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Incontinencia pigmenti en estadio vésico ampolloso.

Reporte de dos casos

Incontinentia pigmenti with vesicular stage lesions. Report of two cases
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RESUMEN

A INCONTINENCIA pigmenti es una genodermatosis

L multisistémica ligada al cromosoma X, caracte-

rizada por lesiones cutaneas que evolucionan a

través de cuatro estadios. Reportamos el caso

de dos recién nacidas con incontinencia pigmenti que pre-

sentaron lesiones vesicoampollosas desde el nacimiento,

estadio que se presenta generalmente intraltero y es un
hallazgo poco frecuente.
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SUMMARY

Incontinentia pigmenti is a multisystem and x-linked
genodermatosis characterized by skin lesions progressing
through four stages. We report the case of two newborn
with incontinentia pigmenti who presented with vesicular
stage lesions, that is generally presented in utero and it is
not a very frequent finding.
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CASO 1

Recién nacido a término, sexo femenino, producto del
primerembarazo, sin antecedentes maternos de importan-
ciay controles prenatales normales, quien presenté desde el
nacimiento multiples lesiones, entre ellas vesiculas y ampo-
llas con algunas esfacelacioneslocalizadas, distribuidas en
un patron lineal, que comprometian los miembros inferiores
y superiores, escasas lesiones en el tronco y los genitales.
Adicionalmente presentaba algunas lesiones hiperqueratosi-
cas y verrucosas en la misma distribucion (Figura 1). El resto
del examen fisico fue normal. Se realiz6 test de Tzanck de
las vesiculas, que fue negativo. El hemoleucograma mostré
leucocitosis (22.900) con predominio de neutrofilos y sin
eosinofilia. Se efectué ademas la biopsia de una lesion am-
pollosay se observo una epidermis con vesiculas a distintas
alturas asociada a presencia de eosinofilos en su interior y
exocitosis eosinofilica. En la dermis habia un infiltrado de
naturaleza mixta perivascular superficial con presencia de
linfocitos y eosinofilos.

Figura1. Vesiculas y ampollas confluentes que forman un pa-
tron lineal en la pierna derecha. Obsérvense algunas papulas
hiperqueratdsicas.

Con los hallazgos anteriores se realizo el diagndstico
de incontinencia pigmenti (Figura 2).
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Figura 2. Acantosis del epitelio con vesiculas de tamano y
localizacion variables. Hay un intenso infiltrado de eosindfilos
(Ver recuadro inferior derecho).

CASO 2

Recién nacido a término de sexo femenino, ante-
cedentes familiares irrelevantes, quien presenta desde el
nacimiento vesiculas en los brazos, el abdomen y las piernas
sobre una base eritematosa, las cuales fueron aumentando
con el transcurso del tiempo, pero sobre una coloracién
café (Figura 3). El resto del examen fisico fue normal. El
test de Tzanck de las vesiculas fue negativo y normales los
otros examenes realizados. En el estudio histopatologico
se encontraron ampollas e infiltrado de igual naturaleza
que en el caso anterior, por lo que se hizo el diagnéstico
de incontinencia pigmenti. (Figura 4)

Figura 3. Vesiculas y ampollas, algunas cubiertas de costras,
agrupadas sobre una coloracion café.

©385

Figura 4. Epitelio acantosico con algunas vesiculas intraepi-
dérmicas acompanadas de cuerpos apoptosicos e infiltrado
de eosindfilos.

DISCUSION

La incontinencia pigmenti, descrita por primera vez
por Garrod en 1906 y clasificada posteriormente por sus
caracteristicas clinicas e histopatologicas por Bardach,
Bloch, Siemens y Sulzberger, es una genodermatosis poco
frecuente que se origina en alteraciones de los tejidos y or-
ganos derivados del ectodermo y del neuroectodermo.?-2

Esta entidad se transmite a través de un patrén domi-
nante ligado al cromosoma X; se debe a una mutacion en el
locus del gen NEMO (NF-Kappa B essential modulator) en
el cromosoma Xqg28, que codifica una proteina que confiere
proteccion frente a la apoptosis inducida por el factor de
necrosis tumoral alfa. Como consecuencia, mas del 95%
de los casos se presentan en el sexo femenino con letalidad
prenatal en el sexo masculino.?

