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RESUMEN

ANTECEDENTES: la dermatomiositis positiva contra el gen 5 aso-
ciado a la diferenciacién de melanoma (DM, anti-MDA5) es una
enfermedad rara que representa menos de 2% de las miopatias
inflamatorias idiopéticas (Mll), y que afecta predominantemente a
poblacion asiatica. El cuadro clinico es muy variado, por lo que se
dificulta su diagndstico, el cual consta de las caracteristicas tipicas
de dermatomiositis, ademas de Ulceras cuténeas profundas (en
sacabocados) que muestran una predileccion por ciertos sitios: las
zonas extensoras, en la parte dorsal de las articulaciones metacar
pofaléngicas o interfalangicas, rodillas, codos, los pulpejos de los
dedos y el area periungueal.

CASO CLINICO: presentamos una serie de seis pacientes aten-
didos en un hospital mexicano, quienes presentaban lesiones
dermatolégicas caracteristicas asociadas a DM anti-MDA5, con el
objetivo de recalcar la importancia de conocer las manifestaciones
cutaneas relacionadas con esta enfermedad. Estas se vinculan
con enfermedad pulmonar intersticial y tienen un alto componen-
te emocional debido a que afectan la calidad de vida de estos pa-
cientes, principalmente por las Ulceras que presentan.
CONCLUSIONES: conocer las lesiones mas frecuentes nos ayuda a
hacer un diagnostico rapido vy asi ofrecer un tratamiento temprano
que podria mejorar la supervivencia de esta enfermedad.

PALABRAS CLAVE: dermatomiositis, anticuerpos especificos de
miositis, Ulceras cutaneas, anti- MDAS.

Introduccion

La dermatomiositis positiva al gen 5 asociado a la dife-
renciacion del melanoma (DM anti-MDA5) es una en-

fermedad rara que representa menos de 2% de las miopa-

ABSTRACT

INTRODUCTION: dermatomyositis positive for anti-melanoma dif-
ferentiation-associated gene 5 (anti-MDA5 DM) is a rare disease,
accounting for less than 2% of cases of idiopathic inflammatory
myopathies (limM), and primarily affecting the Asian population. The
clinical presentation can be quite variable and challenging. It is
characterized by the typical features of dermatomyositis, along
with the development of deep cutaneous ulcers, which have a
predilection for specific sites such as the dorsal part of the meta-
carpophalangeal or interphalangeal joints, knees, elbows, the digi-
tal pulp, and nail folds.

CASE SERIES: we present a series of six patients from a Mexi-
can hospital with characteristic dermatological lesions associated
with anti-MDA5 DM, with the aim of emphasizing the importance of
knowing the cutaneous manifestations associated with this dis-
ease. These are associated with interstitial lung disease and have
a high emotional component for patients due to the impact on
their quality of life, primarily because of the ulcers they present.
CONCLUSIONS: identifying the most common lesions helps us
make an early diagnosis and thus provide early treatment that
could improve the survival of this disease.

KEYWORDS: dermatomyositis, myositis-specific antibodies, cuta-
neous ulcers, anti-MDAS.

tias inflamatorias idiopaticas (mi1). Dentro del subgrupo
de b, la prevalencia de la pm anti-MDAs5 oscila entre 7
y 60%, y es mayor en asiaticos (11 a 60%) que en cauca-
sicos (7 a 16%). Similar a otras enfermedades autoinmu-
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nes, la DM anti-MDA5 ocurre principalmente en mujeres,
con una proporcion mujer/hombre que varia de 0.6 a
7.3 (M/H >1 en 14 de 16 estudios).! El cuadro clinico pue-
de ser variable, se acompana de los rasgos tipicos de la
DM como eritema en heliotropo (eritema periorbitario
con edema), signo de la v (maculas eritematosas y con-
fluentes sobre la parte inferior anterior del cuello y la
parte superior del térax), signo del chal (mdculas sobre
la parte posterior de los hombros, el cuello, la parte su-
perior de la espalda y, posiblemente, la parte lateral supe-
rior de los brazos) y papulas de Gottron (papulas y placas
violaceas, a veces con sutiles escamas, que recubren las
articulaciones metacarpofalangicas e interfalangicas de
las manos); ademas, las tlceras cutaneas profundas (en
sacabocados, que se encuentra hasta en 82% de los casos)
muestran predileccién por determinados sitios como la
parte dorsal de las articulaciones metacarpofalangicas o
interfalangicas, las rodillas, los codos, la pulpa digital y los
pliegues ungueales.”

