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RESUMEN

Introduccion: La hipomelanosis de Ito constituye un sindrome genético neurocutaneo
caracterizado por lesiones hipopigmentadas en piel y manifestaciones extracutaneas que
involucran especialmente el sistema nervioso central, de presentacién esporadica. La
paquioniquia congénita, es un trastorno de origen genético con onicodistrofia como signo
caracteristico y herencia autosémica dominante.

Objetivo: Contribuir al asesoramiento genético integral de un paciente con asociacién de
hipomelanosis de Ito y paquioniquia congénita.

Presentacion del caso: Se presenta un paciente adulto con hipopigmentacion de pelo y piel,
ademas de onicodistrofia, presente también, en varios miembros de su familia, por lo cual
presenta dos condiciones genéticas asociadas.

Conclusion: Resulta de interés médico demostrar la presencia de estas alteraciones genéticas
asociadas en un mismo paciente, para su adecuado asesoramiento genético en la comunidad, por
no encontrarse en los reportes publicados.
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ABSTRACT

Introduction: Hypomelanosis of Ito is a genetic neurocutaneous syndrome of sporadic
presentation characterized by hypopigmented skin lesions and extracutaneous manifestations
mainly involving the central nervous system. Pachyonychia congenita is a genetic disorder
characterized by onychodystrophy and autosomal dominant inheritance.

Objective: Contribute to the comprehensive genetic counseling of a patient with association of
hypomelanosis of 1to and pachyonychia congenita.

Case presentation: A male adult patient presents with hypopigmentation of his hair and skin, as
well as onychodystrophy, also present in several members of his family. This patient, therefore,
suffers from two associated genetic conditions.

Conclusion: It is of medical interest to demonstrate the presence of these associated genetic
alterations in one and the same patient with a view to providing proper genetic counseling in the
community, since no reference is made to them in published reports.
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Introduccion

La hipomelanosis de Ito se considera la tercera facomatosis en frecuencia. Constituye un
trastorno neurocutaneo multisistémico que presenta lesiones hipopigmentadas en la piel,
heterogéneas en cuanto a forma y extension, parcheadas, serpentiformes, lineales y aparecen en
diferentes zonas del cuerpo, con predominio en tronco y extremidades. La mayoria de los casos
son de presentacién esporadica y menos del 3 % siguen un patron de herencia autosémica
dominante.®?

Ademas de la hipomelanosis, pueden observarse algunas alteraciones cutaneas en alrededor del
38 % de los pacientes, como manchas de color café con leche, nevos marmorata, azul mongdlica,
heterocromia del iris y del pelo, alopecia difusa y otras.®2%

Estan presentes anomalias extracutaneas, con la participacion del sistema nervioso central y las
regiones esquelética y neuromuscular. Constituye un trastorno causalmente heterogéneo, en el
que puede presentarse el mosaicismo cromosomico. &:2245)

La paquioniguia congénita es una genodermatosis rara, presenta un patrén de herencia
autosdmica dominante y expresividad variable. La clasificacion clinica clasica incluye 2 subtipos:
subtipo 1 o sindrome Jadassohn-Lewandowski y subtipo 2 o sindrome Jackson-Lawler. En la
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actualidad, la clasificacion se realiza en funcion del gen mutado implicado en la sintesis de
queratina.®?

El principal signo de la paquioniquia congénita es la onicodistrofia, con afectacion caracteristica
de los dos tercios distales de la placa ungueal. Se asocia a fragilidad, perionixis crénica y
predisposicion a la sobreinfeccion por céndida albicans u otras infecciones bacterianas. Los
dientes natales constituyen en ocasiones la primera manifestacion clinica. La hiperqueratosis
palmo-plantar es la manifestacion mas frecuente, y suele asociar hiperhidrosis y vesiculas. Otros
signos son la queratosis folicular en superficies de extensién de brazos, piernas, gliteos y
leucoqueratosis oral.©789

Presentamos este paciente con el objetivo de contribuir al asesoramiento genético integral de
estas dos condiciones genéticas asociadas, lo que resulta de interés a los profesionales de la salud.

Presentacion del caso

Paciente masculino de 34 afios de edad, mestizo, remitido a la consulta de Genética Clinica del
Centro Provincial de Genética de Matanzas, Cuba, desde el Servicio de Dermatologia del
Hospital Universitario Clinico Quirtrgico “Comandante Faustino Pérez Hernandez” por presentar
ufias hiperqueratdsicas en manos y pies y onicomicosis sobreafiadida. Entre los antecedentes
clinicos familiares el paciente refirio que la madre, la abuela y la hija también presentan dicha
alteracion en las ufias.

A nivel musculoesquelético presentd escoliosis, la cual padece desde adolescente. Hay que
sefialar la presencia en este paciente de multiples alteraciones bucales, por lo cual fue evaluado
en la consulta de estomatologia. No refirio la presencia de convulsiones ni otros signos o
sintomas neuroldgicos.

Se obtuvo el consentimiento informado del paciente para tomar fotos, asi como datos de su
historia clinica y utilizar ese material con fines docentes.

Examen fisico

Se constatd la presencia de ufias engrosadas, cortas, color marron e hiperqueratésicas en manos y
pies del paciente, y también en las ufias de los pies de su hija (Fig. 1), que fueron examinadas a
través del dermatoscopio por el dermatélogo. La infeccion por Candida albicans, se comprob6
con estudio bacteriologico por medio de exudado del lecho ungueal. Se aplicé tratamiento con
ketoconazol de 200 mg por via oral, dos veces al dia durante 6 meses y topico en crema durante 6
semanas, antes de acostarse en la noche.
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Fig. 1 - Displasia en ufias de manos y pies en el paciente y en su hija.

