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RESUMEN

Introduccion: La Poroqueratosis de Mibelli es una entidad rara en nuestro pais, incluida en
el grupo de las genodermatosis, por ser un trastorno hereditario de la queratinizacion. Es de
gran interés para varias ramas de la medicina: genética, dermatologia, medicina interna entre
otras.

Caso clinico: Se presenta un caso en una familia portadora de esta enfermedad genética con
caracter autosomico dominante, se identificaron 7 miembros afectados en 3 generaciones, sin
complicaciones. El propdsito fue confirmado a través del estudio histopatologico.
Conclusiones: Aunque no es un problema relevante en el municipio y no tiene complicaciones
que comprometan la vida de los pacientes, si pueden verse afectados segln la localizacion de
las lesiones, por lo que es de gran importancia el asesoramiento genético a los miembros de
la familia para evaluar el riesgo genético, para poder realizar la profilaxis y control de los
miembros afectados y su descendencia.

Palabras claves: autosomica dominante; asesoramiento genético; riesgo genético.

ABSTRACT

Introduction: Porokeratosis of Mibelli is a rare condition in our country. It is included in the
group of genodermatoses, being as it is an inherited keratinization disorder. This skin
condition if of great interest to several medical specialties, such as genetics, dermatology,

internal medicine, and others.
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Clinical case: A case is presented of a family carrying this genetic disease of an autosomal
dominant nature. Seven affected members were identified in three generations without any
complications. The purpose was confirmed via histopathological examination.

Conclusions: Although the study condition is not a relevant problem in the municipality and
does not have complications threatening the lives of patients, these may be affected depending
on the location of the lesions. Therefore, genetic counseling is of great importance, so that
family members may evaluate the genetic risk, perform the corresponding prophylactic
actions, and control affected members and their offspring.

Keywords: autosomal dominant; genetic counseling; genetic risk.
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INTRODUCCION

La poroqueratosis (PQ) fue descrita por el dermatoélogo italiano Vittorio Mibelli en el 1893,
al considerar que se originaba en el "poro" sudoriparo, pero con los nuevos estudios se
describe como una dermatosis que se caracteriza por un trastorno de la queratinizacion.!->
Su incidencia es baja a nivel mundial, se reportan alrededor de 250 casos.?) Puede afectar
cualquier raza y sexo, con predominio en nifios y adultos jévenes.®

Se plantea que es una genodermatosis con un patrén de herencia autosémico dominante con
penetrancia variable, aunque se han visto algunos casos que pueden ser a consecuencia de
mutaciones espontaneas. Ademads, cuando en un mismo individuo o en varios miembros de
una misma familia coinciden varias formas clinicas, sugiere que puede tratarse de diferentes
expresiones fenotipicas de un mismo trastorno genético.®* En una persona con predisposicion
genética, se presume que las manifestaciones clinicas son desencadenadas por factores
agregados, tales como la radiacion ultravioleta, ya sea de origen natural o artificial. Asimismo,
son desencadenantes de la enfermedad diversas causas de inmunosupresion como: infeccion
por el virus del HIV, insuficiencia hepatica o renal crdnicas, trasplante de oOrganos y
quimioterapia. Otros factores mencionados son: hemopatias, neoplasias, diuréticos tiazidicos,

exposicion a rayos X e incluso a radiaciéon con electron beam.®+>)
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En la literatura médica se ha reportado que en todas las formas de PQ se puede presentar la
degeneracion maligna de las lesiones, con un riesgo de 7,5 % a 11 %.) Ademas, se plantea la
hipotesis que la inestabilidad cromosémica y la reducida vigilancia inmune con
sobreexpresion de la proteina p53 pueden ser la causa para el desarrollo de enfermedades
malignas cutaneas.*®

Haber identificado en la consulta de dermatologia en conjunto con la de genética comunitaria
del municipio de Manati varios pacientes en una misma familia con esta enfermedad, nos

motivo a realizar este trabajo, con el objetivo de evaluar el riesgo genético, para poder realizar

la profilaxis y control de los miembros afectados y su descendencia.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de una paciente femenina de 38 afios de edad, procedencia urbana y piel blanca. Se
desempefia como profesora de secundaria basica. Esta refiere antecedentes patologicos
personales de asma bronquial sin crisis frecuentes. No ha presentado alergias a medicamentos.
No ha tenido contacto con sustancias toxicas, ni posee habitos toxicos.

Acude a la consulta de dermatologia porque desde los 24 afios de edad presenta lesiones a
nivel de miembros superiores e inferiores con oscurecimiento de la piel y prurito. Refiere que
en la familia existen varios miembros que presentan lesiones similares como su abuela

materna, madre, tios y una prima.

Examen fisico

Paciente sin afectacion del estado general.

Mucosas: himedas y normocoloreadas.

