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Hipomelanosis de Ito, reporte de un caso

Hypomelanosis of Ito: case report

Osmel Mollinedo-Rangel'™ | Anays Tania Acufia-Amador' " | Yendry Mederos-Benitez?

"Universidad de Ciencias Médicas de Villa Clara. Facultad de Ciencias Médicas de Sagua la Grande. Villa Clara, Cuba.

2Universidad de Ciencias Médicas de Villa Clara. Hospital Materno Provincial “Mariana Grajales”. Villa Clara, Cuba.

Recibido: 15 de enero de 2020 | Aceptado: 10 de mayo de 2020 | Publicado: 28 de mayo de 2020

Citar como: Mollinedo-Rangel O, Acuiia-Amador AT, Mederos-Benitez Y. Hipomelanosis de Ito, reporte de un caso. Univ Méd Pinarefa
[Internet]. 2020 [citado: Fecha de acceso]; 16(3):e424. Disponible en: http://www.revgaleno.sld.cu/index.php/ump/article/view/424

RESUMEN

Introduccion: la hipomelanosis de Ito es un sindrome neurocutaneo y una enfermedad multisistémica,
descrita por el dermatélogo japonés Minor Ito en 1951. Esta enfermedad se caracteriza por lesiones
hipopigmentadas de distribucién lineal o anular en la piel asociadas o no a manifestaciones neurolégicas
y oculares, asi como malformaciones dentales y musculoesqueléticas.

Presentacion del caso: paciente masculino de 12 ainos de edad, hijo de padres jovenes no consanguineos,
con antecedentes patoldogicos familiares de crisis vagales, trastornos de la personalidad y crisis de
epilepsia en la infancia. En los antecedentes patologicos personales se recogio apéndice preauricular
unilateral derecho desde el nacimiento, espasmos durante el sueno a los 3 meses, hiperlaxitud articular
e hipotonia al aino, retraso en el desarrollo psicomotor, crisis de epilepsia focal lobal temporal y tonico-
clonicas a partir de los 10 afos, diagnostico de agenesia pectoral a los 11 afo y pielectasia bilateral.
Acudio al servicio de Genética Clinica provincial remitido por la consulta de Dermatologia por presentar
maculas hipopigmentadas en miembro superior derecho, acompanada de las manifestaciones neurologicas,
musculoesqueléticas y genitourinarias antes descritas. Teniendo en cuenta los criterios internacionales
que se basan en las manifestaciones cutaneas y extracutaneas, se llego6 al diagnéstico de hipomelanosis
de lto,

Conclusiones: la hipomelanosis de Ito es una entidad rara y multisistémica, de diagnostico
fundamentalmente clinico. El diagndstico precoz es esencial para tratar oportunamente las formas de
presentacion y manifestaciones, logrando propiciar una mejor calidad de vida al paciente.
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ABSTRACT

Introduction: dehypomelanosis of Ito is a neurocutaneous syndrome and a multisystem disorder, described
by Japanese dermatologist Minor Ito in 1951. This disease is characterized by hypopigmented lesions of
linear or annular distribution on the skin, associated or not with neurological and ocular manifestations,
as well as dental and musculoskeletal malformations.

Case report: 12-year-old male patient, son of young non-blood parents with a family history of vagal
crises, personality disorders and epileptic seizures in childhood. Personal pathological history included
right unilateral appendageal since birth, spasms during sleep at 3 months, joint hyperlaxity and hypotonia
at one year, delayed psychomotor development, focal temporal lobe and tonic-clonic epilepsy seizures
at 10 years old, diagnosis of right pectoral agenesis at 1 year old and bilateral pyelectasis. He attended
the Provincial Clinical Genetics Service referred by the Dermatology Clinic for presenting hypopigmented
macules in the upper right limb, accompanied by the neurological, musculoskeletal and genitourinary
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signs described above. Taking into account the international criteria based on cutaneous and extra
cutaneous manifestations, hypomelanosis of Ito was diagnosed.

Conclusions: hypomelanosis of Ito is a rare, multisystem disorder, with a fundamental clinical diagnosis.
Early diagnosis is essential in order to provide a timely treatment, as well as knowing the forms of
presentation and manifestations, achieving a better quality of life for the patient.

