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La Incontinentia Pigmenti o Sindrome de Bloch-Sulzberger es una enfermedad neurocu-
tdnea ligada al cromosoma X, infrecuente, que afecta generalmente a nifias. Se caracteriza
por lesiones cutdneas, dentales, oculares y neuroldgicas. Se presenta la evolucién clinica de
una nifia de 2 afios con diagndstico neonatal de esta enfermedad.
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Abstract

Incontinenti pigmenti o Bloch-Sulzberger syndrome is an uncommon neurocutaneous
disease X linked dominant disorder which usually affects female infants. It affects skin, den-
tal, ocular and nervous system. We report a case of 2 years old female which neonatal diag-

nosis of this disease.
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Caso clinico
Nifia procedente de embarazo sin in-

cidencias y parto eutdcico a término
que a las 48 horas de vida presenta cri-
sis clonica de hemicuerpo derecho y le-
siones pustulosas en miembros. La
biopsia cutdnea con infiltracién eosino-
filica dermoepidérmica confirma el
diagnostico clinico de sospecha de In-
continentia pigmenti.

El estudio se completa con RMN cere-
bral que muestra lesién extensa de he-
misferio derecho, que respeta ganglios
basales y parte del I6bulo temporal y
parietal y afectacion parietal y frontoba-
sal derecha, consistente en atrofia y zo-
nas de calcificacion cortical.

Carece de antecedentes familiares co-
nocidos, pero una inspeccién minuciosa
de la madre detecta lesiones hipopig-

47 (407)

Revista Pediatria de Atencién Primaria
Volumen VII. Nimero 27. Julio/septiembre 2005



Gonzélez Herrero M, y cols. Incontinentia pigmenti

mentadas en muslos y diente cénico; se
le realiza RMN cerebral que es normal.
Tiene una hermana mayor sana.

Tras el alta hospitalaria el seguimiento
se realiza en Atencion Primaria, con re-
visiones puntuales en Dermatologia y
Neurologia.

Evolucién dermatoldgica: al mes de
vida presenta lesiones vesiculosas, exu-
dativas y pustulosas en los 4 miembros
que persisten hasta los 4 meses. A los 2
meses aparecen en tronco lesiones ve-
rrucosas e hiperqueratésicas que a los
15 meses coexisten con placas de colo-
racién marrén en costados. En la actua-
lidad, con 24 meses, presenta zonas hi-
pocrémicas y atréficas en extremidades
inferiores y lesiones hiperqueratésicas
en escaso numero y placas hiperpig-
mentadas en tronco.

Neurolégicamente presenta microce-
falia progresiva y retraso psicomotor
moderado. Hitos madurativos alcanza-
dos: a los 4 meses sostén cefalico, a los
10 meses sedestacion estable. Inicia bi-
pedestacién con 15 meses y actualmen-
te deambula con ayuda. Esto ha sido
posible gracias al trabajo coordinado de
los padres y los profesionales de estimu-
lacién precoz y rehabilitacion.

Otras alteraciones presentes son: retra-
so de la erupcién dentaria, presenta con
24 meses un solo diente y de morfologia

conica. Endotropia de ojo izquierdo sin
afectacion de la retina. Antecedente de
displasia de cadera, tratada con arnés de
Pavlik y resuelta en la actualidad.

Discusion

La Incontinentia pigmenti o enferme-
dad de Bloch-Sulzberger es un trastorno
neurocutaneo, de baja incidencia (1%

de los trastornos neuroectodérmicos)
transmitido a través de un patron de
herencia dominante ligada al cromoso-
ma X, letal en varones, salvo en raros
casos de mosaicismo y en el Sindrome
de Klinefelter'.

Recientemente se ha descubierto su
origen en una mutacion en el gen NE-
MO, que codifica una proteina modula-
dora con importante papel en el ciclo
celular; y participa entre otras muchas
funciones en el control del crecimiento
epitelial y la apoptosis en la piel*.

Todos los pacientes presentan lesio-
nes cutdneas y un 30% de ellos lesiones
neuroldgicas. Las manifestaciones cuté-
neas pasan por tres o cuatro estadios
que pueden coexistir.

El primer estadio ocurre en el 90% de
los casos en las dos primeras semanas de
vida, siendo al nacimiento en la mitad de
ellos. Se trata de lesiones eritematosas,
maculo-papulosas, vesiculosas, bullosas
y ocasionalmente pustulosas, con afec-
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tacion preferente en extremidades infe-
riores, tronco y cuero cabelludo. Su du-
racion es variable, de dias a pocas sema-
nas, pero en ocasiones permanecen
meses o incluso afios. Estas lesiones alo-
jan un gran nimero de eosinéfilos.

El segundo estadio presenta lesiones
de aspecto liquenoide, verrucoso, que-
ratésico; se desarrollan a lo largo de
unos meses sobre todo en piernas y
tronco (Figura 1).
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El tercero se desarrolla en pocas se-
manas y se caracteriza por placas de co-
loracién violacea, marrén o seminegruz-
ca en piernas y tronco, que desaparecen
en la segunda o tercera década de la vi-
da. Un tercio de los casos desarrollan un
cuarto estadio caracterizado por zonas
atroficas e hipopigmentadas, sobre to-
do en piernas® (Figura 2). También pue-
den presentar lesiones en cuero cabellu-
do y ufias.

Figura 1. Incontinentia pigmenti; lesiones hiperqueratésicas.
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Las alteraciones oftalmoldgicas que
pueden acontecer son: exoftalmos, mi-
croftalmia, estrabismo, nistagmus, cata-
ratas, atrofia del nervio optico, altera-
ciones corneales y retinianas, que
pueden llegar a producir ceguera. Se
encuentran en el 77% de los pacientes’.
Por ello se recomienda evaluacion oftal-
molégica en periodo neonatal y segui-
miento posterior.

Las alteraciones dentales consisten en
retraso y ausencia de la erupcion denta-

ria y alteraciones morfolégicas como
dientes conicos y microdontia®.

Puede haber alteraciones 6seas en las
zonas de piel afecta subyacente.

Los adultos pueden presentar tumores
queratosicos ungueales muy dolorosos®.

Las alteraciones del SNC consisten en
microcefalia, retraso mental, pardlisis
espastica y convulsiones, sobre todo, en
periodo neonatal, relacionado con en-
cefalomielitis recurrente o alteraciones
de la migracion neuronal’. Neurorradio-

Figura 2. Incontinentia pigmenti; dreas hiperpigmentadas en tronco que coexisten con lesiones
hipopigmentadas en piernas.
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l6gicamente presenta alteraciones im-
portantes del parénquima cerebral con-
sistentes en atrofia o hipogenesia del
cuerpo calloso.

La gravedad de la enfermedad est4 re-
lacionada con la afectacién ocular y neu-
rologica, pues las lesiones cuténeas son
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