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Sindrome de Bloch-Sulzberger (Incontinentia pigmenti).
Caracteristicas y aporte de un caso clinico
Bloch-Sulzberger’s syndrome (Incontinentia pigmenti).

Contribution with a case report

Dra. Lourdes Gonzilez Burgos*, Dra. Beatriz Di Martino Ortiz’, Prof. Dra. Mirtha Rodriguez Masi",
Prof. Dra. Oilda Knopfelmacher® y Prof. Dra. Lourdes Bolla de Lezcano®

RESUMEN

La incontinencia pigmentaria (IP) es una genodermatosis rara.
Las lesiones cutédneas estan presentes en todos los afectados
y evolucionan en estadios. El primero es el eritemato-ampo-
llar, cuyo diagnéstico diferencial incluye una gran variedad
de enfermedades.

Presentamos el caso de un neonato de sexo femenino, con ve-
siculas presentes desde el nacimiento cuya biopsia cutdnea
confirmo el diagnédstico de IP.

Palabras clave: genodermatosis, incontinentia pigmenti, inconti-
nencia pigmentaria, sindrome de Bloch-Sulzberger.

SUMMARY

Incontinentia pigmenti (IP) is a rare genodermatosis. Skin le-
sions, that are present in all patients affected, evolve in stages.
The first is the erythematous blistering stage, wich differential
diagnosis includes a wide variety of diseases.

We present a case of a female neonate with blisters present
at birth, where the skin biopsy confirmed the diagnosis of IP.
Key words: genodermatosis, incontinentia pigmenti, Bloch-
Sulzberger’s syndrome.

INTRODUCCION

La incontinentia pigmenti (IP) o incontinencia
pigmentaria o sindrome de Bloch-Sulzberger es
un trastorno neuroectodérmico sistémico, carac-
terizado por lesiones cutdaneas que evolucionan
por etapas. En ocasiones, se asocia a compromi-
so oftalmolégico, neurolégico y odontolégico. Es
una genodermatosis muy rara, con unos 700 casos
publicados en todo el mundo.!

Se presenta casi exclusivamente en mujeres.
Casi todos los varones mueren intra-titero. Los
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casos comunicados en la bibliografia de pacientes
masculinos que sobrevivieron presentaban cario-
tipo 47XXY, una alteracién hipomérfica con me-
nos mutaciones deletéreas o mosaicismo somatico
por mutacién de una sola cromatide.? La causa es
una mutacién en gen NEMO/IKK, cuyo locus se
encuentra en Xq28 y que exhibe un patrén de he-
rencia de tipo dominante ligada al cromosoma X.

CASO CLINICO

Neonato de sexo femenino, de 11 dias de vi-
da, nacida por parto vaginal de término y peso
adecuado para su edad gestacional, con Apgar
7/9, de padres sanos, no consanguineos. Tiene
tres hermanos vivos y sanos. Sin antecedentes de
abortos maternos.

Consulta por ampollas, que se presentaron
desde el nacimiento, dispuestas en miembro in-
ferior (MI) izquierdo siguiendo las lineas de Blas-
chko, y que con el correr de los dias aumentaron
en numero.

Recibe cefotaxima-oxacilina parenteral (VP)
por dos dias, con mejoria. Es dada de alta afebril,
con buen estado general e indicacién de continuar
con cefixima oral (VO).

Dos dias después del alta aparecen nuevas le-
siones de iguales caracteristicas en MI derecho y
en miembro superior (MS) izquierdo, por lo que
queda internada.

Se reinicia cefotaxima-oxacilina VP, se solici-
tan frotis y cultivo de lesiones, y VDRL. Con re-
sultados de los estudios negativos se decide el alta
y se indica aplicar acido fusidico tépico sobre las
vesiculas cutdneas y continuar con cefixima VO.

Dos dias después del alta consulta a nuestro
servicio por persistencia de lesiones.

El examen fisico general se encontraba den-
tro de los limites de la normalidad. En el examen
fisico dermatolégico se constatan multiples ve-
siculas, firmes, amarillentas, sobre una base in-
flamatoria, de distribucién lineal que afectan MS
izquierdo y ambos MI. El tamano de las lesiones
es variable, con didametros que oscilan entre 0,1-
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1 cm (Figuras 1y 2). No se constaté afectacion un-
gueal. Se la remite al neurélogo y oftalmélogo,
que descartan afectacion en tales areas.

