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RESUMEN

Introduccion: La incontinencia pigmentaria es un trastorno neuroectodérmico sistémico que
en el recién nacido se diagnostica por la presencia de lesiones cutaneas de tipo eritemato-
vesiculosas o vesiculo-pustulosas, con distribucion segun las lineas de Blaschko, asociadas a
eosinofilia en muestra de sangre.

Objetivo: Mostrar que es factible diagnosticar la incontinencia pigmentaria en el periodo

neonatal, aln en casos esporadicos, mediante un adecuado ejercicio del método clinico.
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Presentacion de los casos: Se trata de dos recién nacidas femeninas, nacidas a término, con
peso adecuado para la edad gestacional y sin antecedentes pre- y perinatales de interés; la
primera de las cuales se presenta al tercer dia de nacida con lesiones en piel, de aspecto
vesiculo-pustuloso, que seguian el recorrido del nervio ciatico popliteo externo. EI segundo
caso se presenta al 11no dia de nacida con lesiones de tipo vesiculo-ampulosas, en region
externa de los cuatro miembros, con mejoria a los 26 dias de vida. En ambos casos se plantea
el diagnostico de incontinencia pigmentaria esporadica.

Conclusiones: EI diagnostico de la incontinencia pigmentaria en el periodo neonatal
constituye un reto, el cual es posible asumir si se lleva a cabo un adecuado uso del método
clinico, con un minucioso diagnostico diferencial. Para el diagndstico, resulta atil establecer
consenso a partir de un enfoque multidisciplinario.

Palabras clave: recién nacido; diagndstico; genodermatosis; incontinencia pigmentaria;

incontinentia pigmenti; sindrome de Bloch-Sulzberger.

ABSTRACT

Introduction: Pigment incontinence is a systemic neuroectodermal disorder that in the
newborn is diagnosed by the presence of skin lesions of erythematous-vesiculosus or vesicle-
pustulous type, with distribution according to the Blaschko lines, associated with eosinophilia
in the blood sample.

Objective: Show that it is feasible to diagnose pigment incontinence in the neonatal period,
even in sporadic cases, through proper performance of the clinical method. Presentation of
cases: These are two female newborns, born full-term, with a suitable weight for gestational
age and without a pre- and perinatal history of interest; the first case occurs on the third day
of life, presenting skin lesions, vesicle-pustulous in appearance, which followed the path of
the external popliteal sciatic nerve. The second case occurs on the 11th day of life with vesicle-
ampulose lesions in the outer region of the four limbs, with improvement at 26 days of life.
Diagnosis of sporadic pigment incontinence is stated in both cases.

Conclusions: Diagnosing pigment incontinence in the neonatal period is a challenge, which
can be assumed if proper use of the clinical method is carried out, with a thorough differential

diagnosis.
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Introduccion

La incontinencia pigmentaria, incontinentia pigmenti, o sindrome de Bloch-Sulzberger, es un
trastorno neuroectodérmico sistémico caracterizado por lesiones cutaneas que evolucionan por
etapas y que, en ocasiones, se asocia a compromiso oftalmoldgico, neuroldgico y
odontologico. Fue descrita inicialmente por Garrot en1906 y definida clinica e
histopatoldgicamente por Bloch y Sulzberger.

Se trata de una enfermedad hereditaria, que sigue un patron de herencia dominante ligada al
cromosoma X y que se produce por una mutacion en el gen IKBKG, cuyo locus se encuentra
en Xq28.@ Al estar afectado el cromosoma X, la enfermedad aqueja con mayor frecuencia al
sexo femenino, pues resulta fatal en la mayoria de los casos masculinos afectados. No
obstante, en determinadas circunstancias, la enfermedad puede manifestarse en los varones.®
La incontinencia pigmentaria es una enfermedad de expresividad variable y, por lo general,
los hallazgos cutaneos son los primeros en revelarse. Las manifestaciones cutaneas
evolucionan por cuatro etapas: eritemato-ampollar, verrugosa 0 hipertrofica,
hiperpigmentada, y atrofica o hipopigmentada.*)

