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 Casos Clínicos

Resumen
Introducción: El mosaicismo pigmentario tipo Ito es una compleja entidad clíni­
ca que engloba manifestaciones cutáneas y extracutáneas. 

Caso Clínico: Presentamos un caso de un niño de 5 años con mosaicismo pig­
mentario tipo Ito y hipertricosis marcada, un hallazgo poco común. Destacamos 
su historia clínica y desarrollo, subrayando la necesidad de una evaluación com­
pleta. Analizamos las técnicas diagnósticas, incluidos los análisis genéticos y la 
histopatología. Discutimos los criterios diagnósticos propuestos y la importancia 
de la educación para pacientes y familias. Este caso resalta la complejidad del 
mosaicismo pigmentario tipo Ito y su enfoque multidisciplinario en la atención clí­
nica, contribuyendo al entendimiento y manejo de esta entidad única.

Abstract 
Introduction: Pigmentary mosaicism type Ito is a complex clinical entity encom­
passing cutaneous and extracutaneous manifestations. 

Case report: We present a case of a 5­year­old boy with pigmentary mosaicism 
type Ito and marked hirsutism, a rare finding. We highlight his clinical history and 
development, underscoring the need for comprehensive evaluation. We analyze 
diagnostic techniques, including genetic analyses and histopathology. We dis­
cuss proposed diagnostic criteria and the importance of patient and family educa­
tion. This case underscores the intricacy of pigmentary mosaicism type Ito and its 
multidisciplinary approach in clinical care, contributing to the understanding and 
management of this unique entity.
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INTRODUCCIÓN
En el campo de la biología, el término "mosaico" se refiere 

tradicionalmente a un organismo compuesto por dos o 

más poblaciones de células genéticamente distintas que 

derivan de un único cigoto genéticamente homogéneo [1]. 

La piel, al ser el órgano más accesible, brinda una oportu­

nidad valiosa para observar patrones de mosaicismos.

El estudio sistemático de los patrones de mosaico en la 

piel tiene sus raíces en aproximadamente 1900, cuando 

Alfred Blaschko describió las características líneas y espi­

rales que ahora son reconocidas como las líneas de 

Blaschko, observadas en nevos epidérmicos [1].

El mosaicismo pigmentario, por otro lado, describe patrones 

variados de pigmentación en la piel causados por la hetero­

geneidad genética de las células cutáneas [2].

Hoy en día, se han identificado diversas condiciones con 

hallazgos cutáneos que siguen las líneas de Blaschko, 

que abarcan desde condiciones congénitas hasta adquiri­

das, tanto localizadas como sistémicas [3].

El mosaicismo pigmentario tipo Ito, descrito en 1952 por el 

médico japonés Minor Ito, se distingue de otros tipos de 

mosaicismo pigmentario por su frecuente asociación con 

anomalías extracutáneas, lo que lo convierte en una enti­

dad clínica distintiva que, por lo general, se manifiesta 

desde el nacimiento [3].

En este artículo, presentamos un caso de mosaicismo pig­

mentario tipo Ito que se asocia con hipertricosis, un hallaz­

go que ha sido escasamente documentado en la literatura 

científica [4, 5].

CASO CLÍNICO
Antecedentes perinatales y patológicos

Se presenta el caso de un niño de 5 años, nacido de ma­

dre primigesta de 36 años, mediante parto vaginal a las 37 

semanas de gestación. Al nacer, presentó un peso de 

2412g, talla de 48cm, perímetro cefálico de 33cm y pun­

tuaciones APGAR 9­9 al minuto y a los cinco minutos, res­

pectivamente.

A pesar de un nacimiento aparentemente normal, el pa­

ciente alcanzó los hitos del desarrollo psicomotor de ma­

nera retrasada: logró el sostén cefálico y la sonrisa social 

a los 3 meses, la capacidad de voltearse a los 4 meses, 

sentarse a los 11 meses, ponerse de pie al año y 3 me­

ses, gatear al año y 10 meses, y finalmente, caminar al 

año y 11 meses. Además, se registró un retraso en el de­

sarrollo del lenguaje y el control de esfínteres, lo que llevó 

a su actual participación en un programa de educación es­

pecial.

