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Recién nacido con lesiones vesicoampollares lineales
Neonate with linear rows of vesiculobullous lesions
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RESUMEN

Se presenta una paciente de 8 dias de vida con lesiones vesi-
coampollares congénitas, de distribuciénlineal segtin el patrén
1 a de Blaschko y eosinofilia en sangre periférica, por lo cual
se realiza el diagnéstico clinico de incontinencia pigmentaria.
La incontinencia pigmentaria (IP) o sindrome de Bloch Sulz-
berger es un trastorno multisistémico neuroectodérmico, que
afecta predominantemente a mujeres, cuya manifestacién ini-
cial incluye lesiones cutdneas que evolucionan por brotes. En
ocasiones, se asocia a compromiso oftalmoldgico, neurolégi-
co y odontolégico. Es parte del diagnéstico diferencial de las
lesiones ampollares en un neonato.
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SUMMARY

We report the case of an 8-days-old patient with linear rows of
vesiculobullous lesions from birth. Along with these lesions,
the neonate had eosinophilia, which made us arrive to the cli-
nical diagnosis of Incontinentia Pigmenti.

Incontinentia Pigmenti or Bloch Sulzberger disease is a mul-
tisystemicneuroectodermal disorder that affects mostly women,
which includes as initial manifestation cutaneous lesions that
evolve by outbreaks. Occasionally, it is associated with neuro-
logic, ophthalmologic, and dental compromise. This must be
considered as a differential diagnosis when a neonate presents
vesiculobullous lesions.

Key words: neonate, vesiculobullous lesions, Incontinentia Pigmen-
ti, Bloch Sulzberger syndrome.

CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino de 8 dias de vida,
RNT (37 sem) PAEG (3130 g), Apgar vigoroso,
cuarta hija de padres no consanguineos sanos, tie-
ne dos hermanos varones y una hermana también
sanos. La madre refiere un aborto previo a los 3
meses de embarazo.
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La paciente ingresé al Servicio de Neonatolo-
gia por presentar desde el nacimiento, vesicoam-
pollas de distribucién lineal en los miembros y
el cuero cabelludo. Algunas de las lesiones pre-
sentaron, en las tltimas 12 h, color amarillento,
motivo por el cual se decidié su internacién con
diagndstico presuntivo de infeccién neonatal por
Herpes simple sobreinfectada. Se realizaron po-
licultivos y se medicé con cefalotina y aciclovir
endovenosos.

LABORATORIO

Hemograma: glébulos blancos: 10 200; N 26%,
L 57%, E 13%; hematécrito: 42%; hemoglobina: 15
g/dl, plaquetas: 627 000.

Liquido cefalorraquideo: aspecto cristalino in-
coloro; leucocitos: 3; glucorraquia: 12 g/dl; protei-
norraquia: 71 g/dl; cultivo: negativo; PCR HSV I
y II: negativo.

Urocultivo: negativo.

Hemocultivo: negativo.

EXAMEN CLINICO DERMATOLOGICO

La paciente se encontraba en buen estado
general, afebril, con buena actitud alimentaria.
Presentaba lesiones vesicoampollares con base
eritematosa, algunas de color amarillento distri-
buidas en forma lineal en los miembros superio-
res e inferiores y el cuero cabelludo, con el patrén
1 a de las lineas de Blaschko ( Figuras 1-4). No pre-
sentaba compromiso mucoso.

DIAGNOSTICO

Ante la presencia de lesiones vesicoampolla-
res congénitas, de distribucién lineal, asociada a
eosinofilia en sangre periférica, se arrib6 al diag-
noéstico clinico de incontinencia pigmentaria. No
se realizé biopsia de piel ni citodiagnéstico de
Tzanck por presentar lesiones caracteristicas cli-
nicamente.

EVOLUCION

Se suspendieron los antibidticos y la paciente
fue dada de alta con seguimiento ambulatorio pa-
ra valoracién oftalmolégica, neurolégica, derma-
tolégica y pediétrica.
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DISCUSION FiGURa 3. Lesiones vesicoampollares en cara interna de
La incontinencia pigmentaria (IP) o sindrome miembro inferior izquierdo
de Bloch Sulzberger es un trastorno multisistémi-

FiGURA 1. Lesiones vesicoampollares y algunas costras,
de disposicion lineal, en la cara flexora del miembro
superior izquierdo

FiGURrA 4. Lesiones vesicoampollares de disposicion lineal
en cara posterior de miembro inferior izquierdo

FIGURA 2. Lesiones vesicoampollares espiraladas en el
vértice de la cabeza siguiendo las lineas de Blaschko
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co neuroectodérmico, caracterizado por lesiones
cutdneas que evolucionan por brotes.'? En ocasio-
nes, se asocia a compromiso oftalmoldgico, neu-
rolégico y odontolégico.

