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Resumen

Introduccion: La Incontinencia Pigmenti (IP) es un trastorno
neurocutaneo raro dado por la alteracién hereditaria ligada al cro-
mosoma X, se presenta un caso clinico.

Reporte de caso: Nina recién nacida, quien es valorada a las 48
horas de vida, por lesiones en piel con vesiculas eritematosas-am-
pollas pustulosas, ubicadas en el miembro inferior izquierdo, pre-
sentes desde el nacimiento. Las lesiones se extendieron aumen-
tando en nimero a otras regiones, ademas de irritabilidad soste-
nida.

Taller diagnéstico: Se realiza biopsia de piel y se diagnostica de
incontinencia pigmenti. El estudio genético determiné una geno-
dermatosis dominante ligada al cromosoma X, asociada a la mu-
tacion del GEN IKBKG. Estudios de control hematoldgico, qui-
mico y hormonal fueron normales. No existi6 compromiso neuro-
légico u oftalmico.

Evolucién: La paciente, con lesiones en fase vesicular, recibi6 tra-
tamiento topico con éxido de zinc y calamina. En su evolucion se
agregaron lesiones tipo papulas sobre infectadas, por lo que requi-
ri6 oxacilina. Fue dada de alta en mejores condiciones, sigue en
observacién.

Conclusiones: En el presente caso se plantean diagndsticos dife-
renciales como el impétigo ampollar, penfigoide ampolloso, herpes
neonatal, citomegalovirus, mastocitosis, epidermolisis ampollar he-
reditaria o eritema toxico.

Palabras claves:

Incontinencia Pigmenti, Genodermatosis, Mujer, Reporte
de caso.

Incontinence pigmenti (Bloch-Sulzberger

syndrome) in the neonatal stage: A case report.

Abstract

Introduction: Incontinence pigmenti (IP) is a rare neurocutaneous disor-
der caused by a hereditary alteration linked to the X chromosome. A clini-
cal case is presented.

Case report: A newborn girl who was evaluated at 48 hours of life for skin
lesions with erythematous vesicle-pustular blisters located on her left lower
limb presented at birth. The lesions spread, increasing in number, to other
regions and sustaining irritability.

Diagnostic workshop: A skin biopsy was performed, and incontinence
pigmenti was diagnosed. A genetic study revealed a dominant genoderma-
tosis linked to the X chromosome, associated with the IKBKG gene muta-
tion. Hematological, chemical, and hormonal control studies were stan-
dard. There was no neurological or ophthalmic involvement.

Evolution: The patient with lesions in the vesicular phase received topical
zinc oxide and calamine treatment. During disease progression, oxacillin
was added to infected papule-type lesions. She was discharged in good con-
dition and remained under observation.

Conclusions: In the present case, differential diagnoses such as bullous

impetigo, bullous pemphigoid, neonatal herpes, cytomegalovirus, mastocy-
tosis, hereditary epidermolysis bullosa, or toxic erythema were proposed.
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Introduccion

La Incontinencia Pigmenti (IP) es un trastorno neurocutaneo
raro dado por la alteracién hereditaria ligada al cromosoma
X, con una afectacion multisistémica, caracterizandose por la
presencia de lesiones iniciales vesiculo-ampollares en bandas,
lineales o salpicadas que siguen las lineas de Blaschko y que
suelen estar presentes o aparecen poco después del
nacimiento. La IP fue descrita por primera vez por Garrod en
1906, pero la primera descripcién completa es atribuida a
Bardach, Bloch, Siemens y Sulzberger, durante la década de
1920, en funcion de sus caracteristicas clinicas e
histopatologicas se llegd a conocer como sindrome de Bloch-
Sulzberger. Tiene una distribucion mundial, con una
prevalencia que atn se desconoce, sin embargo, su incidencia
es de 1 cada 40.000 o 50.000 nacidos vivos [1]. Se presenta
casi exclusivamente en mujeres teniendo relacion 20:1, puesto
que casi todos los hombres fallecen en la etapa perinatal a
menos que su cariotipo sea 47XXY o presenten mosaicismo
somaticos y mutacion hipomorfica [2, 3]. Esta entidad es
causada por la delecion de los exones 4-10 del gen IKBKG,
presente en el locus Xq28, en un 80 a 90 % de los casos. Este
gen codifica para la subunidad NEMO del complejo proteico
cinasa, que es un inhibidor esencial de la senalizacion celular
antiapoptosica y proinflamatoria mediada por NF-kappa B.
Por consiguiente, ocurre una disregulacion en la produccion
de citocinas, quimiocinas y moléculas de adhesién que lleva a
la predisposicion de las células mutantes a la apoptosis. Otras
mutaciones se han asociado con la incontinencia pigmentaria,
como mutaciones sin sentido puntuales en los exones 2 a 10
[4].

