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Incontinentia pigmenti con inicio clinico atipico

Atypical onset of incontinentia pigmenti
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Lactante mujer de 8 meses de edad que consultdé por
hemiparesia derecha asociada a retraso psicomotor. Proce-
dia de gestacion y parto sin incidencdias, y no habia
antecedentes familiares de abortos o patologias neurologi-
cas. En la exploracion, ademas de la hemiparesia, se
observaban lesiones hiperpigmentadas en abdomen, de
disposicion lineal y aspecto sinuoso-arremolinado, que

seguian las lineas de Blaschko (figs. 1 y 2). Segun la
familia, estas lesiones estaban presentes desde el
nacimiento y no habian tenido un aspecto diferente en
ningun momento de la evolucion. Se realizé una resonancia
magnética craneal, que mostré una discreta atrofia
corticosubcortical asociada a una porencefalia frontal
izquierda (fig. 3). El estudio genético familiar revelo una
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Figura 3

delecion de los exones 4-10 del gen NEMO Unicamente en la
paciente y confirmoé la sospecha clinica de incontinentia
pigmenti (IP). Actualmente la nifa presenta el espectro
completo del sindrome, con alteraciones cutaneas,
neuroldgicas, dentales y alopecia.

La IP es una enfermedad multisistémica rara de origen
ectodérmico, secundaria a una mutacion en el gen NEMO
(Nuclear Factor kB Essential Modulator). El diagnostico de
sospecha es clinico y se basa en los criterios propuestos por
Landy y Donnai en 1993. En su forma de presentacion tipica
(el 92% de los casos), los pacientes presentan lesiones
cutaneas que siguen una secuencia de cuatro fases.
Presentamos una paciente con inicio clinico en fase 3. Esta
forma de presentacion es muy poco frecuente, y se ha
planteado la hipotesis de que las primeras dos fases de la
enfermedad ocurran de forma prenatal.
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