ISSN: 1561-3194
Rev. Ciencias Médicas. marzo-abril 2012; 16(2):247-254

PRESENTACION DE CASOS

Piebaldismo: un desorden de la pigmentacion.
Presentacion de un caso

Piebaldism: a pigmentary disorder. A case report
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RESUMEN

Se presenta un niflo con trastorno de la pigmentacion de la piel. Posee
antecedentes familiares de igual entidad. A través de la confeccion de la historia
clinica, confeccion del arbol genealégico, y fundamentalmente, el examen fisico se
le diagndstica de piebaldismo. Se trata de una rara entidad, por lo tanto, se decide
la revisidn de la literatura médica.

DeCS: PIEBALDISMO/diagnéstico; genética; etiologia. A LBINISMO
PARCIAL/genética; diagnostico.

ABSTRACT

A child presenting a pigmentary disorder in the skin attended to the genetic office,
the patient has a familial history with the same entity. Through the preparation of
the clinical chart, family tree was examined; Piebaldism was mainly diagnosed by
physical examination. Since this is a rare entity, a medical literature revision was
carried out.

DeCS: PIEBALDISM/diagnosis; genetics; etiology. PARTIAL ALBINISM/genetics;
diagnosis

INTRODUCCION

La pigmentacién cutdnea es un proceso extremadamente complejo. La coloracion
de la piel varia en los diferentes grupos étnicos y esta influenciada por una variedad
de factores como la melanina, los capilares sanguineos, los cromdéforos cutaneos
(licopeno, caroteno) y el coladgeno en la dermis. Otros factores fisicos importantes
incluyen la refraccion, reflexion y absorciéon de la luz en la piel asi como la
transparencia del estrato cérneo y de la epidermis. El color de la piel es controlado
genéticamente por el sistema pigmentario, o sea, la melanina y los melanocitos.
Los cambios anormales en la coloracién de la piel son observados en un nimero
diverso de desordenes con diferentes mecanismos de origen genético, que
involucran el desarrollo en la migracion de los mel anoblastos (piebaldismo,
Sindrome de Waanderburg, etc.), la sintesis de la melanina (albinismo
oculocutaneo), y formacion de melanosomas (Sindrome Hermansky -Pudlak HPS,
Sindrome Chediak-Higashi CHS, Sindrome Griscelli GS).*

El piebaldismo es un desorden autosémico dominante causado por mutaciones en el
gen c-kit cuyo locus se encuentra en el cromosoma 4ql12 -13, el cual codifica para el
receptor de la tirosina quinasa necesario para la migracién de los melanoblastos.
Numerosas mutaciones han sido reportadas y la severidad de la expresion
fenotipica se correlaciona con el sitio de la mutacién dentro del gen. 2

Este trabajo persigue como propdsito describir en un nifio las manifestaciones
clinicas de piebaldismo, una enfermedad con baja frecuencia y considerada como
una genodermatosis rara, el caso indice de este estudio forma parte de una familia
en la que la enfermedad se esta segregando con un patrén mendeliano clasico, por
todo lo anterior, se decide la presentacion del caso previo consentimiento
informado de ambos padres para la publicacion.



PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 10 afios de edad, natural del municipio San Luis, provincia Pinar del
Rio, remitido a consulta de Genética Clinica por hiperlaxitud articular.

Historia del embarazo del caso propo sito (datos relevantes):

Se realizé una captacion tardia de embarazo con antecedentes de 11 afios de
infertilidad, hacia el tercer trimestre del embarazo se le diagndstica por el
ultrasonido oligohidramnios.

Antecedentes familiares: Se investiga a varias personas afectadas distribuidas
en cinco generaciones, en las cuales predomina la hipopigmentacién en el miembro
inferior derecho (MID), miembro inferior izquierdo (MII) y el tronco, ademas del
mechon de pelo blanco. Ver arbol genealdgico ( Figura 1)
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Figura 1. Arbol genealdgico.

Historia perinatal: Nace producto de un parto distécico con un tiempo gestacional
de 39 semanas, con un crecimiento intra uterino retardado y apgar 9-9; no se
recogen otros datos relevantes al interrogatorio. Examen fisico -genético (datos
positivos):

Craneo-cara: Mechdn de pelo blanco que ocupa la region paramedial izquierda que
mide 6 x 3 cms. Alargada y de forma casi trian gular, (Figura 2). Asimetria craneo
facial.
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Figura 2. Mechdn de pelo blanco.

Térax: Macula hipocromica que se extiende desde la regidn anterior izqu ierda y
confluye hacia la linea media toracico -abdominal a nivel del ombligo y que contiene
maculas hiperpigmentadas, con macula acromica en la regién izquierda de forma
lineal de 9 x 2 cms (Figura 3).

