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l. INTRODUCCION

Dentro del campo de la Medicina existe un g ru p o de
afecciones que a pesar de presentarse con poca frecuencia
representan problemas médico-sociales en muchos cas osI insolubles. Estas entidades han sido calificadas e n el, campo de la Dermatología como Genodermatosis, cuya pa-
labra se deriva del griego Geno, que significa engendrar,
producir, y Dermos: piel, Osis: Proliferación Anormal.
(11) Es la rama que estudia los padecimientos heredita-
rios que se expresan total o parcialmente por alteraciones
de la piel y/o anexos y que se pueden manifestar en otros
aparatos o sistemas .(2)

Qu izá deb ido a su poca frecuenc ia con que se presen-
tan estas enfermedades, han s ido relatadas en pocas opor-
tunidades, motivo por el cual no han sido bien definidas y
por ende, existen lagunas en el conocimiento más o menos
complejo de las mismas, no sólo en nuestro país, sino en
muchas otras partes del mundo.

A pesar de la existencia de una literatura voluminosa
sobre algunas de estas entidades, en otras las observacio-
nes son muy pobres; se suma a estos hechos la ausencia
de textos especiales relativos a dichas enfermedades, lo
cual trae como consecuencia la no existencia de f u en t es
informativas para el conoc imiento de ellas.

Cuando un paciente consulta en un Departamento don-
de no hay especial istas, con frecuencia las afecciones pa-
san inadvertidas o son mal estudiadas, dándose tratamien-
tos inadecuados que terminan por desesperar al pac i ente
alejándolo así de nuestros hospitales.

Por tales hechos nos pareció útil la revisión de la bi-
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bliografía de las Genodermatosis más frecuentes en nues-
tro medio, agruparlas y dar una orientación genética, c I í-
nica y terapéutica para una mayor comprensión del médico
en general.

1/. HISTORIA Y ANTECEDENTES

Es muy frecuente la aseveración de que las Genoder-
matosis son afecciones no curables, sin embargo, existen
medidas terapéuticas que nos permiten mejorar a estos pa-
cientes y en esta forma que puedan I/evar una vida má s o
menos normal en el medio en que se desenvuelven y esto lo
lograremos si los médicos tienen los conocimientos bás i-
cos sobre esta entidad.

En el siglo XVII, tiempo antes del d e s cubrimiento de
las leyes de la herencia por Mendel, un padecimiento der-
matológico se convirtió en una de las curios idades más co-
mentadas por Europa en aquella época. Se trataba de una
famil ia inglesa de apell ido Lambert que en tres generacio-
nes presentó individuos afectados de Ictiosis Hystrix. Es-
ta enfermedad les daba una apariencia rara que por s e me-
janza les ganó el apodo de "hombre puerco espín", Exhi-
bidos en Gran Bretaña, Italia, Francia y

probablementeRusia, despertaron gran interés médico que concluyó en la
certeza de que se trataba de una dermatos is hered itaria s in
embargo, el mecanismo de transmisión del padecimient; no
pudo ser establecido.

A principios del siglo actual, entre las primeras de-
mostraciones de la herencia mendel iana en el humano es-
tuvieron algunas de las anomalías de la piel y sus an~xos.
Tal es el caso de la Alcaptonuria, primer error con g énito
del metabolismo descrito por Garrod en 1902.

Se ha demostrado posteriormente que una gran p a rt e
de las enfermedades de la piel son de origen genético, unas
causadas por mutaciones simples de genes que se heredan
y otras en que tienen una participación más completa en su

etiopatogenia. A partir del descubrimiento de estas enfer-
medades se han venido haciendo estudios e ionc:>
para tener un conocimiento más claro sobre ellas. (2)

Antecedentes:

En 1966 el Dr. Arturo García Valdez publica en la
revista del Colegio Médicode Guatemalaun caso s o bre
Acantosis Nigricans (8), En 1968 el Dr. Jorge Close De
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León publ ica un caso de Cutis Hiperelástico en Guatemala
Pediátrica, en 1968 (4). En 1969 José María Letona
previo a optar el tít.ulo de Médico y Cirujano p re sen~a de
tesis: Contribución al Estudio de la Genodermatosls en
Guatemala, en la cual presenta casos el ínicos sobre va-
rias de estas enfermedades (11). En 1961 el Dr. ,Fer-
nando Cordero publiea el libro Manual de Dermatologla en
el cual presenta casos clínicos sobre este tipo de enferme~
dades (6),

5

111. CONCEPTOS GENERALES DE HERENCIA
Y GENETICA

BASES FISICAS y QUIMICAS DE LA HERENCIA

En relación ¡).publicaciones extranjeras se han publi~
cado múltiples artículos, principalmente la Revista Mexi-
cana de Dermatología de la Asociación Mexicana de Ac-
ción contra la Lepra. Entre los cuales podemos citar: en
1964, YambaymJacinto presenta un caso de enfermedad
de Darier. En 1968, Gracian Manuel presenta un caso de
enfermedad de Ehlers Danlos (lO). En 1971, se presen-
ta un caso de Angiokeratoma Corporis DiffusuITI(Fabry)
(15). En 1970, se presenta un caso de enfermedad de
Reckl inghausen (5), En 1974, Néstor Velasco

~
re senta

ocho casos sobre Von Reckl inghausen (16), y as I e o m o
han sido publ icadas otras más.

En 1839, Schleiden y Schwann propusieron que todo
organismo superior, animal o vegetal, estaba fo r mado de
pequeñas unidades fundamentales llamadas células. Esta
teoría celular abrió una nueva etapa en el estudio de los
seres vivos y permitió concluir que si un organismo supe-
rior proviene de una sola célula (cigoto o huevo), ehtonces
la diferencia entre especies están a nivel celular. A me-
diados del siglo XX Darwin y Wallace crearon la teoría de
la evolución de las especies por vía de selección nat ural
de los organismos más aptos. Este principio empírico en
gran parte, es el pilar de la interrelación del binomio "ge-
ne-amb iente".

En 1865, Gregorio Mendel postuló las leyes de la
herencia que señalaron el inicio de la genética, pero que
sin embargo, permanecieron inaplicadas hasta 19 OO. La
primera década de este siglo vio la organización concep-
tual de la ciencia de la herencia y el nacimiento de la teo-
ría cromosómica de Sutton y Boveri, quienes acreditaron a
los cromosomas como portadores de los genes, dando I u-
gar a una expl icac.ión adecuada de la transmisión heredita-
ria mendeliana. (2)

HERENCIA: es la transmisión a los niños de los caract~
res normales, o patológicos de los padres. Según Bauer
se entiende por herencia la transmisión de los caracteres y
propiedades que los padres ceden a sus hijos por mediodel
plasma germinal. Johansen, en cambio, la define por la
presencia en los descendientes de los mismos genes que en
sus padres. La herencia asegura la continuidad de la es-
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pecie, la persistencia de los elementos anatómicos y fun-
cionales que la individual izan, pero el/a permite también la
sustentación de las anomalías a través de las generaciones
s uces ivas, n 2)

progenitores, mientras que fenotipo está dado por aquellas
modificaciones que sufre el organismo del individuo por
causa del ambiente, como tamaño, forma, color, etc,

CROMOS aMAS: (chromos-color, soma-corpúsculo), s on
elementos que se encuentran en el interior del núcleo c e-
Iular, están formados por ácido desoxirribonucleico (ADN),
(2) Son condensaciones en filamentos en el momentode la
cariocines is, de la sustancia cromática existente en el nú-
cleo de toda célula (12).

El fenotipo es cambiante y nunca es igual en p e r í 0-
dos iguales de la vida, ya que el alimento, te mperatura,
humedad y otros factores externos, los pueden camb iar
mientras que el genotipo es constante en toda la vida deí
individuo. (2)

Segmentos de ADN constituyen propiamente los genes,
unidades de herencia que están al ineados a lo largo del
cromosoma y ocupando cada uno un sitio específico llama-
do locus. Aquellos loci que se encuentran en un mis-
mo cromosoma se d icen estar ligados.

Hay 46 cromosomas en cada una de las células huma-
nas, excepto las células sexuales que contienen la mitad.
Cada cromosoma es miembrode un par de homólogos, es de
e ir, que son 23 pares de cromosomas o bien que cada cro~
mosomatiene dos representantes. De los 23 pares, 22
son comunes al macho ya la hembra y se llaman a ut oso-
mas, mientras que el par restante determina el sexo por lo
que se llaman sexocromosomas o gonosomas. En la hem-
bra son dos auténticos homólogos (XX)g en tanto que en el
varón son heterólogos, es decir diferentes ya que sólo
hay un cromosomaX comúna machoy hembray un cromo-
soma y determinante de la mascul inidad.

La composición bioquímica de un gene (ADN)en un lo-
cus dado está sujeta a variación, misma que va a dar lugar
a formas diferentes o alternas del gene en cuestión. Por
ejemplo, si consideramos un gene que determina e I color
de los ojos, estos pueden ser negros, verdes, cafés o azu-
les, tal variación cromática dependerá de formasdiferentes
del gene, es decir que habrá cuatro tipos de un mismo ge-
ne.

Las células somáticas se multiplican por medio de la
mitosis (Fig, 1). A partir de una célula se da lugar a dos,
que tendrán características idénticas a la célula original.
La membrana y el citoplasma se dividen simplemente, el
núcleo que contiene el material genético sufre una serie de
actividades complejas que final izan en la transmisión del
mismo número de cromosomas a las células re s u Itantes.
La mitosis es sólo una parte del ciclo celular que consiste
además de un período de síntesis de ADN y dos lapsos pre
mitóticoy postmitótico. La replicación del ADN es indis
pensable para la duplicación cromosómicay consecuente~
mente, para la división. Mediante este proceso es pos i-

A la variación de un gene se le l/ama alel ismo ya los
genes variantes, alelos o alelomorfos. Un gene alelo pue
de tener función fuera del rango de normalidad produciendO
patología específica. Los alelos normales de un gene dan
lo que se conoce comopolimorfismogenético (2),

Llamamos genotipo a la suma total de la herencia, o
sea la constitución genética que un individuo recibe de sus
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ble que a partir de un cigoto se produzca un in di viduo de
varios millones de células.

La Meiosis es otro tipo de división celular exclusivo
de las célulasgerminales, por medio de la cual van a pro-
ducirse los gametos (óvulos y espermatozoides). Las célu-
las humanas contienen 23 pares de cromosomas, es decir
un número diploide (diploos-doble, eidos-forma). Los ga-

.
metos contienen sólo un ejemplar de cada par, por lo tanto
un número haploide (haploos-simple). La Meiosis es en-
tonces una división celular que reduce el número cromosó-
mico de la especie a la mitad, de tal manera que la unión
de un óvulo y un espermatozoide mediante la fe rt:il:i:z:acióÍT
restauran la forma doble de cromosomas en el nuevo in d i-
viduo. El proceso consiste básicamente en una re plica-
ción del material genético seguida de dos divisiones suce-
sivas (reduccional y ecuacional). Durante la primera se Ile
va a cabo la recombinación cromosómica que da lugar a
que los cromosomas gaméticos por medio del intercamb io de
genes sean diferentes a los originales del padre o de la ma
dre. (Ver Fig. 2). -

,
En 1869 el químico alemán Friedrich Miescher iden-

tificó una substancia rica en fósforo que llamó n uc I e ína,
posteriormente se le llama ácido nucleico. En 1928 Gri-
ffith descubrió que una substancia transferida de una cepa
a otra cambiaba la naturalezagenética de la última. En
1944, Avery, Mac Leody McCarthy, demostraron que di-
cha substancia era ácido desoxirribonucleico. En 1952,
el experimento clásico de Hershey y Chase con bacteriófa-
gos, definió al ADN como la molécula portadora de la in-
formación genética. Al año siguiente, los estudios de Wil
kins, Crick y Watson sobre la estructura del ADN conclu-=
yeron en el modelo molecular que llenó los requerimientos
esenciales fisiológicos del compuesto.

I
9

Los ácidos nucleicos, ADN y ARN (ácido ribonuclei-
co), son macromoléculas con tres tipos de componentes:

a) Pentosa. En el ADN es la desoxirribosa y e n el

ARN ribosa.
b) Fosfato.
e) Base nitrogenada. Hay dos tipos, purinas y piri-

midinas. Las purinas son la adenina (A) y la gua-
nina (G); las pirimidinas son la timina(T) y la ci-
tosina (CL En el ARN el uracilo (U) sustituye a la
timina.

Una pentosa, un fosfato y una base constituyen un nu
cleótido, la unión de estos en cadena da un polinucleótido~
en el que la pentosa y el fosfato forman la estructura lineal
mientras que las bases se encuentran como grupos latera-'
les de la cadena y unidas a la pentosa.

El ADN está formado por dos cadenas de polinucleóti-
dos con una configuración espiral y un eje imaginario cen-
tral a lo largo de la molécula. Ambas cadenas se unen en-
tre sí, a partir de las bases (Fig. 3). Una base púrica se
une siempre a una pírimídica por medio de puentes de h i-
drógeno. Este tipo de asociación es además específico,
entre adenina y timina (A = T) mediante dos un iones, y
entre guanina y citosina (G = C) mediante tres. Esto da
lugar a que en el ADN, el contenido de adenina sea siem-
pre igual al de timina, asímismo la cantidad de guanína es
igual a la de citosina.