Métodos auxiliares de diagnostico: hemogra-
ma: Hb: 15,4 g/dl; leucocitos: 16 700 cél./mm?; N:
68%,; L: 20%; Eo: 10%; plaquetas: 330 000 cél. /mm?.
Examen directo y cultivo: negativo para hongos
y bacterias. Dos hemocultivos: negativos. VDRL:
no reactiva.

Biopsia cutdnea: Se efecttia biopsia cutanea in-
cisional de una de las vesiculas de MI, se fija en
formol neutro tamponado al 10% y se procesa de
manera convencional. Se efectiia coloracién HE.
La anatomia patoldgica informa: dermatitis pso-
riasiforme perivascular superficial, presencia de
marcada espongiosis en el tercio inferior del epi-
telio con exocitosis eosinofilica y presencia de cé-
lulas disqueratdsicas (Figuras 3 y 4). En dermis se
observé un infiltrado inflamatorio perivascular

Ficura 1. Clinica. Muiltiples vesiculas, firmes,
amarillentas, sobre una base inflamatoria, de distribucion
lineal que afectan MI izquierdo.

FiGura 2. Clinica. El tamaiio de las lesiones es variable con
didmetros que oscilan entre 0,1-1 cm.

superficial de linfocitos con eosinéfilos y edema.

Diagnostico anatomopatoldgico final: inconti-
nentia pigmenti estadio eritemato-ampollar.

Evolucién y tratamiento: Se higienizan las le-
siones con infusion de manzanilla fria y pasta al
agua luego de la higiene, dos veces por dia, hasta
la desapariciéon de las ampollas. Acude a control
a los 15 dias, con marcada desapariciéon de ampo-
llas y sin aparicion de nuevas lesiones.

COMENTARIO

La IP es una rara genodermatosis descrita ini-
cialmente por Garrot en 1906 y luego definida por
Bloch y Sulzberger en funcién de sus caracteris-
ticas clinicas e histopatoldgicas; en la actualidad
se conoce como sindrome de Bloch-Sulzberger.!

Ficura 3. Histopatologia. Dermatitis psoriasiforme
perivascular superficial con presencia de marcada
espongiosis en el tercio inferior del epitelio y presencia de
células disqueratésicas. Se observa espongiosis eosinofilica.

FiGURA 4. Histopatologia. En dermis se observé un
infiltrado inflamatorio perivascular superficial de linfocitos
con presencia de eosindfilos y edema.
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Clinicamente se caracteriza por manifestacio-
nes cutaneas y de los anexos, trastornos dentarios,
alteraciones del SNC y oculares.

Los trastornos cutaneos de la IP aparecen en
todos los casos y evolucionan en cuatro etapas o
estadios, pero no todos los pacientes los desarro-
llaran:?

e Ampollar.

e Verrugosa o hipertrofica.

* Hiperpigmentada.

e Atrofica o hipopigmentada.

La etapa I, o eritemato-ampollar afecta hasta
al 90% de los pacientes, la mayoria de las veces
las lesiones existen al momento del nacimiento y
se caracterizan por una erupcién de vésico-pus-
tulas firmes, amarillentas, de distribucién lineal,
sobre una base inflamatoria, que siempre siguen
las lineas de Blaschko; se localizan en miembros,
tronco, cuero cabelludo y tienden a resolverse es-
pontdneamente.* Pueden recurrir en la infancia
durante un periodo infeccioso banal y se acom-
pafan de prurito.” Esta fase puede desarrollarse
intrattero.®

La histopatologia de esta etapa se caracteriza
por espongiosis eosinofilica con numerosos eosi-
nofilos intraepidérmicos; los eosinéfilos forman
agregados en la dermis y se asocian con eosi-
nofilia en sangre periférica. Se observan quera-
tinocitos disqueratésicos que pueden ser muy
NUMErosos.

Los diagnoésticos diferenciales clinicos inclu-
yen: impétigo ampollar y estafilocécico, infeccion
por virus herpes simple, virus varicela zéster,
histiocitosis, maltrato infantil, epidermdlisis am-
pollosa, mastocitosis ampollar e infeccién por ci-
tomegalovirus.”® Los diagnésticos diferenciales
histopatoldgicos en esta etapa son todas las en-
fermedades que presentan espongiosis eosinofili-
ca: familia de los pénfigos, dermatitis alérgica de
contacto, familia de los penfigoides, epidermdlisis
ampollosa adquirida, eritema téxico neonatorum,
escabiosis y picaduras de artréopodos.

