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Caso clinico

Incontinencia pigmentaria asociada a fisura palatina.
Reporte de un caso
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INFORMACION DEL ARTicULO RESUMEN

Historia del articulo: La incontinencia pigmentaria (IP2, sindrome de Block-Sulzberger) es un raro caso de geno-
Recibido el 26 de abril de 2010 dermatosis de herencia ligado a X dominante, afectando en su mayoria a mujeres. Consiste
Aceptado el 25 de julio de 2011 en una serie de manifestaciones de la piel, desordenes dentarios, oculares, neurolégicos, y
On-line el 17 de diciembre de 2012 otros. Nosotros presentamos un caso de incontinencia pigmentaria con las clasicas mani-

festaciones cutdneas asociado a fisura palatina.
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Incontinentia pigmenti associated with cleft palate. Report of a case

ABSTRACT

Keywords: Incontinentia pigmenti (IP2, Block-Sulzberger Syndrome) is a rare x-linked dominant geno-
Congenital Abnormalities dermatosis mainly affecting females. It consists of characteristic skin manifestations and
Dermatosis dental, ocular, neurological, and other disorders. We present a case report with classical
Incontinentia pigmenti cutaneous features diagnosed with incontinentia pigmenti associated with a cleft palate.
Cleft palate © 2010 SECOM. Published by Elsevier Espaiia, S.L. All rights reserved.

T neuroectodérmico que afecta piel, dientes, ojos y al sistema
Introduccién

nervioso!. Se trata de una anomalia congénita ligado al X
dominante (Xq28)%. El nombre de IP2 describe la caracteristica

La incontinencia pigmentaria (IP2), también llamada sin- histolégica de la incontinencia del pigmento melanico de los
drome de Bloch Sulzberger, es una genodermatosis rara melanocitos de la capa basal de la epidermis y su consecuente
descrita por Garrod y definida por Bloch-Sulzberger, Siemens presencia en la dermis superficial que es la etapa final de esta
y Bardach durante la década de 1920'2. Es un desorden dermatosis®.
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Las manifestaciones clinicas de la IP2 son variados incluso
en miembros de la misma familia®. Los hallazgos en la piel
generalmente son los primeros en manifestarse>®. La mani-
festacién mas frecuente es la alopecia del vértex que ocurre
en el 38 a 50% de los pacientes®’. En 7 a 40% de los pacientes
las unas estan afectadas. Estas manifestaciones cutdneas pue-
den verse cambiadas a lo largo de la vida, incluso las lesiones
hiperpigmentadas pueden desaparecer®.

Las anormalidades cutdneas se presentan en cuatro eta-
pas clinicas distintas. La primera se presenta al momento del
nacimiento y se caracteriza por vesiculas en linea o agru-
padas en las extremidades del tronco y cara. Al término del
primer mes pueden desaparecer, recurrir o ser reemplazadas
por papulas irregulares y lesiones inflamatorias. La segunda
etapa se caracteriza por lesiones hiperqueratésicas alrededor
del mes de vida. La tercera etapa usualmente entre el tercer y
sexto mes se presenta con maculas café- grisdceas en patrén
reticular. La cuarta etapa o «burn out» aparecen lesiones des-
pigmentadas, pélidas y en ausencia de pelo®.

Las manifestaciones oculares, cuando estan presentes, son
de las mas severas y generalmente estadn asociadas con el
dafio neuroldgico, el 35% de los pacientes presentard uno o
més problemas oftalmolédgicos siendo el estrabismo lo més
comun!®. Manifestaciones en el sistema nervioso central
incluyen retraso mental, microcefalia, episodios convulsivos
y atrofia cerebral, entre otros37:11,

Las manifestaciones dentales son las més frecuentes des-
pués de las dermatolégicas. El 90% de los pacientes las
presenta’®!3, Estas manifestaciones persisten durante toda la
vida, a diferencia de las cutdneas. Ambas denticiones estan
afectadas. La presentacién mas frecuente es hipodoncia, le
siguen los dientes cénicos y en clavija, erupcién retardada
y otras alteraciones menos frecuentes, tales como dientes
impactados o fusiones. Se han informado casos de IP con labio
y paladar figurado como una de las manifestaciones menores
de la enfermedad®?>.

Este caso muestra un paciente con fisura palatina (CP) aso-
ciado a un sindrome autosémico dominante como es el caso
de IP2.

Figura 1 - Imagen preoperatoria donde se muestra el
paladar fisurado, ademas se puede observar piezas
dentarias en forma de clavija.

Figura 2 - Imagen postoperatoria donde se aprecia el cierre
primario del paladar fisurado.

Reporte del caso

Paciente femenino de 1 afno 2 meses de edad vista en el
Hospital de Carabineros Santiago, Chile, con parto en madre
de 28 anos por cesarea. Con un peso de 3.163 gramos, talla
49cm y perimetro craneal cercano a 35cm. Al momento del
nacimiento se observan lesiones vesiculosas en extremida-
des inferiores, zona glitea y axilas que se rompen al retirar
el unto de la piel quedando lesiones eritematosas y desca-
mativas. Se le diagnosticé en primera instancia epidermolisis
bulosa, la cual posteriormente fue descartada. Destacaba
ademds zona de alopecia en vértex y paladar fisurado
(figs. 1-3).

