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Piebaldismo en un recién nacido. Leucodermia rara

Piebaldism in a newborn child. A rare leukoderma
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RESUMEN

El piebaldismo es un defecto genético infrecuente donde las anomalias en la
pigmentacién de la piel se restringen al pelo y a la piel, aunque se han hallado
ciertas similitudes con fenotipos de otras enfermedades. Se presenta el caso de un
recién nacido del sexo masculino, raza blanca, hijo de matrimonio no consanguineo
con historia de piebaldismo familiar, que desde el nacimiento presenta un mechon
de pelo blanco frontal acompafado de parches de piel blanco a nivel de la frente y
el tronco. Se realiza una caracterizacion clinica de esta enfermedad hereditaria,
donde el defecto genético se ha encontrado en el gen kit (cromosoma 4q12); se
realiza una valoracion conjunta con la consulta de Genética Clinica y se realizan los
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estudios pertinentes. Se ofrece una revision actualizada sobre el tema. Se
presentan ademas fotografias del caso.

DeCS: Piebaldismo; Hipopigmentacion.

ABSTRACT

Piebaldism is an uncommon genetic defect where anomalies in skin-pigmentation
are limited to hair and skin, though some similarities to phenotypes of other
diseases have been found. A case of a male, Caucasian newborn child, from non-
consanguineous parents with family history of Piebaldism was examined; the child
presented a white forelock with patches of hypomelanosis at forehead and trunk. A
clinical characterization of this inherited disease was conducted where the genetic
defect has been found in kit gene (chromosome 4ql2), the assessment involved
clinical and genetic studies, reviewing the most recent information of the topic.
Photographs of the case were as well presented.

DeCS: Piebaldism; Hypopigmentation.

INTRODUCCION

En la pigmentacién de la piel es un factor esencial la deposicion de melanina en las
células epidérmicas. Las células dendriticas que producen el pigmento melanico
(melanocitos, melanoblastos) proceden de la cresta neural del embrién, migrando
durante el periodo fetal y colonizan la piel, los pelos, los ojos; también se
encuentran en la mucosa, leptomeninges, y el oido interno.! La pigmentacién de la
piel esta originada por la combinacién de cuatro pigmentos localizados en la dermis
y epidermis ellos son: hemoglobina oxigenada de arteriolas y capilares, la
hemoglobina desoxigenada de vénulas, los depdsitos de carotenos o bilis no
metabolizada, y la melanina epidérmica, la cual controla genéticamente el color de
la piel. Los dos principales cambios en la pigmentacién estan relacionados con la
disminucién y aumento de la misma (leucodermia y melanodermia).

Dentro de ellas, se denomina hipopigmentacién o hipomelanosis a una disminucion,
localizada o generalizada del color de la piel, habitualmente estan producidas por
una disminucion de la melanina en su localizacién epidérmica. Las hipomelanosis
verdaderas pueden ser de tipo melanopénico, con un ndmero normal de
melanocitos, pero con melanina reducida, como sucede en el albinismo o de tipo
melanocitopénico, por disminucidon o ausencia del nUumero de melanocitos, como
sucede en el piebaldismo.?3

El piebaldismo es una leucodermia estable a lo largo del tiempo, congénita,
autosomica dominante infrecuente que se caracteriza por hipomelanosis localizada
de la piel y pelos. La incidencia de esta entidad no supera 1: 20.000 personas,
afecta por igual a hombres y mujeres, sin predominio de razas. * El defecto
genético se ha encontrado en el gen kit cromosoma 4q 12), receptor de la
superficie celular de la tirosina quinasa, que afecta a la diferenciacion y a la
migracion de los melanoblastos a la epidermis, derivados de la cresta neural
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durante la embriogénesis. Clinicamente se caracteriza por producir un fenotipo de
parches congénitos de piel blanca (leucodermia), localizadas en la frente, el tronco
y las extremidades, generalmente simétricas, acompafiadas por un mechodn de pelo
blanco frontal (poliosis), que puede extenderse a la parte media de las cejas y las
pestafias, generalmente, estas manchas o mechones amelaténicos (sin color) son
los Unicos hallazgos visibles de la enfermedad, también se observan maculas
hiperpigmentadas pequefias en el interior de las maculas acrémicas que no estan
uniformemente pigmentadas. Esta condicidon, que es producida por un defecto
genético, también puede generar otro tipo de alteraciones en el cuerpo, como
esteriSIiGdad, 0 anemia, o defectos en el desarrollo de las neuronas, el intestino o el
oido.”

