Volumen 11, Numero 4, Diciembre de 2003

Paquioniquia congénita tipo Jackson-Lawler

Paquioniquia congénita tipo Jackson-Lawler

Angélica Maria Acosta Aristizabal
Lucia Van den Enden Medina

RESUMEN

a paquioniquia congeénita (PC) es una

L genodermatosis caracterizada princi-

palmente por distrofia ungueal hipertro-

fica, asociada con hiperqueratosis del

lecho ungueal como su principal caracteristica.

Existen dos tipos de PC, cada uno con diferentes
asociaciones.

Presentamos el caso de una nina de 13 anos
con paquioniquia congénita asociada con estea-
tocistomas multiples de inicio temprano, en quien
se documento una fuerte asociacion heredo-fa-
miliar de su enfermedad, con parientes en prime-
ro y segundo grados de consanguinidad con la
misma entidad.

Palabras clave: paquioniquiacongeénita, es-
teatocistomas multiples.

HISTORIA CLINICA

Nina de 13 anos de edad, quien desde los
dos anos presenta aparicion de multiples lesio-
nes papulonodulares de tamafo variable, eucro-
micas, redondeadas, blandas, asintomaticas, localizadas
principalmente en cara y tronco, que han aumentado en
nuamero y tamafno con el paso del tiempo (Figura 1).

En las veinte uhas se encuentra decoloracion pardogri-
sacea, engrosamiento y deformidad, asociada con hiper-
queratosis subungueal, y angulacion hacia arriba del extre-
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Figura 1. Paquioniquia congénita tipo Il. Presencia de esteato-
cistomas mutiltiples en la frente, alteracion de laemergencia de
los tallos pilosos a nivel ciliar y distrofia en las veinte unas
asociada con hiperqueratosis.

mo distal de las placas ungueales en su porcion central,
acompanada de hiperconcavidad en bordes laterales.

Ademas, presenta cabello ensortijado de mala calidad,
quebradizo y deslustrado; llama la atencion el aspecto des-
ordenado de los tallos pilosos en la region ciliar, que emer-
gen perpendicularmente con respecto a la superficie cuta-
nea (Figura 1).

Asi mismo, se documenta la presencia de quistes pilo-
sebaceos en cuero cabelludo y denticion temprana desde
el momento del nacimiento.

Su historia familiar es significativa, pues su madre, abue-
lo materno y hermana presentan en cara y tronco el mismo
tipo de lesiones ya descritas.
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Se realiza biopsia de un nédulo ubicado en frente, con-
firmandose el diagndstico de esteatocistoma multiple por
hematoxilina-eosina (Figura 2).

Figura 2. Quiste folicular de pared delgada, que recuerda al
ducto sebaceo que muestra glandula sebacea caracteristica
en el espesor de la pared.

DISCUSION

La paquioniquia congénita (PC) fue descrita inicialmente
por Muller en 1904, pero en la literatura de los siglos xvi y
XVl Se encuentran algunos casos que, por su descripcion
clinica, corresponden a dicha entidad.’

Pertenece a un grupo de displasias ectodérmicas de
origen autosémico dominante, caracterizadas por distrofia
ungueal hipertréfica asociada con hiperqueratosis del hipo-
niquio, queratoderma palmo-plantar y otros cambios a nivel
ectodérmico.?

Se han descrito dos subtipos clinicos principales de PC:
el tipo Jadasson-Lewandowsky o PC tipo |, caracterizado
por leucoqueratosis, queratodermia palmoplantar y quera-
tosis foliculares; y el tipo Jackson-Lawler, o PC tipo Il, con
hallazgos adicionales como quistes pilosebaceos multiples
(algunos como resultado de hiperqueratosis infundibular y
otros son esteatoquistes), denticion presente al nacimiento
y cambios estructurales en el tallo piloso.? La presencia de
quistes pilosebaceos generalizados de aparicion en la pu-
bertad es la principal caracteristica de la PC tipo I1.2

Su origen esta dado por mutaciones heterozigotas en los
genes que codifican queratina 16 para la tipo | y 17 para la tipo
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Il, que presentan fallas estructurales, manifestadas como hi-
perqueratosis y ampollamiento de tejidos afectados. '

La queratina 17, implicada en la patogénesis de la PC
tipo I, es una queratina de diferenciacion especifica, que
se expresa en los foliculos pilosos de cara y cuero cabellu-
do, lecho ungueal y glandulas sebaceas, asi como en otros
apéndices epidérmicos.* Se han identificado diferentes mu-
taciones de la queratina 17 en familias con PC asociada
con esteatocistomas multiples, produciéndose, como con-
secuencia de éstas, una alteracion en el citoesqueleto de
queratina que lleva a fragilidad celular e hiperqueratosis en
los tejidos que la expresan.® Se pueden encontrar diferen-
cias fenotipicas en familias que expresan esta mutacion,
dependiendo del nivel en donde se presenta el dano.!

CUADRO CLINICO

La PC tipo Il usualmente inicia en la infancia, pero se
han reportado dos casos de inicio tardio en la cuarta y quin-
ta décadas de la vida.® Sus principales caracteristicas son:

» Decoloracion y engrosamiento ungueal, que usualmen-
te inicia en el primer mes de vida, con hiperqueratosis
subungueal principalmente en el hiponiquio, angula-
cion hacia arriba de la placa ungueal en su porcion
distal, mientras que los bordes laterales se curvan ha-
cia el centro formando una concavidad.®

* Denticion al momento del nacimiento. Es una caracte-
ristica diferencial de otros tipos de PC, pero no siem-
pre esta presente; la denticion temporal y la perma-
nente generalmente no presentan dano en su aparien-
cia.?

« El cabello generalmente es corto, seco, deslustrado,
quebradizo, entorchado sobre su eje, con apariencia
esponjada; llama la atencion la apariencia desordena-
da de los tallos pilosos a nivel ciliar, con erupcion per-
pendicular a la superficie de la piel.?3¢

e Aparicion de esteatocistomas muiltiples, asintomaticos,
generalmente en la adolescencia o vida adulta tem-
prana, época en la que las glandulas sebaceas se en-
cuentran bajo fuerte influjo hormonal, pero también han
sido descritos desde el nacimiento y mas esporadica-
mente en la sexta década de la vida. Se presentan
como papulas o nédulos lisos, redondeados, cubiertos
por piel normal, con leve tinte azul o amarillo, su tamano
variadesde pocos milimetros a varios centimetros, y se
localizan tipicamente en areas de mayor concentracion



Paquioniquia congénita tipo Jackson-Lawler

Volumen 11, Numero 4, Diciembre de 2003

de glandulas sebaceas, como la cara y el tronco. En la
histologia se observa una cavidad irregular en la der-
mis media, tapizada por una delgada capa de células
epiteliales, con Iébulos sebaceos aplanados, dentro o
adyacentes a la cavidad; su contenido es material se-
baceo y células epiteliales. Algunas lesiones pueden
inflamarse y romperse, drenando espontaneamente a
la superficie.*

El tratamiento de la PC esta encaminado a disminuir la
hiperqueratosis subungueal basicamente con medidas lo-
cales, y en casos severos tiene cabida la utilizacion de reti-
noides sistémicos.®

SUMMARY

Pachyonychia congenita (PC) is a genodermatosis cha-
racterized by hypertrophic nail dystrophy with nail bed hy-
perkeratosis. There are two types of PC, each one of these
with different associations.

We present the case of a 13 year-old girl with pachyon-
ychia congenita associated with steatocystoma multiplex.

Key words: congenital pachyonychia, steatocystoma
multiplex.
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