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RESUMEN

El piebaldismo es una rara genodermatosis ca-
racterizada por la presencia desde el nacimiento 
de poliosis y manchas acrómicas simétricas lo-
calizadas preferentemente en frente, región an-
terior del tronco y porción media de extremida-
des . No se describe alteración en otros órganos.

Esta enfermedad se debe a una mutación o de-
leción del protooncogen c-KIT que no permite la 
correcta migración de los melanoblastos de la 
cresta neural a las áreas afectadas, en la etapa 
embrionaria.

Presentamos el caso de una lactante con polio-
sis y manchas acrómicas desde el nacimiento y 
concluímos con el diagnóstico de piebaldismo. 
Se discuten las características de la enfermedad, 
los principales diagnósticos diferenciales  y el 
manejo del caso.

Palabras clave:  Piebaldismo, poliosis, máculas 
acrómicas.

SUMMARY

Piebaldism is a rare genodermatosis character-
ized by the presence from the birth of poliosis 
and symmetrical acromic spots located prefer-
ably in front, anterior region of the trunk and 
middle portion of extremities. No alteration is 
described in other organs.

This disease is due to a mutation or deletion of 
the c-KIT proto-oncogene that does not allow 
the correct migration of the melanoblasts, from 
the neural crest to the affected areas, in the em-
bryonic stage.

We present the case of an infant with poliosis 
and acromic spots from birth, concluding with 
the diagnosis of piebaldism. The characteristics 
of the disease, the main differential diagnoses 
and the case management are discussed.

Key words: Piebaldism, poliosis, acromic mac-
ules.



45

G
ac

. d
er

m
at

ol
. (

A
su

nc
ió

n)
vo

lu
m

en
 1

1 
- N

úm
er

o1

CASO CLÍNICO 

Introducción

El piebaldismo es una enfermedad rara autosómica 
dominante, que se caracteriza por la presencia desde 
el nacimiento de poliosis y manchas blancas simétri-
cas en la parte media de la frente, región frontal del 
cuero cabelludo, región anterior del tronco y porción 
media de extremidades.1-6 

Esta genodermatosis se ha relacionado a mutaciones 
o deleciones del protooncogen c-KIT que mapea el 
cromosoma 4q12 y codifica un receptor transmem-
brana de tirosina quinasa. Estas mutaciones no per-
miten el desarrollo correcto de los melanoblastos y 
la migración posterior desde la cresta neural al sitio 
definitivo por lo que en las áreas afectadas no se en-
cuentran  melanocitos.1-4 Otro gen implicado es el 
SNA 12 ubicado en el brazo largo del cromosoma 8 
relacionado al desarrollo de las células de la cresta 
neural durante el desarrollo embrionario.3

Se presenta el caso de una lactante  con poliosis y 
manchas acrómicas desde el nacimiento, en las que 
se consideraron previamente otros diagnósticos, y 
con la colaboración del dermatólogo pudo llegarse al 
diagnóstico definitivo.

 Caso Clínico

Lactante de 4 meses de edad,  sexo femenino, remi-
tido por pediatra para evaluación de manchas blan-
cas en la piel y mechones de pelos blancos en cuero 
cabelludo y cejas, presentes desde el nacimiento, 
aparentemente asintomáticas.  La madre niega casos 
similares en su familia y en la del padre.

Inicialmente interpretada como vitíligo congénito, las 
lesiones solo acompañaban al crecimiento de la niña.

Previa a la consulta dermatológica se realizaron  eva-
luaciones oftalmológica, cardiológica y neurológica 
además de la pediátrica, todas normales.

Al examen: Mechón de pelos blancos en región fron-
tal del cuero cabelludo y extremo proximal de ceja 
izquierda emergiendo de piel acrómica  (Figura 1). 

En región anterior de ambas rodillas máculas acrómi-
cas de aproximadamente 15 por 12 cm que se extien-
den a muslos, piernas y región posterior de ambos la-
dos,  con bordes irregulares y límites netos (Figura 2). 