En los anexos de la piel puede haber alopecia cicatricial en vértex y afectacién ungueal,
mientras que las manifestaciones extracutaneas incluyen diversas anomalias dentarias y
alteraciones oculares, como amaurosis, estrabismo, ptosis, hipoplasia del iris y anomalias del
desarrollo de los vasos retinianos. Dentro de las manifestaciones neurolégicas se encuentran
las convulsiones, la paralisis cerebral espastica, el retardo en el desarrollo motor y la
microcefalia.*%)

El diagndstico de esta enfermedad es esencialmente clinico, aunque para establecer una mayor

precision se suele realizar el analisis histopatologico de las lesiones dermatologicas mediante
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biopsia de piel, lo cual permite diferenciar la etapa vesicular (en la que predomina el infiltrado
eosinofilico), de la verrugosa (con edsindfilos escasos). Los estudios de genética molecular
pueden ser Utiles para confirmar el diagnostico, asi como para establecer pronostico, puesto
que en los pacientes con la mutacion IKBKG el fenotipo suele ser mas severo.®

Para establecer el diagndstico de incontinencia pigmentaria, son Utiles los criterios de Landy
y Donnal, los cuales incluyen criterios mayores y menores, a partir de los cuales se establece
el diagnostico de incontinencia pigmentaria esporadica o familiar.®

En el recién nacido el diagndéstico de la enfermedad puede ser planteado ante la presencia de
lesiones dermatoldgicas tipicas, de tipo eritemato-vesiculosas o vesiculo-pustulosas, con
distribucion segln las lineas de Blaschko, asociadas a la presencia de eosinofilia en sangre
periférica.

A pesar de la variabilidad en la expresion clinica de las manifestaciones dermatoldgicas de la
incontinencia pigmentaria en el periodo neonatal, es posible establecer su diagnéstico en esta
etapa, basado esencialmente en la clinica. Es por ello que se realiza esta presentacion de casos,
con el objetivo de mostrar que es factible diagnosticar esta enfermedad en el periodo neonatal,

aun en casos esporadicos, mediante un adecuado ejercicio del método clinico.

Presentacion de casos
Caso A

Recién nacida del sexo femenino, de madre con antecedentes familiares y personales de salud
y de grupo sanguineo O positivo, con serologia VDRL no reactiva durante el embarazo e
historia obstétrica de tres gestaciones, ningun parto y dos abortos provocados, cuyo embarazo
actual es clasificado como de bajo riesgo. Nace con edad gestacional de 39 semanas, por parto
eutocico, con puntaje de Apgar 9-9, peso al nacer 3580 g, perimetro cefalico 35 cm y talla 51
cm; con tiempo total de trabajo de parto de 5 horas y tiempo de ruptura de membranas de 19
horas.

El liquido amni6tico fue meconial +++, con placenta y cordén normales.
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Se le realizan los cuidados inmediatos del recién nacido y se mantiene con su madre en la sala
de puerperio fisiologico, con el diagnéstico de recién nacido a termino de peso adecuado para
la edad gestacional.

Al tercer dia de nacida, durante el examen fisico de rutina, se observan lesiones en piel, de
aspecto vesiculo-pustuloso, las cuales seguian el recorrido del nervio ciatico popliteo externo,
desde el borde externo del pie izquierdo, la regién posterior del miembro inferior izquierdo
hasta la region glutea ipsilateral, sin encontrarse otras alteraciones en el resto del examen
fisico. (Fig.1)

Fig. 1 - Caso A. Lesiones vesiculo-pustulosas con base eritematosa en miembro inferior y regién
glutea izquierda en recién nacido del sexo femenino (3er dia de vida)

Se plantea como impresion diagndstica un herpes zoster neonatal, por lo que se traslada a la
sala de neonatologia y se comienza tratamiento local con fomentos de solucién salina 0,9%
cada 3 horas. Al sexto dia las lesiones se describen como pustulosas, con exudado y base
eritematosa, por lo que se comienza tratamiento antibidtico con ampicillina y amikacina via
intramuscular. Con este tratamiento se produce una mejoria de las lesiones, pero al 8vo. dia
de nacida comienzan a aparecer lesiones de aspecto verrugoso, que siguen el mismo

recorrido de las lesiones anteriores, en forma lineal, desde el borde externo del pie izquierdo,
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con afectacion de la region posterior de la pierna, el muslo y la region glutea izquierda. (Fig.
2)

Fig. 2 — Caso A. Lesiones de aspecto verrugoso, hiperpigmentadas, lineales en la misma
localizacion que las anteriores (8vo. dia de vida).

