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Introduccion
La Incontinencia Pigmentaria (IP) es

una genodermatosis infrecuente que se
transmite con una herencia dominante
ligada al cromosoma X, aunque en un
50% de los casos se debe a una muta-
cién espontdnea’. Es un proceso multi-
sistémico con alteraciones en los tejidos
de origen ectodérmico, especialmente
en la piel y sus anejos. También afecta a
los dientes, los ojos, el sistema nervioso
central (SNC) y el esqueleto™***.

Se describe los hallazgos clinicos e his-
tologicos en una paciente con IP y revi-
samos la literatura.

Caso clinico

Nifia de diez dias de edad, nacida de
parto eutdcico a término, con peso ade-
cuado para su edad gestacional. Pri-

mera hija de padres no consanguineos.
La exploracion fisica al nacimiento fue

normal. Las lesiones cutaneas aparecie-
ron al tercer dia de vida, en forma de
vesiculas aisladas de contenido claro o
amarillento, localizadas en el miembro
inferior izquierdo. En los dias siguientes,
las lesiones vesiculosas se extendieron:
al miembro inferior derecho, a la extre-
midad superior izquierda y al hemicuer-
po derecho. La enfermedad curs6 en
brotes, con evolucién de las vesiculas a
papulas queratésicas.

Antecedentes familiares: unicamente
la madre referia haber padecido un cua-
dro clinico similar. Presentando casi des-
de el nacimiento lesiones vesiculosas lo-
calizadas en los miembros menores y en
el cuero cabelludo. Desde el afio de vi-
da, las lesiones evolucionaron a maculas
hipo e hiperpigmentadas que se han
mantenido estables hasta el momento
actual. No se encontraron alteraciones
neurologicas, dentales ni oftalmolégi-
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cas. El resto de los antecedentes familia-
res carecian de interés.

Exploracion fisica: en la superficie de
flexién de ambas piernas, el dorso de
los pies, la cara interna de los antebra-
zos y el hemitorax derecho se observan
lesiones vesiculosas y papulosas sobre
una base eritematosa con distribucién
vagamente lineal (figuras 1, 2'y 3). Sin
afectacion de las mucosas, el pelo y las
ufas.

Pruebas complementarias: hematime-
tria, bioquimica sanguinea, andlisis de
orina y examen oftalmolégico norma-
les, excepto una eosinofilia en sangre
periférica de 7.1%. El estudio histologi-
co demostro la presencia de grandes ve-
siculas intraepidérmicas, parcialmente
ocupadas por restos celulares y eosiné-
filos. En la dermis papilar era evidente
un marcado infiltrado inflamatorio con
numeroso eosindfilos.

Desde el segundo mes de vida las le-
siones han ido desapareciendo progresi-
vamente. En la Ultima revisién realizada
a los ocho meses de edad persisten, ex-
clusivamente, unas lineas de pigmenta-
cion residual.

Comentario
La Incontinencia Pigmentaria aparece
casi exclusivamente en hembras, siendo

letal en fetos masculinos hemicigotos, lo

que explica la alta incidencia de abortos
espontaneos en las familias afectadas.
Se han descrito casos de IP en varones
con cariotipo 47XXY (sindrome de
Klinefelter)®, y en varones con cariotipo
46 XY en los que se piensa pueda ser
consecuencia de una mutuacién con
mosaicismo del cromosoma X°.

Estd muy discutida la localizacién del
gen afectado en la IP. Actualmente se
ha establecido la existencia de dos ge-
notipos de IP que muestran una expre-
sién fenotipica similar. En el genotipo
IP-1: el andlisis genético de los casos es-
poradicos de mujeres afectadas, mues-
tra translocacion del cromosoma X, con
localizacion del gen defectuoso en la
proximidad del centromero del brazo
corto del cromosoma X(Xp11)’. En el
genotipo IP-2, que son los casos fami-
liares, el gen alterado estaria en el brazo
largo del cromosoma X (Xq 28)°. El fe-
notipo de la IP es consecuencia de un
mosaicismo funcional, dependiendo del
nimero de células que tengan o no
inactivado el cromosoma X alterado.
Esto explicaria la expresion clinica tan
variable de la enfermedad.

Desde un punto de vista clinico, las le-
siones cutaneas aparecen con una fre-
cuencia de un 90%"2. De forma clasica,
se pueden diferenciar tres estadios evo-
lutivos, aunque con frecuencia pueden
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Figura 1.

Figura 2.

Figura 3.
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coexistir lesiones en distintas fases de
evolucién en un mismo paciente. Las le-
siones aparecen al nacimiento o durante
las primeras semanas de vida y lo hacen
en forma de vesiculas o vesiculo-ampo-
llas sobre una base eritematosa distribu-
yéndose a lo largo de las lineas de
Blaschko; especialmente en las extremi-
dades’*°. En una segunda fase las vesi-
culas evolucionan a lesiones papulosas y
liquenoideas, que tienden a desaparecer
entre los 6 y los 8 meses de vida®. A ve-
ces, pueden persistir hasta la vida adul-
ta. En la tercera fase, aparecen lesiones
pigmentadas que son las que definen la
enfermedad. Son méculas marronéaceas
de bordes irregulares y distribuidas bien
de forma salteada o bien a lo largo de
las lineas de Blaschko especialmente en
el tronco. Tienden a atenuarse y a desa-
parecer en la pubertad* aunque a veces
persiste toda la vida.

En un 60-70% de los pacientes se han
descrito otras manifestaciones ectodér-
micas y mesodérmicas'. Se trata de lesio-
nes ungulares (onicodistrofia, tumores
ungueales) alopecias cicatriciales, lesio-

nes dentales (anodoncia parcial)"?, ocu-
lares (estrabismo). La retinopatia es el
problema més grave porque puede oca-
sionar ceguera. También puede afectar-
se el sistema nervioso central (con-
vulsiones, retraso psicomotor, espastici-
dad), y el esqueleto. La posibilidad de
aparicion de neoplasias a lo largo de la
vida estd aumentada respecto a la po-
blacion general® . Aunque todos estos
problemas son de aparicién mas tardia,
son los que condicionan el prondstico.
Nuestra paciente es un ejemplo del
primer estadio de la enfermedad, tanto
clinica como histopatolégicamente. Las
lesiones aparecieron precozmente y el
Unico dato analitico es la presencia de
eosinofilia moderada que aparece en un
30% de los pacientes durante el estadio
vesiculoso'. Un dato a destacar es la
presencia de lesiones cutaneas pigmen-
tadas residuales en la madre, sin afecta-
cion sistémica. En la evaluacion de éstos
pacientes lo importante es el seguimien-
to a largo plazo y la actitud expectante,
ya que las complicaciones més graves
aparecen en fases mas tardias"™.
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