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RESUMEN

Se presenta paciente masculino de 27 afios de edad, de raza mestiza, con antecedentes de
gueratodermia plantar, que acude a consulta especializada de dermatologia en el hospital
clinico quirurgico docente Celia Sdnchez Manduley por exacerbacién de las lesiones,
acompafiadas de dolor intenso al caminar; evidenciandose al examen fisico la presencia de
lesiones quisticas diseminadas, hipertrofia ungueal y alopecia. Se concluye caso como
sindrome de Jackson-Lawler, resaltando su infrecuencia en el medio, la afectacion de
calidad de vida e impacto psicoldgico generada al paciente y la importancia del
asesoramiento genético al mismo, con el fin de prevenir futuras generaciones afectadas.
Palabras clave: paquioniquia congénita, queratodermia palmoplantar, esteacistoma

multiple, displasia ectodérmica.
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ABSTRACT

We present a 27-year-old male patient of mixed race, with a history of plantar keratoderma,
who attended a specialized in the Celia Sanchez Manduley clinical teaching hospital due to
exacerbation of the lesions, accompanied by severe pain when walking; the physical
examination revealed the presence of disseminated cystic lesions, nail hypertrophy and
alopecia. The case is concluded as a Jackson-Lawler syndrome, highlighting its infrequence
in the environment, the impact on the quality of life and the psychological impact generated
on the patient and the importance of genetic counseling to them, in order to prevent future
generations affected.

Key words: pachyonychia congenita, palmoplantar keratoderma, steatocystoma multiplex,

ectodermal dysplasia.

INTRODUCCION

La paquioniquia congénita (PC) es una genodermatosis poco frecuente, del tipo displasia
ectodérmica, que generalmente presenta un patrén de herencia autosémico dominante y
cuyo rasgo caracteristico es la distrofia ungueal hipertrofica, la describié por primera vez
Muller en 1904; no obstante, en 1906, Jadassohn y Lewandonsky observaron un nuevo caso
y desde entonces el sindrome se ha conocido con sus nombres. La clasificacién clinica
clasica incluye 2 subtipos: subtipo 1 (PC-1 o sindrome Jadassohn-Lewandowski) y subtipo 2
(PC-2 o sindrome Jackson-Lawler). En la actualidad, la clasificacion se realiza en funcion del
gen mutado implicado en la sintesis de queratina: PC-K6a (causada por mutaciones en
KRT6A, identificadas en el 44 % de las familias), PC-K6b (KRT6B, en el 5 % de las familias),
PC-K6c (KRT6C, en el 2 % de las familias) localizados en 12q13.13, PC-K16 (KRT16, en el
25 % de las familias) y PC-K17 (KRT17, en el 24 % restante) en 17g21.21,3. Las
mutaciones localizadas en KRT6A y KRT16 corresponderian clinicamente con PC-1; mientras

las localizadas en KRT6B y KRT17 corresponden con PC-2. !

Tradicionalmente, tanto PC-1 y PC-2 muestran hiperqueratosis subungueal y engrosamiento
de todas las ufias de las manos y de los pies como su rasgo mas destacado, asi como
queratodermia focal palmoplantar y queratosis folicular principalmente en rodillas y codos.
La diferencia clinica entre PC-1 y PC-2 historicamente se ha sugerido por la leucoqueratosis
oral mas prominente en PC-1, y por la presencia de quistes, anomalias del pelo y dientes

natales en PC-2. 1.2
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La PC es una enfermedad con prevalencia desconocida, aunque hasta la fecha se han
descrito unos 1.000 pacientes en el mundo. Se inicia tipicamente durante los primeros
meses de vida de forma progresiva, aunque es posible el inicio tardio en la 22 o 32 década
de la vida (PC tardia). 3

Esta enfermedad de caracter hereditario, basa su diagndstico en los antecedentes
familiares, el cuadro clinico, hallazgos moleculares y el estudio histopatoldgico. Se reporta
qgue, para diagnosticar clinicamente la PC hay criterios mayores y menores; el diagndstico
se fundamenta cuando el criterio mayor se asocia con al menos un criterio menor. Los
cambios en las unas o distrofia ungueal hipertroéfica es el criterio mayor y los criterios
menores son: herencia autosémica dominante, queratodermia palmoplantar,
leucoqueratosis oral y laringea, hiperqueratosis folicular, y ampollas en palmas y plantas. 3
Asimismo el diagndstico puede confirmarse por mutaciones en el gen de la queratina KRT6B
o KRT17.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 27 afios de edad, de raza mestiza, con antecedentes de
queratodermia plantar, cuyos padres desde los 6 meses de nacido notan que “las ufias de
manos y pies crecen y se engruesan, con una coloracién amarronada, lo que le dificultaba
coger objetos”; en la adolescencia comenzd a presentar “la aparicién progresiva de
multiples tumorcitos no dolorosos, localizados en cuero cabelludo, cuello, rostro, térax,
gluteos y extremidades, acompafiandose de caida del cabello y “aparicién de callos en la
planta de los pies”; relacionado con el paciente “con la misma enfermedad que tuvo su
madre”. Hoy llega a consulta porque “hace 3 meses nota se hacen unas heridas entre las

callosidades de los pies, que le ocasionan dolor al caminar”.