Se da refiere a oftalmologia que realiza examen de fondo
de ojo observandose epitelio pigmentario con poco pigmento
en forma generalizada, resto normal. Evaluacién por neu-
rélogo normal. Dermatélogo plantea el diagnéstico de IP
Se realiza biopsia de piel encontrandose la muestra dentro
de los limites histolégicos normales, pero se recomienda
otra nueva muestra. Visto por genetista clinicamente se
confirma el cuadro de herencia ligada a X dominante, ya
que la madre present6 las mismas lesiones al nacimiento.
Se derivé también a la unidad de maxilofacial por CP. A
los 10 meses de edad fue operada de paladar fisurado,

Figura 3 - En la imagen se aprecia la alopecia del vertex,
signo clinico mas comin de la incontinencia pigmentaria.



76 REV ESP CIR ORAL MAXILOFAC.2013;35(2):74-77

reconstituyendo funcionalmente los anillos musculares del
velo palatino y evoluciond sin presentar complicaciones
postoperatorias.

Discusién

La incontinencia pigmentaria estd considera como una poli-
displasia mixta ectodérmica y mesodérmica. Donde las
mujeres son afectadas en un rango de 37:1, siendo mas comun
en caucasicos, en la revisién de Carney de 653 casos, 593 eran
mujeres y 16 varones (3). Al menos 900 casos se han descrito
en la literatura, pero la prevalencia de la IP2 es desconocida’»°.

Carney en su publicacién del ano 1976 encontrd que
el 79,8% de los pacientes tenian alteraciones en el pelo,
ojos, dientes, sistema nervioso central y otras estructuras
anormales?. En la tabla 1 se exponen los criterios propuestos
para el diagnéstico de la IP2.

La IP2 tiene anormalidades caracteristicas en la denticién
que deben tomarse en cuenta una vez que empiecen a erup-
cionarlos dientes. Hipodoncia, retardo de la erupcién y formas
cénicas coronarias, ya sea de la denticién primaria o secunda-
ria, pueden parecer. Estos cambios son similares a aquellos
observados en la forma de la displasia ectodérmica hipohi-
drética, algunos autores sugieren una relacién entre ésta y la
IP2%. Por lo tanto se debe estar al tanto con controles peri6-
dicos realizando un adecuado examen bucal por la posible
aparicién de alguna anormalidad que comprometa la salud
oral.

En los resultados del estudio de Carney® el 1,1% (5 casos)
presentaron fisura labial o anormalidades en el paladar, como
paladar ojival, fisura labio palatina, hipoplasia palatina y fisura
labial parcial. En el afio 1976 Brett!® publicé un caso que incluia
fisura labio palatina lo cual le presento dificultades para ali-
mentarse e intubacién por algunas semanas. Samman reportd
en el afno 1959 un caso de IP2 con fisura parcial de labio
entre otras alteraciones cutdneas, dentales y hemiplejial?. Yell
a su vez aportd con un caso Unico de fisura labio palatina
bilateral’®. En una publicacién de 40 casos de IP2 se encon-
tré que dos hermanas y su madre tenian el paladar fisurado
aislado#. Por lo tanto, casos de CP son dificiles de encontrar
en la literatura.

Segun las estadisticas de Jone's et al, el porcentaje de fisu-
ras asociados a sindromes fue 13,8% en FLP (de un total de
574 pacientes), 41,8% en CP aislada (de un total de 328 pacien-
tes) y 78,3% (de un total de 46 pacientes) en insuficiencia velo
faringea, para lo cual consideré como sindrome el hecho que
el niflo tuviera asociado a la fisura dos o més malformaciones
mayores o tres o mas malformaciones menores no explicadas
por antecedentes familiares. Mostrando con sus resultados,
al igual que en nuestro caso, que los sindromes estdn mas
asociados a CP aislada?®.

Nuestra paciente presentd las caracteristicas cutaneas
tipicas de la IP2 propias de la etapa 1, sumandose a
esta los signos del cabello y las alteraciones oftalmold-
gicas. De gran importancia fue la historia clinica de la
madre para llegar a una hipétesis diagnéstica confirmada
posteriormente con el genetista. Se debe mencionar que
la lactante fue operada de la fisura a los 10 meses de
edad debido a cuadros de enfermedad respiratorias que

imposibilitaron las fechas éptimas protocolizadas para el
cierre palatino segiin nuestro protocolo quirtrgico de fisuras
palatinas.

La cirugia de reconstruccién del velo se realiz6 sin infortu-
nios, encontrandose buena calidad de tejido muscular para
lograr la reconstruccién de los anillos musculares, recu-
perando la funcionalidad del esfinter velo faringeo en su
totalidad. Por lo tanto, esta manifestacién de la enfermedad
se puede llevar a cabo sin consideraciones especiales a la hora
de la programacién quirdrgica.

Aunque la IP2 sea considerada una condicién escasa,
se debe tener en cuenta al tener casos de anormalidades
bucales y dentarias en infantes que presenten otra mani-
festacién mayor asociada al cuadro dentario. El papel del
cirujano dentista, en estos casos, es preponderante. Estos
deberan estar atentos a los hallazgos clinicos y radiografi-
cos de la condicién para poder distinguirla de otras formas
de displasias ectodérmicas. Ademads estar pendiente de
que alteraciones que se presentan al nacimiento pueden
anteceder a otras en el drea estomatoldgica, estando asi pre-
parados para etapas de prevencién y tratamiento de estas
alteraciones.

Algunos autores responsabilizan al azar la relaciéon que
tiene la IP2 con las CLP* y se llega a la pregunta si realmente
existe una analogia entre el sindrome y la patologia de CP.
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