Los hallazgos dermatologicos son los primeros en
presentarse y se dividen en cuatro estadios: vesiculas -
generalmente perinatales, lesiones Verrugosas,
hiperpigmentacién que sigue un patrén caracteristico y por
ultimo, lesiones hipocrémicas atréficas o cicatrizales. Las
alteraciones cutaneas pueden estar presentes en el momento
del nacimiento o aparecer en los primeros 15 dias de vida, con
el tiempo se van atenuando, llegando a desaparecer en la
pubertad y fase adulta. La dificultad del diagndstico, radica
en que el cuarto estadio de la enfermedad es una
manifestacion tardia, probablemente infradiagnosticada, que
consiste en alteraciones atroficas hipopigmentadas en los
miembros inferiores. En algunos casos quedan lesiones
neurolégicas residuales como retraso mental o graves
afectaciones motoras y oculares [3]. Los pacientes presentan
fenotipo muy variable debido a la inactivacién de uno de los
cromosomas X (heterocromatinizacién) muy temprano en la
embriogénesis, que determina la afeccién variable de distintos

organos. La afectacién del sistema nervioso central y ocular
determina el prondstico. Su deteccién temprana es
importante, ya que no existe tratamiento etiologico curativo,
debiéndose realizar tratamiento con medidas de apoyo de los
diferentes trastornos acompafiantes [6]. Por estas razones y al
ser una rara genodermatosis se decidio la presentacion de este
caso.

Caso clinico

Neonato de sexo femenino que nace por parto vaginal en
Centro de Salud, valorado en 38 semanas de gestacién por
escala de Ballard, con peso de 2950 gramos, adecuado para
la edad gestacional, con Apgar de 7/9, con antecedentes
perinatales de madre de 31 afios con embarazo controlado,
padres no consanguineos. Fue dada de alta a las 48 horas de
vida, y al tercer dia de vida acuden a nuestra institucion
debido a lesiones en piel tipo vesiculas eritematosas-ampollas
pustulosas, ubicadas en el miembro inferior izquierdo,
presentes desde el nacimiento, que con el pasar de los dias se
extendieron aumentando en nimero a otras regiones, ademas
de irritabilidad sostenida (Figura 1).

Figura 1. Lesiones presentes en la paciente.

Vesiculas eritematosas con ampollas pustulosas, siguiendo un
trayecto lineal, en miembro inferior izquierdo.

Examen fisico

Al examen fisico al ingreso se observd una dermatosis
diseminada a tronco anterior, tronco posterior, extremidades
superiores, extremidades inferiores, area genital y glatea. Las
lesiones consistian en papulas eritematosas, tipo vesicula,
pustulosas y con contenido amarillento. Algunas lesiones
adoptaban el patréon lineal, y otras fueron curvilineas. Las
lesiones confluian formando placas eritematosas con
descamacién fina en algunas areas. El tamano de las lesiones
era variable.

Actas Médicas (Ecuador) 2024;34(1) Pagina 61



DOI:10.61284/176

Dermatologia | Pediatria

Figura 2. Lesiones presentes en la paciente.

Dermatosis diseminada.