Keywords: Pigmentation Disorders; Hypopigmentation; Congenital Abnormalities

INTRODUCCION

La hipomelanosis de Ito (HI), también conocida como incontinencia pigmenti achromianses es un sindrome
neurocutaneo y una enfermedad multisistémica. Fue descrita por primera vez por el dermatologo japonés
Minor Ito, el cual mostro en 1951 los cambios pigmentarios tipicos para el sindrome-?. La mayoria de los
casos de HI son esporadicos y menos del 3 % tiene una incidencia familiar de cambios tipicos en la piel con una
herencia autosomica dominante(®.

Esta rara enfermedad se caracteriza por lesiones hipopigmentadas de distribucion lineal o anular en
la piel asociadas o no a manifestaciones neurologicas y oculares, asi como malformaciones dentales y
musculoesqueléticas®??.

Es la tercera facomatosis en frecuencia después de la neurofibromatosis tipo 1 y de la esclerosis tuberosa.
Presenta una prevalencia de 1/10 000 recién nacidos vivos®#, mostrando en paises como Espana un caso por
cada 8 000. Su presencia es mas frecuente en el sexo femenino, presentandose en dos hombres por cada cinco
mujeres®.

La manifestacion clinica mas comun es la afeccion cutanea, presentandose estos hallazgos en el 100 % de los
pacientes afectados, en 50 % desde el nacimiento y en el resto con evolucion en los primeros meses de vida,
motivo por el que el diagnostico se establece de forma tardia en algunos casos. Incluso, en el 30 % se han
identificado manchas cafés con leche, ictiosis e hirsutismo®.

Tomando en consideracion la infrecuencia de este sindrome neurocutaneo en el medio de los autores, asi
como los mecanismos que intervienen en su produccion, se decide describir las caracteristicas de un nifio con
hipomelanosis de Ito.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 12 anos de edad, hijo de padres jovenes no consanguineos (figura 1) y con antecedentes
patologicos familiares de crisis vagales y trastornos de la personalidad (madre), y de crisis de epilepsia en
la infancia (padre y hermana). Acudio al servicio de Genética Clinica provincial remitido por la consulta
de Dermatologia por presentar maculas hipopigmentadas en miembro superior derecho para valoracion y
diagnostico.

Durante el primer y tercer trimestre la madre presento sepsis vaginal; no se constataron alteraciones fetales
estructurales por ultrasonido. Ocurrid parto eutocico, tiempo de gestacion de 38,5 semanas, Apgar 8/9, peso
al nacer 3 300 g, talla de 51 cm, circunferencia cefalica de 34 cm.

Al nacer se constatd la presencia de apéndice preauricular unilateral derecho. A los tres meses presentd
espasmos durante el suefio por lo que se le realizd un electroencefalograma que no arrojo alteraciones. Al afo
de edad se observo hiperlaxitud articular e hipotonia. El paciente present6 retraso en el desarrollo psicomotor
pues comenzo6 a caminar con 1 afio y 6 meses.

A los 2 aiios presento pielectasia unilateral derecha, la cual se encontro bilateral al momento de la consulta. A
partir de los 10 afos presento crisis de ausencia producto de epilepsia focal lobal temporal y tonico-clénicas,
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por lo que lleva tratamiento con carbamazepina (200 mg) una tableta y media diaria. A los 11 anos en una
interconsulta de Ortopedia fue diagnosticado de agenesia pectoral derecha.
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Figura 1. Arbol genealdgico del paciente

Al interrogatorio se constato baja autoestima, timidez, retraso en el aprendizaje, palpitaciones, convulsiones
tonico-clonicas generalizadas y crisis de ausencia.

En el examen fisico se encontro talla 165,7 cm (talla para la edad [T/E] > 97 percentil), apéndice preauricular
unilateral derecho, maculas hipocrémicas que siguen las lineas de Blaschko en miembro superior derecho
y region anterosuperior del hemitorax ipsilateral (figura 2), hernia umbilical, agenesia pectoral unilateral
derecha, hiperlaxitud articular de las extremidades y escoliosis dorsolumbar (figura 3).

Figura 2. Maculas hipocromicas que siguen las lineas de Blaschko en miembro superior derecho y region
anterosuperior del hemitdrax ipsilateral.

Se le indico cariotipo en sangre periférica (resultado: 46 XY), fondo de ojo (sin alteraciones), interconsultas
con Audiologia y Cardiologia descartandose alteraciones asociadas. Dadas las manifestaciones clinicas antes
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mencionadas se llegd al diagndstico de hipomelanosis de Ito. Actualmente es valorado semestralmente por la
Consulta de Genética Clinica, Neurologia y Urologia.