Previo al presente diagnóstico, fue diagnosticado con un 

retraso global en el desarrollo y un trastorno del espectro 

autista de grado moderado a severo, según la evaluación 

realizada por el servicio de neurología. Asimismo, se iden­

tificó una comunicación interauricular que cerró espontá­

neamente a los 3 años de edad. Con estrabismo, el cual 

se trató de manera conservadora mediante terapia con 

parches oclusivos.

Ha tenido varios episodios de neumonía con hospitaliza­

ción en tres ocasiones. Su esquema de vacunación está 

completo, a excepción de la vacuna contra la influenza co­

rrespondiente al presente año.

Evaluación física

En el examen físico se observa una dermatosis en tronco, 

caracterizada por una extensa mácula hipopigmentada 

con bordes bien definidos (Figura 1). Esta lesión afecta 

predominantemente la mitad derecha del tórax y el abdo­

men, extendiéndose principalmente en la región anterior y 

alcanzando la línea media. 

En la región dorsal del paciente, se aprecian lesiones si­

milares que siguen un patrón de distribución blaschkoide, 

acompañadas de hipertricosis pronunciada en espalda y 

en las extremidades superiores e inferiores, siendo más 

evidente en la parte posterior del cuerpo (Figura 2). 

Además, se identifican máculas de tonalidad azul grisácea 

en el área glútea, compatibles con manchas mongólicas.
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Los resultados de la resonancia magnética nuclear cere­

bral revelaron la presencia de disgenesia del vermis cere­

beloso, hipoplasia de los pedúnculos cerebelosos superior 

y medio, y un cuerpo calloso prominentemente desarrolla­

do, con indicios de microhemorragias crónicas. A través 

del análisis genómico mediante CGH 4 X 180 + SNP, no 

se identificaron variantes en el número de copias ni regio­

nes de pérdida de heterocigosidad con relevancia clínica.

DISCUSIÓN
En la actualidad, el término preferido para describir las 

presentaciones clínicas en el espectro del mosaicismo 

pigmentario acompañado de anomalías extracutáneas es 

"mosaicismo pigmentario tipo Ito" [1].

Se caracteriza por hipopigmentación cutánea siguiendo 

las líneas de Blaschko y anormalidades en diversos siste­

mas, siendo las más frecuentes las relacionadas con el 

neurodesarrollo y el sistema musculoesquelético [2].

Se ha descrito en menor frecuencia hallazgos oculares, ora­

les, genitourinarios, endocrinos y cardiovasculares [2, 3, 6].

La prevalencia exacta de esta entidad sigue siendo desco­

nocida; no obstante, se estima que afecta a un rango de 1 

de cada 8,500 a 1 de cada 10,000 individuos [7].

Esta condición afecta a personas de diversas razas y gé­

neros, con una proporción mujer­hombre de 2:1 [7].

Además, la manifestación de la condición es más evidente 

en pacientes con tonos de piel más oscuros [1].

Hasta un 60% de las personas con esta condición presen­

tan anormalidades citogenéticas en mosaico, incluyendo 

aberraciones numéricas y estructurales que se superpo­

nen con regiones genómicas relacionadas con la pigmen­

tación [7].

Estudios recientes en centros dermatológicos han revela­

do que entre el 15% y 30% de los pacientes con pigmen­

tación siguiendo las líneas de Blaschko presentan 

anomalías extracutáneas; sin embargo, estos datos con­

trastan con informes de centros de neurología y pediatría, 
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donde se ha reportado una mayor incidencia de ano­

malías neurológicas en pacientes con mosaicismo pig­

mentario tipo Ito, lo que podría estar influenciado por un 

sesgo de referencia [8].

En términos de análisis genético en casos de pigmenta­

ción en mosaico, su utilidad clínica es limitada [1]. Sin em­

bargo, puede proporcionar una comprensión más 

completa en pacientes con manifestaciones extracutáneas 

[9].En algunos casos, variantes patogénicas en mosaico 

se pueden detectar en muestras de sangre periférica, pe­

ro es más probable que las células afectadas se encuen­

tren en el tejido específico, como una biopsia de piel [10].

El cariotipo convencional puede revelar anomalías cro­

mosómicas en mosaico en alrededor de un tercio de los 

pacientes con patrones de pigmentación, aunque el culti­

vo de células a partir de una biopsia reciente de piel tien­

de a ser más efectivo [1]. 

