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RESUMEN

La hipomelanosis de Ito es una hipopigmentacidn de patrén bizarro en diversas partes de la
piel, asociado en mds del 70% a otras manifestaciones extracutdneas. En nuestro hospital se
revisaron diez casos de la consulta externa dermatoldgica, de Enero de 1993 a Diciembre
de 1994, Cinco nifios y cinco nifias, La edad promedio fue de cuatro aflos (6 meses-11
aflos). Las lesiones cutineas aparecicron en todos antes del primer afo de edad. Se
realizaron solo seis biopsias compatibles con disminucién en el nimero de granulos de
melanina, Las manifestaciones extracutdneas se presentaron en sicte de los pacientes con
predominio de los sistemas neurolégico y musculoesquelético, en menor frecuencia (uno 6
dos) el oftalinolégico, cardioldgico o endéerino. La mayorfa requirid de un- estudio y
manejo multidisciplinario. En ningin-caso existié antecedentes de parientes afectados por
lo que el estudio cromosémico no se realizé en todos los pacientes. Concluimos que en esta
patologfa por la alta asociacion con otras alteraciones extracutineas obliga a la valoracion y

manejo multidisciplinario.



R s e g e e

ABSTRACT

Hypomelanosis of Ito is a courageous type of hypopigmentation in different part of the
skin. It's associated in more of the 70 % with other extracutancous disorders. In our
hospital, we reached a ten cases from the dermatologic out-patients to January of 1993 at
December of 1994. Five males and five females. The means age was four years (6 mouth-
11 years). The cutaneous injuries appeared before the first bith in all of them. We only
realized g six biopsies in which these were compatibles with a poor numbers of melanic
granules. The extracutaneus disorders were presented in seven of the patients with attack
preference of the neurological and muscleskeletic systems and in less frequent (one or two)
ophtalmologic, cardiologic or endacrinologic systems. The majority of the patients required
a multidisciplinary studies and treatments, In any cases were not antecedents of relatives
affected, for that the chromosomic study does not realized in all patients. We conclude,
because this disease has high association with other extracutaneous disorders, we must

obligation to evaluted it with multidisciplinary form prior to treatment.



ANTECEDENTES

La hipomelanosis de Ito es un padecimiento fundamentalimente dermatoldgico que ocupa el
tercer lugar dentro de los sindromes neurocutineos (1), Su incidencia tanto nacional como
mundial aunque poco conocida se considera baja calculdndose en un caso por cada 8000 a
10000 pacientes en hospitales peditricos generales (23), Este raro trastomo fue descrito por
primera vez en 1952 por Ito en una mujer japonesa de 21 afios (4), Sin embargo, no fue sino
hasta 1973 en que Jelinek () al reportar tres casos de IPA y hacer un anglisis critico de la
literatura en que le da el fundamento clinico y patoldgico de esta entidad y la nombra
"Hipomelanosis de Ito".

Las alteraciones en la hipomclanosis de Ito son predominantemente cutineas y
presentes desde el nacimiento ) o durante el primer aflo de vida (7).  Esta dermatosis se
presenta generalmente en forma diseminada con afeccién primariamente en el tronco,
ocasionalmente extremidades y rara vez la cara. (L68), Se caracteriza por presentar
muiltiples manchas hipo o acrémicas de tamaiio variable bien delimitadas, confluentes, con
disposicién en remolino y dando un aspecto de "salpicado o de pastel de marmol", Cuando
s¢ presentan en la espalda algunos autores lo han deserito como la silucta de un "abeto
invertido" (1), Puede ser bilateral & unilateral, simétrica § asimétrica, pero siempre siguen
las lineas de Blaschko (1,68),

Aunque la despigmentacion puede presentarse como manifestacion tnica, en casi el 70
% de los casos estd asociado o otras anomalfas extracutdneas (3,7.9-12)), tales como:
neurolégicas, musculoesqueléticas y oculares (23.7.9-15) y con menor frecuencia afecciones

cardiovasculares () y endocrinoldgicas (16),

Por lo anterior, ante la baja prevalencia de csta enfermedad y a que se asocia en gran

parte con otras manifestaciones extracutineas, aunado a que en nuestro hospital se maneja

la interdisciplinaridad y manejo integral de los pacientes, nos enfocamos en la busqueda de



la profundizacién del estudio en nuestros pacientes con el fin de determinar el grado de

afectacion por cada uno de los sistemas involucrados



OBJETIVOS

Objetivo gencral,
Renlizar una revisién de la literatura y describir los casos con Hipomelanosis de Ito
diagnosticados en el Hospital de Pediatria Centro Médico Naciona! Siglo XXI durante el

periodo de tiempo comprendido de Enero de 1993 a Diciembre de 1994,

Objetivo especifico.