El ADN es la molécula viva propiamente y es portado-
ra de información genética. Es capaz de replicar, de re-
producirse por así decirlo, y participa funda mentalmente
en la síntesis de proteínas.
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La repl icación es de tipo semiconservativo; es decir,
que en la formación de dos moléculas de ADN a partir de
una inicial, cada una de las nuevas conserva una del a s
dos cadenas originales.

La participación en la síntesis de proteínas e s más
compleja. El ADN tiene la propiedad de sintetizar ARN,
que consiste sólo de una cadena de polinucleótidos que
contiene uracilo en lugar de timina. La síntesis se efec-
túa de manera similar a la duplicación; es decir, por in-
corporación de nucleótidos (que contienen ribosa en lugar
de desoxirribosa) frente a una de las cadenas de ADN que
se abre en determinado segmento. Una ARN polimerasa se
encarga de unir a los nucleótidos, y una vez constituida la
cadena es liberada al citoplasma, cerrándose la doble hé-
lice de ADN, De las dos cadenas de ADN, sólo una sin-
tetiza ARN, la otra se dice es inactiva.

Hay tres tipos de ARN que participan en lasíntesis de
proteínas:

a) Mensajero (ARNm), que es formado en el núcleo
sobre un molde de una de las cadenas de ADN, a
la que es complementario. Lleva la información
genética (mensaje) según un código determinado
por la secuencia de sus bases, encontrándose en
el citoplasma donde es decodificado, es decir, tr~
ducido.
De transferencia (ARNt), llamado también soluble
(ARNs). Es funcional mente el "acarreador" de
aminoácidos activados previamente por en z i mas
específicas.
Ribosomal (ARNr), que unido a proteínas consti-
tuye los ribosomas. Su función en la síntesis de
proteínas no ha sido aún establecida, presumién-

b)

c)

11

dose como el elemento donde confluyen el ARNm y
el aminoacil ARNt, y por lo tanto con un papel de
"mesa de lectura del código".

El código genético se refiere a la función directa que
tiene el ADN en la producción de polipéptidos, que son mo
léculas constituidas por aminoácidos colocados en una se::
cuencia específica y unidos por enlaces peptídicos. Las
propiedades de un poi ipéptido dependen del orden d e los
aminoácidos en la molécula. El código genético, o sea la
información del ARN para que se construya un poi ipéptido
dado, depende la secuencia de base. Como sólo hay cua-
tro diferentes (A, U, G y CJ tiene un alfabeto de cuatro le-
tras, por lo que no es posible que cada una codifique per
se, ya que hay 20 aminoácidos que intervienen en las ca-
denas polipeptídicas. Se ha establecido que el código es
por tripletes de bases. Si consideramos cuatro letras po-
sibles para cada una de las tres bases, las "'palabras'" que
podrían formarse serían 64, número que sobrepasa al de
aminoácidos. Incluso, sobran 44 "palabras ", pero o t r a
característica del código es su degeneración; es decir, que
un mismo aminoácido puede ser codificado hasta por cua-
tro diferentes tripletes, sin embargo, un triplete dado sólo
codifica para un aminoácido específico. Por otra parte,
hay dos tripletes que no codifican, o sea sin sentido.

Otras características del código son, de que no se so-
brepone (cualquier base toma parte en sólo un triplete), es
universal (los mismos aminoácidos son codificados por los
mismos tripletes en todos los organismos, desde la bacte-
ria al hombre) y finalmente, es continuo (no hay espacios
entre tripletes, s ino entre genesJ.

En la Fig. 4 se resumen las funciones del A D N en
cuanto a su duplicación y participación en la s íntesis de
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proteínas. Podemos concluir que una proteína cualquiera,
sea estructural o enzimática, depende de genes

'oesto~ ~on
propiamente segmentos de ADN con una secuenocla definida
de bases organizadas por triple~es que son ?op,ados por el
ARNm(transcripción) que es leido por los r,bo~omas .Yoel
aminoacil ARNt, produciendo una cadena poli ~eptldlca.
Las alteraciones en el ADN (mutaciones), por ejemplo, un
triplete equivocado en una secuencia codificad~ra'ocoond~~e
a la formación de una proteína alterada. La slgnlflcaclOn
fenotípica de tal anomalía estará en relación al gradoo y a
la especificidad de funci6n de la moléc~la. Es ob~,o, ~n-
tonces, que una mutación puede conducir a un pollmorfls-
mo o a patología franca.

Los mecanismos de regulaci6n genética en el hombre
no han sido comprendidos del todo. La hoipótesis~eoJacob
y Monodbasada en estudios sobre la acc Ion gen e lIca en
bacterias no es apl icable en el hombre (2).

CARACTERISTICAS y MECANISMOS DE LA
TRANSMISION HEREDITARIA

Llamamos HOMOCIGOTEa aquel organismo cuyos cr~
mosomas conducen miembros idénticos de cual quier par de
terminado de genes, consecuentemente los gametos s o n
parecidos, mientras que HETEROCIGOT~ es aquel o~ga-
nismo con miembros diferentes de cualquier par determina-
do o serie de alelomorfos que producen gametos distintos.
(11)

Si un alelo se expresa siempre en el fenotipo de un i!:!.dividuo independientemente que se encuentre en estad o
Homoci~otoo Heterocigoto dicho gene es dominante, si e~
clusivamente se expresa el estado Homocigoto el gene es

.'

I
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recesivo. Los genes que conducen a genotipos anormales
pueden ser de amboas clases, lo mismo para los genes nor-
males. (2)

Una herencia es autosómica cuando el gene o los ge-
nes en cuestión están alojados en un autosoma y se califi-
ca de ligada al sexo, cuando los loci están en los gonoso-
mas.

La investigación de padecimientos y rasgos genéticos
se basa en estud ios famiIiares, por lo que los datos se re-
sumen usualmente en un esquema de árbol geneal6gico (ver
Fig. 5). (2)

HERENCIAAUTOSOMICADOMINANTE: se refiere a un
gene dominante localizado en cualquiera de losautosomas.
Decíamos que los genes dominantes se expresan en el fe-
notipo en cualquier estado de cigocidad, sin embargo, por
la frecuencia baja que tienen generalmente en la pob Ia-
ci6n, el genotipo más común para un gene dominante (sobre
todo patológico) es el heterocigoto. Para fines prácticos,
ejempl ificaremos este tipo de herencia en heterocigotoS.

En la Fig. 6, los individuos son representados según
fenotipo y genotipo. Uno de los padres está afectado y po
see un genotipo heterocigoto Dd (comúnmente los genes do
minantes se escriben en letras mayúsculas y los recesivos
en minúsculas). Por lo tanto, el gene D está determinado
el fenotipo afectado, supongamos que se trata de una epi-
dermólisis bulosa simple (EBS). La constitución genotí-
pica Dd se encuentra en todas las células del In di viduo.
Igualmente ocurre para su cónyuge en cuanto al genotipo
dd (el gene d es recesivo pero normal), Para reproducirse,
ambos individuos tienen que fabricar gametos ha p Io id e s
mediante la meiosis de sus células germin¡¡les. Los game-
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tos posibles llevarán sólo un ejemplar del par de a le los.
El individuo Dd que padece EBS, producirá en la mi s ma
proporción gametos portadores del gene D y portadores del
gene d. El individuo dd producirá sólo gametos po rtado-
res del gene d. Las probabilidades genotípicas de los hi-
jos de estos individuos, considerando una fertilización en-
tre gametos de uno y otro padres al azar, es de 50 por cien
to para el genotipo Dd que se manifestará fenotípicamente
por EBS, y de 50 por ciento para el genotipo dd con fe-
not ipo normal o

Se puede concluir que para que un individuo esté afec
tado de EBS, se requiere que uno de sus padres le haya
transmitido el gene D; es decir, que la herencia autosó~
mica dominante se transmite de generación en generación.
Por otra parte, es obvio que únicamente los i nd iv id uos
afectados y por lo tanto portadores del gene pueden trans~
mitir el padecimiento. Las personas normales (dd) no trans
miten la enfermedad a sus hijos. El 50 por ciento de los
hijos de un ind ividuo afectado serán a su vez a fe c t a d o s
(en promedio). Final mente, dado que el gene se encuentra
en un autosoma y estos son comunes al machoy a Ia hem-
bra, la transmisión del gene no será influida por el sexo;
es decir, que tantos machos como hembras pueden estar
afectados.

Hay ocasiones en que un individuo afectado de un pa-
decimiento autosómico dominante es producto de pad res
normales, esto puede deberse a: lo.) Ilegitimidad pater-
na(2). 20.) Mutación, que son variaciones no heredita-
rias y otras repentinas expl icadas con la teorfa de las mu-
taciones de Hugo Devries y señaladas al principio por Dar-
wi n, según esta teorfa agentes externos tal es como al imen
tación, temperatura, rayos X, radium, productos qufmicos
como la colchicina y agentes infecciosos que actuarfan so

15
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b.re I~; cromosomas y serfan capaces de producir una modi-
flc~clOn en determinados genes alterando el genotipo y pos
terlOrmente el fenotlpo (12). 30.) No penetrancia del ge=
ne, o sea que uno de I?s padres es portador del gene pero
que no lo expresa en ningún sentido. La penetrancia es
~na cond ición de todo o nada, s i un gene se e x p re s a no
Importando como en el fenotipo, es penetrante sin o s e
expresa de ningún modo es no penetrante(2). '

HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA: las enfermedades
r~;esivas pasan desapercibidas de generación en genera-
clO.ny como las dominantes obedecena las leyes de proba
billdades matemáticas (12), se refieren a genes recesivos
loca.lizados en autosomas, sólo se expresan en estado ho-
moclgoto(2), De la presencia o no en los progenitores del
carácter patológico recesivo, dependerá la aparición o no
de.la enfermedaden los productos; por tanto, en esta for-
ma de herencia es más importante la consanguinidad entre
los ancestros que la acumulación familiar que se observa
en la herencia dominante. De aquf que mientras más rara
sea una enfermedad recesiva, más probable y cierta de be
ser la consanguinidad de los padres.(2)

En la .Fi9. 8, los genes están representados por R
(alelo. dominante normal) y r (alelo recesivo anormal). El
genotlpo de los padres es Rr en ambos y tienen un fenotipo
normal. Los gametos posibles son consecuentemente

Ry r en c~da uno de los padres, y por fertil ización al 'azar
los genotlpos de los hijos podrán ser según las probabili~
dades: 1 RR(homocigotonorma!), 2 Rr (heteroc igotos
normales) y 1 rr (homocigoto afectado).

L.a?onsanguinidad es un factor cas i constante en los
padecimientos autosómicos recesivos. Dos individuos que
se aparean y que tienen un ancestro cercano común estarán'
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constituidos genéticamente con mucha s imilitud. A~í por
ejemplo los primos hermanos tienen el 12.5 por ciento
de sus ~enes en común. Si consideramos qu~ el se~ hu-
manotrae de tres a cinco genes letales receslvos (mofen-
sivos en estado heterocigoto), la probabilidad de que una
pareja de primos hermanos sean heterocigotos para cuando
menos uno de los genes mencionados (el mismo en am~~s
individuos) es bastante alta obviamente, en comparaclon
a la probabil idad de una pareja al azar de la población.

Resumiendo: a) el padecimiento se expresa en herma-
nos pero sus padres son sanos. b) No lo transmite~ a sus
descendientes a menos que se apareen a un heteroclgoto u
homocigoto para el gene anormal que el afectado porta. c)
En promedioun 25 'Yo de una camadade hijos de padres he-
terocigotos para el mismo gene está afectada. d) Hay.~n
la mayor parte de los casos antecedentes de consangUlnl-
dád. e) Machos y hembras están afectados por igual dada
las caracterrsticas autosómicas. (2)

DEPENDENCIA DEL SEXO: las enfermedades he redita-
rias pueden presentarse con alteraciones vinculadas a los
cromosomas sexuales; por lo tanto observamos mú Itiples
estados morbosos que presentan estrecha relación con el
sexo. Esta relación puede ser: limitada al sexo; unida al
sexo o disposición hereditaria de enfermedad ligada al se-
xo. En la herencia limitada al sexo, encontramos que pu~
de conducirse como la herencia dominante o la herencia r~
cesiva, pudiendo ocurrir con sólo limitación ab s o luta de
sexo o en la mayorra de los casos estar afectado un sexo y
el otro actuar como conductor. La herencia I i mi t a d a al
sexo se conoce general mente en el tipo dominante y es más
frecuente en la mujer que en el hombre. Dentro de las po-
sibilidades de herencia dominante limitada al sexo, debe-
mos describir la llamada herencia HOLANDRICAy la he-

I

17

rencia HOLONGINICA. En la primera la tara sólo afecta
al sexo masculino y se transmite sólo a los hombres.En
cambio, en la segunda la enfermedad aparece sólo en Ia s
mujeres y se transmite en ellas exclusivamente.

La herencia unida al sexo ha sido bien estudiada co-
mo herencia recesiva, ejemplo clásico es la hemofilia en
la que el padre atacado de este mal transmite en forma la-
tente la enfermedada sus hijas y nuncaa sus hijos va ro-
nes. La forma dominante no ha sido estud iada de manera
precisa. (2)

En la herencia ligada al sexo cuando se habla d e un
gene ligado al Y no puede decirse si es dominante o rece-
s ivo, ya que nunca hay oportunidad de confrontar!o con un
homólogo, por lo que 'todos los genes contenidos en el
cromosoma y se expresan. Dicho cromosoma e s portador
de los genes que determinan la mascul inidad y ha s t a el
momentono se ha demostrado que gene alguno anormal que
se transmita hered itariamente.