Técnicas más sensibles, como la hibridación genómica 

comparativa o la secuenciación masiva, son capaces de 

identificar anomalías genéticas submicroscópicas [1]. 

Además, la secuenciación masiva en paralelo, como el 

exoma completo o el genoma completo, ofrece una mayor 

sensibilidad para la detección de variantes patogénicas en 

mosaico en el tejido afectado [1].

El caso presentado en este artículo ejemplifica manifesta­

ciones cutáneas y extracutáneas compatibles con el 

diagnóstico de mosaicismo pigmentario tipo Ito, que tam­

bién se vincula con hipertricosis. La hipertricosis en este 

contexto varía en distribución y extensión, pudiendo ser 

generalizada, localizada o nevoide [5]. La variante predo­

minante es la hipertricosis nevoide, con pelo terminal en 

un área delimitada [5].Este rasgo puede manifestarse al 

nacer o en los primeros años de vida, aunque en ocasio­

nes puede aparecer más tarde, posiblemente debido a in­

fluencias hormonales [4].

Al evaluar pacientes con mosaicismo pigmentario tipo Ito y 

crecimiento excesivo de pelo, es esencial diferenciar hi­

pertricosis de hirsutismo, este último relacionado con pu­

bertad temprana [5].

El diagnóstico se establece principalmente mediante eva­

luación clínica, historia y examen físico para determinar el 

fenotipo completo [3]. Fotografías clínicas ayudan a docu­

mentar la afectación cutánea [10]. La colaboración con el 

pediatra para monitorear crecimiento y desarrollo neuroló­

gico es esencial [10].

En 1992, Ruiz­Maldonado propuso criterios diagnósticos 

que requieren la aparición temprana de lesiones hipopig­

mentadas no hereditarias en rayas o parches afectando al 

menos dos segmentos corporales [3]. Los criterios mayo­

res incluyen al menos una anomalía del sistema nervioso 

y/o musculoesquelética, mientras que los criterios meno­

res abarcan al menos dos malformaciones congénitas de 

otros sistemas o anomalías cromosómicas [3].

El diagnóstico definitivo combina lesiones en la piel con un 

criterio mayor o dos criterios menores, mientras que el 

diagnóstico presuntivo contempla lesiones cutáneas con o 

sin un criterio menor [3].

Aunque los hallazgos histopatológicos no son específicos, 

en algunos casos, una biopsia de piel puede ser útil para 

descartar diagnósticos alternativos cuando los hallazgos 

clínicos son atípicos [1].

En cuanto al manejo, el enfoque se centra en tratar las 

manifestaciones extracutáneas, especialmente en casos 

complejos. Se sugiere un enfoque multidisciplinario que 

incluya diversas especialidades médicas, como dermato­

logía, pediatría y genética [10]. Los servicios de apoyo 

psicológico son esenciales para ayudar a los pacientes a 

afrontar el impacto emocional de la afectación cutánea 

prominente o los problemas médicos asociados [10]. Aun­

que la hipopigmentación suele persistir, en algunos casos 

puede ocurrir repigmentación [11]. 

Es crucial informar a los pacientes y sus familias acerca 

del concepto de mosaicismo y sus implicaciones en la 

transmisión de enfermedades, subrayando que las varian­

tes patogénicas en mosaico no suelen ser heredadas de 

los padres y, por ende, la probabilidad de su recurrencia 

en hermanos es baja [11].
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CONCLUSIONES
El mosaicismo pigmentario tipo Ito, con sus manifestacio­

nes cutáneas y extracutáneas variables, representa un re­

to diagnóstico y terapéutico. Su reconocimiento temprano 

y diagnóstico preciso son esenciales para guiar la aten­

ción integral de los pacientes. 

Mediante el análisis de un caso que abarca aspectos clíni­

cos y neurológicos, destacamos la importancia de una 

evaluación clínica completa y técnicas diagnósticas avan­

zadas para comprender esta entidad. 

El enfoque multidisciplinario, involucrando especialistas en 

dermatología, genética y más, es crucial para un manejo 

eficaz. Educar a pacientes y familias sobre esta entidad 

promueve una toma de decisiones informada.
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A medida que avanza la tecnología genética, se espera 

una identificación más precisa de variantes patogénicas 

en mosaico. Sin embargo, el diagnóstico clínico sigue 

siendo esencial.
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