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La protoporfiria eritropoyética (PPE, OMIM: 177000) es un
error innato del metabolismo causado por mutaciones de
herencia autosomica recesiva en el gen FECH (Gene ID: 2235)
que originan una deficiencia enzimatica de ferroquelatasa
(EC 4.99.1.1) (<30% de lo normal). El 96% de los individuos
afectados tienen mutaciones heterocigoticas compuestas:
heredan de un padre un alelo con pérdida de funciéon que
conlleva una actividad casi nula de ferroquelatasa y del
otro progenitor un alelo con baja expresion que produce
una actividad de ferroquelatasa <50% de lo normal (c.315-
48T>C; también conocida como 1VS3-48T>C). El 4% de los
casos heredan dos alelos FECH con una pérdida completa
de funcion. Algunas porfirias eritropoyéticas mas raras son
causadas por mutaciones de herencia ligada al cromosoma X
(OMIM: 300752) o por mutaciones en el gen CLPX (OMIM:
618015), las cuales explican menos del 10% de los casos.
Estas enfermedades se caracterizan por causar lesiones agu-
das, no ampollares, dolorosas y quemantes que aparecen en
menos de 30min tras la exposicion a la luz. Las lesiones
son causadas por la acumulacion de protoporfirialX en el
endotelio de los vasos sanguineos superficiales de la piel, la
cual absorbe la radiacion luminica en el rango de onda de
la banda de Soret y pasa a un estado excitado que genera
radicales libres que, a su vez, dafan los tejidos cutaneos
circundantes'. Para prevenir estas lesiones los pacientes
desarrollan una aversion a la luz y preferencia por los lugares
cerrados, lo cual afecta significativamente su estilo y cali-
dad de vida’. La mayoria de los tratamientos disponibles
(p.ej., betacaroteno, N-acetil-L-cisteina y vitaminaC) no
han demostrado un claro beneficio respaldado por estudios
clinicos®. Afamelanotide (Scenesse, Clinuvel Pharmaceuti-
cals) es un potente analogo de la hormona estimulante de
los melanocitos « que ha demostrado disminuir la incidencia
y la gravedad de las reacciones fototoxicas, asi como una
mejor calidad de vida a largo plazo*°. Sin embargo, este
medicamento aln no esta disponible en muchos paises.

La prevalencia y la incidencia de la PPE no han sido
estimadas en Colombia, al igual que en muchos paises lati-
noamericanos (fig. 1). Esta informacion es importante para
evaluar la carga de esta enfermedad en la poblacion y las
necesidades de los servicios de salud. Ademas, esta informa-
cion es fundamental para la introduccion de nuevas terapias
al servicio de salud nacional y su cobertura por las ase-
guradoras. Finalmente, la falta de informacion disponible
sobre la PPE es una de las mayores preocupaciones de los
pacientes y sus familiares?. Por lo tanto, realizamos un
estudio a partir de informacion prospectiva de la base de
datos del Sistema Integral de Informacion de la Proteccion
Social de Colombia para el periodo 2014-2018. Se identifi-
caron pacientes afectados por PPE por medio del cddigo de

Incidencia anual, prevalencia estimada y caracte-
risticas sociodemografica de la protoporfiria eritropoyética
(PPE) en Colombia, 2014-2018

PPE®
Pacientes 40
Sexo (mujer), n (%) 23 (57,5)
Edad, media + DE) 32,4 4+ 23,1
Incidencia media anual (IC 95%)° 0,2 (0,1-0,4)

Prevalencia (IC 95%)° 15,4 (14,3-16,5)

DE: Desviacion estandar; IC 95%: intervalo de confianza del 95%.
2 Incluye protoporfiria ligada al X y congénita.
b poblacién referencia: 45.000.000 habitantes, estimados por
millon de habitantes.

Prevalencia e incidencia de la protoporfiria eri-
tropoyética (PPE) en Colombia en comparacion con otros
paises

Pais Prevalencia Incidencia
Colombia 15,4 0,2
Noruega® 27,7 0,36
Suiza® 27,0 0,35
Reino Unido® 25,4 0,33
Paises Bajos® 13,9 0,18
Suecia® 13,9 0,18
Irlanda® 6,2 0,08
Italia® 5,4 0,07
Francia® 4,6 0,06
Polonia® 1,5 0,03
Espana® 2,3 0,03

Poblacion referencia: 45.000.000 habitantes, estimados por
millon de habitantes.

clasificacion internacional de enfermedades E80.l y solo se
incluyeron aquellos con un diagndstico nuevo confirmado. La
poblacion de referencia fue obtenida de las bases de datos
del Departamento Administrativo Nacional de Estadistica de
Colombia. La incidencia anual se calculé como el niUmero de
nuevos casos en un ano sobre el total de la poblacion para
ese ano. La prevalencia se estimod a partir de la incidencia
asumiendo una duracion media de la PPE de 77 afios (preva-
lencia = incidencia x duracién media de la PPE)°. Y todo ello
asumiendo que durante el periodo de estudio la poblacion
del pais permaneci6 relativamente estable y la incidencia
anual fue constante.