En el caso al gene ligado al X es posible determinar
si es dominante o recesivo debido a que se encuentra en la
hembra con un homólogo. La herencia ligada al X d o mi-
nante poco frecuente en medicina (ver Fig. 8). La heren-
c ia ligada al X reces iva (ver Fig. 9), cuando la hembra es
portadora del genecanormal reces ivo, no lo expresa, dad o
que cuenta con un gene normal dominante en el cromosoma
X homólogo, por lo tanto una mujer portadora es normal fe-
notrpicamente pero sus descend ientes machos tendrán 50
por ciento de probabil idades de recibir el X portador del ge
ne anormal y el hecho de ser machos no les permite ten er
un X normal que domine al recesivo, sino que tendrán un y
y serán por consecuencia Hemicigotosafectados. El 50

'Yode las hijas de una portadora serán portadoras a su vez.
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La descendencia de un individuo macho afectado con un
gene ligado al X reces ivo será normal fenotípicamente pe-
ro el 100,,/0 de sus hijos serán portadores. (2)

A continuación se describen los siguientes grupos de
Genodermatosis:

ALTERACIONES DEL PIGMENTO: Albinismo, Inconti-
nencia pigmenti, Síndrome de Fanconi, Discro-
matosis, Albinismo parcial,

ALTERACIONES DE QUERATINIZACION: Ictiosis c on-
génita, Ictiosis simple, Eritrodermia congénita
ictiosiforme, Poroqueratosis de Mibelli, Síndro-
me de Sj"ógren-Larsson, Queratoma palmar y plan
tar hereditario, Queratosis, Punctata pal mar y
plantar, Mal de Meleda, Acroqueratos is verrus i-
forme, Queratosis pilaris, Pitiriasis rubra p i Ia-
ris, Queratosis folicular.

HIPERPLASIAS, APLASIAS y ATROFIAS: Acantos is
nigricans, Aplasia cutis congénita, Enfermedadde
Cockayne, Síndrome RothmundThomson, S índro-
me de Hallermann Streiff, Disqueratosis congéni-
ta, Displasia ectodérmica hidrótica, Di s p Ia s ia
ectodérmica hereditaria anhidrótica, Di s p Ia s ia
condroectodérmica, Paquironiquia congénita,

ERUPCIONES BULOSAS: Epidermolisis bulosa, Pénfigo
familiar benigno crónico, Acrodermatitis entero-
pática.

DISQUERATOSIS: Síndrome de Ehlers Danlos, Cutis la-
xa, Pseudoxantoma elástico, Síndrome de Turner.
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AL TERACI ONES DEL CABELLO: Moniletrix, Hipertrico
sis familiar, Alopecia congénita, Alopecia here-=
ditaria, Canas congénitas, Canas prematuras, Pi-
li torti, Pili anulati.

ALTERACIONES DE LAS UÑAS: Leuconiquia, Onicoa-
trofia, Onicomadesis, Uñas en raqueta, Uñas en
cuchara, Anoniquia, Onicausis y Onicogrofisis.

SINDROMES NEUROCUTANEOS: Enfermedad de V o n
Recklinghausen, Esclerosis tuberosa, Síndrome
Sturge Weber, Síndrome de Von Hippel L i ndau,
S índrome de Louis Bar.

ENFERMEDADES DE LA SANGRE Y VASOS LINFATI-
COS: Eritema palmar hereditario, Edema angio-
neurótico hereditario, Urticaria familiar ocas io-
nada por el frío, Púrpura simple hereditaria, Sín-
drome Aldrich, Telangiectasia hemorrágica here-
ditaria, Angioneuromioma, Angioqueratoma, En-
fermedad de Mil roy, Nevus vinosos>

TUM ORES, QU ISTES y NEVUS: Xeroderma pigmentosa,
Tricoepitelioma, Lipoma hereditario, Estíatosis-
toma múltiple, Síndrome de Gardner, Nevus.

ALTERACIONES DEL METABOLISMO: Fenilquetonuria,
Alcaptonuria, Porfiria, Amil oidos is s istémica fa-
rnil iar primaria, Proteinos is I ipoidica, Xantoma-
tosis esencial familiar, Hiperlipemia ideopát.ica
famil ¡ar, Enfermedad de Niemann-Pick, Enferme-
dad de Gaucher, Mongol ismo, Cretinismo metabó-
I ico, S índrome de Hurler, Hemocromatos is ideo-
pática. (1)

"

~\:-,



Enfermedad Número "/0

Neurofibromatos is 7 38.9
Acantos is Nigricans 3 16.7
Enfermedadde Darier 2 11.1
Enfermedadde Pringle 2 11.1
Epidermolisis Bulosa 2 11.1
Ictiosis 1 5.5
Alb inismo 1 5.5

TOTAL 18

~
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IV. ESTUDIO ESTADISTICO. PRESENTACIONDE
CASOS CLlNICOS V FOTOS CLlNICAS E

HISTOLOGICAS

GENODERMATOSIS ENCONTRADAS EN EL DEPARTA-
MENTO DE DERMATOLOGIA DEL HOSPITAL GENERAL

EN 10 AÑOS, POR ORDEN DE FRECUENCIA V POR-
CENTAJE EN RELACION AL NUMERO DE ELLAS

ENCONTRADAS

TOTAL DE PACIENTES A QUIENES SE COMPROBO LA
IMPRESION CLlNICA DE GENODERMATOSIS CON

BIOPS lA
Enfermedad Númerode casos

Neurofibromatosis 6
Acantos is Nigricans 2
Enfermedadde Darier 2
Enfermedadde Pringle 1
Epidermolisis Bulosa 2
Ict íosis 1
Albinismo 1

Porcentaje de Genodermatosis en relaci6n al total de pa-
e¡entes 0.58 %.

-"">-.
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PACIENTES CON GENODERMATOSIS POR EDAD,
SEXO Y PORCENTAJE EN RELACIONAL NUMERO

DE GENODERMATOSISENCONTRADAS

Edad Sexo mascul ¡no ,,/0

1-4
5-9

10-14
15-19
20-24
25-29
30-34
35-39
40-44
45-49
50-54
55-59
60-64
65-69
70 y más

1
4
2
2
2
1
2

1
1

1

5.5
22.2
11.1
11.1.
11.1

5.5
11.1

5.5
5.5

5.5

TOTAL 18

~

Sexo femenino ,,/0

,.

1 5.56

Sexo mascul ¡no 94.4,,/0

Sexo femenino 5.5,,/0
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TOTAL DE PACIENTES DEL SEXO FEMENINO POR EDAD Y PORCENTAJE
N.¡:,

EN RELACION AL NUMERO TOTAL

Edad # "lo Edad # "lo

0-1 12 2.71 40-44 18 4.07
1-4 13 2.94 45-49 18 4.07
5-9 27 6.10 50-54 12 2.71

10-14 26 5.88 55-59 15 3.39
15-19 56 12.66 60-64 12 2.71 TOTAL 442
20-24 66 14.93 65-69 13 2.94
25-29 39 8.82 70 Y más 10 2.26
30-34 32 7.23 S in edad 50 11.31
35-39 23 5.20

Edad # "lo Edad # "lo

~0-1
37 1.18 40~44 173 5.55

1-4 77 2.47 45-49 161 5.17
5-9 102 3.27 50-54 135 4.33

10-14 153 4.91 55-59 155 4.98
15-19 449 14.41 60-64 155 4.98 TOTAL 3115
20-24 406 13.03 65-69 121 3.88
25-29 403 12.94 70 y más 158 5.07
30-34 230 7.38 Sin edad 175 5.61
35-39 251 8.06

N
U'1

TOTAL DE PACIENTES DE AMBOS SEXOS POR EDAD Y PORCENTAJE

EN RELACION AL NUMERO TOTAL
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NEU ROFIBROMATOSIS

Frecuencia: los siete casos de Neurofibromatosis encon-
trados entre los 3115 pacientes en el Departamento de Der
matología dan una frecuencia de un caso por cada 445 pa-:
cientes del servicio o sea 0,22 "lo, Por lo que no es muy
frecuente su incidencia,

Edad: No. de casos por sexo
Mascul ino FemeninoEdad

15 años
27 años
40 años
42 años
47 años
50 años
67 años

1
1
1
1

1
1
1

La edad de los pacientes oscila entre los 15 años y
los 67 años o Los casos más numerosos se encontraron en
los mayores de 40 años que fueron 5 casos; el resto en
los menores,

Sexo: se observó predominio del sexo mascul ino ocupando
el 85.71 "lo y el 14.28 "lo el sexo femenino,

Tiempo de evoluci6n: hasta la primera consulta,

Edad No, de casos

De 6 meses a 5 años
De 6 años a 10 años
De 11 años a 15 años
De 16 años a 20 años
De 21 años a 25 años.
De 26 años en adelante
No se anotó la edad

2

1

1
1
2

Hubo casos desde 2 años de evoluci6n hasta 4 años,

Motivo de la consulta: los pacientes consultaron por do-
10ren las lesiones, en 4 oportunidades Ypor motivos es-
téticos en 3 casos,

Estado civil: cuatro pacientes son solteros y los otros 3
no aparece su estado civil en la papeleta,

Topografía: No,

Cabeza
Cuello
Tronco
Extremidades superiores
Extremidades inferiores
No se describ i6

1
3
4
3
2
3

Morfologra: en s610 dos de los casos se reporta presencia
de manchas cafés con n6dulos y en los otros 5 casos, úni-
camente se describe presencia de n6dulos.

Antecedentes hereditarios: en ninguno de los casos se en
contr6 reportadopresencia de antecedentes famil iares, pero
la informaci6n que se trat6 de recabar fue muy poca.

I
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Biopsia: a seis pacientes se les efectuó biopsia que con-
firmó el diagnóstico. El otro paciente fue diagnosticado
clínicamente.

ACANTOSIS NIGRICANS

Frecuencia: los casos de Acantosis Nigricans encontrados
entre los 3115 pacientes dan una frecuencia de un caso
por cada 1038 pacientes que consultaron, o sea un 0.96
por ciento; por lo que dan una incidencia muy baja.

Edad: la edad de los pacientes osciló entre los 12 años
~

y los 32 años.

Edad No. de casos

12 años
30 años
32 años

1
1
1

Sexo: los 3 pacientes fueron del sexo masculino.

Tiempo de evolución:

Tiempo No. de casos

3 meses
18 meses
No se reportó

1
1
1

Mot ivo de la consulta: los 3 pacientes con s u Itaron por
obscurecimiento de la piel, solamente uno de e I1 os pre-
sentó además cuadro acompañadode malestar gen e ral, y
prurito en el área del obscurecimiento.

I
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Estado civil: no se describe.

Topografía:

Cabeza
Cuello
Tronco
Inguinal
Extremidades superiores
Extremidades inferiores

1
3
3
2
1
1

Biopsia: se confirmó el diagnóstico con biopsia de piel en
dos pacientes; el otro fue diagnosticado clínicamente.

Antecedentes hereditarios: ninguno de los 3 reporta pre-
sencia de antecedentes fami Iiares.

ENFERMEDAD DE DARIER

F.recuencia: los 2 casos encontrados entre los 3115 pa-
cientes dan una frecuencia de un caso por cada 1557 p o
sea un 0.06 Por lo que no es muy frecuente s u inci-
denc ia.

Edad: Edad No. de casos

17 años
38 años

1
1

Sexo: los dos pacientes correspondieron al sexo masculi-
no.

Residencia: no tuvo ninguna relación.
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Tiempo de evolución: hasta la primera consulta. Uno de
los pacientes tuvo un tiempo de evolución de 3 años; del
otro no se reportó el tiempo.

Motivo de consulta: los dos pacientes consultaron por in-
fección superficial y dolor en las lesiones.

Estado civil: ambos pacientes son solteros.

Topografía:
Cara
Cuello
Tronco

1
1
2

Antecedentes hered itarios: no hay.

Biops ia: a los dos pacientes se les comprobó el diagnós-
tico por biopsia.

Tratamiento: los dos pacientes recibieron tratamiento de
radioterapia. Vitamina A, oral 150,000 u. al día y un-
gUento con ácido sal icíl ico.

ENFERMEDAD DE PRINGLE

Frecuencia: los dos casos encontrados entre los 3115 p~
cientes dan una frecuencia de un caso por 1557, o sea un
0.06 'lo, consultas dermatológicas. Por lo que no es una
enfermedad de muy baja incidencia.

Edad: la edad de los pac ientes fueron 18 y 19 años.

Sexo: los dos pacientes fueron del sexo mascul ino.

I
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Residencia: ninguno de los casos tuvo relación.

Tiempp de evolución: un paciente con 16 años de evolu-
ción y el otro con dos.

Motivo de consulta: ambos pacientes consultaron por apa-
recimiento de máculas y pápulas en la cara y cuello.

Estado civil: ambos pac ientes solteros.

Topografía:
Cabeza
Cuello
Tronco
Extremidades superiores
Extremidades inferiores

2

2
1
1

Morfología: ambos pacientes presentaron máculas y pápu-
las.

Antecedentes hereditarios: ninguno de los pacientes refi-
rió tener antecedentes famiIiares.

Impresión clínica de ingreso: a los dos pacientes se les
ingresó con impresión cl ínica de Enfermedad de Pringle.

Biopsia: únicamente con un paciente se comprobó el diag-
nóstico por biopsia; el otro fue diagnosticado clínicamen-
te.