El propositus presentd, ademas, hiperqueratosis palmo plantar, asimetria facial y presencia de
heterecromia del cabello, evidenciada en la coloracion blanca que tenia en la region
parietotemporal derecha y manchas hipocromicas como un moteado ipsilateral, que se extendian
al cuello, al hombro, a la parte superior lateral derecha del térax y al brazo derecho (Fig. 2). En el
miembro superior derecho la hipopigmentacion se presentd en forma de lineas que tomaban brazo
y antebrazo. Mostrd trastornos de la denticion, como anodoncia parcial, trastornos del esmalte
con presencia de multiples caries, diastemas y mala alineacién dentaria. También se comprobd la
presencia de escoliosis.
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Fig. 2 - Heterocromia del cabello y despigmentacion parcheada de la piel del paciente.

Examenes complementarios realizados en el propositus:
- Ultrasonido abdominal: sin alteraciones.

- Estudio cromosémico en sangre periférica: 10 metafases 46 XY, sin alteraciones para este
estudio convencional.

- Estudio oftalmolégico: no se encuentran alteraciones.

Discusion
Con la historia familiar y el cuadro clinico de este paciente se lleg6 al consenso de diagndstico de
paquioniquia congénita familiar de herencia autosémico dominante, ademas de la asociacion con

hipomelanosis de Ito, condicion genética dada por la hipopigmentacion parcheada y lineal antes
descrita en el examen fisico.

El grado de despigmentacion que puede presentar un paciente con hipopigmentacion es variable:
desde manchas acromicas hasta levemente hipopigmentadas, dificiles de reconocer en las
personas de piel blanca, razon por la cual puede parecer mas frecuente en personas de piel oscura,
como en este caso. Las lesiones se encuentran con mayor frecuencia en tronco y extremidades,
asimismo puede encontrarse hipertricosis, alteraciones de la sudoracion, alopecia focal y difusa; y
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no son raras las variaciones del color del pelo como en este paciente, el que presentaba la
heterocromia del cabello descrita. 234

Algunos autores™® recomiendan la realizacion de estudios imagenoldgicos mas profundos del
sistema nervioso central en caso de que existan signos o sintomas neurolégicos, los cuales no
presentaba el paciente en la evaluacion efectuada por el neurélogo.

La paquioniquia congénita esti dada por la presencia en diferentes generaciones de la familia,
tanto en hembras como en varones, de alteraciones de las ufias en manos y pies, especialmente
engrosamiento exagerado de las ufias y del lecho subungueal que corresponden con lo descrito
para tal condicion clinica.©219

En este caso el paciente presentaba, ademas, trastornos de la denticion e hiperqueratosis palmo
plantar lo que resulta compatible con la variedad clinica subtipo 1 o sindrome de Jadassohn-
Lewandowski. Aunque no se dispone de estudios moleculares para determinar la mutacién
especifica, el diagndéstico clinico sigue siendo relevante a la hora de tomar una conducta
adecuada, dar un seguimiento, un pronéstico y un asesoramiento acertado al paciente. €819

Aratjo® manifiesta la Unica mencion que se hace sobre asociacion en un paciente con
hipomelanosis de Ito, pero no se refiere a otro sindrome genético sino al estudio cromosoémico de
la piel hipopigmentada, en la que encontr6 mosaicismo asociado a trisomia 20. Por su parte Shah
y colaboradores® hacen una amplia caracterizacion clinica de nifios con paquioniquia congénita
pero no encuentran asociacion con ningun otro sindrome genético.

Hasta el momento no existe un tratamiento definitivo para la hipomelanosis de Ito, y la gran
variabilidad en su expresion clinica dificulta ain mas el mismo, ) por lo cual de un adecuado
asesoramiento genético deriva la mejor atencion y conducta a seguir con estos pacientes.

Se ofrecid asesoramiento genético al paciente y su esposa sobre cada alteracion genética de forma
separada, a fin de que conocieran, en primer lugar, acerca del caracter esporadico y baja
posibilidad de recurrencia de la hipomelanosis de Ito y, en segundo término, la necesidad de
continuar la evaluacion anual en el servicio de genética por las manifestaciones extracutaneas de
este trastorno y su expresividad variable. Con respecto a la paquioniquia congénita, se les dio a
conocer el alto riesgo de recurrencia (50 %) para los descendientes, también se insistio en la
necesidad de una atencién multidisciplinaria por genetistas, dermat6logos, estomat6logos,
psicologos y otros especialistas afines. Se recomendd a la pareja asistir a la consulta de riesgo
genético preconcepcional de su area de salud, si desearan un nuevo embarazo.

Conclusiones

La presencia de estas alteraciones genéticas asociadas en un mismo paciente resulta interesante,
ya que no se encuentra reportado en la literatura médica revisada. Asimismo, requiere del
asesoramiento genético, por separado, para cada una de las enfermedades con su forma de
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herencia y posibles complicaciones, para que la familia pueda comprender que se trata de una
asociacion clinica, no de un solo trastorno genético independiente. EI personal de salud debe estar
preparado para abordar este asesoramiento genético en la comunidad.
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