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INCONTINENTIA PIGMENTI
INTRODUCCIÓN
La incontinencia pigmenti o síndrome de Bloch-Sulzber-

ger, es una genodermatosis rara que afecta a tejidos de-

rivados de meso y ectodermo. Fue descrita por primera 

vez por Garrod en 1906 y clasificada según las caracterís-

ticas clínicas y anatomopatológicas por Bloch-Sulzberger 

(1926-28) 2,3.

OBSERVACIÓN CLÍNICA 
Paciente mujer de cinco días de vida que consulta por 

aparición de lesiones eritematopapulosas localizadas 

en tronco y extremidades, siguiendo una distribución 

lineal.

Evolucionan a vesículas a los siete días de vida. A los once 

días, se aprecia regresión de algunas vesículas y aparición 

de nuevas lesiones hiperqueratósicas, persistiendo la dis-

tribución lineal de las mismas.

Dentro de los antecedentes personales; se trata de un re-

cién nacido a término de peso adecuado para edad gesta-

cional, recibe lactancia materna exclusiva.

Entre los antecedentes familiares; madre con anodon-

cia parcial y lesión hiperpigmentada en tórax. Un abor-

to previo. Hermana con lesión hiperpigmentada en 

tronco, al nacimiento presentó lesiones similares a la 

de la paciente.

Fig 1. Lesiones  vesiculosas localizadas en  tronco y miem-

bros, siguiendo una distribución lineal.

Fig 2. Evolución de las lesiones, adquiriendo aspecto hiper-

queratósico o verrucoso.

DISCUSIÓN
La incontinencia pigmenti es una genodermatosis rara de 

afectación multisistémica. Tiene una herencia dominante 

ligada al X, por lo que la padecen principalmente las mu-

jeres. Los hombres que tienen su gen anormal en su úni-

co cromosoma X, resultan tan severamente afectados que 

mueren intraútero. 

Recientemente se ha descubierto su origen en una muta-

ción de un gen llamado NEMO. Tiene expresión variable 

dentro de la misma familia. Algunos autores destacan la 

importancia del diagnóstico prenatal mediante biopsia de 

trofoblastos, por la importancia de alteraciones oculares y 

neurológicas asociadas a esta enfermedad 6-10.

La clínica cutánea que caracteriza a esta enfermedad se 
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manifiesta desde el nacimiento o en los primeros días 

de vida hasta en el 95% de los pacientes 3-5. Es típica la 

distribución lineal de las lesiones, siguiendo las líneas de 

Blascko. Se distinguen cuatro estadios secuenciales, que 

pueden coexistir entre ellos:

- Primer estadio: se caracteriza por lesiones eritemato-

papulosas de distribución lineal, localizadas principal-

mente en tronco y extremidades. Aparecen durante las 

dos primeras semanas de vida. Histológicamente se 

observa vesícula intraepidérmica eosinofílica y edema 

dérmico.

- Segundo estadio: se caracteriza por la presencia de 

pápulas de aspecto hiperqueratósico o verrucoso. Las 

lesiones se pustulizan o queratinizan. Aparecen entre 

las dos y seis primeras semanas de vida. Histológica-

mente se aprecia una hiperplasia epidérmica, hiperque-

ratosis y papilomatosis.

- Tercer estadio: se caracteriza por lesiones hiperpigmen-

tadas de color marrón o grisáceo en el tronco. Histo-

lógicamente se aprecia degeneración vacuolar de las 

células de la capa basal de la epidermis y presencia de 

melanina en la dermis papilar.

- Cuarto estadio: sólo presente en un tercio de los pa-

cientes. Se distinguen lesiones autoinvolutivas hipo-

pigmentadas o atróficas. Puede acompañarse de hi-

potricosis o anhidrosis. Se suele desarrollar durante la 

adolescencia.

Como clínica extracutánea asociada se describen 1,2; 

- Alteraciones dentales (hasta en un 65 % de los pacien-

tes) con anodoncia parcial o completa, dientes cónicos 

o retraso en la erupción de los dientes.

- Alteraciones oculares (descritas en un 35 % de los pa-

cientes) por afectación retiniana (con desprendimien-

tos) o no retiniana (microftalmia, cataratas).

- Alteraciones neurológicas (en 30-50 % de los pacien-

tes): convulsiones, retraso mental, retraso motor.

- Otras alteraciones: deformidades esqueléticas ( espina 

bífida, hemivértebra ), labio leporino, anomalías cardía-

cas o urogenitales.

El diagnóstico es fundamentalmente clínico. La evolu-

ción favorable ,en estadios, y la ausencia de signos de 

toxicidad (fiebre alta, aspecto séptico), permiten dife-

renciarla de otras entidades con lesiones vesiculosas 

en el periodo neonatal. El estudio anatomo-patológico 

confirma el diagnóstico. 

Es importante valorar la existencia de alteraciones ex-

tracutáneas asociadas, por lo que se recomienda ra-

diografía de esqueleto, estudio neurológico y oftalmo-

lógico principalmente, puesto que de la asociación de 

alteraciones en dichos sistemas  depende fundamen-

talmente el pronóstico 1-3.

El tratamiento es sintomático, con medidas de hidratación 

de piel y antibioterapia tópica si existe sospecha de sobre-

infección de las lesiones.

Algunos autores destacan la importancia del consejo ge-

nético en mujeres con clínica de esta genodermatosis y 

antecedentes de abortos previos 10.
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