A los dos pacientes se les efectuó dermoabrasión en cara.
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EPIDERMOLlSIS BULOSA

Frecuencia: los dos casos encontrados entre los 3115 dan
una frecuencia de un caso por cada 1557 pacientes que
consultaron, o sea un 0006,,/0. Por lo que su i nc id (' n-
e ia no es muy frecuente o

Edad: la edad de los pacientes fue de 17 y 22 años.

Sexo: los dos pacientes fueron del sexo mascul ino.

Tiempo de evolución: un paciente con 10 años de evolu-
ción y el otro con 4.

Motivo de consulta: los dos pacientes consultaron por de-
bilidad de piel que se rompe fácilmente al menor trauma-
tismo.

1I
,

"

1

'"
Topografía:

Cabeza
Cuello
Tronco
Extremidades superiores
Extremidades inferiores

2
2
2
2
2

1,1

I

1

1,

11

Morfología: ambos pacientes presentaron ampollas que al
romperse dejaban cicatriz. Uno de ellos presentaba la piel
de todo el cuerpo elástica; el otro nomal.

Antecedentes: lino de los pacientes refirió c o m o antece-
dente que la abuela materna padeció de la misma enferme-
dad.

Examen: a uno de los pacientes se le efectuó frote oral y
se encontró cuerpos de Barr; presentó 20 ''lo, c l'o ma ti na
sexual pos it iva.

I
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ICTIOSIS

Frecuencia: un caso entre 3115 pacientes, da una fre-
cuenc ia de un caso por cada 3115 consultas, o s e a un
0.03 "/0.

Edad: 6 años.

Sexo: mascul ino.

Tiempo de evolución: cuatro años.

Residencia: no se describe.

Motivo de la consulta: lesiones escamosas.

Topograffa: tronco, extremidades superiores e inferiores,
respetando las áreas de flexión, cara y cuello.

Antecedentes hereditarios: no hay.

ALBINISMO

Frecuencia: un caso entre 3115 pacientes da una frecuen
c ia de un caso por cada 3115 consultas, o sea 0.03"/0. -
Edad: 27 años.

Sexo: mascul ino.

Tiempo de evolución: no se describe.

Residencia: Jutiapa.
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Motivo de consulta: caso basocelular, ya diagnosticado.

Topografía: no se describe.

Antecedentes hered itarios: no se describen.
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V. DESCRIPCION DE LAS GENODERMATOSIS
ENCONTRADAS EN EL DEPARTAMENTODE
DERMATOLOGIADEL HOSPITAL GENERAL

"SAN JUAN DE DIOS"

ENFERMEDAD DE VON RECKLlNGHAUSEN

Introd ucc ión

Esta enfermedad fue descrita en 1882 por Von Reck-
linghausen, por lo cual lleva su nombre.

Definición: esta es una forma de displasia congénita, ma-
nifestada por cambios desarrollados en el sistema nervioso
central, músculos, huesos y piel. (7) Se trata de una en-
fermedad familiar que se transmite por herencia dominante
autosómica; (9)

Etiología: se ha pensado en factores tóxicos, psíquicos,
metaból icos o de otra índole que pudieran ocasionar alte-
ración durante la vida embrionaria, pero en Ia actual idad
han quedado descartados estos conceptos. La real idad es
que no se conoce la verdadera causa.

j

J

Frecuencia, edad, raza, sexo: Crowe y cols., est i man
que la frecuencia es de 0.0003, o sea un caso en 2500
enfermos. Hay mayor incidencia en sexo masculino, es
más frecuente en los de raza negra y aparece por lo general
en la pubertad, pero se puede encontrar desde el na c i-
miento, sobre todo las manchas café con leche. En las mu-
jeres, la enfermedad se presenta durante el embarazo o la
menopausia, pero puede aparecer en cualquier edad.
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Cuadro cl ínico: el estud io cl ínico comprende las s iguien-
tes manifestaciones. l. En piel. 11. Neurológicas y psí
quicas. 111. Alteraciones óseas, articulaciones y tendi=
nosas. IV. Endocrinas. V. Viscerales. VI. Trastornos
oculares. VII. Malformaciones congénitas. (16)

1. Alteraciones cutáneas:

Es típica en esta enfermedad una tríada sin t o mática
const ituida por:

a) Pigmentaciones: en el tegumento se observan man-
chas pigmentarias de color café con leche de unos po-
cos centímetros de diámetro y sin relieve. A veces
puede observarse una pigmentación reticulada del cue-
11o o profusión de efél ides axi lares que aparecen en un
20,/,0de casos. Otro tipo de pigmentación son las me
lanodermias que en capa dan un aspecto de tipo ad is=
soniano (9, 13, 16). Cuando 6 manchas mayores de
L 5 cms. están presentes, algunos autores consideran
que es patognomónico de esta enfermedad. (7)

I

b) Tumoraciones cutáneas: tienen consistencia blanda,
parecida al de los moluscos, pueden ser tumores pedi-
culados o sésiles, localizados o diseminados a todo
el tegumento, su número es escaso en las formas be-
nignas, pero puede ocupar casi toda la superficie del
cuerpo, se local izan de preferencia en el tronco, cue-
llo y cabeza, raramente se ven en órganos gen itales,
palma y planta de los pies, su tamaño varía de un chi
charo al de una mandarina, su consistencia ordinaria-
mente es blanda y da a la palpación la i mp re sión de
una masa depresible en la.cual el dedo se hunde fá-
cilmente, por lo que se les llama también "tumoracio-
nes fantasmas", Algunas veces las tumoraciones son

I
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de consistencia dura, están adheridas a los tegumen-
tos y son junto con ellos, sobre los planos profundos.
La piel que los recubre es de coloración normal o li-
geramente rosada, a veces azulosa y como transparen-
te por encima de la tumoración. (16) Es frecuente e!2.contrar un elemento tumoral mayor que los otros, que
puede a veces ocasionar una elefantiasis regional (de
un miembro, de la cara, del párpado). El tegumento es
allí hipertrófico, de color pardo, en general s e ha II a
recub ierto por pelos largos y oscuros, y p e nde f o r-
mando gruesos pliegues; se trata de pquidermias loc~
Iizadas por presencia de neuromas plexiformes y cons-
tituye lo que clásicamente se denomina el Tumor Real
de Ia enfermedad. (9)

c) Tumoraciones nerviosas: las tumoraciones nerviosas
(neuromas) presentan dos variantes: las que s e en-
cuentran en las extremidades terminales de los filetes
nerviosos y los neurofibromas tronculares que se en-
cuentran a lo largo de los nervios cutáneos. Hay un
tipo difuso de tumores llamados plexiformes q u e co-
múnmenteafectan a un grupo de nervios especialmente
de cuero cabelludo, de la cara, de las regiones, de las
regiones glúteas, de los miembros, del aparato diges-
tivo de la vejiga, plexos y sacros. Anexos delapiel:,

,las glándulas sebáceas y sudoríparas en cuya cercanla
hay fibromatosis, se encuentran rodeadaspor tejido fi-
broso y aplanadas con trastornos degenerativos. En el
pelo como una manifestación frecuente hay agenesia
pilar e hipertricosis de la región sacra.

11. Alteraciones neurológicas y psíquicas:

a) Sistema nervioso periférico: los neurofibromas subcu-
táneos siguen el curso de los nervios muy discreta-.



38

mente y van creciendo lentamente a lo largode los ner-
vios periféricos. Estos son los neuromas plexiformes.

Después el tumor subcutáneo se puede ir a s o c iando
con otras lesiones a lo largo del mismo tronco nervio-
so. (7) En los tumores de los nervios es raro que se
produzca dolor, se pueden encontrar parestes ias y por
excepción problemas motores y tróficos.

b) Sistema nervioso central: en la neurofibromatosis se
puede encontrar tumoraciones de tipo espongioblasto-
ma y astrocitoma local izadas en las meninges, en la
médula ósea, en el cerebelo, etc. La compresión de
la médula o de los centros nerviosos se traduce según
el caso por parálisis, perturbaciones sensitivas de to-
das clases, síndrome de Brown-Sequard, yambliopía.
Los neurinomas de tipo central, por lo general no son
malignos a menos que la localización los haga pel i-
grosos.

Charpentier señala que el 63 ,,/0 de los pa c i e ntes de
neurofibromatosis tienen alteraciones psíquicas y es-
tas son debidas en parte a la debil idad congénita y por
otra a la hipertensión intracraneana por tumores cere-
brales o por les iones degenerat ivas.

111. Manifestaciones óseas articulares y tendinosas:

a) aseas: Félix Acevedo, cree que el 50,,/0 de los pa-
cientes tienen trastornos esqueléticos y que algunos
son característicos de la enfermedad, entre las altera-
c iones tenemos: escol ios is angular severa, trastornos
del crecimiento, encorvadura y pseudoartrosis, encor-
vadura y pseudoartrosis, defectos de la pared posterior
o superior de la órbita y cambios erosivos en los hl,1e-
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SOSo La sifoescoliosis puede ser de aparición pre-
coz; a veces es muy severa y se local iza en I a re-
gión dorsal. Los cuerpos vertebrales se en c u entran
muy deformados en el sitio de la angulación, hay con-
junción y reducción de los cuerpos vertebrales en for-
ma de cuña, los cuales llegan a fusionarse provocando
dolores intensos, compres iones medulares, problemas
cardio-respiratorios. Las alteraciones en la pared
posterosuperior de la órb ita, general mente se acompa-
ñan de exoftal mos pul santes y se cree que son deb idas
a una displasia congénita del mesodermo. L os cam-
bios erosivos son las manifestaciones óseas comunes
y se deben a que los tumores periféricos erosionan los
huesos que se encuentran en su cercanía, la local ¡za-
c ión más común son las cost i lIas. Además se puede
encontrar espina bífida y las dislocaciones y fracturas
son frecuentes. (7, 16)

b) Articulares: se encuentra hiperelasticidad de los I i -
gamentos que es más marcada en las pequeñas articu-
laciones. Existe laxitud que comprende no s ó lo los
ligamentos sino las cápsulas articulares y los tendo-
nes.

c) Tendinosas: se ha señalado la coexistencia de distro
fias tendinosas como la retracción de la aponeurosis
palmar, la retracción del tendón de Aquiles, etc. (16)

IV. Manifestaciones endocrinas:

La neurofibromatosis puede estar asociada a altera-
ciones de las glándulas endocrinas, por ejemplo, encontra-
mos hipotiroidismo, diabetes, bocio simple, tetania, desa-
rrollo sexual tardío o incompleto, alteraciones dé la mens-
truación, acromegalia, enanismo, insuficiencia suprarrenal,
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tumores de tipo feocromocitoma con crisis de hipertensión
paroxística, hiperpatiroidismo. (7, 16)

HISTOPATOLOGIA

V. Manifestaciones visceral es:

Tanto en la piel como en las demás Io cal i zaciones,
los tumores están constituidos por una proliferación fibro-
celular, en general laxa, a expensas de las c é I u Ias de
Schwann de los nervios. Existen zonas mixoides. Las pa-
redes de los capilares sanguíneos son gruesas y hialinas.
Es en suma la imagen de un schwannoma que puede ser muy
poi imorfo (9), Las tumoraciones están compuestas de fi-
bras onduladas que se acomodan enforma de filamentos flo
jos con tendencia a formar remolinos y espirales. La es=-
tructura en forma de tejido flojo ondulante de las fibras es
característica del neurofibroma. Mezcladas entre Ias fi-
bras se encuentra un gran número de núcleos, los c ua Ie s
son ovales o fusiformes de un tamaño uniforme y se colo-
rean débilmente (16),

Las les iones consisten en la presencia de tumores neu
roglimatosos (iguales a los de la piel ya los de los n e r=-
vios) nada más que localizados sobre uno o diferentes ór-
ganos.

Las tumoraciones del aparato digestivo son má s fre-
cuentes que las toráxicas y se encuentran en la mucosa del
estómago, en el intestino, en el recto y también en el me-
senterio. La sintomatología es pobre, generalmente hay
sensación de náuseas, dolor abdominal, a veces me Ie na,
hematemesis, síndrome ulceroso, invaginación intest inal o
anemias por sangre oculta en heces, no haya den o patías
por lo que se piensa que no afecta el sistema Iinfático. Evolución:

VI. Trastornos oculares: La enfermedad persiste a lo largo de toda la vida, ya
sea estacionaria o bien multiplicándose y creciendo pro-
gresivamente. Rara vez los pacientes muerend eb id o a
ella. Su evolución es lenta, aparecen más durante la ges-
tación empeorando en cada uno de los embarazos sucesivos,
también aumentan durante la menopausia o con traumatis-
mos e infecciones. Se debe sospechar la transformación
maligna cuando un neurofibroma aumenta de tamaño y se
vuelve indurado y doloroso. La tumoración se t ra nsforma
en maligna aproximadamenteen un 10 ,/", según algunos au
tores y señalan que las biopsias repetidas predisponen a
este cambio. (9, 13,16)

Los s itios que más frecuentemente ataca la neurofi-
bromatosis son por orden: párpados, nervios ópticos, órbi-
ta, retina, iris, córnea y conjuntiva. Los tumores que se
han encontradoson de dos tipos: gl iomasy endoteliomas,
s iendo los primeros los más comunes. El neurofibroma e s
el más común de los tumores de la órbita y el crecimiento
no sólo afecta la órbita, sino también los párpados, la cara
y el cuero cabelludo.

