CASOS CLINICOS

Mosaicismo pigmentario tipo lto;
presentacion de un caso

Pigmentary Mosaicism of Ito; a case report
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El examen de la piel es fundamental para arribar al diagndstico de muiltiples entidades sistémicas, ~Palabras clave:
principalmente de indole genético. Se presenta una paciente de sexo femenino, de 18 afios de edad,
con antecedentes de sindrome convulsivo de 17 afos de evolucion, que fue derivada por el Servicio de
Neurologia por presentar maculas hipopigmentadas a predominio de tronco y extremidades, adquiridas
durante el primer afo de vida. Mediante datos clinicos y anatomopatoldgicos se arribé al diagndstico
de mosaicismo pigmentario tipo Ito. Este es un sindrome neurocutaneo con un patrén pigmentario
constante y manifestaciones sistémicas asociadas. (Dermatol. Argent., 2013, 19(4): 289-291).

Skin inspection is crucial for diagnosing multiple systemic diseases, especially genetic ones. We  Keywords:
report an 18 year old female patient refered by the Neurology Department with a history of seizures
and hypo-pigmented macules involving her trunk and extremities, both of which appeared during
her first year of life.

We arrived at the diagnosis of Pigmentary mosaicism of Ito, a neurocutaneous disorder whith a
constant pigmentary pattern associated with other systemic manifestations. (Dermatol. Argent.,
2013, 19(4): 289-291).
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Foto 1. Maculas hipopigmentadas de distribucion lineal siguiendo un
patron en lineas de Blaschko.

Foto 2. TAC de cerebro donde se observa hiperostosis craneal marcada.

Caso clinico

Mujer de 18 afos derivada por el Servicio de Neurologia
que presentd desde el afio de vida sindrome convulsivo con
predominio de crisis ténico-clénicas generalizadas, refrac-
tarias al tratamiento con fenitoina y 4cido valproico. No se
registraron antecedentes familiares relevantes. Al examen
fisico presentaba méculas hipopigmentadas, lineales y anu-
lares que se distribuyen siguiendo las lineas de Blaschko,
que predominaban en tronco y extremidades (foto 1). La
paciente manifest6 al nacer parte de las lesiones y durante
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el primer afio de vida aparecieron la totalidad de las obser-
vadas en la actualidad. No presenté otras lesiones previas a
la hipopigmentacidn.

El resto del examen fisico revel6 baja talla, hipertelorismo,
implantacién baja de las orejas y micrognatia; implantacién
anormal de los dientes con disminucién de los espacios in-
terdentarios y alteracion del esmalte.

Mediante tomografia axial computada (TAC) de cerebro se
observé hipodensidad de la sustancia blanca en fosa poste-
rior e hiperostosis craneal marcada (foto 2).

La histologfa de la piel hipopigmentada mostré disminu-
cién del nimero de melanocitos y de la densidad del pig-
mento respecto de piel no afectada (foto 3).

Luego de valorar datos clinicos y métodos complementarios
se realizé el diagnéstico de mosaicismo pigmentario tipo
Ito. La paciente comenzd a ser evaluada por un equipo mul-
tidisciplinario.

Comentarios

En 1952 Ito describié esta hipomelanosis, considerada ori-
ginalmente una entidad netamente cutdnea. En la actuali-
dad se decidié llamarla mosaicismo pigmentario tipo Ito,
haciendo referencia a un conjunto de fenotipos neurocu-
tdneos que obedecen a distintas anomalias cromosémicas
esporddicas, en los que existe un patrén pigmentario carac-
teristico que sigue las lineas de Blaschko. Se asocia a mani-
festaciones extracutdneas en un porcentaje que varfa entre
el 40 y el 100% de los casos reportados, predominando las
neuroldgicas y las musculoesqueléticas. '

La incidencia de esta entidad, segtin la literatura consultada,
es de 1 en 7.540 nacidos vivos, con una prevalencia de 1
cada 82.000 individuos y predominio en el sexo femeni-
no.>” Se han descripto diversos mosaicismos cromosomales
de presentacién esporddica que afectan la expresién de los
denominados “genes pigmentarios”, destacdndose el 9933,
15q11 y 16p13.3.%® Sin embargo, en la actualidad no existe
un consenso sobre la identidad de un gen especifico involu-
crado.’*® Menos del 3% sigue un patrén de herencia auto-
sémica dominante.’’

Las manifestaciones cutdneas, presentes en el 100% de los
pacientes, consisten en mdculas hipopigmentadas de distri-
bucién lineal o anular que siguen un patrén caracteristico
en lineas de Blaschko.** Predominan en tronco y extremi-
dades y respetan palmas, plantas y mucosas."*>”* Las lesio-
nes cutdneas se presentan desde el nacimiento en el 50% de
los casos y la otra mitad se manifiesta dentro de los primeros
meses de vida.>*®

Se puede asociar a manchas café con leche, nevus angioma-
tosos, nevus de Orta e ictiosis, patologfas que no modifican
la severidad del cuadro.”® Se han descripto ademds alopecias
focales o difusas, hirsutismo e hipertricosis localizada y al-
teraciones en niimero, tamano e implantacién dentaria.>*”#



Dentro de las manifestaciones extracutdneas se destacan las
afecciones neuroldgicas como retraso mental y epilepsia, y
se describen distintos patrones convulsivos, entre los que
se citan espasmos infantiles, convulsiones ténico-clénicas
generalizadas y mioclonias, siempre refractarias a la terapia
anticonvulsivante.* Algunos reportes han asociado esta enti-
dad a patologia tumoral, destacindose los neuroblastomas y
rabdomiosarcomas meningeos.**

Las anomalfas musculoesqueléticas siguen en frecuencia a
las neurolégicas, y las reportadas son escoliosis, cifosis, de-
formidad tordcica, hemihipertrofia o hipotrofia corporal,
sindactilia y polidactilia.>*¢# Cabe resaltar la presencia de hi-
perostosis craneal en nuestra paciente, hallazgo no descripto
previamente en la literatura consultada.

Se han comunicado otras asociaciones como macrocefalia,
hipertelorismo, implantacién baja de las orejas y microftal-
mia.® Recientemente se ha descripto poliquistosis ovdrica y
del 35% al 65% de las nifias, desarrollo puberal precoz.’

La histopatologfa de esta entidad es inespecifica; sin embar-
go, es de utilidad para diferenciarla de otras enfermedades de
la piel con manifestaciones similares, destacindose la neuro-
fibromatosis, la esclerosis tuberosa y el vitiligo.”® El interés de
la presentacién radica en resaltar que las manifestaciones cu-
tdneas nos aportan informacién fundamental para detectar
patologias asociadas, principalmente de sistemas con similar
origen embrionario como el sistema nervioso central.?

Se destaca como indispensable un manejo interdisciplinario
de estos pacientes sobre la base de las necesidades indivi-
duales de cada caso, para poder detectar manifestaciones
extracutdneas que ante un diagndstico y tratamiento precoz
podrian mejorar la calidad de vida de los mismos, evitando
lo sucedido con nuestra paciente, que demord 16 afnos en
ser considerada sindromdticamente.>”#
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