Dentro de las máculas se observan áreas redondea-
das ligeramente hipercrómicas, de tamaños varia-
bles, la mayor de 3 por 2 cm, las menores de milíme-

Fig.1
Mechón blanco de cabellos y cejas, asentando sobre áreas 
acrómicas

Fig.2
En región anterior de ambas rodillas, máculas acrómicas  casi 
simétricas

1
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tros, con límites netos (Figuras 3 y 4). 

En tronco máculas hipocrómicas con áreas hipercró-
micas de límites netos  (Figura 5 ).

Con estos hallazgos clínicos se llega al diagnóstico de 
piebaldismo y se dan orientaciones sobre la natura-
leza de la enfermedad, fotoprotección y seguimiento 
del caso.

Comentarios

Se presenta el caso por la rareza del cuadro, por los 
diagnósticos diferenciales que hay que plantear y 
para considerar el seguimiento.

El piebaldismo es una genodermatosis rara, su inci-
dencia no supera 1: 40.000 personas, afecta por igual 
a hombres y mujeres, y no tiene distinción en cuanto 
a la raza.1-8 No encontramos publicaciones previas en 
el Paraguay.

En el piebaldismo, 80 a 90% de los casos tiene un me-
chón blanco de cabellos en la región centro-frontal 
acompañado de compromiso de cejas y pestañas, 
y máculas acrómicas, simétricas, de bordes irregu-
lares y limites netos en cuero cabelludo, frente, tó-
rax,  extremidades, todo esto desde el nacimiento. 
Eventualmente las áreas comprometidas presentan 
hipopigmentación como en el tronco en este caso. 
Pueden verse islotes normo-pigmentados o hiper-
pigmentados dentro de las lesiones o en la vecindad. 
Existen formas frustras solo con cambios pigmenta-
rios del cabello o aislados de la piel. 1-7

El diagnóstico se realiza por los hallazgos clínicos. En 
la anatomía patológica la epidermis muestra   ausen-
cia total de melanocitos en piel y folículos pilosos en 
las zonas afectadas.1,4

Esta enfermedad  se debe diferenciar del vitíligo que 
también es acrómico. Las lesiones en el vitíligo son 
adquiridas y generalmente progresivas, mientras 
que en el piebaldismo son congénitas, estables, aun-
que excepcionalmente puede haber cierta remisión 
o  progresión relacionada a una nueva mutación del 
gen KIT.5

El piebaldismo en general no compromete otros ór-
ganos fuera de la piel, pero el examen oftalmológico, 

Fig.3

Dentro de las máculas se 
observan áreas redon-
deadas ligeramente hip-
ercrómicas

Fig.4 Vista lateral de la figura 3

Fig.5
 Área hipercrómica (en círculo) en zona hipocrómica del pecho
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la audiometría, el examen neurológico y el genético  
son importantes para descartar otros cuadros como 
el síndrome de Waardenburg que también presentan 
acromía del pelo y piel, pero también sordera congé-
nita, heterocromía parcial o total del iris y facies con 
raíz nasal ancha y aumento de distancia del canto in-
terno. Existen algunos casos  clínicamente similares 
al piebaldismo pero sin alteración en el gen c-KIT.4,5La 
asociación de piebaldismo y sordera se denomina 
síndrome de Wolf.4

Otros diagnósticos diferenciales son:

El albinismo oculocutáneo, en el que el trastorno es 
un déficit de síntesis de melanina, y la despigmenta-
ción es difusa con trastornos oculares. El piebaldismo 
también es llamado como albinismo parcial o incom-
pleto pero la fisiopatología es diferente.1-4

Síndrome de Vogt-Koyanagi-Harada: Vitíligo, poliosis, 
alopecia, uveítis, alteraciones neurológicas y auditi-
vas.1-4

Nevus acrómico, mosaicismos pigmentarios, escle-
rosis tuberosa entre otros.1-6

Al no existir melanocitos no resulta efectiva ningu-
na medida de estimulacíón de la melanogénesis. 
Se puede acudir al maquillaje correctivo. Existe la 
posibilidad de los microinjertos de melanocitos. El 
paciente debe ser orientado en cuanto a la fotopro-
tección y el riesgo de cáncer de piel. La posibilidad  
de trasmitir a la descendencia se sitúa en el 50% al 
ser una patología dominante, por lo que la asesoría 
genética es fundamental.1-6
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