Los cambios histopatolégicos ocurren en las células
con elcromosoma X alterado. Debido a la inflamacién aguda
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en el sitio de las vesiculas epidérmicas, las células de la
capa basal fallan para contener la melanina, por lo que se
acumula en la dermis en forma de melanofagos dérmicos;
de ahi se deriva el nombre de la enfermedad. La erupcion se
localiza a lo largo de las lineas de Blaschko, posiblemente
reflejando las vias de migracion de los melanoblastos du-
rante el periodo de embriogénesis.4

Clinicamente las manifestaciones cutaneas cursan a
través de cuatro estadios clinicos: vesicular, verrucoso,
hiperpigmentado e hipopigmentado atréfico. Estos esta-
dios pueden sobreponerse, pero no es lo mas comun. El
estadio vesicular puede estar ausente, ocurrir intra Utero
o aparecer dentro de las dos primeras semanas de viday
comprometer principalmente el troncoy las extremidades.
El estadio verrucoso se desarrolla entre la segunda y la
octava semana y se caracteriza por papulas y placas
hiperqueratosicas con distribucion preferencial en las ex-
tremidadesdistalesy el cuero cabelludo. El estadio hiper-
pigmentado se presenta a partir de las doce semanasy por
locomun afecta el tronco, laregion axilary la inguinal. Las
lineas hiperpigmentadas generalmente se van atenuando
y pueden desaparecer en la pubertad y en la edad adulta.
Finalmente, la fase atrofica es una manifestacion tardia 'y
consiste en bandas lineales de atrofia e hipopigmentacion
con anhidrosis y pérdida de anexos, en la cara posterior
de los miembros inferiores.*

Se describen manifestaciones oculares en un 40% de
los pacientes, que afectan principalmente los vasos retina-
les, lo cual puede llevar a pérdida de la vision, manifesta-
ciones neuroldgicas como convulsiones, paralisis espastica,
microcefalia y retardo psicomotor; asi mismo, pueden
presentarse otros hallazgos como alopecia, alteraciones

BIBLIOGRAFiIA

dentarias, distrofia ungueal, anormalidades mamarias y
esqueléticas.*56

En el caso de las dos pacientes reportadas el examen
oftalmoldgico y el neurologico fueron normales y no se
presento otro tipo de anormalidades estructurales.

Entre los diagnosticos diferenciales se deben tener en
cuenta causas infecciosas como la infeccion por el virus del
herpes simple, el virus varicela zoster y las infecciones por esta-
filococo. Estos diagnosticos se descartaron en las dos pacientes
con los hallazgos clinicos y de laboratorio mencionados.

El estudio histopatoldgico durante la fase temprana se
caracteriza por vesiculas intraepidérmicas con eosindfilos en
su interior, espongiosis de la epidermis y cambios inflamato-
rios no especificos en la dermis con un infiltrado de predo-
minio eosinofilo. Estos hallazgos confirman el diagndstico y
estuvieron presentes en el estudio de estas dos pacientes.

Respecto al tratamiento, durante el periodo neonatal
y cuando hay presencia de vesiculas es importante evitar
las infecciones locales, ya que ninguna medida terapéutica
influye en la evolucion natural de la incontinencia pigmenti
y el tratamiento, por lo tanto, es sintomatico.

Se recomiendan evaluaciones oftalmologicas, neu-
roldgicas y odontolégicasiniciales y peridédicas. Ademas se
debe realizar consejeria genética en todos los casos.

Se reportan dos casos de incontinencia pigmenti
por revelar lesiones en estadio vésico-ampolloso, que se
presenta generalmente intradtero, y ademas por presentar
coexistencia de lesiones en estadio vésico-ampolloso y
verrucoso en el primer caso, hallazgos poco frecuentes en
la evolucion de esta enfermedad.
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