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El piebaldismo es un albinismo parcial, una rara enfermedad de la piel y el cabello que se
manifiesta por zonas de piel acrdmicas de color blanco lechoso (leucodermia) y un mechdn
hipocréomico de pelo canoso plateado en zona frontal central (Figura N2 1). La prevalencia de
esta entidad no supera el 1: 20.000 personas, afecta por igual a hombres y mujeres sin
predominio de razas. @ La denominacién proviene del nombre en inglés de dos aves
peculiares: magpie, una urraca de color negro con zonas blancas dispersas; y bald eagle,

aguila americana oscura de cabeza blanca. (@)

Figura N° 1: Mechdn hipocréomico de

pelo plateado en zona frontal central.

Clinicamente, el piebaldismo se caracteriza por ser estable y persistente. M Las zonas de
despigmentacion estan presentes desde el nacimiento y permanecen estdaticas en tamafio y
forma. Sin embargo, pueden aparecer ocasionalmente pequefios islotes de
hiperpigmentacion dentro de los parches leucodérmicos y pigmentacion en los bordes de las
lesiones, ya sea de forma espontanea o luego de la exposicién al sol o a la luz UVA artificial.
Los sitios mas caracteristicos de despigmentacion van desde la mitad de los brazos hasta las
mufiecas y desde la mitad de los muslos hasta la mitad de las piernas, el térax y el abdomen.
@) (Figuras N2 2 y 3). Las cejas y las pestafias también pueden verse afectadas. @
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Figura N° 2: Parches leucodérmicos Figura N° 3: Mdcula
con hipercromia perilesional en hipocrémica en tronco
piernas

Es un trastorno con patron de transmisién autosémico dominante (OMIM 172800)
caracterizado por la ausencia congénita de melanocitos en las areas afectadas de la piel y el
cabello. ™ Se debe a una mutacién heterocigota en el gen KIT, localizado en el brazo largo
del cromosoma 4(4q11-q12) que codifica un receptor en la superficie celular con un dominio
tirosina - kinasa intracelular. Esta mutacién altera la diferenciacion y migraciéon de
melanoblastos de la cresta neural durante la embriogénesis, generando posterior
inestabilidad melanocitica. ©®

La expresion fenotipica que caracteriza esta entidad es muy variable ya que dependerd del
grado de afectacion cutanea del tipo de mutacidn en el gen que codifica la proteina c-kit. 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. ©

Los diferentes fenotipos producidos dependen del sitio donde se concrete la mutacién
dentro del gen. Se demostraron varios tipos de mutaciones del proto-oncogen KIT que
conducen a 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. L7) | as mutaciones en el gen c-
kit se encuentran en aproximadamente el 75% de los pacientes afectados con piebaldismo.
En los pacientes que carecen de mutaciones en el gen c-kit, se han descrito mutaciones en
un gen que codifica un factor de transcripcion expresado en la cresta neural (perteneciente
a la familia de proteinas con dedos de zinc), el gen SNAI2, o SLUG, localizado en 8q11.21. (®)
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El piebaldismo puede estar asociado con otros trastornos como: la enfermedad de
Hirschsprung o megacolon aganglidnico, neurofibromatosis tipo I, anemia congénita de
diseritropoyética tipo I, anemia de Diamond-Blackfan, enfermedad de Grover o enfermedad
acantolitica transitoria. El diagndstico debe establecerse para excluir otros trastornos que
clinicamente presentan despigmentacion o hipopigmentacidn del pelo y la piel, tales como
el vitiligo y el albinismo. Cuando otras anomalias estan presentes con el pelo y la
participaciéon de la piel, algunos sindromes se deben descartar como el Sindrome de
Waardenburg, el sindrome Ziprkowski-Margolis o el sindrome de Woolf ©)

La enfermedad suele mantenerse estable sin avances ni retrocesos, los pacientes son
saludables, pero sufren repercusion en su aceptacion social. Hasta el momento actual no hay
un tratamiento especifico para las lesiones. (10)

El tratamiento para esta enfermedad constituye un verdadero reto y se han recomendado
desde medidas generales como el uso de bloqueadores solares, maquillaje y agentes
pigmentadores de la piel —tal como el bronceador dihidroxiacetona (DHA)-, hasta numerosas
técnicas quirdrgicas, entre las cuales se plantean injertos o trasplante de melanocitos
autologos cultivados in vitro como opcidn para repigmentar las areas acromicas. 14
fototerapia sola tiene poco efecto, pero es util después del trasplante.

El metoxalen, oral y tdpico, sirve para inducir nuevas manchas hiperpigmentadas dentro de
las lesiones de piebaldismo, no obstante, los efectos cosméticos no son satisfactorios. © gl
trasplante de melanocitos se ha desarrollado para tratar lesiones leucodérmicas que no
responden a la terapia clinica. Para estos tipos de leucodermia, la cirugia parece ser el
método de eleccion Y.

Finalmente, a pesar de ser el piebaldismo una enfermedad dermatolégica poco frecuente, es
parte de un grupo de patologias con hipopigmentacion cutanea, de distribucién topografica
caracteristica y llamativa, requiriendo una aproximacion diagndstica multidisciplinaria para
asi diferenciarla de otras enfermedades similares, descartando la presencia de alteraciones

orgénicas .
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