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Resumen

El piebaldismo es una enfermedad infrecuente, autosémica
dominante, que se caracteriza por la presencia desde el naci-
miento de poliosis y de maculas despigmentadas blanquecinas
localizadas en la linea media frontal, el térax, el abdomeny las
extremidades, donde no se encuentran melanocitos.

Se ha relacionado con mutaciones inactivadoras o delecio-
nes en el gen ¢-Kit, que provocan una disminucién de la sefial
del receptor tirosina-cinasa. Estas mutaciones impiden el co-
rrecto desarrollo de los melanoblastos y su posterior migracion
desde la cresta neural hacia su ubicacion definitiva.
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Abstract

Title: Piebaldism

Piebaldism is an autosomal dominant rare disease characte-
rized by the presence since birth of poliosis and congenital
depigmentation white patches on the mid-forehead, chest, ab-
domen and extremities, where no melanocytes are found.

It has been linked to inactivating mutations or deletions of
the c-Kit gene. These mutations result in a decrease of the re-
ceptor tyrosine kinase signalling. These mutations do not allow
the correct development of the melanoblast and the posterior
migration from the neural crest to a definitive site.
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Caso clinico

Una nifia de 11 afios de edad fue remitida a la consulta de
dermatologfa pediatrica para la valoracion de unas lesiones
hipopigmentadas congénitas. La nifia no presentaba otros an-
tecedentes personales ni familiares de interés.

En la exploracion fisica se apreciaba en la regién media fron-
tal una méacula acrénica, con un mechén de pelo blanco asocia-
do (figura 1). Presentaba méaculas acrémicas similares, de bor-
des bien delimitados y con caracteristicos islotes de piel sana
en su interior, localizadas en la cara anterior del abdomen, el
antebrazo derecho y la cara anterior de ambas piernas (figura 2).

Se informd a los padres del diagnéstico clinico, asi como de
la imposibilidad de repigmentar esas zonas debido a la ausen-
cia de melanacitos, y se les facilité informacién sobre protec-
cion solar.

Comentario

El piebaldismo es una enfermedad presente desde el momento
del nacimiento, provocada por un defecto en la proliferacion y
la migracién de los melanocitos durante la embriogénesis, des-
de la cresta neural a sus localizaciones definitivas. Se hereda de
forma autosémica dominante, y aparece por igual en ambos
sexos y en todas las razas.

En su origen se han descrito mutaciones por delecion o inac-
tivacién en el protooncogén ¢-Kit, localizado en el cromosoma
4q11-g12, que codifica el receptor transmembrana de tipo tiro-
sina-cinasa para el factor de crecimiento de los mastocitos/
células pluripotenciales. Este factor de crecimiento es necesa-
rio para la correcta migracion, proliferacion, diferenciacion y
supervivencia de los melanoblastos, por lo que en estos pa-
cientes los melanocitos no colonizan toda la piel del individuo.
Por este motivo, es imposible repigmentar estas areas acromi-
cas. La gravedad del fenotipo clinico se correlaciona con la
localizacion de la mutacion dentro del gen. En algunos pacien-
tes con piebaldismo sin alteraciones en el gen ¢-Kit se han
descrito mutaciones en el gen SLUG (SNA12), localizado en el
cromosoma 8q11.

Clinicamente, en estos nifios encontramos desde el naci-
miento maculas acrémicas (leucoderma), que se localizan con
mayor frecuencia en el térax y la linea media frontal, y con me-
nor frecuencia en el abdomen y en las extremidades inferiores.
Generalmente se desarrollan de forma simétrica. En las méacu-
las blancas es frecuente encontrar islotes de piel con una pig-
mentacion normal, e incluso hiperpigmentados, que ayudan a
establecer el diagndstico clinico. La despigmentacién puede
variar desde una placa aislada hasta abarcar casi toda la super-
ficie cutanea y los foliculos pilosos. Es raro que los melanocitos
localizados en el ojo 0 en el ofdo se afecten en esta entidad.
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Figura 1. Poliosis frontal asociada a hipopigmentacién de la piel
subyacente

Caracteristicamente, en un 80-90% de los pacientes se acom-
pafia de un mechén de pelo blanco medial o paramedial, que
se asocia a la despigmentacién de la piel subyacente. Puede
encontrarse poliosis en las cejas y las pestafas.

Generalmente no se acompafia de alteraciones en otros or-
ganos, aunque en algunos pacientes se ha descrito su asocia-
cion con el retraso mental y la neurofibromatosis tipo 1.

Las lesiones suelen permanecer con un tamafio estable, y se
expanden de forma paralela al crecimiento del nifio.

Los estudios realizados con microscopia ptica y electrnica
muestran una ausencia completa de melanocitos y de melani-
na en la epidermis de las maculas blanquecinas, y en el bulbo
piloso en las zonas de poaliosis.

Se debe establecer el diagnéstico diferencial con otras en-
fermedades que cursen con maculas acrémicas, como el vitili-
go o el sindrome de Waardenburg. Generalmente el vitiligo no
aparece desde el nacimiento, tiende a progresar y presenta
una distribucion diferente.

El sindrome de Waardenburg es tamhién una enfermedad
genética autosémica dominante, en la que encontramos macu-
las acrémicas cutaneas y poliosis, asociadas a signos de dis-
morfia facial, heterocromia del iris, sordera neurosensorial
congeénita y enfermedad de Hirschsprung. La sordera se asocia
a la ausencia de melanocitos en la cdclea. La fusién de las
cejas en la parte medial (sinofridia) es tipica en este sindrome.

Figura 2. Méculas acromicas en la cara anterior de ambas rodillas,
con islotes de piel sana en el interior, distribuidas de forma
simétrica

Se divide en cuatro categorias clinicas, en funcién de sus ha-
llazgos predominantes. Se han descrito varios genes implica-
dos: PAX3, MITF, SLUG o SOX10.

Como hemos sefialado, el tratamiento no es posible debido
a la falta de melanocitos en las zonas sin pigmento. Debe
aconsejarse una fotoproteccion solar extrema durante todos
los meses del afio. Pueden ser (tiles las cremas de camuflaje
cosmético. En algunos trabajos recientes se han realizado in-
jertos celulares y de tejidos, con buenos resultados. Il
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