Se interconsulta el paciente con dermatologia y, ante la presencia de lesiones vesicoampollares
congeénitas, con mejoria, seguidas de lesiones verrugosas (12mo. dia de nacida) y reaparicion
de pustulas de distribucién lineal, acompafiado de un leucograma con eosinofilia, se arrib6 al

diagnostico clinico de incontinencia pigmentaria. (Fig. 3)

Fig. 3 - Caso A. Reaparicion de vesiculo-puUstulas lineales en el recorrido de las lesiones previas de
aspecto verrugoso (12mo. dia de vida).
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Se indican otros estudios, como VDRL (no reactiva) y estudios seroldgicos para infecciones
prenatales del grupo TORCH. Se difiere biopsia de piel debido a la tipicidad de las lesiones.
La paciente fue dada de alta hospitalaria a los 15 dias de nacida, debido a la mejoria de las

lesiones, y se continud seguimiento por consulta de Dermatologia.
Caso B

Recién nacida del sexo femenino, de madre de 19 afios con antecedentes familiares y
personales de salud y de grupo sanguineo O positivo, con serologia VDRL no reactiva durante
el embarazo, primigesta, con embarazo (actual) clasificado como de bajo riesgo. Nace en un
hospital general territorial de la Provincia Matanzas, con edad gestacional de 41 semanas, por
parto eutdcico, con puntaje de Apgar de 9-9, peso al nacer 3280 g, perimetro cefélico 35 cm
y talla 51 c¢cm; con tiempo total de trabajo de parto de 8 horas y tiempo de ruptura de
membranas de 1 hora. El liqguido amniético fue meconial +++, con placenta y corddn
normales. Egresa del hospital al tercer dia de nacida, con el diagnostico de recién nacido a
término de peso adecuado para la edad gestacional.

Al 11no. dia de nacido reingresa en el hospital de nacimiento por presentar lesiones en piel de
tipo vesiculo-ampulosas, que afectan la region externa de los cuatro miembros, las cuales son
interpretadas por los facultativos como una piodermitis, por o que imponen tratamiento con

cefazolina y amikacina. (Fig.4)
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Fig. 4 - Caso B. Lesiones vesiculo-pustulosas con base eritematosa en region externa de los cuatro
miembros en recién nacido del sexo femenino a los 11 dias de edad posnatal. En la fotografia se
muestra el miembro inferior derecho.

Al no mejorar las lesiones, los neonat6logos que la atienden sospechan que se trate de un
herpes simple y afiaden al tratamiento Aciclovir via endovenosa. En los complementarios
realizados al ingreso se encuentra: hematocrito 0,47/L; leucograma 14,9 10%L, segmentados
7 %, linfocitos 72 % (aumentados), eosindfilos 21 % (aumentados); plaquetas 280 x10%/L;
proteina C reactiva cualitativa negativa; gasometria con valores normales.

A los 15 dias de nacida es remitida al servicio de referencia de neonatologia de la ciudad
cabecera de la provincia, donde al ingreso se describen lesiones de aspecto vesiculo-
ampollares sobre base eritematosa, con algunas lesiones denudadas y otras costrosas,
localizadas en region lateral del tronco y miembros superiores e inferiores. Este cuadro se
interpreta como una piodermitis y se mantiene solamente con cefazolina endovenosa. Se
suspende amikacina y Aciclovir y se indican curas locales con clorhexidina acuosa 1%, 3
veces al dia.