La IP afecta predominantemente al sexo fe-
menino ya que, al ser una enfermedad ligada al
X dominante, la mutacién serfa fatal en la mayo-
rfa de los casos de sexo masculino. Sin embargo,
puede haber varones afectados,* lo cual podria
atribuirse a cariotipos anormales (como el sindro-
me de Klinefelter), alelos hipomérficos con menos
mutaciones deletéreas y mosaicismo somdtico por
mutacién de una sola cromatide.!

La mutacién se produce en el gen NEMO, ubi-
cado en el brazo largo del cromosoma Xq28, que
transcribe el factor nuclear KB (NF-KB). Dicho
factor conferirfa proteccién a las células contra la
apoptosis inducida por el TNF alfa, y la funcién
se perderia al mutarse el gen NEMO.! Este gen
también se encuentra alterado en la displasia ec-
todérmica anhidrética, por lo cual comparten al-
gunas caracteristicas fenotfpicas.’

El nombre de incontinencia pigmentaria se de-
be al hallazgo histolégico del pigmento meldnico
en la dermis superficial que, en situaciones nor-
males, se encuentra contenido en los queratinoci-
tos de la capa basal de la epidermis.?

Para el diagnéstico de la enfermedad, Landy

y Donnai han propuesto criterios diagnésticos
(Tabla 1).° La IP es una enfermedad de expresivi-
dad variable y, por lo general, los hallazgos cuta-
neos son los primeros en manifestarse."”

Cl4sicamente, se describen 4 estadios clinicos
cutdneos (vesiculoso, verrugoso, hiperpigmen-
tado y atré6fico), que en ocasiones pueden super-
ponerse o manifestarse intratdtero.'? Las lesiones
subsiguientes no necesariamente aparecen en los
mismos sitios que los ocupados por las del esta-
dio previo. Cabe destacar que las lesiones pig-
mentarias, por no ser posinflamatorias, tampoco
coinciden con las dreas afectadas inicialmente. En
ocasiones, no todas las fases de la incontinencia pig-
mentaria se presentan en un determinado paciente.

El estadio I, que afecta al 90% de los pacientes,
se presenta dentro de las dos primeras semanas
de vida.! Se caracteriza por una erupcién de am-
pollas firmes, amarillentas, de distribucién line-
al con el patrén 1 a de las lineas de Blaschko. Se
ubican en el tronco, el cuero cabelludo y las ex-
tremidades, mds frecuentemente en los muslos, y
generalmente respetan la cara. En ocasiones, las
lesiones pueden ser precedidas por un eritema,
que a veces simula el eritema téxico neonatal. Es-
ta etapa suele resolverse hacia los 4 meses, pero
puede recurrir durante un episodio infeccioso ba-
nal en la infancia.?

TaBLa 1. Criterios diagnésticos para incontinencia pigmentaria (IP) (Landy y Donnai)*

No presenta familiar en primer grado del sexo femenino
con dicha enfermedad

Presenta familiar en primer grado del sexo femenino con
dicha enfermedad

Criterios mayores

¢ Exantema neonatal tipico: eritema, vesiculas y eosinofilia.
* Hiperpigmentacién tipica:

1. Principalmente en el tronco.

2. Siguiendo las lineas de Blaschko.

3. Desaparece hacia la adolescencia.
* Lesiones lineales atréficas alopécicas.

* Historia sugestiva o evidencia de:
1. Exantema neonatal tipico.
2. Manifestaciones dermatolégicas de IP.
3. Hiperpigmentacion tipica.
4. Lesiones lineales atréficas alopécicas.
5. Areas alopécicas.
6. Alopecia de vértex.

* Anomalfas dentales.

e Cabello ensortijado.

* Enfermedad retiniana.

* Muiltiples abortos de fetos masculinos.

Criterios menores

e Compromiso dental.
* Alopecia.
* Anomalias ungueales.