VII. Malformaciones congénitas:

Se han asociado a la neurofibromatosis: megaureteros,
úteros dobles, paciente con divertículo de colon, con este-
nosis de la pulmonar, afecciones valvulares, hipertrofia del
clítoris, y de los labios menores. (l6)

Diagnóst ico:

La coexistencia de manchas pigmentarias con los ne-
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vus, debe hacernos pensar en la presencia de la enferme-
dad, y si además se encuentran tumores en el trayecto de
los nervios, se confirma más el diagnóstico. En cambio,
es difícil si se presenta uno solo de los signos, ya que só-
lo se piensa en la enfermedad pero no se con f i r m a. La
biopsia lo confirma plenamente.

3) La intervención quirúrgica está indicada, en c a s o de
que un fibroma esté produciendo síntomas compresi-
vos, trastornos en la función de algún órgano, que el
fibroma se vuelva doloroso, y en caso de que haya de-
generación maligna. Son frecuentes las recidivas
después de la extirpación quirúrgica.

D iagnóst ico d iferenc ial:

Hay varias enfermedades de las cuales se debe di fe-
renc iar, ejemplo: Neuromas, Gang I ioneuromas, F i b r o m a
molluscum gravidarum, Lipomas, Gliomas típicos o atípi-
cos, Quistes pediculados, Esclerosis tuberosa de Bourne-
ville, Queloides, Gomas de origen luético, Lepra, enferme-
dad de Hodkin, Neoplasias malignas, enfermedad de Addi-
son, etc.

4) No está indicada la intervención qUirúrgica con fi-

nes estéticos porque puede degenerar en sarcoma.

5) Algunos han hecho intentos para d e s p i g m entar las

manchas con lociones y pomadas pero no han obtenido
ningún resultado.

Pronóstico:

6) Es conveniente usar la psicoterapia en estos e nfer-

mos, haciéndoles hincapié en lo benigno de su mal,
señalar la rebeldía y el hecho que no es contagioso.
(7, 9, 16)

La enfermedad dura toda la vida y general mente es be
nigna pero progresiva, las alteraciones mal ignas se pueden
presentar en algunas de las lesiones. La extensión pro-
gresiva del neurofibroma plexiforme puede llegar a la mé-
dula ocasionando daños severos o la muerte sin q u e haya
ninguna transformación cancerosa. (16)

ACANTOSIS NIGRICANS

Introducción:

1) Ningún tratamiento médico tiene acción alguna, por lo
que se debe ser excl us ivamente s intom6 ti c o par a
combatir los dolores.

Los primeros casos de esta enfermedad fueron publ i-
cados por Poli itzer y Janowsky. y Darier fue el p r i mero
en señalar la relación de esta afección con un tumor mal ig
no de local ización visceral. (11) -

Tratamiento:

2) La radioterapia en este tipo de tumores es totalmente
ineficaz.

Definición: es un proceso caracterizado por hiperquerato-
sis, papilomatosis y pigmentación que se presenta en to-
das las razas y en ambos sexos (9). Aunque algunos au-
tores creen que hay cierta predilección por la r a z a ne-
gra (11).
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Clasificación: en la actual idad se admiten los siguientes
tipos: clínicamente casi idénticos pero de teología muy
diferente.

a)
b)
c)

Pseudoacantos is Nigricans
Acantosis Nigricans Benigna
Acantosis Nigricans Maligna

Cuadro cl ínico:

a) Pseudoacantosis Nigricans: es un proceso benigno y
reversible condicionado exclusivamente por la obesi-
dad. Comienza con ella y desaparece al adelgazar el
enfermo. Es por tanto, sólo una "Fenocopia" (altera-
ción patológica que reproduce el cuadro de una enfer-
medad producida por un trastorno genéticoJ. Causada
por factores ambientales. Puede ser famil iar sólo si
hay obesidad familiar.

Son lesiones mal limitadas localizadas en axilas, in-
gles, labios mayores, pliegues glúteos, cuello y nuca
que forman placas difusas de color pardo claro o s u-
cio, incluso negruzcas surcadas por repliegues y ele-
vaciones papulosas y papil omatosas que le dan un pe-
culiar aspecto acolchado. Aparecen en obesos de piel
morena condicionada por lo menos en gran parte por la
fricción y maceración de los pliegues. Se ve en am-
bos sexos y a cualquier edad aunque por lo general
entre los 20 y 60 años.

b) Acantosis Nigricans Benigna: más llamada Acantosis
Nigricans juvenil que puede empezar desde la primera
infancia o incluso después del nacimiento pero con ma
yor frecuencia aparece entre la segunda y tercera dé-=-
cada de la vida, s iendo mucho más corriente antes de
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la pubertad. Los síntomas son también el engrosa-
miento y coloración grisácea o parduzca de la piel de
pliegues axilares, nuca y región inguinal, con acen-
tuación de los surcos normales yaspecto parecido al
de una I iquenificación. Las extremidades no se hallan
habitualmente afectadas aunque pueden, excepcional-
mente, interesarse los pl iegues de codos y huecos po-
plíteos y la espalda. En cambio, nunca se hallan le-
s iones en partes d istales o en mucosas y semimuco-
sas por lo menos en un principio. Junto a las placas
pigmentadas y engrosadas, existen a veces pequeñas
tumoraciones moluscoides y papilomatosas de peque-
ño tamaño, del tipo del Acrocordón que pueden ser nu-
merosas e incluso dominar el cuadro cutáneo.

Los síntomas subjetivos son escasos como ligero pru-
rito o ninguno. Es característico en este tipo de acan
tosis el que la sintomatología cutánea no tenga ten-=-
dencia a la progresión. Alcanza su máximo en la pu-
bertad y con el tiempo manifiesta tendencia a la re-
gresión espontánea. Esta modal idad no se asocia a
neuplasias pero sí a varios procesos y displasias: dé-
ficit mental, malformación de mamas, basofilismo pi-
tuitario, adenomas eosin6filos pituitarios con acrome-
gal ia o gigantismo, malformaciones óseas, o c u I ares,
uretrales, hiper e hipotiroid ismo y otros trastornos en-
docrinos, síndrome de Stein-Lewenthal, macrosomías,
enfermedad marmórea del esqueleto, pers istencia del
conducto arterioso, infantil ismo, aracnodactil ia, nevus
múltiples, queratodermias, cirrosis hepáticas, así co-
mo asociaciones con síndrome de Bloom, síndrome de
Rud, esclerosis tuberosa y condrodistrofia. Debe re-
cordarse que la Acantos is Nigricans benigna forma par
te del s índrome de Lawrence-S iep (1 ipoatrofia congé=-
nita de miembros y cara de un tipo parecido al d e la
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acrogeria, hipergl icemia, hepatomegal ia, poi iuria, hi-
pertricos is, hipergen ital ismo" c~ecimiento óseo e~c~-
sivo aspecto facial caractenstlco y Acantosls Nlgn-
can; de pl iegues). Esta última comienza en la niñez
y regresa alrededor de los 10 años, siendo un síntoma
inconstante pero de los más precoces de la enferme-,

,.
dad. Es un proceso genético de caracter receslvo.

Relación con tumores internos:

Sólo en contados casos no se han hallado neoplasias
malignas. Se ha asociado con colitis ulcerosas y con fo-
cos sépticos dentarios. El cáncer más frecuente es el del
estómago siguiendo el del tubo digestivo, vías bil iares, neo
plasias bronquiales, de mama, útero, hígado, páncreas, ova
rios, tiroides, etc. Generalmente son neoplasias epitelia=-
les. Es excepcional su presentación en tumores malignos
infantiles y ha sido descrita la asociación con el dermato-
fibrosarcoma prutuberans.

c) Acantosis Nigricans Maligna: es un síndrome para-
neoplás ico que aparece en la edad adulta. Es de pre-
sentación muy rara y afecta ambos sexos con ma y o r
frecuencia en el masculino. La sintomatología es pa-
recida a las anteriores. Comienza por pigmentac ión
amarronada de grandes pl iegues, pesones, región um-
bilical, genitales externos y región pereanal, pero más
adelante pueden afectarse otros territorios; c u e 110,
huecos poplíteos, dorso de manos y pies y sobre todo
a diferencia de las anteriores, son afectadas I a s mu-
cosas y semimucosas (boca, ano, genital es y ojos).

Puede extenderse a espalda y a veces ser algo asimé-
trico pero generalmente las lesiones son simétricas. El
curso es progres ivo, con el tiempo la pigmentación se
vuelve cada vez más acusada y extendida, la papilo-
matos is adopta un aspecto verrugoso, de forma que en
algún punto puede recordar el de las verrugas v u I g a-
res. La afectación de mucosas (presente en la mitad
de los casos) llega a'interesar faringe, h ipofaringe,
lengua, laringe, esófago y vagina. El borde palpebral
y conjuntiva quedan repletos de verrugosidades que II~
gan a obstruir los conductos lagrimales. Se presenta
hiperqueratosis de palmas. Las uñas muestran alte-
raciones tróficas con surcos o fragil idad ungueal. Hay
prurito y son frecuentes las irritaciones de las partes
afectadas y los cabell os pueden caer o quedar altera-
dos.

Habitualmente los cánceres son de gran mal ignidad
con metastasis precoces, sólo excepcionalmente los sínto-

La sintomatología general es la propia del cáncer oca-
s ionante. (9)

Histología y patogenia:

Los cambios histológicos incluyen hiperqueratosis re-
lativa y absoluta marcada acantosis con atrofia de la pa-
red celular, aumentada pigmentación de las células basa-
les y dendríticas, unos cuantos melanocitos asociados con
el pigmento en la porción superior de la piel o papilomato-
s is y una infiltración perivascular I infocítica en el cutis.
(1)

Las asociaciones con neoplasias, obesidad o malfor-
maciones podrían considerarse como casual es si no exis-
tiese el hecho de que es pos ible provocar e x p e r i mental-
mente la Acantosis Nigricans mediante la ad mi nistración
de grandes dosis de ácido nicotínico.

Evolución y pronóstico:
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mas cutáneos pueden preceder por un período más o menos
largo a las manifestaciones clínicas de la neoplasia. En
otras ocasiones las manifestaciones de la neoplasia han
precedido a los síntomas cutáneos. La mayoría de los ca-
sos son cánceres inoperables. La extirpación q u i rúrgica
del tumor puede dar lugar a la regres ión parcial o total de
las manifestaciones cutáneas aunque por lo general la re-
misión es sólo temporal.

Diagnóst ico:

El diagnóst ico con las otras modalidades de Acantos is
Nigricans es relativamente fácil si se tiene en cuenta la
edad del comienzo, la rápida progresión de los síntomas, el
interesamiento de mucosas y la sintomatología general. La
biopsia nos ayuda en muchas oportunidades. (9)

Tratamiento:

No hay un tratamiento satisfactorio para la Acantosis
Nigricans. En todos los casos, investigaciones para des-
cartar cáncer, deben ser efectuadas (lJ. Se trata la neo-
plas ia causal. La administración de preparados de supra-
rrenal y de vitaminas y dieta adecuada, ayuda a mejorar los
s íntomas cutáneos.

ENFERMEDAD DE DARIER

Introducción:

Esta entidad fue primeramente descrita por Morrow en
1886, luego en 1889 la describió Darier en Francia co-
mo Psorospermosis fol icular vegetante, por creer que los
cuerpos redondos eran parásitos del grupo c o c cid i o d e s
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psorospermoides. En el mismo año en Norte A mé rica es
descrita por J. C. White, pero fue J. T. Bowen qUien re-
chazó la naturaleza parasitaria, interpretándola como for-
maciones epiteliales anormales, hecho este, aceptado y
muy bien estud iado por Darier, posteriormente. (12)

Definición:

Es un proceso familiar caracterizado cl ínicamente por
unas lesiones en los folículos pilosos y en ocasiones por
aparición de masas vegetantes. Todas estas lesiones mues
tran una especial predilección por las zonas seborreicas:-
(9)

Entre los sinónimos de la enfermedad tenemos: a) Dis
queratosis fol icular¡ b) Acné sebácea¡ c) Córnea hiper=-
trófica de Lutz¡ d) Ictiosis sebácea. (11)

Etiología e incidencia:

En real idad se desconoce el origen de la enfermedad
se le cons idera como una Genodermatos is autosómica d o ~

minante, pero no son raros los casos aislados, por lo que
la penetrancia debe ser escasa o con facilidad se presen-
tan nuevas mutaciones.

Se observa en todas las razas y teóricamente a mb os
sexos son afectados por igual¡ sin embargo, la mayoría de
los casos y sobre todo los más severos son reportados en
hombres, la expl icación a este hecho quizá sea por la ma-
yor actividad de las glándulas sebáceas y su mayor dispo-
sición al sol. (7, 9, 12)

Por lo general, la enfermedad comienza en la infancia
entre los 8 y 16 años o excepcionalmente antes, pero a
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pesar de ser un trastorno esenc ial mente genét.ico, a veces
puede no manifestarse hasta la edad adulta e Incluso en la
vejez. Las lesiones elementales al comienzo se caracte-
rizan por pápulas fol iculares o perifol iculares firmes de p~
queño diámetro, ligeramente rugosas, las cual es al aumen-
tar de tamaño se obscurecen y se cubren de escamas y cos
tras grasosas, marrones o grises, adherentes, las cuales aT
ser removidas dejan una depres ión infund ibul iforme carac-
terística (12J. Se localizan principalmente en p I i egues
nasogenianos y mejillas, zonas temporales, frente, c u e r o
cabelludo, partes medias del pecho, espalda, dorso de las
manos, pl iegues inguinales y región genital. Sin embargo,
en otros enfermos pueden quedar afectadas regiones distin-
tas de las seborreicas. En casos intensos llegan a con-
cluir las escamocostras y se forman grandes placas verru-
gosas y mal 01ientes.