A los 20 dias de nacida, al no encontrarse mejoria clinica, se realiza rediscusion del caso, en
la cual se plantea entonces el diagnostico de incontinencia pigmentaria (teniendo en cuenta
las caracteristicas de las lesiones, su distribucion siguiendo las lineas de Blaschko y la
eosinofilia en el leucograma inicial). Se interconsulta nuevamente con especialista en
dermatologia, quien apoya el diagndéstico e indica aplicar fomentos de agua estéril en las
lesiones vesiculosas y eritematosas, y gentamicina en crema en las lesiones costrosas. Se
interconsulta también con especialista en genética, que sugiere esperar evolucion, y con
especialista en oftalmologia, que encuentra fondo de ojo normal.

Los exadmenes complementarios a los 15 dias de nacido (hemoglobina, hematocrito,
leucograma, plaquetas, proteina C reactiva cualitativa, gasometria capilar, glicemia, serologia
VDRL) resultaron normales, con excepcion del leucograma, que mostré una eosinofilia:
leucograma 17,8 x 10%/L; segmentados 37 %, linfocitos 54 %, eosin6filos 9 % (aumentados).
A los 26 dias de nacida, se describe mejoria de las lesiones vesiculo-pustulosas, con presencia
de papulas y lesiones de aspecto verrugoso en los mismos sitios en que se encontraban las

lesiones previas. (Fig. b)
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Fig. 5 - Caso B. Mejoria de lesiones vesiculo-pustulosas en region lateral del tronco y miembros
superiores e inferiores en recién nacido del sexo femenino, a los 26 dias de nacido. En la fotografia
se muestran lesiones del miembro inferior izquierdo.

L

Pero ese dia, estando en la sala de puerperio junto a su mama, presenta aumento de volumen
en muslo derecho, con llanto, al parecer por dolor. Se traslada a la sala de neonatologia y se
realiza radiografia en la que se observa fractura de fémur derecho, sin otras alteraciones 6seas.
Es valorado por Ortopedia, quien plantea fractura traumatica de fémur derecho y realiza
maniobra de reduccion e inmovilizacion por el método de Credé. Se indican analgésicos y se
realiza valoracion materna por Psicologia, en la cual no se evidencia intencionalidad en la
ocurrencia del trauma.

En ese momento los complementarios realizados (hemoglobina, hematocrito, leucograma,
plaquetas, proteina C reactiva cualitativa, gasometria y glicemia) fueron normales, con
excepcion del leucograma, en el cual los eosinofilos continuaban aumentados (25 %). Las
lesiones de piel tuvieron mejoria en los dias siguientes, y a los 33 dias de nacida, la paciente
se traslada al servicio de ortopedia y traumatologia del hospital pediatrico de la provincia,

donde se sigue actualmente en consulta de dermatologia.

Discusiéon
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El diagndstico de incontinencia pigmentaria en la etapa neonatal se dificulta por el hecho de
que la extension de las lesiones cutaneas varia de un paciente a otro. Si bien cada uno de los
tipos de lesiones cutaneas tiene sus momentos respectivos de aparicion y desaparicion, con
lesiones caracteristicas también para cada etapa, no todos los pacientes padecen todas las
etapas y algunas lesiones pueden coexistir en un momento dado.®

En 90 % de los pacientes la enfermedad se presenta desde el nacimiento, o incluso desde la
etapa intrauterina, en la etapa | o eritemato-ampollar, la cual consiste en una erupcion de
vesiculas y pustulas firmes, amarillentas sobre una base inflamatoria, de distribucion lineal,
que sigue las lineas de Blaschko. Estas lesiones se localizan principalmente en los miembros,
tronco y cuero cabelludo, sin presentar afectacion de cara, palmas ni plantas; y suelen
resolverse espontaneamente.®)

La etapa Il, verrugosa o hipertrofica ocurre entre la 2a y 6a semanas después del nacimiento.
Consisten en papulas y placas verrugosas hiperqueratosicas, presentes en areas distales de
extremidades, tobillos y dedos, y que por lo general resuelven al 6to mes de edad posnatal.
Las etapas Il y IV aparecen, por lo general, mas alla del periodo neonatal. La etapa Ill o
hiperpigmentada consiste en una pigmentacion en espiral o lineal, de tono grisaceo o marron,
que aparece entre el 4to y 6to mes de vida, 0 en ocasiones a los 2-3 afios de edad; y la etapa
IV o atrofica se manifiesta en la adolescencia o en la etapa juvenil, y consiste en la formacion
de placas hipopigmentadas, atréficas, que se pueden acompafar de alopecia cicatricial y
alteraciones en las ufias.®

