La Incontinentia Pigmenti (IP), es un sindrome neuroectodérmico mulsistémico, de rara
ocurrencia, con herencia dominante ligada al cromosoma X, que se acompafia de signos
dermatologicos, oculares, dentales, del sistema nervioso central y caracterizado por la muerte
de la mayoria de los embriones masculinos (1). Los nifios generalmente no lucen enfermos, a
pesar de la erupcidn, la leucocitosis y la marcada eosinofilia (2). La mayoria de casos son de
raza blanca, pero ocurren en nifios de raza negra, oriental, indios norteamericanos, centro y
sudamericanos, y en nuestra raza mestiza.



Caso clinico

S.A.M. muyjer, de cinco semanas de edad, naci6 con 5 "ampollitas" en el antebrazo izquierdo,
y otra en la cara dorsal de la tercera falange del dedo medio de la mano derecha. Tres dias
después aparecieron macula eritematosas en las extremidades y vesiculas pequefias en los
flancos del abdomen, que se pigmentaron diez dias después( Figura N°l y figura N°2).
Algunas era lineales, la mayoria tortuosas, serpiginosas, otras en mancha. Habian papulas
liquenoides en el antebrazo derecho. Todas ellas respetaban la linea media, salvo en la region
lumbosacra. Tenia una lesion verrucosa, de 3 mm de didmetro en el pliegue proximal de la
region dorsal de la tercera falange del dedo medio derecho.

Figura N°1

Figura N° 2



Antecedentes Familiares

Tia paterna de 12 afios de edad, con convulsiones. Nadie en la familia presenta o ha
presentado las lesiones caracteristicas de esta entidad.

Anatomia Patologica

En las zonas pigmentadas se aprecian las capas queratinicas y granulosas. Ocasionales células
disqueratdnicas en la capa espinosa. Algunas células con pigmento melanico en la capa basal
( Figura N°3). Presencia de melandforos perivasculares en la dermis superficial e infiltracion
leucocitaria en algunos foliculos ( Figura N°4).

Figura N°3. Picl zona pigmentada del brazo, Se aprecia capacérneay granulosa. Aisladas células disqueratdsicas
en la capa de Malpighi.

Figura N°4. Picl zona menos pigmentada del brazo. Se ve foliculo con focos de infiltracitn leucocitaria.
Ocasionales melanéforos perivasculares en la dermis superficial.

DISCUSION

La IP es una enfermedad hereditaria, ligada a X, dominante, con letalidad en los varones. Las
mujeres afectadas tienen un alto indice de abortos espontaneo de fetos varones (3).

Se han identificado hasta el momento dos genes en el cromosoma X relacionados con esta



enfermedad. La region involucrada ha sido siempre la misma: Xp 11; ese gen se ha llamado
IP 1. Todos los casos en los que el gen IP 1 ha estado involucrado han sido esporadicos. En
los casos familiares se ha encontrado una asociacion con un gen situado en el brazo largo de
X, en la region Xq28 y se denomina IP 2.

En el Perti hay dos casos publicados de Incontinencia Pigmento (4,5).

Estas enfermedad comprende la piel en un 98%, las ufias en un 40%, el pelo en un 50%, los
dientes en el 65 a 80%, los ojos en el 35 a 40%, el sistema nervioso central en 30% y la
glandula mamaria (2,3,6,7).

En el 90% de casos, la erupcion se inicia en la primeras dos semanas de vida, y ocurren
cuatro estadios bien definidos.

El estadio 1 a menudo se confunde con exantemas virales o estafilococias de piel y son
maculas eritematosas seguidas de vesiculas, siguiendo un patron lineal al predominio de la
cara flexora de las extremidades, y caras laterales del tronco, respetando la cara y la linea
media.

El estadio 2 se presenta en un 80% de casos (3), aparece entre la segunda y sexta semana de
edad (8). Son lesiones tipicamente hiperqueratosicas y verrucosas localizadas sobre la
superficie dorsal de los dedos de las manos y pies, y en las regiones axilares e inguinales
(2,5,9).

El estadio 3 es caracteristico, y ocurre en el 98% de casos (2,6). Se inicia entre los 3 y 6
meses de edad; la pigmentacion es gradual y ocurre después que las vesiculas han
desaparecido. Su apariencia es estriada o en torbellino con respecto a las lineas de Blaschko y
son mas frecuentes en el tronco que en las extremidades. Entre el 14% y el 40% de pacientes
con IP se presentan en esta fase, sin evidencia de los estadios anteriores (2,9).

En el estadio 4 hay areas circulares o lineales sin pelo, pélidas, y a predominio de los
miembros inferiores (10). Puede haber distrofia ungueal y tumores subungueales keratoticos
(11), asociado a deformidad Oseas de las falanges subyacentes. El pelo es grueso, sin brillo, y
erizado (12), con alopecia en el vertex (2). Se describen pezones supernumerarios,
hipoplasicos y con pigmentaciéon anormal, e hipoplasia o aplasia de la glandula mamaria (10).
Puede haber aplasia parcial de las glandulas sudoriparas (13). La denticion decidua y
permanente puede estar afectada en un 80% presentando anodoncia, hipodoncia, erupciones
tardias impactacion y malformacion de las coronas (11,14). El sistema ocular puede estar
comprometido y es uno de los que incide en el prondstico de esta enfermedad. Las lesiones
oftalmologicas pueden afectar la reina y areas no retinales (6,15). En la retina pueden ocurrir
zonas de isquemias que promueven la proliferacion de neovasos sanguineos, con sangrado y
fibrosis subsecuentes, algo similar a lo que se describe en la retinopatia del prematuro (6,16).
Las no retinales incluyen el estrabismo, el microftalmus, la pigmentacion conjuntival (17), las
cataratas congénitas (2), la uveitis, la atrofia del cuerpo ciliar, la ausencia de cdmara anterior,
la atrofia del nervio Optico y las escaleras azules (2,8,18). En nuestro paciente no se
observaron lesiones oculares.

El compromiso del Sistemas Nervioso Central afecta también seriamente el prondstico de la
incontinencia pigmento, sobretodo si ocurre en el periodo neonatal. Lo mas frecuente son las
convulsiones, la paralisis espastica, el retardo psicomotor, la microcefalia, la necrosis
hemorragica y la hidrocefalia (2).

La incidencia de retardo mental severo en casos familiares es del 3%, comparado con un 15



% en casos esporadicos de IP (3).

El 13.7% de los pacientes con IP presentan deformidades del tronco, enanismo, espina bifida,
paladar hendido, hemiatrofia, luxacion congénita de cadera y condrodistrofia (17,18).
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