Lesiones vegetales, mal 01ientes, maceradas y u I c e-
rantes, tienden a aparecer en zonas retroauriculares, i n -
gles, axilas, genitales e interglúteos. Generalmente la le-
sión es simétrica y de diseminación amplia, pero puede
haber inclusión unilateral. El cuero cabelludo es atacado
precoz mente y se recubre de una escamocostra aunque ge-
neralmente no hay alopecia, secundaria a la instalación de
las lesiones. Al ver las escamocostras por su cara inter-
na se observan prolongaciones que semejan e s tal actitas.
En el dorso de las manos se observan lesiones pap ulosas
planas que recuerdan verrugas de este tipo o la Acroquera-
tos is verruciformis, las pal mas y las plantas presentan hi-
perqueratosis circunscritas. En las uñas se observa h i-
perqueratosis subungueal con engrosamiento, presencia de
surgos longitudinales, las uñas se hacen quebradizas en su
porción distal pudiendo separarse de su lecho. Los labios
pueden ser costrosos, fisurados, dolorosos y superficial-
mente ulcerados. La lengua puede presentar aspecto ve-

1
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lioso. General mente pequeñas pápulas blancas están pre-
sentes en la región gingival. Otras localizaciones como
mucosas, esófago, faringe y tracto respiratoria han s ido
descritas, pero muy raramente.

Como manifestaciones subjetivas los síntomas más fre
cuentes son prurito que puede variar de intens idad. Se agra
va principal mente en los meses de verano y esta puede co=-
menzar después de una severa quemadura de sol. Presenta
incomodidad, dolor, sangramiento fácil y olor o fe n s i v o.
Trastornos neuro-psíquicos de muy diversas índoles acom-
pañan casi siempre a la enfermedad. (1, 7, 9, 12)

Histopatol og ía:

Es patognomónica. Hay engrosamiento e irregularidad
de la epidermis con invaginaciones y tapones c ó r neo s,
acantosis y paraqueratosis así como hiperplasia de la ca-
pa basal. Lo más característico es lo siguiente: 1) hen-
diduras (lacunae), repletos de serosidad ya veces he mo-
rrágicas en plena epidermis causadas por una a c a ntól is is
especial existente en esta enfermedad que da a la epider-
mis un aspecto discontinuo¡ 2) presencia de los llamados
"corps rondsll y de "granosOl, células dísqueratósicas que
se hallan a diferentes niveles del cuerpo de Malpighi y en
torno a las hend iduras. Son elementos mayores que las cé
lulas epidérmicas normales con núcleo intensamente basó=-
filo y citoplasma eosinófilo que se condensa en una mem-
brana externa visible en forma de anillo. Sufren una que-
ratinización precoz antes de llegar a la capa córnea (d i s-
queratosis benignaJ. Los IIgranosll son de mucho menor
tamaño, se parecen a células paraqueratósicas, excepto
que su núcleo es algo mayor o algo más alargado o en gra-
no de café, el citoplasma arrugado y se ven en la capa cór
nea¡ 3) el tercer elemento característico es la prol ifera=-
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ción papilomatosa de la dermis papilar en el interior de las
hendiduras formando los llamados "villi". En la dermis
puede existir un infiltrado inflamatorio más o menos acu-
sado. (9)

sis es llevada a cabo durante más o menos tres meses y al
obtener beneficios deben disminuirse para evitar síntomas
de hipervitaminosis. (7, 9, 12)

Evolución y pronóstico:
Corticosteroides sistémicos producen una exce lente

respuesta pero la continuación de estos es necesaria para
que exista mejoría. Las inyecciones de triamsinolona pro
ducen resultados buenos, sin embargo, la recurrencia des=-
pués de establecido el tratamiento son frecuentes. Para las
lesiones inflamadas los corticosteroides tópicos, e n un-
gUento y en crema con urea o con ácido sal icíl ico a y u dan
bastante. Fulton y sus asociados han usado cremade áci-
do de vitamina "A" con ácido retinoico al 0.1 'lo tópico
con oclusión o sin ella y han obtenido aclaramiento por va
rios meses. (7)

Esta enfermedad mejora en el inv ierno y empeora en ve
rano, en la inmensa mayoría de los casos el estado generar
se mantiene en buenas condiciones, no así el estado p s í-
quico. El pronóstico es bueno y la mayor parte de los pa-
cientes pueden desempeñar una vida normal. (7, 12)

D iagnóst ico:

El cuadro clínico es clásico por lo que su diagnóstico
no es difícil. Se comprueba totalmente por medio de biop-
sia.

El Methotrexate sistemáticamente no ayuda en el tra-
tamiento de la enfermedad de Darier. .

Diagnóstico diferencial:

Se debe diferenciar de la Acantosis Nigricans, Que-
ratosis pilares, de la Queratosis seborreica, de la Leuco-
plasia y Liquen plano, del Pénfigo vegetante (1, 7, 12)

ENFERMEDAD DE PRINGLE

Tratamiento:

Sinónimos: Epiloia de Sherlock, Esclerosis tuberosa
de Reckl inghausen-Bournevi lIe-Pringle, EsClerosis tube-
rosa, Bourneville-Pringle, y otros autores la den o minan
Adenomas sebáceos. (7, .9, 13)

La vitamina "A" ha sido usada durante muchos a ño s
para aminorar el curso de la enfermedad. Varios grados de
éxito se han experimentado y la dosis acostumbrada ha si-
do de 50 a 100,000 unidades diariamente. Reciente-
mente 300,000 han sido usadas y encontradas más o me-
nos efectivas. Otro esquemaque se ha seguido es de...
100,000 diarias por dos meses, dejando dosis de mante-
nimiento de 25,000 diarias. La terapéutica con altas do-

Definición:

Es una afección hereditaria, que se transmite en la ma
yoría de los casos con carácter dominante y se caracteriza
por la asociación de manifestaciones cutáneas, neuropsí-
quicas y viscerales, de aparición precoz (9), Esta enfer-
medadpresenta la tríada de angiofibromas, epilepsia y re-
traso mental. (7, 13)
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Etiología:

Es una enfermedad hereditaria, que tiene un patrón au-
tosómico dominante. Un miembro de la famil ia puede tener
un angiofibroma, mientras que otro puede tener epilepsia o
alguna otra manifestación de la enfermedad.

Cuadro cl ínico:

a) Manifestaciones cutáneas: la única lesión cutánea
presente en la temprana infancia es la mancha h i po-
crómica linear, en forma de hoja de fresno, de 1 a 3
cms. de tamaño, local izada en el tronco o en las ex-
tremidades. El examen de luz de Wood pone en evi-
dencia la diferencia entre la lesión y la piel, no r ma
que de otra forma es poco aparente en la piel blanca.
Estas manchas se deben buscar en todos los niños que
tienen convulsiones no relacionadas a la fiebre. Los
angiofibromas aparecen después de varios años y se
siguen extendiendo hasta la pubertad, estos se man-
tienen sin cambio por el resto de la vida. Son peque-
ñas neoformaciones de 1 a 10 mm, rosadas o amari-
llas, telangiectásicas con una superficie lisa brillan-
te. Se distribuyen principalmente en los pliegues na-
solabiales, mejillas y mentón (13), a estas neoforma-
ciones se les denominan incorrectamente ad e noma s
sebáceos, son de disposición simétrica y van aumen-
tando en número. Las manchas café con leche han si-
do encontradas en un 50 Yode ellos. A estas ma n -
chas se le han dado varios nombres, como vena des-
pigmentado y vitiligo. Aunque estas lesiones no son
vitil iginosas pero sí son máculas hipomelanóticas con
menos melanina en los melanosomas. (7)

Es clásico distinguir según sean tumorcitos congesti-
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vos vascularizados ode elementos blanco-rosadosfi-
brasos, que son la variedad roja de Pringley la varie~
dad fjbrosa de Hallopeau-Leredde. Además pueden
existir en el tronco nevus conjl.lntivos en placa, pardo
amarillentos de varios centímetros de diámetro y de su
perficie que recuerda la piel de naranja, y también fi=-
bromas blandos, manchas acrómicas. seudovitiligoi.,.
deas, y los curiosos fibromas queratósicos periunguea
les en grano de mijo que reciben el nombre de Tumores
de Koenen y que son patognomónicos de este s í ndro-
me.

b) Síndrome neuropsíquico: prácticamente constante, se
caracteriza por crisis comiciales y retraso mental (9).

Casi el 100 Yode los pacientes con esclerosis tu b e-
rosa con retraso mental tienen convulsiones, las cua-
les general mente empiezan a los 5 años y por lo me-
nos el 50 Yode los pacientes sin retraso mental ta m-
bién tienen epilepsia.

Las convulsiones y el retraso mental están relaciona-
dos con hamartomas en el cerebro (7). La mayoría de
los pacientes con el tiempo muestran EEG anormal y
calcificaciones intracraneanas dentro del hamartoma
(13) Von Reckl inghausen describió presencia de pro-
liferaciones de tejido glial, principalmente en el cór-
tex, que denominó esclerosis tuberosa por la s e me-
janza macroscópica de las lesiones con los tubérculos
vegetantes.

c) Otras manifestaciones: con frecuencia se encuentran
tumores gl iales retinianos (facomas), tumores d isgené-
ticos en riñón (hipernefromas, quistes, fibromas, angio
I ipomas), en corazón (rhabdomiomas, ma I formaciones
viscerales y esqueléticas diversas). (7)
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Histol ogía:

Los tumores cutáneos están constituidos por un tejido
conjuntivo denso, concéntricamente dispuesto alrededor de
los anejos pilosebáceos que pueden ser hiperplásicos. Es-
ta hiperplasia no justifica sin embargo, el término de ad~
noma sebáceo. Las lesiones cerebrales y ret ¡ni anas se
deben a una proliferación gl ial. Es característica la pre-
sencia de grandes células inmaduras de tipo embrionario en
las lesiones cerebrales y cardíacas. (9)

Evolución y pronóstico:

S i el desarrollo mental es normal hasta la adolescen-
cia el retraso mental subsecuente es raro. Considerando a
todos los pacientes con manifestaciones antes de los 5
años, el pronóstico para la vida es pobre, aproximadamente
un tercio mueren antes de los 10 años y otro tercio antes
de los 25, generalmente por epilepsia o infección pero a
veces por tumores cerebrales, insuficiencia cardíaca con-
gestiva o fibros is pulmonar.

Tratamiento:

No existe tratamiento alguno para esta e n fe r medad.
Como método profiláctico en ciertos países nórdicos donde
se practica la eugenes ia se impide que estos pa c i en t e s
puedan procrear, esteril izándolos. (13)

Algunos han obtenido mejores resultados por medio de
la dermabrasiónde las lesiones de la cara y luego un tra-
tamiento con un cosmético, pero las lesiones siguen sien-
do problema para la t~rapia. (7)
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EPIDERMOLlsls BULOSA

Introducción:

Es una enfermedad rara que se manifiesta en diferentes
formas y por eso ha s ido clas ificada en diferentes ti Pos.
Touraine la divide en simple y en tipo hiperplástica y la
subdivide posteriormente con el tipo albopapuloide de Pa-
s ini y el tipo poiidisplástico.

La más reciente clasificación es la propuesta por Bu-
tterworth y strean, qUien las divide en simple, distró-
fica dominante, reces iva y tipo letal. Pero Lowe y cola-
boradores han encontrado que el tipo letal puede s e runa
variante del tipo distrófico recesivo y la dividen en si m-
pie, distrófica recesiva y tipos distróficos dominantes (7).

Sinonimia:

Epidermólisis bulosa. Acantosis bulosa. Epidermóli-
s is bulosa hered itaria.

Definición:

Es una afección hereditaria poco común, caracterizada
por la formación de vesículas o ampollas en relación con
fricciones y los traumas.

Inc idenc ia:

Ha sido descrita en la mayoría de las partes del mun-
do, afectando a todas las razas por igual.
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Et iopatogen ia: Histopatología e histoquímica:

La etiología de esta afecci6n es desconocida. En lo
que respecta al mecanismo de formaci6n de las a mpollas,
estudios microsc6picos y electromicrosc6picos no han da-

do conclusiones definitivas. (12)

Epiderm61isis Bulosa Simple:

Se encuentra una epidermis normal a excepción de cé-
lulas basales vacuolizadas. La separaci6n ocurre a través
de la membrana basal de la célula. La base PAS del a
membrana es atribuida a los cambios encontrados en la der
mis, en la cual los vasos sanguíneos capilares están dila::
tados y por eso hay ausencia de infiltraci6n ce lul ar, las
fibras elásticas son normales. Los ácidos mucopol isacá-
ridos y ácidos fosfatasas son también normales.Esta enfermedad se desarrolla en los primeros años de

vida, con mayor frecuencia cuando el niño empieza a g a-
tear y a caminar. Se caracteriza por desarrollo de forma-
ci6n de vesículas y bulas sobre las articulaciones del a
mano, nudillos, rodillas, pies y otras regiones expuestas a
traumas repetidos. El signo de Nikolsky es negativo. Pue
den estar incluidas las mucosas ocasionalmente. El tiempo
que transcurre entre laaparici6n de la ampolla y el trau-
matismo es variable, desde minutos hasta varias horas, pu
diendo no aparecer si la intensidad de la injuria no es su::
ficiente. Generalmente, la sensaci6n de ardor o prurito
preceden a la formaci6n de las lesiones. La lesi6n el e-
mental es una ampolla que puede variar de tamaño, tensas,

~ claras, de 3 mm. a 2 cms. El contenido de las a mpollas
es normal mente claro o aún ligeramente hemorrág ico en al-
gunos casos. La mayoría de las lesiones curan rá p id a-
mente por regeneraci6n, si son superficiales no dejan se-
cuelas, pero profundas pueden dejar cicatrices finas, I ige-
ramente pigmentadas.