Los dos casos que se presentan tienen como caracteristicas en comin de que se trata de
pacientes femeninas con la forma de presentacion esporadica. En ambas pacientes, las lesiones
dermatoldgicas aparecieron en las primeras dos semanas de edad posnatal, eran inicialmente
eritemato-vesiculosas o pustulosas, con una distribucién blasckoide y luego evolucionaron
hacia lesiones de tipo papulo-verrugosas. En ninguna de las dos pacientes las lesiones se
presentaron en la cara ni en las palmas ni las plantas; ni hubo otras alteraciones a nivel de
anexos, retina, ni del sistema nervioso.

No obstante, hubo diferencias clinicas entre los dos casos: en el primero las lesiones de piel
aparecieron mas precozmente, tenian una apariencia mas lineal, estaban localizadas a una sola
metamera, con un patron de distribucion zosteriforme, y las lesiones predominantes al inicio

eran de tipo eritemato-vesiculosas; mientras que el segundo las lesiones aparecieron mas
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tardiamente, hubo predominio de las pustulas, y tuvieron mayor extension, tanto por las areas

de piel que abarcaban como por su distribucién, en forma de bandas bilaterales en el tronco y

los cuatro miembros.

Entre los diagnosticos diferenciales mas importantes a tener en cuenta en estos dos casos, se

encuentran algunas alteraciones cutaneas benignas transitorias del periodo neonatal, algunas

enfermedades infectocontagiosas y no infectocontagiosas (cutdneas o sistémicas) y otras
alteraciones.
Alteraciones cutaneas benignas transitorias del periodo neonatal

- Eritema toxico neonatal. En esta alteracion, las lesiones tipicas eritematosas, con
papulas, vesiculas o puastulas en su interior, no se presentan agrupadas ni siguen las
lineas de Blaschko.®®)

- Miliaria. De las cuatro formas descritas (rubra, cristalina, pustulosa y profunda), la
pustulosa se descarta debido a que las pustulas por lo general son muy pequefias, con un
diametro inferior al de la cabecilla de un alfiler y se trata de lesiones autolimitadas.®6)

- Acropustulosis infantil. Se descart6 en ambos pacientes, por no tratarse de vesiculo-
plstulas pruriginosas recurrentes con predileccion por palmas y plantas.®

- Pustulosis eosinofilica o foliculitis pustular eosinofilica. La distribucion de las lesiones
descartd esta etiologia, caracterizada por placas policiclicas o anulares, pruriginosas,
compuestas de papulas y pustulas coalescentes en areas seborreicas del cuero cabelludo,
cara, tronco y extremidades.®

- Otras erupciones pustulares transitorias benignas, como el acné neonatorumy la
melanosis pustular neonatal. Se diferencian de las que se presentaron en los dos casos
estudiados por su localizacion, en cara, en el caso del acné neonatorum, y cara, cuello,
tronco y regidn glatea, ademas de palmas y plantas, en el caso de la melanosis pustular
neonatal transitoria.®

Enfermedades infectocontagiosas localizadas o sistémicas

- Piodermitis. El diagnostico diferencial como una piodermitis fue dificil de realizar en el
2do. caso que se presenta, debido a las caracteristicas de las lesiones en el periodo inicial
y al hecho de que en algiin momento de la evolucién de la enfermedad se puede producir
una infeccidn secundaria de las lesiones de piel; pero la distribucion de las lesiones

siguiendo las lineas de Blaschko y su posterior evolucion a la etapa verrugosa hicieron
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plantear el diagnostico de incontinencia pigmentaria, apoyado por la presencia de
eosinofilia.®