Ante el nacimiento de un nifio con esta leucodermia rara, previo consentimiento de
ambos padres, tanto para la publicacién, como para la toma de las fotos, se decidio
realizar la presentacidon del caso, con el objetivo profundizar en el conocimiento de
esta entidad.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un recién nacido de raza blanca, hijo de madre de 29 anos de edad,
ama de casa, matrimonio no consanguineo con antecedentes de piebaldismo e
historia familiar de esta entidad. Serologia no reactiva, grupo sanguineo O+,
antecedentes obstétricos G: 3, P: 2 A: 0. Nace por cesarea (cesarea anterior en
fase latente) a las 37, 2 semanas de edad gestacional, tiempo de rotura de
membranas de 3 h, liquido amnidtico meconial xxx, presentacién pelviana, con
peso al nacer de 3040 gr, Apgar de 3-6-7 puntos, necesitando maniobras de
reanimacion desde el nacimiento, que incluyeron ventilaciéon mecanica debido a su
condicion de recién nacido con depresion neonatal al nacer.

Antecedentes familiares: Se conoce de la existencia de varias personas afectadas
distribuidas en 4 generaciones, en las cuales predomina la hipopigmentacién en el
tronco y en los miembros inferiores, acompafiado de mechon de pelo blanco .Ver
arbol genealdgico (Figura 1).
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Fig. 1. Arbol genealdgico de la familia.
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Desde su nacimiento se constata en el examen fisico mechdén de pelo blanco en la
regién paramedial de forma triangular, acompafiado de pelos de color blanco a nivel
de cejas y pestafias de ubicacion simétrica y la presencia de macula hipocréomica a
nivel de la frente y el tronco (Figura 2).

Fig. 2. Regidn hipocromica a nivel de |la frente v el pelo.

Se realizan los examenes complementarios con el fin de descartar otras entidades,
gue resultaron normales incluyendo el conteo de plaquetas, también se realizé una
evaluacién oftalmoldgica y audiometria; no se encontraron alteraciones. Se
determina diagnéstico de piebaldismo o albinismo parcial.

DISCUSION

Los melanocitos son células dendriticas que producen y transfieren melanina a las
células que rodean la epidermis (queratinocitos), los cuales constituyen el tipo de
células mas abundante en la epidermis, ples suman un 95% de ellas. La unidad de
melanina epidérmica de los humanos se caracteriza por presentar una relacion
simbidtica entre un melanocito y aproximadamente 36 queratinocitos asociados a
él. Los melanocitos se localizan generalmente en la capa basal de la epidermis en
un radio e 1:5 con respecto a los queratinocitos basales. Este balance se mantiene
gracias a la induccién de la regulacién mediada por la divisién de los melanocitos.?