Tratamiento:

5610 el tratamiento sintomático está indicado, cort i-
costeroides son de ayuda en casos severos, sin embargo,
los antimaláricos y dihidroxiquin han sido encontrados que
son inefectivos. Severin y Farber han recomendado cre-
ma de O.2'j'ode Acetenoide de Fluocinolona. Belisario, ha
recomendado 2 gramos de c itrato de sod io tres veces al día
y ha encontrado que es de ayuda. (7)

Epiderm61 isis bulosa distr6fica dominante:

Es una alteraci6n autos6mica dominante caracterizada
por bulas sub-epidérmicas provocadas por traumatismo que
cuando curan dejan cicatrices atr6ficas h i Pe rpigmentadas
o despigmentadas y quistes de mil ium. (13)

La salud general del niño o adulto es normal, así co-
mo el pelo, las uñas y los dientes. Las ampollas son más
frecuentes en temperatura cal iente y menos s e ver a s en
fría. (1, 7, 12, 13)

Las bulas aparecen sobre las superficies extensoras
de las extremidades, siendo más pronunciadas s ob re las
articulaciones, los dedos de los nudillos, tobillos, las uñas
pueden estar engrosadas, el signo de Nikolsky está p re-
sente y frecuentemente la acumulaci6n de líquido de la bu-
la puede ser movido varios centímetros fuera del sitio ori-
ginal. Los quistes epidermales (mil ias) están p r es entes
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en los Ifmites de los oídos o en las superficies dorsales
de las manos, extensores de brazos y piernas. La mucosa
está frecuentemente interesada, bulas, vesículas y erosio-
nes son encontradas en la mucosa bucal, lengua, palatino,
esófago y faringe. Se pueden encontrar contracciones en
los surcos gingivolabiales, disfagias por invasiónde la fa-
ringe. El escariamiento de la punta de la lengua es típi-

co' usualmente la conjuntiva no está afectada, hay distro-
fia nasal, una alopesia parcial, ausencia de be I lo en el
cuerpo, atrofia de los huesos de la falange. U, 7)

Tratamiento:

El tratamiento sintomático (7).

Epidermólisis bulosa distrófica recesiva:

Histopatología:

Esta es la forma más severa de la entidad, aparecien-
do con el nacimiento o poco tiempo después. Las ampollas
se forman al menor trauma o roce e incluso sin relación con
estos, siendo su contenido generalmente hemorrág i c o, pu
d iendo aparecer además de las zonas de pred i lec c i ó n eñ
cualquier parte del cuerpo. Las cicatrices dejadas por es
tas ampollas muestran signos de atrofia, hipo o hiperpig-=
mentación y millium, generalmente muy evidentes en codos,
rodillas, etc. El ataque a las mucosas es severo. Se han
encontrado varias compl icac iones como enfisemas del me-
diastino, opacidades corneales, estenosis esofágica, car-
cinoma del esófago, presencia de retraso en el crecimiento
y desarrollo compl icado con anemia por deficiencia de hie-
rro. Se ha encontrado acortamiento del tiempo de coagula-
ción con un paradójico alargamiento del tiempo de retrac-
ción del coágulo después de la adición de heparina en vi-
tro. (1, 12)

La erupción recurrente bulosa de las manos y de los
pies (enfermedad de Weber-Cockayne) se desarrolla en la
infancia tardfa o en la edad adulta, después de f r ic:ciones
traumáticas intensas. Las ampollas con más frec uencia
aparecen en los pies después de una marcha prolongada o
en las manos después de traumatismos repetidos. Son ge-
neralmente de origen familiar. No se ha definido c Iara-
mente a qué forma de epidermól is is pertenece. (7, 13)

La epidermis es dura pero es parecida a la normal, Los
cambios de la bula ocurren a nivel de la PAS positiva ba-
sal. Hay una dilatación de los vasos capilares, el colá-
geno está marcadamente aumentado, el ácido aspárt ico, el
ácido gentámico y la serina están aumentados. La prol ina
y la valina están disminuidos.

Histopatología:

Carcinogénes is

La epidermis es normaly no se han encontrado ca m-
bios en la membrana basad celular. Las separaciones ocu
rren inmediata yc!aramente abajo de la membrana b a saT
PAS positiva. Los vasos sangufneos están dilatados, el
colágeno está aumentado en la parte alta de la de r m i s y
los tej idos elásticos están aumentados. Los mucopol isa-
cáridos están aumentados en la dermis papilar. (12)

Esta forma distrófica puede predisponer al carcinoma
de la piel en ambostipos, basal y escamosa.
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Epidermólisis bulosa letal: Tratamiento:

Es una alterac ión autosómica reces iva c a r acterizada
por la formación de bulas entre la membrana plasmática de
la célula basal y la membrana basa!. Generalmente se ma-
nifiesta al nacimiento con erosiones en las piernas o en
otras partes, estas eros iones aparecen al menor contacto.
Las ampollas se general izan en pocos días y tienen po c a
tendencia a sanar. Ocas ional mente, aparecen granulomas
vegetantes en los sitios de antiguas ampollas, pero no hay
cicatrices ni quistes millium. Después de lasprimerasco-
midas el niño desarrolla erosiones en la mucosa oral. Se
cree que la afección perioral respetando el borde del ber-
mellón es diagnóstica. Generalmente mueren antes de los
tres años de edad pero algunos pacientes han llegado a la
edad adulta con cuidados extremos. (13)

Es evitar traumas, roces, así como prevenir infeccio-
nes secundarias. El uso de zapatos con la debida protec-
ción ha sido recomendado. Como tratamiento general se
han usado la vitamina C y D2 a altas dosis, antimaiáricos,
antienzimáticos, vitamina E, así como antibióticos de am-
plio espectro e incluso esteroides. Extractos hormonales
han sido utilizados por algunos autores. Operaciones de
c ¡rugía plástica se han real izado con pobres resultados.

ICTIOSIS

Introducción:

Diagnóstico de las Epidermólisis:
Usaremos la clasificación de Frost y Van Scott, los

cuales proponen cuatro tipos: 1. Ictiosis vulgar. 2. La-
mellar. 3. Hiperqueratosisepidermolítica. 4. Eritroder-
mia ict ios iforme. Aunque además de esta clas if i c a c i ó n
existen muchas más. (7)

El diagnóstico positivo se hace estableciendo la forma
clínica de la entidad. La biopsia de piel nos confirma el
d iagnóst ieo.

Diagnóstico diferencial:
Definición:

Con acrodermatitis enteropática, la incontinent ia pig-
menti y el impetigo ampolloso, porfiria cutánea, lupus eri-
tematoso, dermatitis herpetiforme.

Son procesos en los que la piel adopta un aspecto pa-
recido a la escama de pez, de serpiente o i nc luso de un
saurio. (9)

Pronóstico:
L letiosis vulgar:

Es bastante favorable en la forma simple, sombrfo en la
forma distrófica sobre todo en la recesiva. La forma leta-
I is conduce a la muerte en los primeros tres meses de vida
general mente.

Aparecen dos tipos: la Ictiosis autosómica dominante
y la ligada al cromosoma x. (Al sexo).
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Ictiosis autosómica dominante vulgaris:

Es la más común y leve de las Ictiosis. Es una dis-
trofia cutánea o estado constitucional de la piel, familiar,
hereditaria que representa un trastorno de la cornifica~~ón
y se manifiesta por una intensa resequedad

~
descamaclon,

general izada o universal con trastornos funcionales de los
anexos. Comienza en el primer año de la vida para per-
sistir durante toda la existencia. (12)

Durante la infancia aparecen escamas. finas que gene-
ralmente no afectan los pliegues de flexión (13). Las es-
camas son coalecentes más en las extremidades inferiores
que en las superiores o en tronco. Las regione.s de: pl ie~
gues, glúteos y axilares no están generalmente l.nclUldas1'11
las palmas de las manos ni las plantas de los pies.

El cuero cabelludo está incluido con unas escamas fi-
nas. Usualmente este tipo de Ictiosistosis empeora duran-
te el invierno.

Es general mente transmitida como una enfermedad do-
minante autosómica con penetrancia incompleta. El curso
es más o menos favorable, con abatimiento de signos y sí!!
tomas por el tiempo de la edad adulta. Las manifestaciones
pueden ser mínimas con xerosis presente. Histológicamen-
te muestra moderadamente un grado de hiperqueratosis y la
ca~a granular no es prominente. La capa de células esp~-
nosas está normalmente con un grosor normal. La dermis
muestra un infiltrado linfocítico perivascular.

Tratamiento:

No es satisfactorio hasta el momento. Sin embargo,
el uso de emolientes ayuda. Diez por ciento de u r e a en
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una crema emoliente ha s ido aún más eficaz que las c re-
mas emolientes solas. El ácido de la vitamina

"A" o áci-do retinoico al 0.1 ';/,de concentración en una crema emo-
Iiente o en un ungUento no ha s ido tan efectivo para este
tipo de Ictiosis.

Ictiosis ligada al cromosoma X:

Este tipo de Ictiosis vulgaris es de tipo reces ivo.
Wells y Jennings han encontrado que en este tipo las es-
camas son más grandes y prominentes en el cuello, en el
cuero cabelludo, en la cara y oídos. Las flexuras del an-
tecubital axilar y poplítea están severamente incluidas. No
produce ningún mejoramiento de las lesiones. Afecta ex-
clus ivamente a los hombres (7),

Y los portadores de la en-fermedad son las mujeres. Histológicamente, la epidermis
es hipertrófica e hiperqueratósica. La capa de células gra
nulares es conspicua o normal, puede ser de 3 a 4 células
de grosor. La capa de células espinosas está ligeramente
hiperplástic¡¡ y poco o ningún cambio son vistos en la der-
mis. (7, 13)

.2. Ictiosis lamellar:

Está presente al nac¡mientoo un poco después de él.
Se caracteriza por escamas grisáceo cafés de 5 a 15 mm.
de longitud, a veces de forma cuadrilátera, libres en los
bordes y adherentes en el centro. En los casos moderados
s610 las flexuras antecubital y poplítea, cuello están in-
cluidas. La niperqueratosis moderada de las palmas y plam
tas están frecuentemente presentes. Los folículos en la
mayor parte de los casos tienen una apariencia craterifor-
me. Ocurre ectropión en cerca de un tercio de los pacien-
tes. (7)
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Es autos6mica recesiva, ambos padres son portadores
y no muestran síntomas de la enfermed~d.. E~tudios de :I~
sificaci6n han demostrado que esta Ictlosls tiene ~n tra~-
sito celular rápido (debido a un aumento en la proliferaclon
de las células epidérmicas) y que es la etiología más co-
múndel niño colodi6n.

Hist610gicamente, hay marcada hiperquera t os i s con
capas de células granulares prominentes.. ~a q u,erat Ina
está presente en los folículos y hay una tnflltraclon peFl-
vascular moderada en la dermis superior.

La mayor parte de las previamente designadas ti Po s
no bulosos se denominan actualmente Ictiosis lamellar. La
Ictiosis bulosa congénita eritrodermia es ahora denominada
hiperqueratos is epidermolítica.

Tratamiento:

La Ictios is lamellar ha respond ido bien al tratamien t o
con ácido de vitamina "A" al 0.1 ,/0 en crema, y s e g ú n
Fros y Weinstin el mejoramiento se observa en la tercera
semana de tratamiento (7).

Collodion baby (feto colodión)

Es un raro desorden congénito en el cual el niño al na-
cer está completamente cubierto de una capa de parches c~
mo membranade Collodion, brillante y translúcida. A ve-
ces existe inmovilidad de los miembros yectropión. En las
primeras 24 horas de este proceso h~yuna fi.suración, un
proceso que denominamos descamac Ion y ~oml~nzacon gra~
des láminas queratós icas como moldes cOlncIdlen~o con.~nrápido mejoramiento. La mayor parte tienen una Incluslon
generalizada. En algunos pacientes sólo el tronco está
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incluido, mientras que en otros sólo las extremidades están
involucradas. Al descamar la piel adopta fina/mente el as
pecto de otras modalidades de Ictiosis congénita. Por tan-=-
to, la película colodionada de la piel no indica necesaria-
mente que el enfermo tenga que sufrir una Ictiosis congé-
nita, (7, 9)

El feto de Harlequín

Es un caso más severo de un desorden del feto col 0-
dión que afecta la piel en el útero y causa engrosamiento,
cornificación en forma de plato y que cubre enteramente las
superficies afectadas, Generalmente está desde el naci-
miento y la muerte temprana ocurre un poco después.