Candidiasis. En las infecciones micéticas cutaneas por Candida, las lesiones se localizan
principalmente a nivel de los pliegues, en region inguinal o perineal, pero también a
nivel del cuello, extremidades, orejas y mucosa oral. A nivel de piel predomina el
eritema, con vesiculas o puUstulas, con la piel denudada en ocasiones.®"

Escabiosis. Aunqgue las lesiones de escabiosis en el neonato suelen presentarse como una
dermatitis generalizada severa, con compromiso de la cabeza y el cuello, la ausencia de
antecedentes de lesiones pruriginosas en la madre u otro familiar en contacto intimo hizo
desestimar este diagnostico.®

Picaduras de artropodos.® Las picaduras de artrépodos cuando son mdltiples, se
observan en forma de vesiculas o pustulas aisladas con base eritematosa. En ocasiones
producen cuadros més llamativos como los del prurigo, pero en ninguna de las dos
variantes las lesiones suelen seguir las lineas de Blaschko.

Infeccion por virus herpes simple. Las lesiones cutaneas por lo general consisten en
placas con vesiculas de base eritematosa, que luego evolucionan a pustulas y costras. La
infeccion congénita por herpes simple tipo 2 se descarté en ambos casos al no recogerse
el antecedente de infeccidn herpética genital en sus respectivas madres, y la infeccion
por herpes simple tipo 1 fue descartada al no recogerse antecedentes de lesiones labiales
en las mismas ni en los familiares. La prueba de Tzanck hubiera permitido determinar la
presencia de células gigantes multinucleadas en las lesiones de piel, pero dicha prueba
no fue realizada.”®

Infeccion por virus varicela-zoster. El sindrome de varicela-zoster fetal, la infeccion
congénita por varicela-zoster y la varicela posnatal se descartan, al no recogerse
antecedentes de varicela en la madre ni en los familiares.® Mas raramente, la infeccion
primaria materna (que puede ser subclinica) puede ocasionar un cuadro de herpes zoster
neonatal, del cual existe el reporte también luego de un herpes zoster materno.% Como
en el herpes zoster neonatal las lesiones de piel tienen una distribucion metamérica, en el
primer caso que se presenta se valoro inicialmente esta posibilidad diagnostica, pero el
herpes zoster neonatal es muy raro; hasta el afio 2003 en el mundo se habian registrado

solamente diez casos.%1D
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Infeccidn perinatal por virus Zika. La transmision perinatal de virus Zika puede
asociarse a la presencia de erupcion méaculo-papulosa en recién nacidos. En ninguno de
los dos pacientes estudiados se recogieron otras manifestaciones clinicas ni antecedentes
maternos positivos en las dos semanas previas al parto.*?
Sifilis congénita. En ninguno de los dos casos que se presentan hubo manifestaciones
sistémicas y las respectivas VDRL realizadas resultaron no reactivas. La forma aguda de
la sifilis congénita, cuando se expresa clinicamente, lo hace como una enfermedad
sistémica, y en las dermatologicas acompafiantes, la erupcion vesiculo-ampolloso afecta
principalmente palmas y plantas.®®7
Otros gérmenes del grupo TORCH. Las infecciones prenatales por toxoplasma o rubeola
pueden acompafarse de manifestaciones cutaneas, las cuales acompafian las multiples
manifestaciones de la enfermedad causada por estos agentes bioldgicos, pero no suelen
encontrarse de manera aislada. La infeccion prenatal por citomegalovirus aunque puede
presentarse con un cuadro florido, la mayoria de las veces cursa en forma asintomatica,
con la posterior aparicion de hipoacusia y trastornos del aprendizaje en algunos
pacientes.(? Las infecciones prenatales por los tres agentes biol6gicos mencionados
pueden cursar con alteraciones en el fondo de 0jo, el cual fue normal en los dos casos
estudiados.
Listeriosis. Las lesiones de piel acomparian el cuadro de sepsis,® el cual no estuvo
presente en ninguno de los dos casos que se presentan.
Infecciones por enterovirus. La infeccidn por enterovirus fue descartada en los dos
recién nacidos estudiados, por no presentar el tipo de erupcion caracteristico de dicha
infeccidn, ni fiebre; ademas de que estas infecciones suelen presentarse en nifios de uno
a cuatro afios de edad.*2%3)