Los criterios propuestos por el 239° Enmc Workshop
Study Group (Centro Neuromuscular Europeo) para el
diagnostico de DM MDA5+ son: erupciones cutdneas tipi-
cas de pm (papulas de Gottron o signo de Gottron y erite-
ma en heliotropo), patologia cutanea de “dermatitis de in-
terfase” o evidencia de miositis o anticuerpos especificos
de miositis (msa).>* La deteccion de anticuerpos MDAS5 se
hace por inmunoprecipitacién o ELISA (la inmunopreci-
pitacion es el método de referencia para detectar Msa) y
enfermedad pulmonar intersticial confirmada con Tac de
alta resolucion.>®

Clésicamente el tratamiento consiste en una asocia-
cion de glucocorticoides con un inhibidor de la calcineu-
rina (ciclosporina A o tacrolimus) o una triple terapia con
la adicién de ciclofosfamida intravenosa o micofenolato
mofetilo.” El pronostico es malo, ya que tiene una mortali-

Tabla 1. Manifestaciones de la dermatomiositis anti-MDAS
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dad impresionantemente alta debido a la enfermedad pul-
monar intersticial cuya evolucion es muy rapida(rp-1LD).®

Casos clinicos

Presentamos una serie de casos clinicos de pacientes diag-
nosticados con dermatomiositis anti-MDAj5, con base en
los expedientes electrénicos del Departamento de Der-
matologia del Instituto de Ciencias Médicas y Nutricion
Salvador Zubiran en la Ciudad de México.

Durante un periodo de cuatro afios (enero de 2019 a
enero de 2022) se valoraron seis casos que requirieron
hospitalizacion, se incluy6 a pacientes mayores de 18 afos
que habian recibido un diagndstico clinico, inmunolégi-
co, electromiografico y por biopsia de dermatomiositis
anti-MDAs5. Se recopilaron datos relacionados con la edad,
el sexo, las manifestaciones cutdneas y asociadas con la
enfermedad (tabla 1), ademas de estudios de laboratorio
(tabla 2).

El tiempo promedio entre el inicio de la dermatosis y
recibir atencién medica fue de 5.1 meses, con un rango
de uno hasta 12 meses. A una paciente se le tomo biopsia
que fue compatible (necrosis e infiltracién inflamatoria),
a tres pacientes se les hizo electromiografia con patrén
miopatico (50%), el resto de los casos se diagnosticé con
las manifestaciones clinicas caracteristicas de la enferme-
dad y presencia de anticuerpos positivos MpAs. La edad
promedio fue de 36.6 aflos, con una edad méxima de 53 y
una minima de 22 afios. En cuanto al sexo, fue un hombre
(16.66%) y cinco mujeres (83.3%). Entre las comorbili-
dades se encontraban lupus eritematoso sistémico y sin-
drome antifosfolipido en un caso, el resto de los pacientes
estaban previamente sanos.

Las manifestaciones cutdneas observadas variaron des-
de el eritema en heliotropo caracteristico, el signo de chal,
el signo de Gottron (figura lay c), las papulas de Gottron

1 M (38) Ninguna St St
2 F (49) Ninguna Si Si
3 F(29) Lupus eritematoso St St
sistémico y sindrome
antifosfolipido
4 F(53) Ninguna St St
5 F(29) Ninguna Si No
6 F(22) Ninguna Si No

M: masculino; F: femenino
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No Si Si Si
S Si St St
No St No St
No Si St St
No Si Si Si
No St No S
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Tabla 2. Estudios de laboratorio

ANTI-MDA-5 FOSF‘;‘;:;‘)‘T(L“;SNASA Al?l?/t‘)‘” ELECTROMIOGRAFIA BIOPSIA MUSCULAR
1 Positiva 435 5.90 No realizada No realizada
2 Positiva 33 3.90 Patrén miopéatico Fibrosis endomisial, atrofia perimisial con infiltracién
adiposa e inflamacién perimisial focal
3 Positiva 4797 10.40 Patrén miopéatico Miopatfa inflamatoria con necrosis de la miofibrilla
4 Positiva 152 12.50 Patrén miopéatico No realizada
5 Positiva 56 15 No realizada No realizada
6 Positiva 69 10.20 No realizada No realizada

(figura 1b), la poiquilodermia, asi como el Gottron inver-
so (figura 1d), ulceras en las yemas de los dedos (figu-
ra le) y tlceras perforantes con necrosis central en dreas
extensoras (figura 1f). Vale la pena mencionar que uno
de los casos presento alopecia cicatricial como una com-
plicacién de la actividad en el cuero cabelludo, cuando lo
comun es no cicatricial.