Ict ios is lamellar c ircunflexa:

Es una variedad en la cual parches poiicícl icos están
presentes en la cara y en el cuero cabelludo, en mayor par
te de los casos hay eritema difuso moderado y una ligera
descamación que parece a la dermatitis seborreica. En el
tronco y en las extremidades está esparcido una erupción
serpiginosa poiicíc/ ica, caracterizada por cambios defini-
dos constantemente, que día a día se aclaran en las partes
previamente incluidas y se desarrollan nuevas lesiones cir
cinadas. En cerca de una semana las lesiones inclu-=-
yen un diámetro más grande no dejando atrofia y d e s p i g
mentación. -

Esta es una enfermedad autosómica recesiva. Las le-
siones se aclaran casi completamente durante el tiempo de
verano y hay una pequeña o ninguna molestia, El examen
histológiéo muestra un sobresal iente engrosamiento en la
capa córnea con paraqueratosis yacantosis, La capa gra-
nular está engrosada y disqueratósica y en el corium hay
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moderada dilatación vascular e infiltración de cé I ulas
redondas.

T ratam ie nto:

Ha sido crema de vitamina "A" ácida al 0.1'}'.. Debe
ser tratado tópicamente. Se cree que los c o rticosteroides
oral mente producen una remisión completa conforme el tra-
tamiento sea continuado.

3. Hiperqueratosis epidermolítica:

Está presente en el nacimiento, la piel está engrosa-
da, formando escamas, y poco tiempo después del nac ¡-
miento las escamas abandonan una superficie y forman es-
camas de nuevo. Estas son grisáceas, cafés, verrucifor-
mes, prominentes, especialmente incluyendo las flexuras y
las áreas intertrig inosas.

En los casos más floridos donde hay lesiones diferen-
tes que con otras formas de Ictios is pueden ha c e r u n a
apariencia intermitentes de hulas en les iones de flexu-
ras solamente o inclusión generalizada o localizada de le-
s iones verrucosas lineales (lct íos is hystrixJ, es decir que
es un proceso que cursan con hiperqueratosis exte nsas y
de gran intens idad.

Histología:

La hiperqueratosis es marcada, el edema intracelular
resulta en I isis de las células epidérmicas que producen
unos tipos de epidermólisis. La capa granular está mar-
cadamente engrosada y contiene infiltrado granular coale-
cente.
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Tratamiento:

La aplicación local del O.l'}'.deácido retinoico en
crema fresca ha sido usado con éxito. Frost y Va n Scott
obtuvieron buenos resultados con el tratamiento de la bula
con penicilina. Una solución acuosa al 10 '}'. de glicerina
y 3'}'.de ácido láctico ha sido efectivo cuando es aplicado
en la superficie de piel húmeda. También un baño de sal
al.3 '}'. seguido por una inducción de sal al ID'}'. en lanol i-
na'ha sido efectiva en algunos casos.

4. Eritrodermia icUos iforme:

Cullen y sus asociados han descrito que esta entidad
se presenta desde el nacimiento y se caracteriza por es-
camas eritrodérmicas f hipoplas ia y aplas ia de la estructu-
ra ósea y el cerebro, sobre todo el mismo lado. Ellos su-
girieron un efecto teratogénico. Esta entidad posiblemen-
te pertenece a la categoría de la eritrodermia psoriásica.
(7)

ALBINISMO

Definición:

E.s una ausencia congénita de pigmento en la piel, pe-
Ioy oJos. (7)

Clasificación:

1.Albinismo universal u óculo-cutáneo. 2. Albini s mo
ocular. 3. Albinoidismo. 4. Albinismo parcial.
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Etiología e incidencia:

La enfermedad es transmitida como una t ra n s misión
recesiva, donde la consanguinidad juega un importante pa-
pel. La incidencia es elevada en ciertas regiones, sobre
todo en determinadas tribus indias, como los indios de las
islas de San Bias y en la cercanía de la costa atlántica en
Colombia, donde la frecuencia de albinismo es más o me-
nos de 1 en 100, a estos indios se les llama ojos de luna,
o niños luna, debido a que por presentar fotofobia prefie-
ren andar fuera de su casa sólo en la noche. (7)

Cuadro cl ínico:

1. Albinismo universal óculo cutáneo: desde el na c i-
miento falta por completo el pigmento de la piel, pelos
y ojos. La piel tiene una tonal idad lechosa y el ca-
bello y vello son blancos o de tonalidad a mar i Ilento
pajiza y en los negros albinos un color rojizo; los va-
sos superficiales se transparentan y hay sequedad de
la piel por 01igohidrosis y menor secreción de s e b o.
Hay en algunos exceso de lanugo en la cara, tronco y
miembros.

Los pacientes no toleran la exposición al sol, con fa-
cil idad presentan eritemas y ampollas, y sufren inten~
sa degeneración actínica de las partes expuestas con
formación de queratosis, telangiectasias y degenera-
ciones epitel iomatosas. Algún albino tiene pecas y
pigmentaciones irregulares en pequeñas manchas y los
nevus pueden ser pigmentados o acrómicos. Estos en-
fermos desarrollan con facil ¡dad melanomas pigmenta-
dos o no. Los trastornos oculares s o n importantes.
Hay ausencia de pigmento con iris transparente de co-
lor claro grisáceo y pupila roja en la infancia y g r i s
azulado y pupila negra en la edad adulta. E! fondo de
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ojo es rojo-anaranjado. Falta el pigmento normal de
la esclerótica, úvea y retina y la acuidad visual es mu
chas veces sub-noramal. Con frecuencia hay amblio-=
pía y escotomas centrales que provocan nistagmus ho-
rizontal. El iris es muchas veces hipoplásico y ha y
hipoplasia o aplasia de la fóvea central. Se presenta
fotofobia y blefaroconjuntivitis y pueden existir mal-
formaciones de los párpados, astigmatismo o miopía y
trastornos de visión de los colores. En vista de ha-
ber ausencia de protección del pigmento en estos indi-
viduos, sufren constantemente quemaduras y están pre
dispuestos de padecer de queilitis actínica, dermatitiS
actínica, queratosis actínica y carcinomas epidermoi-
des, imbecil idad o idiotez en los pacientes o en sus
famil iares es el más importante defecto asociado con
el albinismo. (1, 7, 9)

Fisiología:

Hay una ausencia genética controlada de la enzima
Tirosinasa esencial, para la oxidación de Tirosina a
dihydrosifelanina (dopa) en la síntesis de me Ianina.
Los melanocitos son activos pero la melanina no se
depos ita sobre los premelanosomas. (7)

Histología:

Sólo se observan restos de pigmento en úvea, reti-
na, en algún nevus y en manchas pigmentarias aisla-
das.

Pronóstico:

El promedio de vida es más bajo que lo normal por
la posible instalación de neoplasia y la susceptibi1i-
dad a las it(fécciones.
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Tratamiento:

Medidas antiactínicas habituales y tratar precozmente
las precanceros is y neoformaciones.

2. Albinismo ocular: es un tipo de hipopigmentación con
génita de localización primordialmente oftamológico,-
con los síntomas descritos al tratar del albinismo uni-
versal .

3. Albinoidismo: es una modalidad incompleta de albi-
nismo universal. La piel es algo más oscura q u e la
de los albinos completos, el pelo más áspero, la iris
son azules pero no hay fotofobia o nistagmus y el co-
lor se va oscureciendo a medida que envejece el indi-
viduo.

4. Albinismo parcial: son ausencias parciales de pig-
mento en zonas circunscritas de la piel o del cabello,
comprende los siguientes síndromes:

a) Mechón blanco frontal. Poliosis circunscrita de
una porción de cabello situado en la parte media
de la región frontal, acompañada a veces de hipo-
pigmentacióndel tercio interno de las c e j a s y
manchablanca de la frente y dorso de nariz. Se
transmite por herencia autosómica dominante irre-
gularo
Mechón blanco occipital. Transmitida e n forma
recesiva. Tiene las mismas características.
Negros píos. Hay en el cabello un mechón trian-
gular frontal o bilateral simétrico. En la frente y
cara, la acromía adopta una disposición central
extendiéndose por el tercio intenso de cejas, raíz
nasal y centro del mentón. En el tronco a f e e t'a

b)

c)
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d)

igualmente la línea central de pecho y espalda y
en las extremidades hay manchas blancas sólo en
antebrazos y piernas.
La discromía en manchas (Touraine y Sour) mues
tra una línea hipopigmentada central y numerosas
manchas hipo e hiperpigmentadasde distribución
irregular. (7)
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VI. RESUMEN, CONCLUSIONES Y
RECOMENDACIONES

RESUMEN

Este es un resumen de los puntos bás icos e x puestos
en los capítulos anteriores.

Al principio se indican trabajos con respecto a la Ge-
nodermatosis que han sido publicados en el país hasta don
de nos fue posible tener conocimiento de su ex i stencia;
suponiendo que pueden haber otras publ icaciones que es-
caparon de nuestra búsqueda de datos. Posteriormente se
expusieron conceptos generales de herencia y genética po-
niendo ejemplos de casos que frecuentemente se p u e den
encontrar.

Luego se presenta una estadística de 3115 pacientes
vistos en el Departamento de Dermatología de Hombres del
Hospital General "San Juan de Dios", entre los cuales se
encontraron 18 casos de Genodermatosis correspondiendo
a los siguientes cuadros:

Enfermedad No. de casos

Neurofibromatosis
Acantosis Nigricans
Enfermedad de Darier
Enfermedad de Pringle
Epidermól is is Bulbosa
Jct ios is
Albinismo

7
3
2
2
2
1
1

Se tabulan /05 pacientes por edad, sexo y porcentaje.
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Las enfermedades se tabularon en P31rticular por f r e cuen-
cia, edad, sexo, tiempo de evoluclOn h.a~ta la p r I me}a
consulta motivo de consulta, estado civil, t o p o g ra fla,
morfologfa, antecedentes hereditarios y biopsia.

Para obtener estos datos se revisaron el Archivo del
Departamento de Dermatología y el Archivo C I ín i,c o del
Hospital General. Posteriormente se presentan I a m I n as
histológicas y fotos clínicas.

Se hizo una revis ión bibl iográfica de las d i s ti n t as
afecciones encontradas, siguiendo el orden de su frecuen-
cia.

CONCLUSIONES

1) Las Genodermatosis son enfermedades he red i t arias
que obedecen a la presencia de un gene do minante o
recesivo que se encuentra presente en el Individuo.

2) La Genodermatosis son afecciones poco conocidas
dentro de nuestro medio por lo que se debe mantener
en mente la posibilidad de una afección he red itaria
cuando nos encontramos ante una enfermedad dermato~
lógica, cuya etiología se escapa a los conocimientos
corrientes.

3) El conocimiento de las características de las enferm~
dades hereditarias nos permiten un diagnóstico POSI-
tivo y diferencial.

4) Son enfermedades que no se hacen siempre manifies-
tas al nacimiento del individuo sino que pueden p re-
sentarse en cualquier etapa de la vida.

~

I
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5) Desde el punto de vista pronóstico,
mencionamos q uelas enfermedades heredadas en dominancia p e r m iten

generalmente una vida normal no así las recesivas que
tienen un pronóstico más sombrío, si no fatal.

6) La terapéutica de la Genodermatosis por lo genera I
únicamente nos dan resultados parciales.

7) Son de gran importancia los conceptos con respecto a
la profilaxia que se deben tener en relación a las unio
nes matrimoniales consanguíneas, acción de i rradia=ciones innecesarias y

administración de ciertas d ro-
gas.

8) Los estudios efectuados en los pacientes
reportadoshan sido muy escuetos posiblemente por el medio tan

limitado.

9) La Genodermatos is más frecuentemente
encontrada esla neurofibromatosis: siete casos (38.9 Yo en rela-

ción al número de ellas vistasJ. Aunque existe la po
sibil idad de que sea la más frecuente por ser la más
fácil identificable. Mientras que las otras bien pue-
den haber pasado desapercibidas. Siguiéndole en or-den de frecuencia Acantosis Nigricans 16.7Yo, En-
fermedadde Darier 11.1 Yo, Enfermedad de P ringle
11.1 Yo,

10) El porcentaje de Genodermatosis fue más frecuente en
el sexo masculino 94,4

Yo, y en la edadde lOa 14
años: cuatro casos (22.2 Yo), En total se encontra-
r~n 18 genodermatosisen 3115 pacientes, lo que in
dlca que es poco frecuente, siendo el O,S8Yo de los
casos vistos.
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RECOMENDACIONES

1) Incrementar más el estudio e investigación sobre este
tema, con el prop6sito de que el médico en general es
té más enterado sobre estas enfermedades.

2) Pensar en la posibilidad de una afecci6n hereditaria,
cuando nos encontramos ante una enfermedad dermato-
16gica, cuya etiología se escapa a los conocimientos
corrientes a pesar de que el paciente tenga una edad
adulta.

3) Que el estar ante una enfermedad dermatol6gica el m.é-
dico no se concrete únicamente al problema de la piel
sino que piense que puede haber asociado un problema
de tejido u órganos internos.

4) Ayudar pSicológicamente a los pacientes por todos los
medios posibles con el fin que comprenda que muchos
de estos enfermos pueden llevar una vida bastante nor
mal.

5) Abol ir las uniones matrimoniales consanguíneas con
el fin de evitar problemas genéticos posteriores.

6) Tratar de evitar las rad iaciones y administ r ac i ó n de
drogas en aquellos pacientes que verda~~ramente no
lo necesiten porque puede haber alteraclon de genes
produciendo mutaciones en generaciones venideras.

t

.,
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