El piebaldismo es una leucodermia estable, congénita, autosdémica dominante que
produce areas de despigmentacion debida a la ausencia de melanocitos en las
zonas afectadas, es un trastorno poco frecuente, que afecta por igual hombres y
mujeres y no tiene distinciéon en cuanto a la raza su incidencia no supera 1: 20.000
personas. Es una enfermedad con curso permanente y estatico es decir no
aparecen nuevas lesiones y ocasionalmente surgen areas de hiperpigmentacion
dentro de las lesiones acromicas., la caracteristica mds comun es poseer un
mechdn de pelo blanco sobre la frente que se presenta en el 80 a 90 por ciento de
los pacientes y que puede extenderse a la parte media de las cejas y las pestafias.®

’
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Actualmente se considera al piebaldismo un rasgo, esta leucodermia tiene un
patron de distribucidon caracteristico que afecta a la regién anterior y central del
tronco, la porcion media de las extremidades, la zona central de la frente y la
region frontal media del cuero cabelludo, generalmente estas manchas son los
Unicos hallazgos visibles de la enfermedad y su distribucién es simétrica.®

El piebaldismo segrega como entidad dominante, es causado por una mutacién en
el gen kit. La proteina kit es esencial para la proliferacién y la migracion de las
células de la cresta neural, precursoras de la célula germinal y de las células
sanguineas. El gen kit también es importante en la diferenciacién y migracién de los
melanoblastos La mutacién identificada en el gen KIT para el piebaldismo tiene su
locus en el cromosoma 4ql2; Este gen codifica para el receptor de membrana de la
tirosina y para un factor de crecimiento embrionario llamado mast cell growth
factor, stem cell growth factor o steel factor.

La expresion fenotipica que caracteriza esta entidad es muy variable; dependiendo
el grado de afectacion cutanea del tipo de mutacion en el gen que codifica la
proteina c-Kit. Se ha descrito que la mutaciéon 1768-1769 del AG en el gen que
codifica la proteina c-Kit podria estar relacionada con la regresion espontanea del
mechén blanco frontal durante la embriogénesis. El proto-oncogen KIT codifica un
receptor transmembrana que pertenece a la familia de receptores tirosina cinasa, y
es expresado en la superficie de los melanocitos, cuyo ligando es un factor de
crecimiento embrionario.®

Sobre este gen, se han reportado 14 mutaciones puntuales, 9 deleciones, 2
mutaciones en desplazamientos de nucledtidos y 3 inserciones relacionadas con
enfermedades que afectan a la produccién del color de la piel, como es el caso del
piebaldismo; se produce un amplio rango de fenotipos.

Las manifestaciones clinicas o los diferentes fenotipos producidos dependen del sitio
donde se dé la mutacién dentro del gen. Se demostraron varios puntos de
mutaciones del proto-oncogen KIT que conducen algunas variaciones en el fenotipo
de piebaldismo. Existen dos mutaciones en el dominio intracelular del receptor
tirosina cinasa, que resultan en fenotipos severos; y dos mutaciones en el dominio
extracelular con fenotipos moderados a leves.>®

Existen varios sindromes con los que se hace necesario el diagndstico diferencial
del piebaldismo dentro de ellos estdan el sindrome de Waanderburg tipo 1
(SW1),enfermedad genéticamente heterogénea, que se caracteriza por la presencia
de poliosis, sordera neurosensorial congénita, heterocromia del iris, sinofris,
acompafiado de dismorfias como raiz nasal alta y amplia y desplazamiento lateral
del canto interno de los ojos y del conducto lagrimal inferior, el sindrome de Wolf
(la sordera es la Unica caracteristica asociada), el Sindrome de Tietz
(hipépigmentaciéon generalizada con sordera congénita), el albinismo enfermedad
genética responsable de la pérdida parcial o completa, del color de la piel, los ojos o
el pelo, muchas formas se asocian con estrabismo ,nistagmo o ceguera (las formas
habituales de albinismo que corresponden a las variantes oculocutaneas de tipo 1
(OCA1) y de tipo 2 (OCA2),y el sindrome de Hermansky-Pudlak (SHP) que es una
forma de albinismo causada por un solo gen y puede ocurrir con un trastorno
hemorragico, y en ocasiones se acompafia de patologias pulmonares e
intestinales.®!° Todas estas enfermedades fueron descartadas con el examen fisico,
examen oftalmoldgico y la audiometria.
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