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Sindrome de descamacion de la
piel acral: presentacion de un
caso y revision bibliografica

@ CrossMark

Acral Peeling Skin Syndrome: A Case Report
and Literature Review

Sra. Directora:

El sindrome de descamacion de la piel acral (acral pee-
ling skin syndrome [APSS]) es un sindrome de herencia
autosomica dominante, causado por la alteracion del gen
TG5, responsable de la produccion de la transglutaminasa 5
(TG5)'. Se presenta desde el nacimiento o la primera infan-
cia, con la formacion de ampollas y ulterior descamacion
localizadas a nivel de las palmas y las plantas. La mayoria
de las veces cursa con una clinica poco o nada limitante lo
que, unido a su baja incidencia, hace que esté infradiagnos-
ticado o mal diagnosticado como epidermdlisis ampollosa
simple, con la que comparte algunas caracteristicas?.

Se presenta el caso de un nino de 3 anos de edad con un
cuadro consistente en la formacion de ampollas y ulterior
descamacion de palmas y plantas y, en menor medida, de
dorso de manos y pies desde los 6 meses de edad. Los epi-
sodios eran asintomaticos y se repetian con una frecuencia
de una o 2 veces al mes, empeorando con la humedad. En
el examen fisico, el paciente presentaba ampollas tensas y
flaccidas en zonas de presion, junto con descamacion de las
palmas y de las plantas (figs. 1y 2), y areas eritematosas en
resolucion. El resto de la piel y las mucosas eran normales.
La biopsia cutanea demostroé una discreta separacion entre
las capas granulosa y cornea, sin inflamacion (fig. 3). En el
estrato corneo, las capas celulares intermedias localizadas
por encima del punto de clivaje presentaban un aspecto
desestructurado, con células grandes y redondeadas. Los
datos clinicos y anatomopatoldgicos eran compatibles con
el diagnostico de APSS. El estudio genético confirmé esta
hipotesis al presentar el paciente 2 mutaciones del gen TG5,
ambas en homocigosis: una patogénica (p.G113C) y un poli-
morfismo (p.T109H) frecuentemente asociado a la anterior.

EL APSS pertenece al grupo de los sindromes de descama-
cion cutanea (PSS), dentro de los cuales se puede diferenciar
una forma acral localizada (APSS) y otra generalizada®~. La
primera vez que se acuiié el APSS como una entidad propia
fue en 1982, en la descripcion de Levy y Goldsmith®. Desde

entonces han sido varias las descripciones de casos clinicos
y series de casos clinicos de este sindrome (tabla 1), que
se caracteriza por la formacion de ampollas y por la des-
camacion superficial de la piel de las plantas y las palmas,
dejando un eritema residual indoloro y posterior curacion
sin cicatrices. Los sintomas empeoran con la humedad y con
factores fisicos como traumatismos o fricciones. En general,
es asintomatico o causa sintomas leves. El APSS presenta,
ademas, varias caracteristicas histopatologicas. La funda-
mental es la separacion entre la capa granulosa y la cornea.
Otro dato frecuente es la existencia, dentro del estrato cor-
neo por encima del punto de separacion con la granulosa,
de varias capas celulares de aspecto atipico, con células
grandes, redondeadas, mas claras, de aspecto edematoso,
y menos compactadas. Con microscopia electrénica puede
apreciarse mejor la separacion entre los corneocitos a estos
niveles, con fragmentacion de los filamentos de queratina’-®.

El mecanismo genético subyacente fue elucidado por Cas-
sidy et al. en 2005 al identificar la mutacion responsable del
sindrome en el gen TG5, localizado en el 15q15. Este gen
codifica una proteina, la TG5, cuya funcion esta alterada en
los pacientes que padecen este sindrome.

La TG5 se expresa en la capa cornea y es responsable de
la formacion de enlaces cruzados entre proteinas clave en
el proceso de cornificacion (loricrina, involucrina, filagrina,
entre otras), siendo asi indispensable para el mantenimiento
de una capa cornea integra’*%. Cuando se analiza la piel
sana de individuos afectos de APSS, se comprueba que la
mutacion no es exclusiva de la piel acral, pero se postula
que el resto de transglutaminasas presentes en la piel en
diferentes proporciones segun la localizacion son suficientes
para llevar a cabo el proceso de cornificacion. Esta accion
abolida de la TG5 no estaria compensada en las palmas y las
plantas, donde la capa cornea es mayor y esta sometida a
mayores presiones’.

