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Estimados editores:

Mi comentario es en relacién con un caso clinico que se presentd en
la consulta de pediatria general del Hospital Universitario Dr. José
Eleuterio Gonzélez en mayo de 2019; se trata de una paciente de 6
meses de edad con diagnédstico de incontinencia pigmenti.

La incontinencia pigmenti es una displasia neuroectodérmica infre-
cuente, con patrén de herencia ligado al X dominante, causada por
mutaciones en el gen IKBKG/NEMO, localizado en Xq28 que codifica
un inhibidor del potenciador del gen del polipéptido ligero kappa en
células B cinasa gamma. La describieron Bloch en 1926 y Sulzberger
en 1928. Tiene alta penetrancia y expresividad variable. La incidencia
estimada es de 0.7 en 100,000 nacimientos con 27.6 casos nuevos por
afo en el mundo." Del 65 al 75% de los casos se deben a mutaciones
esporddicas.” Es usualmente letal en hombres hemicigotos y el sexo
femenino puede sobrevivir debido al mosaicismo funcional en la inac-
tivacion del cromosoma X, con hallazgos clinicos altamente variables.?

CASO CLiNICO

Se trata de una paciente femenina de 6 meses de edad, sin antecedentes
de importancia, producto de la cuarta gestacién, nacida por parto euté-
cico, de término. Acudio para su cita de control de nifio sano a nuestro
hospital y los padres refirieron que 2 dias después de su nacimiento
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comenzd con una dermatosis generalizada, de
predominio en el tronco y las extremidades infe-
riores caracterizada en un comienzo por lesiones
eritematosas, acompanadas de vesiculas, bulas y
pustulas, que evolucionaron hasta el momento
de esa consulta a lesiones que se caracterizaban
por méculas hipercromicas en forma de espiral,
con restos de costras (Figuras 1, 2y 3). A la
exploracion fisica completa se descart6 alguna
otra alteracién (ojos, ufias, pelo, desarrollo psi-
comotor, alteraciones neurolégicas).

Figura 1. Panoramica con lesiones eritematosas, con
vesiculas, bulas y pustulas.

Dermatologia

sto mexi

Figura 2. Extensas lesiones formadas por maculas
hipercrémicas en forma de espiral.

DISCUSION

La incontinencia pigmenti es una enfermedad
multisistémica que incluye los tejidos de origen
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Figura 3. Panordmica con lesiones conformadas por
madculas hipercrémicas en forma de espiral, con restos
de costras.

ectodérmico y mesodérmico. La afectacién a
la piel siempre esta presente y es el principal
criterio diagnéstico. Esta comienza al momento
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del nacimiento o en las primeras dos semanas
de vida, evolucionando por afios, se encuentran
dispuestas a lo largo de las lineas de Blaschko
y se manifiestan en cuatro etapas clasicas:
vesicobulosa, verrugosa-hiperqueratésica, hi-
perpigmentada y atréfica-hipopigmentada.
Igualmente se asocia con alteraciones en el
sistema nervioso central, el globo ocular, los
dientes, la glandula mamaria, el pelo, las ufias,
anomalfas esqueléticas, etc.

CONCLUSIONES

El diagndstico de la incontinencia pigmenti es
clinico. No obstante, la gran heterogeneidad
clinica y de alteraciones moleculares dificultan
la seleccién de un grupo homogéneo de pa-
cientes, que obstaculiza la estandarizacion de
un abordaje terapéutico. La integracion de estos
datos puede ser decisiva para el éxito de logros
cientificos futuros.
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