Figura 3. La imagen describe la presencia de escoliosis dorsolumbar

DISCUSION

Se cree que la HI es causada por un mosaicismo cromosomico, encontrandose afectados diferentes loci como
el 9g33-qter, 15q11-q13, y el Xp11; sin embargo, no existe consenso sobre la identidad del gen de la HI. En el
proyecto genoma humano se ha reportado que el locus de la HI es una translocacion balanceada del Xp21.2 @9,

El denominador comdn de todos los pacientes con hipopigmentacion lineal a lo largo de las lineas de Blaschko
es la presencia de lesiones maculosas hipopigmentadas, que nunca estan precedidas de inflamacion o lesion
cutanea previa; las lesiones pueden afectar a una o mas areas de la piel®, todo lo anterior coincide y se
expresa en el miembro superior y hemitérax anterosuperior derecho del paciente descrito.

Romero y col.® plantean que las manifestaciones extracutaneas predominantes son las alteraciones
neuroldgicas, como el retraso mental y la epilepsia (espasmos infantiles, convulsiones tdnico-clonicas
generalizadas y mioclonias); el paciente descrito cursa con ambas alteraciones.

Algunos autores®® expone que el sistema osteomioarticular representa el segundo sistema mas afectado, con
alteraciones en la columna vertebral (cifosis o escoliosis) y el esqueleto axial (sindactilia y polidactilia). En
este caso se manifesto la escoliosis, ademas de otras alteraciones que pudieran estar asociadas o no a dicha
entidad, como la hiperlaxitud articular y la agenesia pectoral, reportadas igualmente en la literatura?”. Sin
embargo, estas lateraciones no son reconocidas como patrones de dicha enfermedad.

En cuanto a la afectacion oftalmologica producida por la enfermedad se han observado heterocromia del iris,
opacidad corneal, nistagmo, atrofia coroidea, estrabismo, ectropion, miopia, coloboma del iris, dacrioestenosis,
asimetria corneal, cataratas, microftalmia y variaciones anormales en el patron pigmentario de la retina, la
mas frecuente es la hipopigmentada??, las cuales no se manifestaron en el transcurso del diagnostico de esta
entidad.

Por tratarse de una enfermedad sistémica pueden encontrarse también otras alteraciones en cualquier parte
del organismo, reportandose en la literatura hallazgos dentales, cardiacos y genitourinarios®. La presencia
de pielectasia bilateral forma parte de lo distintivo del presente caso, aportandole rareza y la necesidad de
seguimiento por parte del equipo médico.
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El diagndstico es fundamentalmente clinico. En 1992, Ruiz Maldonado® propuso unos criterios diagndsticos
basados en la presencia de manifestaciones cutaneas y extracutaneas. Estos criterios son: criterio fundamental,
dado por la existencia de maculas cutaneas lineales o parcheadas, de caracter congénito o de adquisicion no
hereditaria, muy temprana, que se extienden por dos o mas partes del cuerpo; criterios mayores dados por
una o mas anomalias del sistema nervioso central, o una o mas anomalias del sistema musculoesquelético;
los criterios menores son dos o mas malformaciones congénitas fuera del sistema nervioso central, o del
musculoesquelético, y anomalias cromosomicas. El diagnostico definitivo se realiza basado en la existencia
del criterio fundamental, mas uno o mas criterios mayores, o dos o mas criterios menores®?. Sin embargo,
para otros autores“” la sola presencia de las areas cutaneas de hipopigmentacion tipicas siguiendo las lineas
de Blaschko son diagnosticas de la HI.

A la hora de indicar un correcto tratamiento es necesario precisar que no se indiquen soluciones para las
lesiones cutaneas, lo que si se aconseja evitar la sobreexposicion solar para evitar quemaduras en zonas de
la piel mas desprotegidas. En cuanto a las manifestaciones extracutaneas, el tratamiento esta dirigido por las
anomalias existentes y se debe remitir en cada caso al especialista correspondiente, la intervencion de un
equipo multidisciplinario puede asociarse con mejor prondstico y menor morbilidad"®.

CONCLUSIONES

La hipomelanosis de Ito es una entidad rara y multisistémica, de diagndstico fundamentalmente clinico. El
diagnostico precoz es esencial para tratar oportunamente las formas de presentacion y manifestaciones,
logrando propiciar una mejor calidad de vida al paciente.
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