Figura 3. Macula hipocrdmica.

Sistema osteoarticular: Se realiza el test de Beighton para evaluar hiperlaxitud
articular el cual resulta con un puntaje bajo para la misma.

Examenes complementarios
Potencial auditivo: Sin alteraciones.
Estudios oftalmoldgicos: Sin alteraciones.

Diagnéstico definitivo:
Piebaldismo o albinismo parcial.

DISCUSION

Las células pigmentarias derivan de una poblacidn de células pluripotentes
localizadas en la cresta neural. Han sido identificados diferentes mecanismos en el



desarrollo, migracion y proliferacion de los melanocitos; estos factores incluyen el
receptor del endotelin B (EDNRB) y su ligando endothelin -3 (EDN3), asi como el
factor de transcripcion PAX3, SOX10 y MITF entre otros. Se ha identificado otro
factor que juega un rol esencial en el desarrollo de los melanocitos, el receptor KIT
tipo II1.3 (Figura 4)
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Figura 4. Genes que intervienen en el control de la pigmentacidn

El piebaldismo (OMIM 164920) es una enfermedad de la piel, con herencia
autosémica dominante caracterizada por maculas blanquecinas en la piel, en el pelo
con ausencia completa de los melanocitos, localizadas mas frecue ntemente en la
frente, térax, abdomen y extremidades, pueden desarrollarse maculas pigmentadas
en las margenes y dentro de las lesiones acrémicas. *

La mutacién identificada en el gen KIT para el piebaldismo o albinismo parcial tiene
su locus en el cromosoma 4q12; este gen codifica para una proteina tirosin kinasa.
Han sido descritas mas de 40 mutaciones diferentes en este gen (heteregoneidad
alélica) y se han reportado los fenotipos mas severos cuando la mutaciéon en el
exoén 2 del gen KIT involucra el dominio intracelular tirosin kinasa produciéndose un
cambio del aminoacido cisteina por glicina, y por tanto, un trastorno en la polaridad
de la proteina, mientras que fenotipos mas leves han sido correlacionados con

mutaciones en el dominio extracelular amino -terminal.>®

El piebaldismo ha sido descrito en todos los grupos étnicos y se distribuye con la
misma frecuencia en ambos sexos. Es un trastorno congénito poco frecuente que se
caracteriza por presentar un mechdn blanco frontal y areas de leucodermia
(parches congénitos de piel blanca) desde el nacimiento y estables a lo largo del
tiempo, como se describe en este paciente. El mechoén blanco frontal, presente en
el 80-90% de los pacientes, es la caracteristica clinica mas tipica de este proceso.
La leucodermia tiene un patron de distribucion caracteristico, que afecta a la region
anterior y central del tronco, como se aprecia en la figura 3, la porciéon media de las
extremidades, la zona central de la frente y la regién frontal media del cuero
cabelludo. Las areas de leucodermia presentan forma irregular, color blanco -
lechoso, estan bien circunscritas y contienen maculas hiperpigmentadas. La poliosis
(mechdén de pelo blanco) de las cejas y las pestafias es un hallazgo clinico
frecuente.”" 8



Es necesario realizar el diagnostico diferencial con otras entidades como el
sindrome de Waanderburg tipo 1 (SW1), caracterizado por sordera o hipoacusia,
distopia cantorum, alteraciones pigmentarias del iris (heterocromia total del iris, o
parcial o isohipocromia (ambos ojos azules, palidos o poco brillantes) y el cabello.
Mas del 90% de los individuos tienen mutaciones en el gen PAX3, lo cual evidencia
la heterogeneidad de locus. El modo de herencia es autosémico dominante con una
penetrancia reducida, expresividad variable y acentuada heterogeneidad genética.
Otros diagnodsticos que se deben tener en cuenta para diferenciar son: el vitiligo,
albinismo total y el sindrome de Teitz (hipopigmentacidn generalizada con sordera
congénita), los cuales se descartaron teniendo en cuenta el examen fisico y el
resultado de los exdmenes auditivos y visuales realizados. % °

El caso integra una familia en la que hay 12 miembros afectados de piebaldismo y
distribuidos en tres generaciones; en esta familia se observa la penetrancia
completa, a diferencia de casos reportados en la literatura que manifiestan una
penetrancia reducida y expresividad variable de la enfermedad. ®!® No se
encontraron las alteraciones como la heterocromia del iris, sordera, defectos
neuroldégicos que estdn descritas en otros sindromes que cursan con
hipopigmentacién. °

El paciente estudiado mostré los rasgos sobresalientes de la enfermedad, como
son: mechon blanco triangular al momento del nacimiento y la aparicién de la hipo
melanosis a los pocos meses de vida, la cual adoptd el patron tipico de
despigmentacion, con manchas hipomelanéticas ya descritas.
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