No se constato6 afectacion en cara, mucosa oral o zona ocular
(Figura 2). El examen neurolégico fue normal y el resto del
examen fisico no mostré alteraciones. El diagnéstico inicial
fue sepsis asociada a dermatosis neonatal en estudio. Se inicié
tratamiento antibidtico de primera linea con base en
ampicilina y gentamicina.

Dada la persistencia de las lesiones diseminadas al tercer
dia de hospitalizacién, se interconsulté al servicio de
dermatologia. Con la sospecha diagnéstica de Incontinencia
Pigmenti en fase vesicular, segtn los criterios diagnosticos de
Landy y Donnai. Se confirmé el diagnéstico mediante un
estudio histologico de la biopsia tomada de una de las
vesiculas de pierna izquierda. Se inici6 un tratamiento topico
con 6xido de zinc y calamina.

La pacientes fue valorada por el servicio de Genética en
donde se efectu6 el diagnoéstico de genodermatosis dominante
ligada al cromosoma X, asociada a la mutacién del GEN
IKBKG. Esta entidad llev) a un tamizaje de las asociaciones
oftalmolodgicas y neurologicas, reportandose como normal.

En su evolucién se agregaron lesiones tipo papulas sobre-
infectadas (Figura 3) por lo que requiri6 valoraciéon por el
servicio de Infectologia, en donde se indicé la cobertura
antimicrobiana con oxacilina, con nueva toma de
hemocultivos sin crecimiento bacteriano.

Figura 3. Evolucién de las lesiones en la paciente.

Lesiones sobreinfectadas.

Evolucién
La paciente egreso a los 28 dias de vida con lesiones atun en
estadio 1 (Figura 4).

Figura 4. Evolucion de las lesiones en la paciente.

Lesiones mejoradas al final del tratamiento.

Métodos auxiliares de diagnéstico

Paraclinicos: hemograma de ingreso, llama la atencién la
cosinofilia severa (mayor de 3.000/pl), resto de globulos
blancos, neutréfilos, linfocitos, serie roja y plaquetas dentro
de rangos normales. Frotis de sangre periférica reportando
leucocitos de 12.000 X 109/L, segmentados 41 %, linfocitos
11 %, ecosinofilos 48 % (4.290/pl absolutos), plaquetas
192.000 x mm3, serie roja sin alteraciones. Los reactantes de
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fase aguda negativos. Las funciones hepatica, pancreatica y
renal estuvieron conservadas. Las serologia VDRL — VIH no
reactiva, TORCH negativo. Hemocultivos por dos ocasiones
fueron negativos-sin crecimiento. La tomografia de craneo
simple: sin alteraciones en el parénquima cerebral, leve
asimetria ventricular a predominio del izquierdo. El fondo de
ojo fue normal.

Biopsia cuténea: vesiculas de pierna izquierda

Examen directo y cultivo en piel: negativa. Anatomia
patolégica informa: epidermis con acantosis, hiperqueratosis,
abundantes disqueratocitos y exocitosis de eosinoéfilos,
espongiosis  cosinofilica, vesicula  intracpidérmica vy
subcorneal con abundante eosindfilos, infiltrado inflamatorio
perivascular de eosindfilos en dermis papilar y reticular

(Figura 5).

Figura 5. Diagnéstico histopatolégico

Diagnéstico anatomopatolog|co flna[ incontinentia p]gmentl
Estadio 1 (vesiculo-eritematoso-ampollar).

Evolucién

Actualmente, la paciente se encuentra bajo control y
seguimiento de equipo multidisciplinario integrado por
pediatria, dermatologia, neurologia, oftalmologia, genética y
en el futuro odontologia.

Discusion

La incontinencia pigmenti es una enfermedad genética
perteneciente al grupo de las genodermatosis. Es un raro
trastorno multisistémico, cuya incidencia es de 1 cada 40 000
nacidos vivos, aunque probablemente sea mayor porque
puede pasar facilmente desapercibida al ser su presentacion
muy variable y las lesiones posiblemente confundidas con las
de otras entidades: infecciones virales o bacterianas,
reacciones como el eritema toxico en el periodo neonatal y en
las etapas iniciales [1]. Se trasmite en forma dominante ligada
al cromosoma Xy solo la padecen las mujeres. La relacién de
afectados mujer/hombre es 20:1; sin embargo, en otros
estudios se ha reportado hasta una incidencia de 40:1, ya que

en hombres es de caracter letal por las complicaciones
Intrauterinas que se presentan [2].