La etapa II o estadio hipertréfico/verrugoso se
presenta en el 70% de los pacientes, entre las 2 y
6" semanas. La clinica consiste en papulas y placas
verrugosas hiperqueratésicas, en las areas dista-
les de las extremidades, tobillos y dedos, también
siguen las lineas de Blaschko. Se resuelve hacia el
sexto mes. En la histopatologia existe acantosis y
acimulo de células disqueratésicas eosinofilicas
en la epidermis. El diagndstico diferencial debe
plantearse con los nevus epidérmicos, que presen-
tan acantosis, papilomatosis, hiperpigmentacién
basal y ausencia de disqueratocitos.

La etapa III o hiperpigmentada afecta al 98%
de los pacientes y produce una pigmentacién en
espiral o lineal, con tonalidad de grisacea a ma-
rrén, que sigue las lineas de Blaschko. Suele apa-
recer entre el 4° y 6° meses de vida, aunque en
ocasiones puede observarse a los 2-3 afios. En la
mayoria de los pacientes se resuelve en forma
completa hacia los 16 afios. La histopatologia evi-
dencia epidermis normal o levemente acantética
y en la dermis papilar se observan macréfagos
cargados de melanina (incontinencia pigmenta-
ria). El diagnéstico diferencial en esta etapa debe
hacerse con la hiperpigmentacion posinflamato-
ria residual y las farmacodermias. Las lesiones
hiperpigmentadas aparecen en zonas diferentes
de donde se encontraban las lesiones previas, lo
que clinicamente descartaria la pigmentacién po-
sinflamatoria.”®

Por ultimo, la etapa IV o atréfica, que se pre-
senta en adolescentes o adultos jovenes. Se ca-
racteriza por placas hipopigmentadas, atréficas
y sin anexos, distribuidas en las extremidades en
el 77% de los casos. Estos cambios suelen ser per-
manentes. En la histopatologia se observa dismi-
nucién de la pigmentacién de la capa basal. En la
dermis los anexos estan atroficos, disminuidos e
incluso ausentes. En numerosas ocasiones, este
estadio pasa desapercibido en forma de lesiones
hipopigmentadas, atréficas, alopecia cicatricial y
alteraciones en ufas.?

La afectacion de los anexos incluye la alopecia
cicatricial en vértex (30%) y la afectacién ungueal:
estrias longitudinales, onicogrifosis, hoyuelos,
distrofia ungueal y tumores ungueales (7-40%).

En cuanto a las manifestaciones extracutaneas
de la IP, las anomalias dentarias son la manifes-
tacion no dermatolégica mas frecuente (80%)."
Consisten en: ausencia de dientes deciduales o
permanentes (43%), erupcion retrasada (18%),
deformaciones de las coronas y dientes cénicos y
en gancho (30%).

Las manifestaciones oculares (30%) se asocian
a manifestaciones neuroldgicas y se agrupan en
retinales y no retinales. Son las mas graves; con-
sisten en: amaurosis unilateral o bilateral, estra-
bismo, ptosis, hipoplasia del iris y anomalias del
desarrollo de los vasos retinianos que semeja una
retinopatia del prematuro. La afectacién de la re-
tina periférica o de la macula habitualmente obe-
dece a fenémenos vasooclusivos.? La afectacion
tanto del SNC, en forma de sindrome convulsi-
vo y espasmos infantiles (13%), paralisis espdsti-
ca (11%), retardo en el desarrollo motor (7,5%) y
microcefalia (5%), como la ocular dentro del pri-
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mer afno de vida ensombrecera el prondstico de
estos pacientes. Su deteccién precoz, por tanto,
es importante y aunque todavia no existe un tra-
tamiento etiolégico, debe realizarse tratamiento
sintomatico de las diferentes alteraciones.’!® El
tratamiento debe ser multidisciplinario: pediatra,
dermatélogo, neurélogo, oftalmoélogo, odontélo-
go y genetista.'"!

En conclusidn, se trata de un raro trastorno
neuroectodérmico, con un tinico caso comunicado
en nuestro pais (Paraguay)'? y en el cual resalta-
mos el papel del dermatdlogo para el diagndstico
de una patologia que requiere manejo multidis-
ciplinario.
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