Deseribir la frecuencia de presentacion de las manifestaciones cutdneas y extracutdneas de

la Hipomelanosis de lto.

’



MATERIAL Y METODO

TIPO DE ESTUDIO: Serie de casos.

Se reunieron a un total de diez pacientes con diagndstico de certeza de Hipomelanosis de
Ito, atendidos en el Servicio de Dermatologia del Hospital de Pediatria del Centro Médico
Nacional siglo XXI del Instituto Mexicano del Seguro Social en el periodo comprendido de
Enero de 1993 a Diciembre de 1994. Se registraron los datos de edad, sexo, antecedentes
familiares, edad de aparicidn de las lesiones, la descripcion de las manifestaciones cuténeas
y la presencia de alteraciones en otros sistemas (extracutdneos). Los datos generales y la
descripcién de las lesiones se recolectd de acuerdo a la valoracién realizada por nosotros.
Las alteraciones a otros sistemas se obtuvieron de las notas de valoracion por cada uno de
los servicios de subespecialidad como fueron: neurologia, genética, medicina fisica y
rchabilitacidn, ortopedia, oftalmologfa, cardiologia, radiologfa, clectrodiagndstico y
endocrinologia.

Los datos fueron recolectados en una base de datos en el paquete Epi Info V5.1 y

obtuvimos frecuencias simples y porcentajes.



RESULTADOS

Durante el periodo comprendido de Enero de 1993 a Diciembre de 1994, se recolectaron un
total de diez pacientes con diagnéstico clinico de Hipomelanosis de Ito. (Tablal) Todos

ellos captados en la consulta externa del servicio de Dermatologia Pedidtrica.

Consideraciones generales:
La mediana de la edad de nuestra poblacién fue de cuatro afios, con limites de seis mneses
a cnce afios.

No existid diferencias en cuanto a la distribucién por sexos.

Solo en un paciente se refirié el antecedente de una tia matema con lesiones similares a
las descritas en la nifla, que hicieron suponer que padecia también de Hipomelanosis de Ito.
Sin embargo, no se tuvo la certeza dado que no se le estudid.

La edad de inicid fue detectada en ocho de los pacientes en esta serie al nacimiento,

los otros dos casos fueron a los cincomeses y cuatro aflos.

Leslones cutdneas:

Todos nuestros pacientes manifestaron lesiones hipopigmentarias de aspecto lineal o en
pincelazos que segufan las lineas de Blaschko.

Las Iesiones cutdneas fueron diseminadas en todos los pacientes. En cinco de los casos
se involucraron dos segmentos corporales, en otros tres fueron tres segmentos y en dos

hasta cuatro.
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Los segmentos mas afectados fueron en primer lugar el térax 70%, seguido del
abdomen y las extremidades inferiores en un 60%, extremidades superiores 40 %, cara en el
20 % y en ltimo térmrino la espalda en solo el 10% de los pacientes.

En cuanto a la distribucién existié un ligero predominio de las formas asimétricas
(60%) y el comportamiento bilateral (60%) (tabla 1).

En ninguno de nuestros pacientes se encontré a la bisqueda intencionada lesiones
vesiculares, ampollosas 6 verrugosas sugestivas de Incontinentia Pigmenti,

Por problemas técnicos solo s¢ pudo rcalizar la biopsia cutdnea en seis de nucstros
pacientes. En todos se encontré que la poblacion de melanocitos en la capa basal de la
epidermis era subjetivamente normal, pero con disminucién de los granulos de melanina
intracitoplasmdticos. En un paciente se reporté la existencia de prolongaciones dendriticas
pequefias aunado a los hallazgos mencionados. Es importante destacar que en ninguna
biopsia s¢ evidenci6 presencia de células inflamatorias (tabla 2).

En ninguno de los pacientes se pudo documentar la existencia de otras lesiones cutdneas

asociadas a este sindrome.

Lesiones extracutiinens:
Las manifestaciones extracutdneas fueron documentadas en la mayoria de nuestros
pacientes, ya que solo en tres pacientes tuvieron las lesiones hipopigmentarias como la

linica manifestacién de Hipomelanosis de lto.



De los siete pacientcs con manifestaciones extracutineas encontramos que tres tenian
afeccion a otro sistema, un paciente presentd dos sistemas, otros dos pacientes tuvieron
tres y cn un ultimo cinco.