En 2000, Smahi y colaboradores observaron que mas de
80% de los pacientes mostraba una delecién de los exones 4-
10 del gen NEMO (nuclear factor-xB essential modulator), el
cual codifica a la proteina homénima que participa en la
activacion del factor de transcripcion NF-xB (nuclear factor-
kB). El NF-xB es una proteina homodimérica o
heterodimérica formada por subunidades pertenecientes a la
familia de proteinas Rel (como p30, p52, cRel, RelA y RelB);
en condiciones basales, se encuentra en el citoplasma unido a
un inhibidor llamado IxB (inhibitor of kB). La fosforilacién
que activa a NF-xB corre a cargo del complejo proteico
llamado IKK (IxB kinase), formado por tres subunidades
IKKI (también llamado IKK-a), IKK?2 (o IKK-3) y NEMO
(o IKK-y). En respuesta a estimulos como interleucina 1-3
(IL-1-f), factor de necrosis tumoral a (INF-a) vy
lipopolisacaridos (por conducto de los receptores tipo Toll o
TLR), IxB es fosforilado por IKK y después sometido a
proteolisis. La separacion de IxB permite que NF-xB migre al
nucleo, en donde se une al ADN y aumenta la transcripcién
de genes que promueven la supervivencia celular, entre ellos
citocinas proinflamatorias, como TNF-a, IL-1 y IL-6,
quimiocinas como MIP-la (macrophage inflammatory
protein-1a), RANTES (regulated upon activation, normal T-
cell expressed and secreted), moléculas de adhesiéon como E-
selectina y VCAMI1 (vascular cell adhesion molecule 1),
proteinas antiapoptoticas como c-IAP-1/2, AL, Bcl-2, Bcl-XL
y promotores de proliferacién (ciclina DI1), asi como
moléculas microbicidas (defensinas) y generadoras de otros
intermediarios (sintasa de 6xido nitrico inducible). Las células
deficientes de NEMO no activan al NF-xB. Interesantemente
NEMO no tiene funcién catalitica en el complejo enzimatico,
sino s6lo estructural y reguladora [7].

Debido a que estas citocinas se producen en respuesta al
NF-kB, se considera que las secretan las células NEMO (+),
quizas en respuesta a la necrosis de las células NEMO (-)
adyacentes que liberan restos celulares y proteinas de choque
térmico. Esto genera un circulo vicioso, pues el TNF-a y la
IL-1 generan mas muerte de las células adyacentes NEMO (-
) susceptibles a la apoptosis y ademas activan al NF-xB en las
mismas células NEMO (+), lo que amplifica el estimulo
apototico. Sin embargo, en otro estudio se encontrd que las
células NEMO+ no son esenciales para iniciar una respuesta
inflamatoria, por lo que es suficiente la presencia de
queratinocitos NEMO. También se postula que la eotaxina
tiene una funcién importante en la produccién de lesiones
cutaneas de IP [8].
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La eotaxina es una citocina quimiotactica especifica para
eosinofilos. Los cortes histologicos de piel con vesiculas y
placas verrugosas muestran expresion de ecotaxina por
inmunohistoquimica en las areas con infiltrado de eosinoéfilos.
Asi, se propone que la eotaxina produce quimiotaxis de
eosindfilos hacia la epidermis, los cuales liberan proteasas que
degradan los tonofilamentos y los desmosomas, lo que causa
espongiosis y formacion de vesiculas [9].

El diagnostico se realiza clinicamente sobre la base de una
historia secuencial de lesiones cutaneas y sus caracteristicas.
Landy y Donnai (1993) han recomendado los criterios de
diagnosticos antes del descubrimiento del gen causante (Tabla

1.