Examen dermatolégico

Presenta hiperqueratosis plantar bilateral dispuesta en placas. La mayor localizada en ante
pie derecho de 4 cm, con forma ovalada, de bordes regulares y definidos, de color amarillo,
en cuya superficie presenta algunas fisuras lineales, profundas, con fondo seco, de color
rosado intenso. La menor placa en taldn de pie derecho de 2 cm con similares
caracteristicas a las antes descritas (figura 1). Todo el cuadro se acompafia de dolor de

moderada intensidad, que se exacerba con la deambulacion.
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Figura 1. Queratodermia plantar bilateral difusa

Ademas, presenta lesiones quisticas multiples, de tamano variable de 0,5 cm a 1,6 cm
diseminados en cuero cabelludo, cuello, rostro, toérax, gluteos y extremidades; con forma
redondeada, del mismo color de la piel, méviles, con bordes bien definidos, de consistencia
sdlida, no dolorosos a la palpacién, ni adheridos a planos profundos, con superficie lisa. (fig.
2).

Fig. 2. Lesiones quisticas localizadas en cuero cabelludo
Faneras
Pelo: Presenta pelo fino, lanoso, esparcido en los margenes del cuero cabelludo, con zonas

difusas de alopecia parcial.

Unas de las manos: Presenta en todas las laminas ungueales de manos y pies,

hiperqueratosis, tabla ungueal amarronada, con aumento de estrias longitudinales y lecho
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ungueal ocupado por una masa queratdsica de color parduzco que levanta la ufia por su
borde libre (fig.3).

Fig. 3. Hiperqueratosis y distrofia en laminas ungueales de manos

En los antecedentes patoldgicos familiares se recoge madre con similar cuadro clinico;
fallecida por suicidio, sin otras generaciones conocidas por el paciente afectadas por la

enfermedad, lo que sugiere que el caso materno es resultado de una mutacién de novo.

Complementarios
v" Exudado micoldgico directo y con cultivo de ufas de manos: negativo.

v" Exudado micoldgico directo y con cultivo en plantas de los pies: negativo.

Basados en el antecedente familiar, la presencia de un criterio mayor y uno menor, y con el
impedimento de identificar la mutaciéon molecular; se establecid el diagnostico de sindrome
de Jackson-Lawler. Como en toda genodermatosis la caracterizacién molecular permite el
asesoramiento genético correcto; en este caso se establecid la profilaxis en forma de
consejo genético; subrayandose que nuestro paciente tendra un riesgo del 50 % de
transmitir la PC a su descendencia, y la no identificacion de la mutacion causal imposibilita

el diagndstico prenatal o preimplantacional a futuro.
Aungue no existe un tratamiento definitivo, en la actualidad el paciente se encuentra siendo

tratado con queratoliticos tépicos (pomada salicilica), ofreciéndole una evidente pero

transitoria mejoria.
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COMENTARIOS

La paquioniquia congénita (PC) es una rara genodermatosis que presenta un patrén de
herencia autosémica dominante (40 % mutaciones de novo), de penetrancia completa y
expresividad variable, caracterizada por una hiperqueratosis ungueal y frecuentes
alteraciones asociadas. Existen dos subtipos clinicos principales: tipo 1, también llamado
sindrome de Jadassohn-Lewandowsky, y tipo 2 o sindrome de Jackson-Lawlerl. La PC-2 se
diferencia de la PC-1 por cursar con esteacistomas y de dientes al nacer. Nuestro paciente

presenta caracteristicas clinicas compatibles con la PC tipo 2.4

La PC es una enfermedad poco frecuente, existen entre 1,000 a 10,000 pacientes en el
mundo, en la provincia de Granma, es el primer caso que se reporta y publica. La edad de
aparicion de la paquioniquia congénita es variable, en la mayoria de los casos se manifiesta
poco tiempo después del nacimiento, otros son clinicamente evidentes al final de la infancia
y raramente en la edad adulta. ¢ En este paciente, las manifestaciones iniciaron a partir del

6° mes de vida, y se sumaron nuevas lesiones en la adolescencia.

A pesar de la presencia de los signos fenotipicos clave en el primer afio de vida, solo el 25
% de los nifios son diagnosticados en este periodo, lo que conduce a un manejo y
asesoramiento inadecuado de la mayoria de casos. (® En el paciente objeto de esta

investigacion se establecid su diagndstico en su adultez.

El diagnostico se basa en el examen clinico y se confirma mediante estudios genéticos. (¢
Particularmente se basd en el antecedente familiar y las manifestaciones clinicas, por no

disponer de estudios moleculares.

No existe tratamiento curativo. La queratodermia palmoplantar dolorosa puede ser el
principal problema. Esta ultima fue lo que motivé la consulta de nuestro paciente. El
tratamiento con queratoliticos o retinoides topicos puede ofrecer mejoria transitoria,
indicandose retinoides orales en los casos mas graves. La afectacién ungueal precisa
tratamiento emoliente, fresado y en ocasiones, extirpacion. Los esteatocistoma multiples y
quistes pilosebaceos pueden tratarse con incision y expresion de su contenido. /) En la
actualidad este paciente evoluciona satisfactoriamente con pomadas queratoliticas en curas
oclusivas en lesiones de plantas de los pies y aunque se le ofrecid el tratamiento quirdrgico

para los esteacistomas, se negd ya que no le generan sintomatologia.
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CONCLUSIONES

Concluimos el caso como sindrome de Jackson-Lawler, resaltamos su infrecuencia en el
medio, la afectacién de la calidad de vida e impacto psicoldgico y la importancia del

asesoramiento genético a los mismos, con el fin de prevenir futuras generaciones afectadas.
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