Los sistemas mas involuerados fueron el nervioso y ¢l musculoesquelético (cinco),
seguidos del oftalmoldgico y endocrinoldgico (dos), y el aparato cardiovascular (uno).

El principal compromiso neurolégico fue el retraso psicomotor en cuatro pacientes, de
los cuales solo a tres se les yculizé estudio tomogréfico, estos mostraron atrofia cerebral. En
dos pacientes el estudio electroencefalografico se reportd anormal aunque solo en uno habfa
evidencia clinica de crisis convulsivas. El retraso mental fue asociado en un paciente al
sindrome de Tumer y en otro a probable sindrome de Rett. En este tltimo paciente se
realizd resonancia magnética que demostré la existencia de disgenesia de cuerpo calloso
con colpocefalia.

Las manifestaciones musculoesqueléticas fueron predominantemente alteraciones en
miembros inferiores, como fucron el pie valgo, plano 6 asimetrfas.

En nuestra serie solo se encontré alteraciones oftalmoldgicas en dos pacientes, uno con
ametropfa referido como astigmatismo mi6pico. El otro paciente cursé con endotropia
altea asociada al sindrome de Rett,

En otros sistemas la frecuencia de afectados fue minima. Llamamos la atencién a la
existencia de un nifia con cardiopatia congénita del tipo de persistencia de conducto
arterioso.

Evaluacién genética:
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Todos nuestros pacientes fueron evaluados por el servicio de Genética de nuestro
hospital. Solamente al paciente con sindrome de Turner se le realizé cariotipo, ¢l cual
reportd una carga cromosomica de 45 X0 21p. Fue considerada como una mutacion de novo
ya que en los padres no se enconird anormalidades cromosomicas, En los demds pacientes

se considerd que no era necesario el estudio dada la falta de antecedentes familiares.
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DISCUSION

La hipomelanosis se ha considerado una enfermedad rara, ya que la mayoria de los
reportes en la literatura se han referido a esta entidad como casos aislados o familiares. Es
por ello que el reporte de serics de casos permite una mejor contrastacién de las
manifestaciones tanto cutdneas como extracutdneas.

Las primeras series grandes han sido reportadas por los Japoneses (13), de ahi a la fecha
en varias partes del mundo se han reportado series de cntre 10 a 48 pacientes 239,12), Es
por ello que consideramos adecuado el informar nuestra serie, que aunque consta de diez
pacientes, estos fueron recolectados en tan solo dos afios. Esta significancia esta en
relacién a que en otros estudios como el de Ruiz-Maldonado y col () se calculd una
frecuencia de un paciente pedidtrico con  HI por cada 790 nifios vistos en la consulta
externa dermatoldgica pedidtrica en general, nuestra poblacién de la consulta pedidtrica
dermatolégica es de 1150 pacientes al afio, por lo que se esperarfa un registro de un
paciente con HI por cada aflo. La explicacidn a esta mayor incidencia es el hecho de que
nuestra consulta dernatolégica es de referencia a un tercer nivel de atencion,

Nuestros pacientes fueron referidos en general en forma tardfa, ya que la mediana de
edad encontrada fue de cuatro affos, a pesar de que la edad de inicio de las manifestaciones
cutdneas fue referido al nacimiento en el 80 % de los casos. Este inicio de presentacién
concuerda con lo reportado en las series mas grandes en donde Schwartz y col (9 refiere el
60%, Castrovicjo y col @ el 70% y Ruiz Maldonado y col ) el 51%. Estos datos
contrastan con otras series como la de Glover y col (!2) en que solo un 10 % lo present6 al
nacimiento. En general se acepta que las lesiones inician antes de los cuatro aflos de edad
(3,69,12),

Aunque en Japén se ha descrito series de pacientes con franco predominio del sexo

femenino (13), en el resto del mundo parece no existir alguna predileccién G:912), En las



series hechas en México como la de Ruiz-Maldonado y col ) y la nuestra no existio
diferencia con el sexo.

