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Paquioniquia congénita: reporte de un caso

Pachyonychia congenita: a case report.
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Resumen

La paquioniquia congénita es una rara genodermatosis causada por mutaciones
en los genes de las queratinas K6a, K16 (paquioniquia congénita de tipo I) y
K6b, K17 (paquioniquia congénita de tipo 2). Se presenta un paciente de 8 afios,
con paquioniquia congénita de las 20 ufias, asociada a leucoqueratosis oral y au-
sencia de esteatocistomas. Con base en los hallazgos clinicos y los antecedentes
familiares, se consider¢ el diagnéstico de paquioniquia congénita de tipol.
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Summary

Pachyonychia congenita is a rare genodermatoses, caused by mutations of kera-
tins genes K6a, K16 (PC type I) and Kéb, K17 (PC type 2). We report the case of
an 8 year old patient, with congenital pachyonychia of the 20 nails, leukokera-
tosis oris and the absence of steatocystomas. Based on the clinical findings and

the family history we considered the diagnosis of PC type 1.

KEY WORDS: pachyonychia congenita; cytokeratins; nails malformed.

Caso clinico

Se trata de un paciente de sexo masculino de 8 afios de
edad, procedente de Cali, que consult6 por presencia de
hiperqueratosis ungular de las manos y los pies, asociada
a denticién desde el nacimiento. No tenfa antecedentes
personales de importancia; entre los antecedentes fa-
miliares se encontré que el paciente era producto de una
relacién consanguinea de primos hermanos; ademas, se
encontré un patrén autosémico dominante de altera-
ciones ungulares en tres generaciones. Dos de sus her-
manos presentaban compromiso de las ufias de los pies y
su padre, de las veinte unas.

La revisién por sistemas revelé la presencia de am-
pollas dolorosas en las plantas y las palmas, desde la
infancia temprana.

En el examen fisico se evidencié xerosis cutdnea ge-
neralizada, placa alopécica occipital, queilitis angular,
placa hiperqueratésica en el mentén, leucoqueratosis en
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la punta y cara lateral derecha de la lengua, hiperquera-
tosis con acentuamiento folicular de nuca, codos, rodillas,
regiéon lumbosacra y gliteos, ptstulas en la regién lum-
bosacra, paquioniquia de las veinte ufias, queratodermia
plantar focal bilateral y ampollas en sitios de friccién en
las palmas y las plantas (FIGURAS 1 A 4).

Se tomaron examenes de laboratorio: KOH y cultivo
de unas, que fueron negativos; el cuadro hematico y las
pruebas de funcién hepética y renal, fueron normales. Se
obtuvieron biopsias de piel de los codos y la regién lum-
bosacra, que reportaron hiperqueratosis, ortoqueratosis
y acantosis. Fue valorado por oftalmologfa, que descarté
compromiso ocular.

Teniendo en cuenta las caracteristicas clinicas del pa-
ciente, es decir, paquioniquia, presencia de leucoquera-
tosis oral, queratodermia plantar focal, ampollas en
sitios de friccién, ausencia de esteatocistomas multiples,
sumados a la herencia autosémica dominante, se hizo el
diagnéstico de paquioniquia congénita de tipo 1.
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FIGURA 1. Paquioniquia de las 20 ufias y ampollas en los sitios
de friccién.

Ficura 2. Leucoqueratosis oral, queilitis angular.

Discusion

La paquioniquia congénita es una genodermatosis rara,
autosémica dominante, afecta tipicamente las ufias y la
piel palmo-plantar, de prevalencia desconocida; segin
reportes de la literatura, puede oscilar entre 1.000 y
10.000 casos'. Dada la baja frecuencia de esta entidad, ha
sido diffcil caracterizarla e investigarla. La informacién
disponible se ha derivado de reportes, series de casos y al-
gunas revisiones que han intentado unificar dichos datos®.

El término de paquioniquia congénita fue acufiado por
Jadassohn y Lewandowski, en 1906, y el primer caso fue
reportado por Miiller, en 1904,

Se han propuesto varias clasificaciones con base en las
caracteristicas fenotipicas, pero, en 1995, tras el descu-
brimiento de las mutaciones genéticas de los genes de
las queratinas K16, K17, K6a y K6b como las respon-

Ficura 8. Hiperqueratosis folicular en los codos.