Tabla 1. Criterios diagnosticos de incontinencia pigmen-
taria.

Pacientes sin antecedentes familiares de inconti-
nencia pigmentaria

Criterios mayores

1. Erupcién neonatal tipica: eosinofilia + vesiculas
y eritema.

2. Hiperpigmentacion tipica siguiendo las lineas
Blaschko, principalmente en el tronco que desa-
parecen en la pubertad.

3. Alopecia y atrofia linear.

Criterios Menores

1. Anormalidades de los dientes

2. Anormalidades de las ufias.

3. Alopecia.

4. Retinopatia.

Pacientes con antecedentes familiares de inconti-
nencia pigmentaria.

1. Erupcién neonatal tipica: eosinofilia, hiperpig-
mentacion tipica, alopecia y atrofia lineal.
Calvicie de patrén masculino.

Retinopatia.
Anormalidad de los dientes
Abortos recurrentes de fetos masculinos.

uhwN

Al menos uno de los principales criterios es necesario para
un diagnostico. Los criterios mayores son: erupcion cutanea
tipica neonatal e hiperpigmentacion, lesiones cutdneas
lineales o atroficas y familiar de primer grado afectado. Los
criterios menores son: participacion odontologica, alteraciéon
de faneras y enfermedad retiniana. La sensibilidad y la
especificidad de estos criterios no se ha determinado, y su
correlaciéon con los hallazgos moleculares mas recientes no ha
sido comprobada todavia. Sin embargo, todavia pueden
ofrecer una valiosa orientacién a los médicos. La valoracion
con la lampara de Wood puede ser ttil en nifios mayores para

hacer mas evidente las anomalias de la pigmentacion. Otras
de las caracteristicas diagnodsticas son la presencia de
eosinofilia y el estudio histolégico de biopsia de piel que
proporciona la confirmaciéon diagnéstica [10-12].

La IP se caracteriza por lesiones cutaneas lineales (lineas
de Blaschko) que representan las rutas de migracién de células
embrionarias que comienzan a expresarse en el nacimiento y
evolucionan espontaneamente en cuatro estadios por su co-
rrelaciéon histopatologica [10] (Tabla 2).

El estadio 1 es inflamatorio vesiculo-ampolloso con
espongiosis, bandas de vesiculas intraepidérmicas 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. En el estadio 2 se
aprecian lesiones verrugosas, hiperqueratdsicas y acantosis;
asi como queratinocitos disqueratosicos o necroticos que
pueden aparecer en diferentes areas distintas al estadio 1,
estas se resuclven en 6 meses. El estadio 3 consiste en maculas
con hiperpigmentaciéon lineal que aumentan en forma
gradual siguiendo las lineas Blaschko ademas se observa
adelgazamiento epidérmico, vacuolizacién de la capa basal.
El estadio 4 se caracteriza por hipopigmentacién y atrofia
[L1].

Los criterios mayores describen los hallazgos
dermatoldgicos tipicos y asociados a la entidad, que realizan
el diagnostico clinico, junto a los criterios menores asociados
a otras anomalias que pueden evidenciarse [13].

Ademas de ello es importante el diagnostico diferencial en
cada estadio con otras entidades y de esta manera no pasar
por alto la sospecha de Incontinencia 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 [14].

Su detecciéon precoz por tanto es importante, ya que hoy
todavia no existe un tratamiento etiolégico, debiéndose
realizar un tratamiento sintomatico de las diferentes
alteraciones. Las complicaciones neuroldgicas aparecen en el
30-50% de los casos y consisten en: retraso mental, crisis
convulsivas, paralisis espastica, microcefalia, malformaciones
cerebrales (eventos cerebrovasculares), hiperactividad vy
ataxia cerebelosa. Por regla general, estos pacientes presentan
un cuadro de encefalopatia aguda en época neonatal que
cursa con crisis convulsivas de repeticion.
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Tabla 2. Fases de la incontinencia pigmentaria.