Al considerar los antecedentes familiares de pacientes con afecciones cutaneas
semejantes, en nuestra serie solo existid Ia sospecha de una tia de printer grado, en la cual el
diagndstico no fue confirmado. En la literatura se han informado de casos familiares, pero
estos han sido como reportes aislados, ya que en las series grandes la  frecuencia de
afectacion de famitiares en baja (3,9:12), Es por ello que hay autores que han sugerido que cl
estudio citogenético debe de realizarse solo cuando hay por lo menos dos micmbros
afectados en la misma familia (3,5.17-24),

El diagnstico de este padecimicnto es ante todo clinico; cuando hay lesiones
hipopigmentadas lincales, en espirales o en parches y que siguen las lineas de Blaschko(®).
Estas lesiones sc presentaron en todos nuestros pacientes como una dernatosis diseminada
con predominio de afeccidn del torax y abdomen. Caracteristicas referidas en todas las
series (1,2,9,12,13),

Las presentaciones inusuales de afectacidn a cara fucron vistos en nuestra seric en dos
casos compatible con lo reportado (.6),

El comportamiento unf 6 bilateral de las lesiones, también lia sido ya descrito en otras
series con la misma frecuencia que nosotros, con predominio leve hacia las formas
bilaterales (3,18), k

Es de llamar la atencidn que no se encontraron otras manifestaciones cutdneas distintas a
las de Ja HIL A pesar de que Castroviejo (@) lo reporta en un 33 % de sus pacientes y Ruiz-
Maldonado enun 19.5 % en México (3),

Como se refirié en los resultados, la biopsia cutdnea solo se realizd en seis de los
pacientes. Encontramos que predomind ¢l patrén histolégico de disminucidn de tan solo los
gramulos de melanina sin afeccién al nimero de melanocitos. Este es ¢l patrén mas
reportado en la literatura (6:1213,18,25) pero se han observado casos en que hay ademds

disminucion en el ndmero de melanocitos (1,6,19.26)
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Uno de los objetivos que motivaron este andlisis, fue ¢l dar mas evidencia de la afeccion
multisistémica asociada en estos pacientes que amerita el estudio multidisciplinario, De esta
manera el 70 % de nuestros pacientes mostré un compromiso de por lo menos otro sistema.
En otras series ¢ compromiso a otros sistemas fue desde un 59 hasta un 90% (2.3,9-12),
Igual que en otras series publicadas el sistema nervioso central y el musculoesquelético son
los mas alterados, con un porcentaje del 70 al 90 % y del 50 al 70 % respectivamente
@312),

En nuestra serie Ia principal manifestacion neurolégica fue el retraso psicomotor en el
que la causa sin ser coacluyente, parece ser secundaria a atroﬁz; cerebral mas que a
malformaciones. En ninguna de las series reportadas se ha podido comcluir, salvo en
pacicntés aislados en los que se documentd la presencia de hemimegaloencefalia
contralateral a las lesiones (27), el que exista un fundamento fisiopatolégico que explique
esta asociacién . En nuestros casos solo existid un pacicnte en e} que se documentd sgenesia
del cuerpo calloso asociado nl Sindrome de Rett,

En relacién con Jas manifestaciones musculoesqueléticas, lo mas reportado en la
literatura ha sido la escaliosis (391213, Ia cual no se encontrd en nuestra casuistica, Sin
embargo encontramos alteraciones de las extremidades que han sido referidas en estudios
previos como las mas frecuentemente invocadas (1),

Otras manifestaciones menos frecucntes son las oftalmolégicas, que aunque fueron
buscadas intencionadamente la incidencio fue como se esperaba con baja afeccién. No
registramos las altercaciones mas referidas como son_ estrablsmo (6:24), retinopatia
pigmentaria , atrofia optica y otras (6,13,20,24),

Como ya comentamos previamente, dado que en la mayorla de nuestros pacientes no
existid afectacidn en algin familiar, el estudio citogenético fue considerado por el servicio
de Gendlica solo necesario para el paciente con Sindrome de Turner, que reportd
compatible con mutacién de novo para Hl: Aunque se hon informado alteraciones

cromosémicas, estas son solo rcgistradas en pocos pacientes, por lo que continua la



controversia si deben o 1o estudiarse a todos los pacientes desde el punto de vista
citogenéticos. Es por ello, que la conducta en nuestro hospital es de solo estudiar a los

casos familiares.

CONCLUSIONES

l.- La hipomelanosis de Ito es una entidad de alta frecuencia ¢n nuestro hospital.

2.- Las manifestaciones cutineas son de inicio temprano, con lesiones hipopigmentarias de
predominio bilateral, simétrico y diseminada en la mayorfa de los casos. La localizacién
principal es el térax y abdomen siguichdo las lineas de Blaschko.

3.- El diagnéstico debe ser sustentado por fa valoracién clinica dermatolégica y de
preferencia con estudio histopatoldgico.

4.- La asociacién con afeccion a otros sistemas es hasta el 70 % de los pacientes, lo que
obliga al estudio multidisciplinario de los pacientes.

5.- El estudio citogenético aunque es aconsejable en todos los pacientes, sc debe realizar

obligadamente en los casos familiares,
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