FI1GUrA 4. Queratoderma plantar focal.

sables de esta entidad, se propuso la clasificacién de la
paquioniquia congénita en dos tipos: paquioniquia con-
génita de tipo 1 (Jadassohn-Lewandoski), en la cual hay
mutaciones en los genes de las queratinas K16, K6a, y
paquioniquia congénita de tipo 2 (Jackson-Lawler), con
mutaciones en las queratinas K17 y Ké6b °. Hasta la fecha,
se han descrito 55 mutaciones causales; la mutacién del
gen de K6a es la mas frecuente en la posicién 171 de la
cadena de aminodcidos®.

El patrén de expresién de las queratinas en los tejidos
se correlaciona con las caracteristicas fenotipicas, lo
cual es importante para realizar un diagnéstico clinico;
no obstante, la penetrancia es variable y el andlisis del
ADN molecular en estos casos es util para la clasificacién
(TaBLA 1). La paquioniquia congénita de tipo 1 presenta
leucoqueratosis oral generalmente al nacimiento (30%),
rasgo caracterfstico y distintivo; se asocia con queratosis
pilar y folicular de rodillas y codos (53%), con com-
promiso de la laringe que puede producir disfonfa, con
queratoderma palmo-plantar (89%) y con ampollas en
los sitios de friccién (19%)".
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QUERATINA PATRON DE EXPRESION
Kk6a K16 Lecho ungular, epidermis palmo-
plantar (amplia) mucosa oral.
Lecho ungular, epidermis palmo-
Kéb, k17 plantar (restringido) curacién de
, K17

heridas, apéndices epidérmicos,
glandulas sebéceas, tallo del pelo.

ALTERACION

Paquioniquia congénita de tipo I,
queratodermia palmo-plantar focal no
epidermolitica, leucoqueratosis oral,
Paquioniquia congénita de tipo 1, tarda.

Paquioniquia congénita de tipo 2,
esteatocistomas multiples, paquioniquia
congénita de tipo 2, tarda.

TABLA 1.

La paquioniquia congénita de tipo 2 tiene hallazgos
similares a la paquioniquia congénita de tipo 1, pero la
presencia de esteatocistomas multiples, quistes vellosos
y pilosebaceos es especifica y representa caracteristicas
clinicas que ayudan a diferenciarla de la paquioniquia
congénita de tipo 1°. No hay lesiones orales, lo que se ex-
plica por la falta de expresién de K6b y K17 en la mucosa
oral; las queratosis palmo-plantares son posiblemente
menos intensas. Puede asociarse a denticién neonatal,
cabellos no rizados, alopecia o pili torti *.

La mayorfa de las caracterfsticas clinicas estdn pre-
sentes al nacimiento o en la infancia temprana; se han
descrito casos de presentaciones tardfas, denominadas
paquioniquia congénita tarda de tipo 1 o de tipo 2. Otras
alteraciones reportadas con menor frecuencia incluyen:
retardo mental, cataratas, anormalidades corneales e hi-
perhidrosis®. El diagnéstico se hace con la presencia de la
paquioniquia asociada, al menos, a uno de los siguientes
criterios: herencia autosémica dominante, leucoquera-
tosis oral, ampollas y queratodermia palmo-plantar?, los
cuales reunfa nuestro paciente.

El analisis de ADN molecular ayuda a identificar la
mutacién causal y a la clasificacién de la enfermedad. En
pafses en desarrollo como el nuestro, la historia clinica y
el examen fisico son relevantes para el diagnéstico y la
clasificacién de la paquioniquia congénita.

El manejo de la paquioniquia congénita es sintomatico,
hasta el momento no existe un tratamiento definitivo. Se
basa en el uso de medicamentos tépicos: queratoliticos
oclusivos como el 4cido salicilico, la urea o combina-
ciones’ y esteroides. El tratamiento sistémico incluye
retinoides orales como la acitretina en casos graves y an-
tihistaminicos orales®. La terapia génica mediante el uso
de ARN pequefio mensajero de interferencia (sRNAi),
el cual inhibe el alelo mutante de la queratina K6a, se
encuentra en investigacién®. Otros reportes de remocién
quirtirgica de la matriz y la placa ungular” e inyeccién
local de toxina botulinica para hiperhidrosis asociada’, se
han descrito como opciones terapéuticas®.
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Conclusiones

Se presenta el caso de un paciente con paquioniquia con-
génita de tipo 1 basado en las caracteristicas fenotipicas,
donde la presencia de la leucoqueratosis oral y la au-
sencia de esteatocistomas y quistes sebaceos, ayudaron a
la clasificacién. La paquioniquia congénita es una geno-
dermatosis rara, para la cual no existe cura en el mo-
mento y la terapia génica para esta entidad se encuentra
en investigacion.
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