Enfermedades no infectocontagiosas cutaneas o sistémicas
Psoriasis pustular infantil generalizada. Se trata de una afeccion rara en el periodo
neonatal, con predileccion por las areas de flexion de extremidades y del pafial, ademas
de afectar tronco, palmas, plantas y lecho de las ufias.® Se descart6 en los casos
estudiados.
Dermatitis atopica y dermatitis seborreica. Ambas se descartaron por las caracteristicas

de las lesiones y su distribucion. La dermatitis atopica se presenta en nifios mayores de
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tres meses de edad, afecta la cara y otras regiones del cuerpo, es recurrente y las lesiones
son pruriginosas. La dermatitis seborreica, en tanto, se caracteriza por la presencia de
eritema y escamas grasosas, principalmente en el cuero cabelludo, aunque también
puede afectar cara, orejas y cuello.®®

- Mastocitosis ampollar. De las formas cutaneas de esta enfermedad, la urticaria
pigmentosa, forma clinica més frecuente en nifios y lactantes, se descart6 en los
pacientes estudiados por no estar presente el signo de Darier, ademas de que las lesiones
predominantes no eran las de tipo pigmentadas, maculo-papulosas o nodulares. La
mastocitosis cutanea difusa es una forma mas rara de presentacion de la enfermedad que
puede verse también en los primeros meses de vida, pero las lesiones de piel, a
diferencia de las de los dos casos estudiados, tienen una textura similar a la corteza de la
naranja, con mayor afectacion de las areas de flexion.41516) |a fractura de fémur hizo
que, en el caso B, se tuviera en cuenta la mastocitosis sistémica, independientemente de
que esta forma suele presentarse mas frecuentemente a otras edades, pero ella fue
descartada al no presentarse manifestaciones secundarias a la liberacién de mediadores
ni observarse lesiones osteoliticas en las radiografias realizadas.

- Histiocitosis X. Las lesiones cutaneas de esta afeccion sistémica suelen ser papulas
purpuricas o petequias, de localizacion principalmente en cabeza y cuello, por lo cual se
descarto esta posibilidad diagndstica, ademas de que no se recogian otros hallazgos
(secrecion por los oidos, hepatomegalia, esplenomegalia).®

- Epidermdlisis bulosa. Al contrario de la incontinentia pigmenti, en la epidermdlisis
bulosa las lesiones, caracterizadas por ampollas, se producen en los sitios de piel
expuestos a friccion o traumas, como son las extremidades y la zona del pafial.®)

- Ictiosis ampollar. Se descart6 por ser un trastorno autosomico dominante, caracterizado
por la presencia de escamas extensas en la piel desde el nacimiento, con eritrodermia y
episodios recurrentes de formacion de ampollas.®

- Pénfigo neonatal. Esta enfermedad ampollar autoinmune resulta rara en el periodo
neonatal, y fue descartada debido a que no existia antecedente materno de pénfigo vulgar

en ninguno de los dos casos estudiados.*"
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- Exantemas medicamentosos con o sin eosinofilia. Se descartaron al no recogerse el
antecedente de administracion de medicamentos dias antes de la aparicion de las
lesiones.*®

Otras alteraciones

- Maltrato infantil. En el segundo caso, la posibilidad de fractura no accidental fue
descartada, debido a que las fracturas por maltrato, por lo general, se producen en
costillas, metafisis y craneo; ademas de que en la evaluacion psicolégica a la madre, no
se pudo demostrar intencionalidad; por otra parte, las lesiones de piel no se

correspondian con las que suelen ser mas frecuentes en casos de abuso.'®

Se concluye que el diagndstico de la incontinencia pigmentaria en el periodo neonatal
constituye un reto, el cual es posible asumir si se lleva a cabo un adecuado uso del método
clinico, con un minucioso diagndstico diferencial. Para el diagndstico, resulta util establecer

consenso a partir de un enfoque multidisciplinario.
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