Fase
Vesicular: 80%. Dos semanas a
cuatro meses de edad 2.

Verrugosa: 70%. Desaparecen a
los seis meses o persisten hasta la
adultez.

Hiperpigmentada: 90%. Regre-
si6n progresiva en la adolescencia.

Hipopigmentada: 30-70%. Per-
manentes. Aparecen en la adolescen-

Descripciéon

Vesiculas eritematosas que
siguen las lineas de
Blascko.

Placas verrugosas sobre
base eritematosa, con dis-
posicion lineal, que siguen
las lineas de Blascko.
Maculas hiperpigmentadas
pardas-grisaceas que si-
guen las lineas de Blaschko.
Areas alopécicas y anhidr6-
ticas lineales.

Distribucién
Miembros inferiores,
tronco, cabeza, cuello.

Tercio distal de los miem-
bros inferiores P.

Miembros inferiores,
tronco, axilas, region ingui-
nal.

Cara posterior de las pier-
nas y brazos.

Histologia

Vesiculas intraepidérmicas,
espongiosis, disqueratosis e
infiltracion inflamatoria eo-
sinofilica y neutrofilica.
Acantosis, hiperqueratosis
y papilomatosis.

Extensa incontinencia de
pigmento.

Ausencia de pigmento, asi
como de glandulas ecrinas.

Cla.

a. Laslesiones pueden aparecer anos después con enfermedades febriles.
b. Pueden o no corresponder a los sitios de lesion previa en la fase vesicular.

La IP ocupa el tercer lugar dentro de los trastornos
neurocutaneos como forma de presentacion clinica de crisis
epilépticas y de hipsarritmia como fenotipo eléctrico. El
primero corresponde a la esclerosis tuberosa (20 %) y en el
segundo lugar a la neurofibromatosis tipo 1. Las lesiones
cutaneas del cuero cabelludo ubicadas principalmente en
vértex en el 38 % de los casos se asocian con frecuencia a
lesiones cerebrales subyacentes. Esta caracteristica constituye
una expresion de la lionizacion genética en estas pacientes, es
decir, el proceso por el cual algunas células del mismo origen
embriolégico expresan el defecto y otras no. Los ojos pueden
mostrar todo tipo de alteraciones: microftalmia, papilitis,
retinopatia, deformidad de los parpados, su frecuente
asociacion con la afectacion del SNC y su posible aparicién
en el primer afo de vida, obligan a realizar controles
oftalmologicos precoces. La denticion en estos nifios presenta
frecuentemente hipodoncia o anodoncia (en torno al 43 %),
retraso en su erupcion, deformidades constitucionales (dientes
conicos) y alteraciones del esmalte, siendo esta la afectacion
extracutanea mas frecuente. Se afectan tanto los dientes
temporales como los permanentes. A nivel o6seo las
alteraciones se caracterizan por la presencia de
hemivértebras, escoliosis, espina bifida, sindactilia, anomalias
del oido, costillas extra y deformidades del craneo. Otra
alteracion caracteristica de estos pacientes son los tumores
queratodsicos periungueales, que aparecen entre la pubertad y
la 3." década de la vida, localizandose sobre todo en los dedos
de los pies; pueden evolucionar hacia la regresiéon espontanea
o a veces hacia un crecimiento continuo con dolor, distrofia
ungueal y destruccion o6sea de la falange distal (a pesar de su
histologia benigna precisan, en estos casos, ser extirpados). Se

ha descrito hipotiroidismo congénito, miastenia gravis y
tumor de Wilms en algunos casos de IP e incluso, aunque no
se puede establecer el vinculo, recientemente se sugiere la
evaluacion hepatica, por lo que se amplia atin mas la atencién
médica ante un paciente con esta entidad.

