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Caso cLiNICO

Varon, de 16 afios, sin antecedentes familiares relevan-
tes, nacido de padres no consanguineos, tras embarazo a
término y parto por cesarea por prolapso del cordon.
Acude a la consulta por acné de localizacion facial. Entre
sus antecedentes personales destaca una orquidopexia
derecha a los 11 anos por una criptorquidia, y un leve
retraso ponderoestatural y mental inespecifico, que preci-
sa de educacion especial desde los primeros anos. El exa-
men neurolégico era normal. El electroencefalograma
(EEG) mostraba un ritmo alfa con adecuadas frecuencias
para su edad, destacando una lentificacion difusa de fon-
do (no correlacionada con su edad), y un déficit beta a
nivel frontal, todo ello compatible con un retraso mental
leve.

En la exploracion cutanea, llama la atencion la presen-
cia de unas maculas lineales, café con leche, que coales-
cen a nivel de la espalda y los flancos, con un patron
arremolinado siguiendo las lineas de Blaschko (figs. 1
y 2). Su madre referia que habian ido apareciendo pro-
gresivamente desde las 2-3 semanas de vida, y que se
habian hecho estables a los 3 anos aproximadamente. Di-
chas lesiones eran asintomaticas, y no se habian precedi-
do de proceso inflamatorio previo. Las mucosas, palmas y
plantas, asi como la denticién eran normales.

La biopsia de una micula pigmentada, mostr6é una hi-
perpigmentacion de la capa basal epidérmica, sin incon-
tinencia pigmenti y sin melanofagos en dermis (fig. 3).

Las pruebas complementarias realizadas (hemograma,
quimica basica) y el cariotipo de linfocitos de sangre pe-
riférica, resultaron normales.

PREGUNTA
JCudl es su diagnostico?

Figura 1. Mdculas li-
neales marrondceas con
patron arremolinado,
siguiendo las lineas de
Blaschko en espalda.

Figura 2. Mdculas li-
neales siguiendo las
lineas de Blaschko en
Sflancos.

Figura 3. Biopsia de
piel biperpigmentada,
donde se observa una
biperpigmentacion di-
Jfusa de la capa basal
epidérmica, sin incon-
tinencia pigmenti y sin
melandfagos dérmicos.
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TABLA 1. Criterios diagnésticos

Aparicion a las pocas semanas de edad
Igual proporcion de varones y mujeres afectados
No se precede de proceso inflamatorio previo

Desarrollo durante los primeros 2 afios de la vida y luego
se establece el proceso

En algunos pacientes las maculas se van aclarando con la edad

Dibuja un patrén lineal y espiral siguiendo las lineas
de Blaschko

La hiperpigmentacion esta formada por maculas de 1 -5 mm
de didmetro

Las mucosas, palmas y plantas estin respetadas

La histologia muestra un aumento del pigmento de la capa
basal, sin incontinencia de pigmento ni presencia
de melandfagos en dermis

Pueden existir otras malformaciones asociadas

HIPERMELANOSIS NEVOIDE LINEAL Y ESPIRAL

El término de hipermelanosis nevoide lineal y espiral
(HNLE), fue empleado por primera vez por Kalter!, para
referirse a los trastornos pigmentarios congénitos que
presentaban un patron de distribucion siguiendo las li-
neas de Blaschko. Los criterios diagnosticos aparecen re-
cogidos en la tabla 1.

Las lineas de Blaschko fueron descritas por Alfred
Blaschko en 19012, Dibujan una S en el abdomen y una V
en la espalda y se relacionan con la presencia de dife-
rentes clones celulares durante la embriogénesis. Su dis-
tribucion no coincide con los dermatomas, pues estos Ul-
timos corresponden a segmentos de piel delimitados por
inervaciones sensoriales.

En los diferentes estudios realizados, se ha constatado,
que la mayoria de trastornos extracutineos, que asocian
estos pacientes, son de tipo neurologico, sobre todo re-
traso mental3, como nuestro caso.

En cuanto al diagnostico diferencial, se plantea con to-
dos aquellos trastornos pigmentarios congénitos que si-
guen las lineas de Blaschko: principalmente con una fase
temprana de nevus epidérmico lineal sistematizado, con
la hipomelanosis de Ito, y con el tercer estadio de la in-
continencia pigmenti, entre oOtros.

Respecto al nevus epidérmico lineal, conforme las le-
siones van evolucionando dejan de hacerse maculosas.
En caso de duda, la histologia también es diferente, ya
que muestra una hiperplasia epidérmica, con acantosis,
papilomatosis e hiperqueratosis que con frecuencia, apa-
recen desde el nacimiento.

El diagnostico diferencial mis complejo, seria con la
hipomelanosis de Ito, de hecho muchos autores piensan
que se trata del mismo proceso pero con fenotipo dis-
tinto®5,

Clinicamente las lesiones aparecen a la misma edad (a
las pocas semanas del nacimiento), y siguen un patron si-
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milar, con distribucion siguiendo las lineas de Blaschko.
La diferencia estaria en que en lugar de ser maculas hi-
perpigmentadas, son hipopigmentadas en comparacion
con la piel normal.

La incontinencia pigmenti, es una enfermedad poco
frecuente de herencia dominante ligada al X. Se dice
que clasicamente presenta 4 estadios. Una primera fase
de lesiones eritematosas o vesiculosas que suele apare-
cer en las primeras 2 semanas; una segunda fase con
lesiones verrucosas acrales lineales, que aparece en tor-
no a la segunda y sexta semanas; una tercera fase de
lesiones lineales con patron arremolinado, que aparece
entre la semana 12 y la 26, y finalmente una cuarta fase,
con pérdida gradual de pigmento. Se acompana de eo-
sinofilia en sangre periférica, y de malformaciones sis-
témicas del sistema nervioso central, oculares, esqueléti-
cas, dentales, etc.

El diagnostico diferencial habria que realizarlo, con una
incontinencia pigmentaria que empezara en el tercer es-
tadio, siendo las 2 fases previas intraatero, lo cual suce-
de en el 14% de los casos®.

En caso de duda, la histologia de la incontinencia
pigmenti, se caracteriza sobre todo por una incontinen-
cia pigmentaria y por la presencia de melanofagos dér-
micos.

Finalmente destacar, que aunque existen diversos estu-
dios que evidencian que la patogenia de la HNLE se basa
en mosaicismos subyacentes’8, serdn los futuros avances
genéticos los que nos ayuden a comprender mejor estos
trastornos pigmentarios congénitos y sus asociaciones sis-
témicas.
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