Este estudio mostré que la incidencia anual (0,2 nuevos
casos por millon de habitantes) y la prevalencia estimada
(15,4 casos por millon de habitantes) de la PPE en Colom-
bia son similares a las descritas para Holanda y Suecia,
pero difieren de las de muchos otros paises® (tablas 1y 2).
Previamente se ha comunicado la existencia de una gran
variabilidad en la epidemiologia de la PPE entre paises en
comparacion con las porfirias hepaticas agudas. La preva-
lencia de PPE puede variar segln la frecuencia del alelo
de baja expresion (c.315-48T>C) en la poblacion, la cual
puede ser desde el 1% en africanos al 43% en japoneses'.
La frecuencia de este alelo en colombianos es desconocida.
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Figura 1

Asi mismo, la expresion de la enfermedad puede cambiar
con relacion al grado de pigmentacion de la piel, de forma
que un mayor depédsito de melanina resulta en sintomas
menos pronunciados®. La PPE afecta relativamente igual a
mujeres y hombres en Colombia, lo cual concuerda con lo
observado en otras poblaciones. Los sintomas de PPE usual-
mente se inician en la infancia, por lo que la avanzada
edad media al momento del diagndstico en este estudio
podria reflejar un prolongado retraso diagndstico. Lo ante-
rior, considerando que la mayoria de pacientes en paises
desarrollados con amplia experiencia en la atencion de esta
enfermedad reportan retrasos en el diagnostico de hasta
18 anos>’. Se han demostrado deficiencias en el diagnos-
tico de las porfirias en Colombia, por lo que es esperable
un mayor retraso diagnostico®. Ademas, es probable que el
predominio de raza mestiza en Colombia se relacione con
una mayor proporcion de casos leves. Una limitacion de este
estudio es que, a pesar de que la base de datos consultada
permite identificar los casos con diagnostico de PPE confir-
mado, no es posible verificar los métodos utilizados para la
confirmacion. Situaciones como errores de codificacion y los
limites en la cantidad de codigos diagnosticos disponibles

¥ ag aay B

Distribucion geografica de la protoporfiria eritropoyética (PPE) en Colombia.

pueden afectar la precision de los estimados epidemioldgi-
cos a partir de fuentes administrativas. Por lo tanto, no se
puede descartar la existencia de una sobreestimacion de la
incidencia y prevalencia de la PPE en este estudio.
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Doble uia del quinto dedo del
pie

cccccc

Double Nail of the Fifth Toe
Sr. Director:

Un varén de 44 anos de edad presentaba unas prominencias a
ambos lados de las unas del quinto dedo del pie, que apare-
cieron después de una caminata en la que llevaba un calzado
ajustado. El paciente aquejaba molestias solamente con la
presion en esa zona. A la exploracion clinica se aprecié una
rotacion externa del quinto dedo y un aumento de tamaiio en
anchura de la lamina ungueal de ambos dedos pequenos. Asi
mismo, cada una de estas uias estaba cubierta por cuticula,
dividida por una hendidura longitudinal y, en la parte late-
ral, la lamina ungueal estaba engrosada (fig. 1a y fig. 2a).
La dermatoscopia confirmé que la ufa constaba de 2 par-
tes bien delimitadas (fig. 1, fig. 1by fig. 2b). El paciente no
reconocia la presencia de esta alteracion en ningin familiar.
Se solicitd una radiografia simple anteroposterior y lateral
de ambos pies, que descart6 la presencia de falanges acce-
sorias y otras alteraciones oseas (fig. 3). No se indic6 ningln
tratamiento, salvo reduccion del traumatismo directo.

La doble una del quinto dedo del pie (DUQD), o uha
accesoria del quinto dedo del pie, fue descrita en 1969 por
Huindeker, y es una entidad aparentemente comdn, aunque
los casos publicados son escasos'™.

La presentacion clinica mas frecuente es la aparicion de
una ufa mas amplia de lo habitual, que esta dividida por
una hendidura, surco o depresion longitudinal, y la parte
que corresponde a la uha accesoria es mas pequefa. En la
zona proximal de la ufa hay cuticula que cubre ambas lami-
nas ungueales. La DUQD puede ser unilateral o bilateral, y
cuando estan afectados ambos dedos suele existir una gran
simetria®“. Solo ocasionalmente produce molestias clinicas
o estéticas en relacion con el tamafio de la una®*.

Es infrecuente encontrar alteraciones en las radiografias
del quinto dedo del pie. En 10 radiografias realizadas en una
serie solo 3 pacientes presentaban una vaga «Y» en la punta
de la falange distal, y otro paciente una excrecencia ésea
tipo espina®. En 2 pacientes se identifico la forma en «Y» de
la zona distal de la Ultima falange durante la cirugia®.

La DUQD fue inicialmente considerada como un proceso
hereditario limitado al grupo étnico de los Han, el mas nume-

roso en China’. Sin embargo, Haneke constaté que no habia
predileccion racial ni étnica*. Se ha propuesto una heren-
cia autosomica dominante con expresion variable*. En los
casos familiares no se ha constatado una clara predisposi-
cion por sexos, aunque las mujeres consulten mas por esta
alteracion>®. La DUQD podria representar una forma ini-
cial de hexadactilia, que incitaria una ufa rudimentaria®.
Por otro lado, un traumatismo agudo podria actuar o sobre
vestigios de hueso, induciendo la aparicion de uia, o sobre la
onicodermis, que como mesénquima ungueal especializado
generaria la formacion de la ufa y su crecimiento. La onico-

Figura 1 Imagen clinica del quinto de dedo del pie: a) dedo
derecho, b) dedo izquierdo que presenta una rotacion externa
y aumento de tamano de la ufia con una fisura longitudinal que
divide la lamina ungueal.
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