Al menos 1 criterio mayor es necesario para un diagndstico
firme de IP esporadica. Si algtin criterio menor estuviera

presente, apoyaria el diagndstico.

El diagnéstico de IP es probable en una paciente del sexo
femenino si algtn criterio menor estuviera presente solo
o combinado.

*Ver cita bibliografica N° 6.
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El estadio II (verrugoso) se presenta en el 70%
de los pacientes, entre las 24 y 6 semanas de vi-
da; se resuelve hacia los 6 meses. Se manifiesta
con pépulas y placas verrugosas hiperqueratdsi-
cas, ubicadas principalmente en las dreas distales
de las extremidades, tobillos y dedos.™?

El estadio III, hiperpigmentado, afecta al 98%
de los pacientes; se observa una pigmentacién
en espiral, con tonalidad de grisdcea a marrén,
siguiendo las lineas de Blaschko. Suele aparecer
entre los 4 y 6 meses de vida, aunque en ocasio-
nes puede observarse a los 2-3 afios.! En la mayo-
ria de los pacientes se resuelve en forma completa
hacia los 16 afios.

Finalmente, el IV y tltimo estadio. Se observa
en el 28% de los pacientes; existen placas alopé-
cicas, atréficas o dreas de piel que no se pigmen-
tan ante la exposicion solar, principalmente en
las piernas y los brazos. Aparecen en la pubertad
temprana y persisten toda la vida.

En la histopatologia, los hallazgos dependerdn
del estadio en que se tome la biopsia. En la etapa I,
papulovesicular, predominan los neutréfilos y eo-
sindfilos, que forman microabscesos en la dermis
y la epidermis; se asocian con eosinofilia en sangre
periférica. En el estadio II, verrugoso, existe acanto-
sis y actimulo de células disqueratdsicas eosinofili-
cas en la epidermis. En el estadio III (pigmentario),
la epidermis es normal o levemente acantética y en
la dermis papilar se observan macréfagos cargados
de melanina (incontinencia pigmentaria).®

Los anexos cutdneos también pueden estar
afectados. El compromiso ungueal puede ser de
leve a grave. La alopecia se presenta en el 38% de
los pacientes y afecta preferentemente el vértex,
luego del periodo ampollar y verrugoso.

Las manifestaciones extracutdneas maés fre-
cuentemente halladas son las odontoldgicas (80%),
las neurolégicas (30%) y las oftalmoldgicas (20%).!

Dentro de las anomalias dentarias, los pa-
cientes pueden presentar ausencia de dientes
deciduales o permanentes, erupcion retrasada
y deformaciones de las coronas, dientes cénicos
y en clavija, con afectacién tanto de la denticién
temporaria como de la definitiva. Estas manifes-
taciones revisten gran importancia para arribar
al diagnostico de la enfermedad, ya que persis-
ten toda la vida, a diferencia de las cutdneas, que
desaparecen con el tiempo.®

El compromiso neurolégico marca el pronds-
tico de estos pacientes. Pueden presentar retardo

psicomotor, convulsiones, espasticidad, microce-
falia y ataxia cerebelosa.

Las alteraciones oftalmolégicas mds frecuentes
son el estrabismo, la hipoplasia del iris y las ano-
malfas del desarrollo de los vasos retinianos, que
semeja una retinopatfa del prematuro."*’

La amplia variabilidad de estas asociaciones
fenotipicas puede explicarse por el efecto Lyon de
la inactivacién aleatoria del cromosoma X.

El seguimiento de estos pacientes es multidis-
ciplinario y su tratamiento es sintomdtico segin
el sistema afectado. Durante el perfodo neonatal,
y especialmente en el perfodo ampollar, es impor-
tante prevenir la infeccién y mantener las lesiones
tan secas como sea posible. Debe destacarse la im-
portancia de la evaluacién oftalmolégica precoz
por un especialista en retinopatfas.’” No existe tra-
tamiento efectivo para impedir la aparicién y la
evolucién de las lesiones dermatoldgicas.

Es necesario el consejo genético y la evaluacion
de familiares en primer grado del sexo femenino,
con el fin de detectar la enfermedad, que en mu-
chos casos se presenta solapadamente y remarcar
a los padres que cuando los embriones afectados
son masculinos, los abortos son frecuentes. ll
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