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RESUMEN

La Paquioniquia Congénita es una entidad poco fre-
cuente, transmitida de forma autosémica dominante,
caracterizada por distrofia ungueal, hiperqueratosis de
palmas y plantas, asociada a desérdenes de la querati-
nizacion.

Se reporta el caso de una paciente con una historia fa-
miliar de paquioniquia congénita que cubre tres gene-
raciones.

Palabras Clave: Paquioniquia Congénita.

INTRODUCCION

La paquioniquia congénita o enfermedad de Jadassohn - Le-
wandowsky es una entidad rara transmitida de forma autoso-
mica dominante, producto de dos genes adyacentes, con pe-
netracion incompleta; sin embargo, una forma autos6mica
recesiva ha sido recientemente descrita. Esta caracterizada por
distrofias ungueales (100%), patognomoénicas de la enferme-
dad, tienden a involucionar con la edad y se pueden encontrar
solas 0 asociadas a otras manifestaciones, como: hiperquera-
tosis palmo-plantar (62%); leucoqueratosis de las membranas
mucosas (60.2%); queratosis folicular (36.9%) e hiperhidrosis
en palmas y plantas (19.8%); dientes neonatales (15.6%) y
perinatales, adelgazamiento del pelo o alopecia (2.4%); quistes
epidérmicos con milia y disqueratosis corneal ocasionalmente
asociada a cataratas (7.8%).

El primer caso fue reportado en 1904. En 1943 los sintomas
clinicos de la entidad fueron agrupados por Ormsby y Mont-
gomery, quienes incluyeron ademas el nevus blanco esponjoso
congeénito, la queilitis angular asociada a infecciones recurren-
tes por candida con defecto inmunolégico y lesiones laringeas
que pueden causar alteraciones respiratorias agudas. Se ha
asociado al cariotipo 43 XY9: ocasionalmente con hidradenitis
supurativa, sebocistomatosis (5.4%), linfedema, esclerosis tu-
berosa, amiloidosis cutanea e hiperpigmentacion, vitiligo, de-
presion, esquizofrenia, infeccion sistémica por herpes simple,
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migrana, diabetes mellitus, epilepsia, polidactilia, microcefalia
y sindrome de Lesch-Nyhan y enfermedad de Kyrle. La aso-
ciacion de paquioniquia congénita y retardo mental es poco
clara. Se sugiere la presencia de lesiones ectodérmicas fetales
que afectan la piel y el sistema nervioso central. La enfermedad
afecta a ambos sexos por igual, sin predileccion por grupos
étnicos, aunque se ha reportado mayor incidencia en judios y
yugoeslavos.

Han sido propuestas multiples clasificaciones para esta entidad
como las sugeridas por Kumer y Loos, Schonfeld y Sivasun-
dramm. Esta ultima, cita cuatro tipos subdivididos de la si-
guiente manera:

Tipo A: Hipertrofia ungueal con hiperqueratosis palmoplantar
y queratosis folicular.

Tipo B: Hipertrofia ungueal y leucoqueratosis con hiperque-
ratosis palmoplantar menos severa.

Tipo C: Dientes neonatales, hipertrofia ungueal moderada,
hiperqueratosis palmoplantar moderada.

Tipo D: Pigmentacion macular de cuello y axilas, hiperquera-
tosis moderada de unas e hiperqueratosis palmoplantar.

Los hallazgos histologicos en el lecho ungueal se caracterizan
por hiperqueratosis, ausencia de la capa granular, infiltrado
linfohistiocitario moderado en dermis papilar y vesiculas plan-
tares de localizacion intraepidérmica. Las lesiones orales mues-
tran engrosamiento del epitelio oral con vacuolizaciéon intra-
celular extensa.

En las lesiones de piel, donde es observada la disqueratosis,
el compromiso ocurre alrededor del foliculo piloso, con pre-
sencia de paraqueratosis, acantosis y elongacion de la red de
crestas y en dermis un infiltrado perivascular a expensas de
linfocitos, mastocitos y células plasmaticas.

HISTORIA CLINICA

Se reporta el caso de una paciente de tres afios de edad, sexo femenino,
producto del primer embarazo, natural y residente en Medellin, quien
consultd por presentar alteraciones en las veinte ufas que se hicieron
mas evidentes a partir del cuarto mes de vida; tenia en forma concomitante
multiples quistes de milium en cara, sin ninguna otra condicion patologica
asociada. Dentro de sus antecedentes personales la paciente present6
dientes neonatales. Hace parte de grupo familiar conformado por dos
hijos; su hermana, madre, tias y abuela presentaban la mismas alteraciones
ungueales. Al examen fisico mostraba distrofia ungueal generalizada,
consistente en hiperqueratosis subungueal en manos, que comprometia
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Fig. No. 1. Hiperqueratosis subungueal. Paquinoquia y coloraciéon ama-
rrilla de las laminas ungueales, que compromete especialmente los pri-
meros artejos.
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Fig. No. 3. Una. Lamina irregular, fragmentada,
hiperqueratosis con paraqueratosis. acantosis mar-
cada y actimulo linfohistiocitarios en dermis (H-E

100x)

especialmente el borde libre, acompanado de restos queratéticos amari-
llentos, haciendo que la lamina se proyectara hacia arriba. En las unas
de los pies el compromiso se extendia a toda la ldmina ungueal.

Presencia de multiples quistes de milium en regién infraorbitaria de
forma bilateral. El resto del examen fisico y mental fue normal.

El estudio histopatolégico de la lamina ungueal mostré: hiperqueratosis
marcada con paraqueratosis, moderada acantosis y granulosis y un infil-
trado inflamatorio leve en dermis.

COMENTARIOS

La paquioniquia congénita es una enfermedad autosémica do-
minante con alto grado de penetracion, como el caso de esta
paciente, donde el compromiso se extiende a tres generaciones
sucesivas.

Las alteraciones ungueales tienden a involucionar con la edad
en la mayoria de los casos, pudiendo persistir una leve hiper-
queratosis distal asociada a queratodermias palmoplantares de
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Fig. No. 2. Mano del mismo paciente con hiperqueratosis subungueal
y engrosamiento distal de las laminas.

aparicibn mas tardia; estas manifestaciones fueron mas evi-
dentes en la madre, la cual mostraba laminas ungueales con
ligera pigmentacion, pero con una queratodermia plantar mas
acentuada.

Las manifestaciones clinicas del caso reportado lo ubican en
el tipo C de la clasificacion citada, donde las alteraciones se
limitan al compromiso de la cavidad oral y ungueal.

SUMMARY

Pachyonychia Congenita is a rare disease, with autosomal
dominant inheritance, characterized by nail dystrophy, hyperk-
eratosis of the palms and soles, assocciated to disorders of
keratinization.

This is a report of one case with familial history of Pachyony-
chia Congenita in three generations.
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