Aunque por la naturaleza de la patologia no se presen-
ta afeccién muscular, todos los casos estuvieron acompa-
nados de mialgias y debilidad muscular proximal en los
miembros superiores (dos casos, 33.3%) y de las cuatro
extremidades (cuatro casos, 66.6%). Se tomo fosfocrea-
tincinasa (cPK) y aldolasa, se encontrd elevaciéon de una
(cinco casos, 83.3%) o ambas pruebas (un caso, 16.6%), las

Figura 1. Manifestaciones cutdneas observadas: desde eritema en heliotropo caracteristico, signo de chal, signo de Gottron (a y ¢), pa-
pulas de Gottron (b), poiquilodermia y Gottron inverso d), dlceras en las yemas de los dedos (e) y tlceras perforantes con necrosis central

en areas extensoras (f).
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electromiografias fueron compatibles y de las dos biopsias
s6lo una mostro hallazgos caracteristicos.

En el momento de la evaluacion diagnostica inicial,
cinco casos (83.3%) presentaron dificultad respiratoria y
tos seca; y las tomografias computarizadas de torax mos-
traron enfermedad pulmonar intersticial.

Los pacientes fueron tratados con prednisona, dexame-
tasona, hidroxicloroquina, inmunoglobulina, tacrolimus
y micofenolato mofetil. Todos los pacientes mostraron
mejorfa en las manifestaciones cutdneas, pero hubo una
respuesta limitada en cuanto al daflo pulmonar. Como
tratamiento adyuvante para las tlceras profundas se utili-
zaron apositos de alginato, apositos de hidrocoloide, clos-
tridiopeptidasa y acido fusidico + betametasona, segiin
correspondiera, con respuesta satisfactoria, disminucién
de las lesiones y desaparicion de las tlceras, dejando cica-
trices atrdficas. Lamentablemente la tasa de mortalidad en
esta serie de casos fue de 66.6%, con cuatro pacientes que
fallecieron debido a una enfermedad pulmonar intersti-
cial rapidamente progresiva, lo cual limité el abordaje y
seguimiento.

Discusion

La dermatomiositis con anticuerpos anti-MDA5 es una
de las enfermedades del colageno menos comunes. La
presentacion clinica puede ser altamente variable, lo que
plantea desafios para el diagnostico. Se caracteriza por
rasgos tipicos de la dermatomiositis, ademds de la pre-
sencia de ulceras cutaneas profundas con margenes bien
definidos o costras hiperqueratosicas, ademas de afectar
la calidad de vida de los pacientes. También identificamos
presentaciones clinicas menos comunes, como la alopecia
cicatricial. La afectacion del cuero cabelludo en la derma-
tomiositis se observa con frecuencias variables, que van
desde 28 hasta 82%. A menudo representa una exacerba-
cién de la enfermedad y se caracteriza por placas atrdficas,
eritematosas y descamativas, con frecuencia acompaiia-
das de alopecia no cicatricial.’

La complicaciéon mas grave es la enfermedad pulmonar
intersticial de evolucion répida, por lo que es necesaria
una evaluacién temprana mediante examen fisico y estu-
dios de imagen. La debilidad muscular se observo en los
seis pacientes, aun cuando es mas comun que esté ausente
o se presente levemente en la dermatomiositis asociada
a MDA5.!°

La gestion del tratamiento puede ser bastante desafian-
te. Nuestro enfoque terapéutico inicial para los pacientes
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incluyd corticosteroides sistémicos, corticosteroides topi-
cos, inmunomoduladores, antibioticos, apdsitos y cuida-
dos generales. Se observo que los sintomas y signos cutd-
neos eran los mds resistentes a diversas terapias, con una
respuesta mas temprana en la miopatia.

En conclusion, es importante enfatizar que si bien los
dermatologos desempenan un papel crucial en el diagnds-
tico temprano de esta enfermedad, es esencial un enfoque
multidisciplinario asi como un seguimiento cercano del
paciente. Esto es particularmente crucial debido a la alta
mortalidad asociada con la afectacién pulmonar en estos
pacientes. La identificacién de anticuerpos especificos en
el futuro nos permitird categorizar fenotipos clinicos con
asociaciones tipicas.
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