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Descriptores DeCS: incontinencia pigmentaria 
 
Subject headings: incontinentia pigmenti 
 
 
 
Señor Editor: 
 
La incontinencia pigmentaria (enfermedad de Bloch Sulzberger) es una condición hereditaria 
caracterizada por hileras lineales de ampollas en la piel, asociadas con defectos oculares en el 
Sistema Nervioso Central (SNC) y dentales.  Se cree que es un rasgo ligado al cromosoma X que 
es letal para los hombres, característica que explica el predominio femenino del trastorno

1,2
. 

Las manifestaciones cutáneas se presentan en cuatro fases
3
, aunque en un determinado paciente 

no aparezcan todas ellas.  La primera fase se manifiesta al nacer o en las primeras semanas de 
vida, y consiste en la presencia de unas estrías lineales eritematosas y unas placas de vesículas en 
las extremidades y de manera circular alrededor del tronco.  En la segunda fase, cuando se 
resuelven las vesículas, éstas se secan y adquieren unas características hiperqueratósicas, pues 
forman placas verrugosas.  La tercera fase o fase pigmentaria es el signo característico de la 
incontinencia pigmentaria: máculas pigmentadas esparcidas sobre el tronco, los brazos y la parte 
alta de las piernas, que forman dibujos caprichosos, dendríticos y abigarrados, como salpicaduras 
de forma irregular, líneas, estrías, espirales, lunares poliangulares y lesiones aracniformes

4
.   Las 

lesiones pigmentadas no son necesariamente las de las lesiones vesiculares y verrugosas previas; 
persisten durante toda la infancia,  y generalmente empiezan a desaparecer al inicio de la 
adolescencia.  En la cuarta fase, aparecen unas máculas o estrías hipopigmentadas, sin pelo y 
anhidróticas, como manifestación tardía. 
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Aproximadamente un 80 % de los niños afectados tienen otros defectos: alopecia cicatrizante y 
moteada o difusa, anomalías dentarias (dentición tardía, hipodoncia, dientes cónicos e 
impactación

5
), manifestaciones del SNC (retraso del desarrollo motor y cognitivo); las crisis 

convulsivas, la microcefalia, la espasticidad y la parálisis se observan hasta en una tercera parte de 
los niños afectados.  Las anomalías oculares consisten en neovascularización, estrabismo, atrofia 
del nervio óptico, cataratas o masas retrolenticulares

6
.  Otras anomalías menos frecuentes son la 

distrofia ungueal y los defectos esqueléticos. 
 
Presentación del paciente: 
 
Niña YSR de dos años de edad, con antecedente de haber presentado desde el nacimiento lesiones 
cutáneas vesiculosas en antebrazos y cara posterior de las piernas, que posteriormente se tornaron 
verrugosas, y fue valorada su evolución por consulta de Dermatología.  A los dos meses se realizó 
biopsia de piel con el diagnóstico de incontinencia pigmentaria.  A los cuatro meses comenzó con 
crisis convulsivas; se le diagnosticó epilepsia mioclónica sintomática, y se le indicó tratamiento con 
clonazapam y valproato de sodio.  A los 10 meses aparecieron lesiones pigmentadas en tronco y en 
los lugares de lesiones previas.  Ha sido ingresada por bronconeumonía, crisis de asma bronquial y 
encefalitis. Se realizó seguimiento evolutivo en consultas de Dermatología y Neuropediatría.  
 
Se recogen como antecedentes patológicos familiares: madre v/asmática, tres abortos fetos 
varones;  entre los antecedentes patológicos personales: Parto eutócico a las 41 semanas.  
 
Al realizar examen cutáneo se observan lesiones pigmentadas parduscas reticuladas o salpicadas 
de forma lineal, localizadas en cara posterior de ambos muslos, piernas hasta planta de los pies, y  
máculas pigmentadas irregulares en tronco. (Figura). 
 

 

                            Figura: Incontinencia pigmentaria.  Máculas pigmentadas 
                                        lineales e irregulares. 
 
 
 
 
Los resultados del examen neurológico fueron: hemiparesia derecha, hipotonía axial, espasticidad 
de las cuatro extremidades, reflejos osteodendinosos exaltados, derechos mayor que los izquierdos. 
Se realizaron los siguientes exámenes complementarios: 
Hemoglobina, hematócrito, leucograma, glicemia, creatinina, transaminasa glutamicopirúvica, 
conteo de plaquetas, cituria y heces fecales; los resultados presentaban parámetros normales. 
Estudio radiográfico óseo: Sin alteraciones. 
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TAC de cráneo: Marcados signos de atrofia cortical, se observa una imagen hipodensa en región 
frontal izquierda en íntimo contacto con el asta frontal de VLI, ligera dilatación ventricular. 
Potenciales evocados somatosensoriales: Respuesta cortical con latencia normal del lado derecho;  
del lado izquierdo se obtienen respuestas repicables. 
Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral: Normal en ambos ojos. 
Potenciales evocados visuales: No se obtuvo respuesta en ambos ojos. 
Electroencefalograma: Paroxístico intercrítico ligero en regiones bitemporales. 
Test de Bayley: (Psicometría).  Dificultades en todas las áreas. 
 
Se indica tratamiento con drogas antiepilépticas, vitaminoterapia y fisioterapia. 
 
La paciente  mantiene lesiones cutáneas y retardo severo del desarrollo psicomotor. 
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