El tratamiento se decide en funciéon de las anomalias
extracutaneas, ya que las lesiones de piel son benignas. Las
lesiones cutaneas son autorresolutivas y su tratamiento puede
ser sintomatico. Se describe el uso de retinoides topicos al 0.05
% para las lesiones verrucosas con buenos resultados, asi
como el uso de corticoides topicos y emolientes. El equipo
multidisciplinario comprende a varios especialistas de los
cuales se destaca el oftalmélogo, ya que se requiere una
estrecha vigilancia oftalmolégica para los primeros anos de
vida por sus posibles complicaciones mencionadas. Los
expertos sugieren: control mensual desde el nacimiento hasta
los 4 meses, trimestral hasta el aflo, semestral hasta los 3 afios
y luego controles anuales. Los tratamientos oftalmolégicos
pueden incluir: fotocoagulacion para la proliferaciéon
fibrovascular, cirugia vitreorretiniana para desprendimientos
de retina. La atencién por odontdlogo que se realizara
periédicamente para detectar complicaciones, con revisiones
orales. Enla evolucion frente a la aparicion de anormalidades
neurolégicas, se harda la interconsulta con ¢l entre otras
diversas especialidades, para optimizar conductas y mejorar
su calidad de vida.

Por otro lado, la actualizacién en el diagndstico propuesta
por Rosser, no incluye las alteraciones esqueléticas entre ellas,
la talla baja, hemivértebra, cifosis, escoliosis, claviculas
supernumerarias, displasia de cadera, hemiatrofia, pie
equinovaro, y sindactilia en dedos de los pies, asi como los
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trastornos  cardiopulmonares, como la comunicaciéon
interauricular, fibrosis endomiocardica ventricular izquierda,
insuficiencia tricuspidea, tetralogia de Fallot y la hipertension
pulmonar incluso en ausencia de alteracién cardiovascular.
Adicionalmente, el riesgo de contraer infecciones recurrentes,
tampoco se encuentra citado en estos criterios. Es probable
que futuras actualizaciones se describan, con el objeto de
ampliar las principales caracteristicas clinicas que pueden
estar presentes. La evaluacién por genética es crucial para
facilitar la comprension de la entidad y permite confirmarla a
través del estudio genético molecular, util en casos dudosos.
El pronodstico es generalmente bueno, pero se debe realizar,
como ya se ha hecho referencia, la evaluacion periddica por
parte del equipo interdisciplinario. El asesoramiento genético
familiar es igualmente importante, ante la presencia de un
patron de herencia ligado al X dominante, usualmente letal
en hombres, una paciente femenina con la entidad tiene un
riesgo de un 50 % de tener hijas con IP. Ante un feto de sexo
masculino se puede presentar aborto en un 50% y de
presentarse un hijo afectado esta indicada la realizacion del
estudio citogenético [15].

Para finalizar es importante resaltar que la IP se considera
una genodermatosis multisistémica, que obliga al seguimiento
multidisciplinar  precoz del paciente e impone el
asesoramiento genético a la familia. Por tanto, el diagnostico
temprano de estos casos asienta en el reconocimiento de las
lesiones cutaneas iniciales, y asi contemplar la IP como parte
del diagnostico diferencial de los eritemas vesiculoampollosos
y pustulosis neonatales.

Conclusiones

La IP es una enfermedad genética poco frecuente potencial-
mente grave, cuyas manifestaciones clinicas mas sobresalien-
tes se encuentran en piel y son la base del diagnostico precoz
en la etapa neonatal. La valoracion genética es recomendable
en todos los casos, siendo de crucial importancia el asesora-
miento genético a los progenitores sobre el riesgo de transmi-
si6n a su futura descendencia. Los hallazgos neurologicos y
alteraciones oftalmicas constituyen los mas graves de la enfer-
medad y son el principal factor de pronoéstico. Hasta el mo-
mento no existe tratamiento curativo lo principal que se
puede brindar son medidas de apoyo y tratamiento de los tras-
tornos acompaiantes. Ante un trastorno multisistémico, el se-
guimiento médico debe realizarse a largo plazo y de forma
individualizada e interdisciplinaria, comprendiendo las eva-
luaciones por los servicios de Pediatria, Dermatologia, Neu-
rologia, Oftalmologia, Odontologia y Genética.
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IP: incontinencia pigmenti.
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