Se describen 2 mutaciones que, en homocigosis, se rela-
cionan con el sindrome. La primera de ellas es la mutacion
G113C, que da lugar a una abolicion completa de la funcion
de la TG5. La otra es la T109M, que no es patogénica en si,
sino que se trata de un polimorfismo localizado en el mismo
alelo, y que con frecuencia se encuentra asociada a la pri-
mera. Esta combinacion se ha descrito en varios pacientes
del nortey centro de Europa, y se postula que es el resultado
de un fendmeno fundador en la poblacion europea. Recien-
temente se han descrito 59 casos con 15 mutaciones nuevas
que afectan a la TG5'%, asi como una mutacion a nivel de la

Figura 1

Ampollas y areas eritematosas en las palmas de las manos. A: Vision general. B: Detalle de las lesiones.
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Figura 2

Ampollas y descamacion en las plantas de los pies y en areas de presion. A: Vision general. B: Detalle de las lesiones.

Figura 3

A) Separacion de la epidermis entre las capas cornea y granulosa (hematoxilina-eosina x 10). B) Detalle a mayor aumento.

Obsérvese el aspecto de la capa cornea por encima del punto de separacion, con células grandes y redondeadas (hematoxilina-eosina

x20).

Tabla 1

Resumen de los datos mas relevantes de los casos de APSS publicados hasta la fecha

Nacionalidades descritas

Alemania, Reino Unido, Paises Bajos, Polonia, Italia, Espafia, Rusia,

Hungria, Eslovaquia, Finlandia, Suecia, este de Africa, Tunez, Oriente
Medio, Marruecos y Jordania

Edad de inicio de los sintomas

Edad en el momento del diagnostico
Signos mas frecuentes

Factores agravantes

Mutaciones mas frecuentemente descritas

Desde el nacimiento hasta los 11 afos

Desde uno a 47 anos

Ampollas y descamacion de palmas y plantas, y dorso de manos y pies
Humedad, sudor, calor, friccion y traumatismos
p.[Gly113Cys];[Gly113Cys]

p.[Gly113Cys] en heterocigosis
p.[Met1Thr];[Met1Thr]
p.[Lys445Asn];[Lys445Asn]
p.[Val273Met];[Val273Met]
p.[Thr109His];[Thr109His]

APSS: acral peeling skin syndrome.

proteina cistatina A, cuya alteracion también daria lugar a
una clinica de APSS.

El tratamiento es sintomatico, con emolientes y medidas
destinadas a disminuir la maceracion y los traumatismos.
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Recurrent episodes of
periorbital edema in an elderly
woman

@ CrossMark

Edema recidivante periorbitario en una
anciana

Sra. Directora

An 81-year-old woman was referred for an edematous, eryt-
hematous plaque that had arisen 48 h earlier in the right
periorbital region and on the ipsilateral side of the face.
The lesions, present on both cheeks, initially had a papular-
vesicular appearance, but they subsequently increased in
size and became firm and tender and evolved rapidly into
edematous plaques. The patient reported pruritus and fever
of 38°C. There was no history of insect bite, trauma, foreign
travel, or gastrointestinal problems in the previous months.
The patient was not taking any regular medication, inclu-
ding topical medication, at the time of onset of the lesions,
nor did she use cosmetic preparations or contact lenses.

Three years earlier she had attended the infectious disea-
ses department with a sore, pruritic erythematous plaque
affecting the whole left side of the face, associated with
fever. Antimicrobial therapy with intravenous amoxicillin
plus clavulanic acid had been administered and the lesion
resolved within a week, without scarring. A diagnosis of a
probable acute bacterial cellulitis had been made. There
was no other medical history of note and her family history
was unremarkable.

On physical examination, the patient had a healthy
appearance, was afebrile, and presented a tender,

Edematous plaque on the right periocular area.

Figure 1

infiltrated erythematous plaque that affected the periorbi-
tal region and cheek on the right side of the face (Fig. 1).
There were no palpable lymph nodes and no other skin
lesions. The total IgE concentration was 1334kU/L (normal
range, 0-100kU/L). Complete blood count, biochemistry,
and serologic tests for antinuclear antibodies, antineu-
trophil cytoplasmic antibodies, and C1 inhibitor and C4
levels were normal or negative. Chest and sinus X-rays were
normal. Facial computed tomography showed no ocular or
intracranial alterations. Ophthalmologic examination was
normal in both eyes and no ocular dysfunction was detected.
Direct immunofluorescence for herpes viruses was negative.

The suspected clinical diagnosis was an insect bite reac-
tion with acute cellulitis. The patient was treated with
intravenous cloxacillin and the skin lesions improved within
a few days.
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