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Onicodistrofia y leucoqueratosis K y engrosadas, evidenciandose una hiperqueratosis subun-
: . s gueal generalizada (fig. 1A). En las palmas y las plantas se
or:al enun paClente varon de 15 observaban placas queratosicas y ampollas distribuidas pre-
anos

Thick Nails and White Tongue in a Fifteen-Year
Old Male

Presentacion del caso

Un varon de 15 afos que consultaba por onicodistrofia de
larga evolucion de todas las ufas de las manos y los pies,
con afectacion principal de los dos tercios distales de la
lamina ungueal. Asimismo referia molestias en la zona plan-
tar de ambos pies, y la aparicion ocasional de ampollas
y fisuras dolorosas localizadas predominantemente en las
zonas de roce, las cuales se habian sobreinfectado en diver-
sas ocasiones, y habian sido tratadas con antibioticos orales
y antiflingicos topicos con poca respuesta. La madre del
paciente, la cual acudio el mismo dia, presentaba una clinica
de menor intensidad, pero muy similar. Ningun otro miembro
de la familia presentaba caracteristicas clinicas parecidas,
y a la anamnesis dirigida, negaban en ambos casos ante-
cedentes de dientes neonatales, pérdida de la audicion o
trastornos del cabello.

Examen fisico

En el examen se objetivaba que tanto las ufas de las
manos como las de los pies eran distroficas, amarillentas

Figura 1

https://doi.org/10.1016/j.ad.2018.12.007

dominantemente sobre las zonas de mayor presion (fig. 1B),
ademas de papulas hiperqueratodsicas perifoliculares locali-
zadas a nivel de los muslos y del tronco. La lengua estaba
engrosada y presentaba fisuras en su cara dorsal, obser-
vandose ademas placas leucoqueratosicas en la lengua y la
mucosa oral (fig. 2).

Estudios complementarios

El estudio microscopico con KOH y el cultivo tanto de las
uhas como el de la mucosa oral descartaron la presencia
de un muguet oral, asi como de una onicomicosis candi-
didsica o secundaria a dermatofitos. Mediante un estudio
genético se confirmé la presencia de una mutacion a nivel
de la queratina 6a (K6A L469P).

Figura 2

¢Cudl es el diagnostico?
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CASOS PARA EL DIAGNOSTICO

Diagnoéstico

El paciente y su madre fueron diagnosticados de paquioni-
quia congénita (PC).

Discusién

La PC es un trastorno raro de la queratinizacion' descrito
por Muller en 1904 y por Jadassohn y Lewandowsky en
1906. Se caracteriza por 4 signos clinicos principales: a) la
distrofia ungueal hipertrofica, caracterizada por el engro-
samiento amarillo-marronaceo de los dos tercios distales
de las unas y de restos subungueales, responsables de la
inclinacion, y una curvatura acentuada de la ufa, ademas
de la finalizacion prematura de la lamina ungueal; b) la
queratodermia palmo-plantar dolorosa que puede ser loca-
lizada, y distribuirse predominantemente sobre las zonas de
mayor presion, o ser generalizada y presentarse sobre toda
la superficie plantar; junto con hiperhidrosis palmo-plantar,
fisuras en zonas de mayor de friccion y aparicion ocasional
de ampollas e infecciones secundarias; c) la queratosis foli-
cular localizada sobre todo a nivel del tronco, de las nalgas
y en las areas extensoras de las extremidades, que pueden
confluir formando placas engrosadas de aspecto verrucoso;
y, por Gltimo, d) la leucoqueratosis oral sin potencial maligno
inherente. Ademas de estos 4 signos clinicos principales, en
algunos casos se ha descrito la presencia de dientes neo-
natales, la presencia de quistes pilosebaceos (incluyendo
esteatocistomas y quistes vellosos)', y una ronquera secun-
daria a obstruccion laringea.

La PC es una enfermedad genética secundaria a una
mutacion en uno de los 5 genes que codifican para las quera-
tinas (KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17)23 lo cual influye
directamente sobre la agregacion normal de los filamentos
y causa una epidermolisis e hiperqueratosis compensatoria.
Las queratinas 6, 16 y 17 se expresan de forma constitutiva
en la ufa, el foliculo piloso, la lengua, las palmas de las
manos y las plantas de los pies, por lo que estas localiza-
ciones son las mas afectadas. De todos ellos, el gen que se
encuentra mutado con mayor frecuencia es el KRT6A (~ 41-
44%), seguido del KRT16 (x~25-30%), el KRT17 (~17-24%),
el KRT6B (~5-9%) y el KRT6C (~2-3%)°. Histéricamente
esta entidad se ha dividido en 2 grupos (PC-1/Jadassohn-
Lewandowski y PC-2/Jackson-Lawler); sin embargo, en la
actualidad su clasificacion se realiza de acuerdo con los
subtipos genéticos descritos. Su herencia sigue un patrén
predominantemente autosomico dominante, una expresion
variable y un alto grado de penetrancia, aunque se ha des-
crito cierta heterogeneidad genética“.

El diagnostico de la PC se basa en hallazgos clinicos;
sin embargo, la confirmacion genética es imprescindible.
La distrofia de las ufas de los pies es la caracteristica cli-
nica mas precoz, ademas de ser la que se objetivara con
mayor frecuencia en los pacientes pediatricos, estando pre-
sente al nacimiento en casi el 40% de los recién nacidos
afectados por la PC°. Actualmente, con finalidad investi-
gadora se puede realizar el genotipado de forma gratuita
al registrarse en el Registro Internacional de Investiga-
cion de Paquioniquia Congénita (IPCRR, Disponible en:
http://www.pachyonychia.org).

El tratamiento de la PC es muy complejo. Este se cen-
trara en mejorar el aspecto de las ufas y en el manejo del

dolor causado por la queratodermia palmo-plantar, para lo
cual se indicara el uso de emolientes con la finalidad de
disminuir la hiperqueratosis, asi como de medidas que limi-
ten la friccion y el traumatismo a nivel de los pies. Sin
embargo, alin no existe un tratamiento que sea curativo en
la PC. Cuando el engrosamiento ungueal no mejora con el
tratamiento topico, se debera de realizar la extraccion qui-
rdrgica extensa de la lamina ungueal, el lecho y la matriz,
seguidos de un injerto cutaneo. En algunos casos de PC, los
retinoides orales han demostrado cierta efectividad en tra-
tamiento de la queratodermia palmo-plantar®. Asimismo se
han reportado algunos casos tratados de forma exitosa con
toxina botulinica’-®. Por otro lado, ciertos estudios sefialan
la existencia de cambios neuropaticos en la PC, motivo por
el cual los tratamientos utilizados en el dolor neuropatico
podrian ser beneficiosos en los pacientes con PC°. En nues-
tro caso se prescribieron emolientes y agentes queratoliticos
con un buen control de la enfermedad.
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