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RESUMEN

e publica el caso de una nifa de dos y medio anos

con un cuadro de queratodermia palmo-plantar

con formacién de ampollas. La histologia mostro

hiperqueratosis sin epidermdlisis, pues a veces
no es facil evidenciarla. La queratodermia palmo-plantar
epidermolitica es una enfermedad rara que sucede por
mutacion de las queratinas 9y 1.

Palabras clave: queratodermia, congénita, epidermo-
lisis.

INTRODUCCION

Las queratodermias son un grupo de enfermedades que
se caracterizan por el engrosamiento anormal de la. piel
palmo-plantar. Pueden ser congénitas o adquiridas. El es-
pectro de las queratodermias es muy extenso; pueden divi-
dirse segun su presentacion en focales, difusas, puntatas y
también en asociadas o no con otras patologias.'
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CASO CLINICO

Corresponde a una nina de dos y medio anos de edad,
quien desde los cuatro meses empez6 a presentar engro-
samiento progresivo de la piel de las palmas y plantas, acom-
panado de ampollas. No se documentaron antecedentes
patolégicos de interés, pero si llamaba la atencion el retar-
do del desarrollo psicomotor, consistente en dificultad para
el inicio de la marcha (18 meses), ademas de obesidad.

Los paraclinicos mostraron anemia microcitica (hemo-
globina 9.2, hematocrito 28.8, VCM 61.9); no habia altera-
ciones de la TSH, glicemia, creatinina o pruebas de funcion
hepatica.

Al examen fisico se encontré engrosamiento difuso ex-
cesivo de la piel palmo-plantar, sin ampollas en el momento
de la evaluacién, pero si con areas de separacion epidérmi-
ca (Figuras 1 y 2); no presentaba queratodermia en otras
areas de la piel ni otros hallazgos asociados con el examen
fisico, salvo los ya descritos.

Figura 1. Engrosamiento difuso de la piel palmar, con areas
denudadas.
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Figura 2. Queratodermia plantar.

Figura 3. Acantosis regular con hiperortoqueratosis (H-E X10).

DISCUSION

Se tomaron biopsias de piel donde se encontro hiperor-
toqueratosis compacta, con acantosis, sin areas de para-
queratosis (Figura 3). A pesar de tomarse varias biopsias
en sitios diferentes, no se pudo documentar la epidermoli-
sis, la cual era evidente en el examen clinico.

Las queratodermias son un grupo de enfermedades con
diferentes etiologias, segun su tipo. Se ha aclarado la cau-
sa de muchas de ellas al descubrir el trastorno genético
que las origina (Cuadro 1).

Queratodermia Localizacion Producto genético Herencia

No sindromicas
Difusa epidermolitica (Vérner) JiElzaliim i | Queratina 9 ™ Autosomica dominante
No epidermolitica difusa (Unna-Thost) 12g13 Queratina 1 Autosdmica dominante
Focal 17g21 Queratina 16 Autosomica dominante
Paquioniquia congénita 1 1213, 17921 Queratina 6a, queratina 16 AutosOmica dominante
Paquioniquia congénita 2 12913, 17921 Queratina 6b, queratina 17 Autosémica dominante
Estriada 18q12 Gen del grupo de caderinas Autosomica dominante
Eritroqueratodermia variabilis 1p36.2-p34 Conexina 31 Autosomica dominante
Mal de Meleda 4g28-32 u 8q Desconocido Autosomica recesiva

Sindromicas

Asociada con Ca de esoéfago
(Howel-Evans) 17924-925 Desconocido Autosomica dominante
Difusa mutilante (V'o-hwinkel)' ' 1d21 Loricrina Autosomica dominante
Con periodontitis (Papillon-Leféevre) 11q14 Desconocido Autosomica recesiva
Displasia ectodérmica hipohidrotica
(Sindrome de Clouston) 13g11-g12 Desconocido o Autosomica dominante
Sindrome de Richner Hanhart _16q22 ; Aminotransferasa tirosina Autosomica recesiva
Sindrome triple A 12q13 Desconocido AutosOmica recesiva

Cuadro 1. Principales queratodermias hereditarias y su trastorno de base
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Las queratodermias se dividen, entonces, en asocia-
das o no con un sindrome, lo cual es importante al valorar
un paciente con dichas patologias.

Dentro de las no asociadas con otros sindromes o ha-
llazgos sistémicos, la queratodermia palmoplantar epidermo-
litica es una de las mas frecuentes. Fue descrita por Vorner
en 1901. Es una enfermedad autosémica dominante locali-
zada solamente en las palmas y plantas, que ocurre por una
mutacion en la queratina 9, perteneciente al tipo |l de las que-
ratinas. En dicha mutacion se sustituye, la mayoria de las
veces, arginina por triptéfano en la posicion 162. La disrup-
cion de estos filamentos intermedios del citoesqueleto es la
que origina la citolisis caracteristica??. Sin embargo, en otros
reportes de la literatura también se implica una mutacion en
laqueratina 1 como otra causa de queratodermia palmo-plan-
tar epidermolitica leve. *

Es una de las queratodermias palmo-plantares mas
comunes, se presenta en los primeros meses de vida, afec-
ta por igual a hombres y mujeres y se caracteriza clinica-
mente por el engrosamiento difuso de la piel que da la apa-
riencia de piel de serpiente por la epidermalisis subyacente.
El area de engrosamiento tiene un limite neto, no se extien-
de al dorso de manos y pies y esta bien demarcado por un
margen eritematoso. Pueden existir queratosis localizadas
sobre los nudillos en las articulaciones de los dedos, hiper-
hidrosis y bromhidrosis.® Ademas, hay frecuencia aumenta-
da de infeccion por dermatofitos en estos pacientes; por tan-
to, se debe hacer un examen micoldgico a todos los pacien-
tes con este diagndstico.?
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En la histologia se observa hiperqueratosis epidermoli-
tica, incluyendo vacuolizacion perinuclear, y degeneracion
de células espinosas y granulares que lleva a la formacion
de ampollas. A veces no es facil evidenciar la epidermalisis
y se requieren varias biopsias para ello.?®

La microscopia electronica muestra granulos de quera-
tohialina grandes y agrupamiento de tonofilamentos.

Dentro del diagnédstico diferencial de esta entidad se
deben tener presentes las otras queratodermias palmo-plan-
tares y el sindrome de Richner Hanhart (hipertirosinemia),
que ademas se acompana de lesiones oculares y retardo
mental.

El tratamiento se hace con queratoliticos como la urea
en alta concentracion, acido salicilico (contraindicado en
ninos muy pequefos) y propilenglicol. La oclusion bajo po-
lietileno mejora el efecto. Son muy utiles los retinoides sis-
témicos, como el acitretin, pero pueden causar descama-
cion excesiva y aun ampollamiento.® Se deben tratar las in-
fecciones micoéticas agregadas.?

SUMMMARY

We present the case of a 2 and a half year-old female
patient. She presents an epidermolytic palmoplantar kera-
toderma, although it was not possible to see the epidermo-
lysis in the skin biopsy. This disorder occurs by mutation of
keratins 9 and 1.
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