CASOS CLINICOS

Incontinencia Pigmenti: Reporte de un caso.
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Recién nacido de término sexo femenino, sin antecedentes perina-
tales, embarazo controlado sin patologias. Al 2° dia de vida presen- :
ta lesiones eritematosas que evolucionan a vesiculas y pustulas de
distribucion lineal, abarcando principalmente extremidades inferiores,
superiores y tronco, asociado a placa eritemato-escamosa en cuero
cabelludo. Antecedente familiar de prima materna con lesiones simi-
lares en periodo de recién nacido, actualmente hipopigmentadas. Se :
plantea diagnéstico de Incontinentia Pigmenti.

La Incontinencia Pigmenti (IP) o Sindrome de Bloch-Sulzberger es
un trastorno neuroectodérmico multisistémico poco frecuente, con
herencia dominante ligada al cromosoma X, por lo que la mayoria !
de los pacientes son mujeres. Las lesiones cutaneas de la IP pueden :
estar presentes al nacer o aparecer en las primeras dos semanas de
vida en una secuencia caracteristica: vesicular, verrucosa, hiperpig-
mentada y atrdfica (hipopigmentacion lineal), siguiendo las lineas de
Blaschko. El 80% de los casos puede estar asociado a alteraciones
extra-cutdneas, como malformaciones dentarias, musculo-esqueléti-
cas, en cuero cabelludo, oftalmoldgicas y/o del sistema nervioso cen-
tral (SNC). Estas pueden presentarse mas tardiamente en la vida, en
etapa de lactante o0 escolar.

El diagndstico es eminentemente clinico, para lo cual se han deter- :
minado criterios mayores y menores. En casos de duda diagndstica,
puede ser de utilidad la biopsia de piel. Los hallazgos de la histopa-
tologia pueden variar segun la etapa de la enfermedad, sin embargo
el elemento cardinal es la incontinencia del pigmento meldnico de los
melanocitos de la capa basal de la epidermis, con acumulacién de
éste en la dermis superficial. A nivel molecular, en el 85% de los pa-
cientes afectados puede identificarse una mutacién del gen NEMO
(Nuclear Factor-Kappa Beta Essential Modulator), ubicado en el brazo
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de una enfermedad rara y potencialmente grave, que requiere estudio,
manejo y seguimiento multidisciplinario y oportuno. Ademas, es de
suma importancia el consejo genético a los padres del paciente.
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