Tejido celular subcutaneo: no presenta edema

Aparato respiratorio: murmullo vesicular normal, no presenta estertores. FR 18x’

Aparato cardiovascular: ruidos cardiacos ritmicos, no presenta soplo. T/A: 110/70, FC75x’
Abdomen: sigue los movimientos respiratorios, blando a la palpacion, depresible, no presenta
viceromegalia. RHA presentes.

SNC: conciente, orientada en tiempo espacio y persona. Reflejos y sensibilidad normales.

Se identificaron lesiones en la piel en forma de placas anulares, miembros superiores e

inferiores, de tamafo y forma irregular. Se encontraron, ademas, otras lesiones atrdficas sin
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pelo y anhidroticas. Algunas de estas ultimas hiperpigmentadas, con un borde ligeramente

hipertréfico que las separa de la piel normal (figurasl y 2).

Fig. 1- Lesiones en el pie derecho.

Fig. 2- Lesiones en la pierna izquierda.

Se valor6 el caso por genética. Se confirmo6 que la abuela de 76 afios presenta lesiones con
similares caracteristicas, a su vez refirié que 4 de sus 6 hijos también las presentaron y otra
nieta de 20 afios. Esto nos permitié pensar en una genodermatosis con caracter dominante, y

de estas, la Poroqueratosis de Mibelli (Fig. 3).
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Fig. 3- Familiograma. Patrén de herencia autosémico dominante.

Se le indicaron varios exdmenes complementarios, con los siguientes resultados:
Hemoglobina: 12,3 g/

Hematocrito: 0,38

Glicemia: 4,2mmol/1

Creatinina: 56mmol/l

Urea: 2,3 mmol/l

Colesterol: 3,18 mmol/l

Trigicéridos: 1,1 mmol/l.

Ultrasonido abdominal: higado que no rebasaba el reborde costal; vesicula, pancreas, rifiones
y bazo normales.

Rx de torax: sin alteraciones.

Fondo de ojo: sin alteraciones.

La biopsia de piel resulto el andlisis mas significativo. La muestra para el analisis se tom¢ de
la lesion que mas le afectaba a la paciente, el resultado histopatologico confirmé la presencia
de PQ.

Se le orient6 seguimiento por dermatologia,con tratamiento medicamentoso citostatico
topico (5-fuoracilo) y una evolucion favorable. En el caso de genética, el objetivo consistio
en la asesoria genética a la familia a partir de charlas sobre la enfermedad y la posibilidad de

aparecer en la descendencia al tener en cuenta el patron de herencia.
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DISCUSION

La PQ es una enfermedad poco frecuente a nivel mundial y rara en nuestro pais,'”) se reportan
casos con cierta frecuencia en algunos paises como Estados Unidos de América, se manifiesta
en personas rubias, afecta los hombres en proporcion 2:1 frente a las mujeres y se desarrolla
con frecuencia en la nifiez.” En un estudio realizado en la provincia de Cienfuegos, se
identifico la enfermedad en varones triguefios, quienes debutaron durante la infancia.® En
este estudio predominaron las mujeres, de piel blanca que debutaron después de los 20 afos.
Entre las manifestaciones clinicas de la PQ, se describe que las lesiones pueden localizarse en
cualquier sitio del tegumento: cara, extremidades, genitales, gluteos y otras partes del cuerpo.
Una generalidad es que permanecen asintomaticas, a veces con prurito discreto durante
algunos periodos del afo, crecen con rapidez en sitios afectados por traumas o quemaduras.
Pueden ser hiper o hipopigmentadas con descamacion discreta, de centro atréfico, sin pelo,
con marcada anhidrosis y con tamafios que varian desde milimetros a varios centimetros.-?)
El caso estudiado presentd lesiones con las caracteristicas descritas en los miembros
superiores e inferiores, refirid prurito y sin ningin antecedente de traumas o quemaduras.

Es una enfermedad considerada de causa genética con un patrén de herencia autosémico
dominante debido a la presencia de clones celulares que muestran grados variables de
displasia, se ha demostrado inestabilidad en el brazo corto del cromosoma 3, aunque la causa
no se conoce.”) En la valoracion genética del caso se puso de manifiesto el patron de herencia
antes mencionado, teniendo en cuenta el arbol genealdgico que se realizd6 durante la
investigacion.

La confirmacion de la sospecha clinica se realiza con la histopatologia, se destaca que un
exhaustivo examen fisico y conocimiento de la semiologia deviene prediagnostico. La
administracion topica de iodopovidona sobre una lesion sospechosa permite distinguir los
bordes de la lesion correspondiente debido a su coloracion mads intensa. Se facilita asi el
diagnoéstico en casos poco evidentes.”)

Thomas y otros!'? describieron un método no invasivo y expedito para identificar el borde
queratdtico de la lesion, compatible histologicamente con la laminilla cornoide. Para ello se
utiliza la violeta de genciana. La dermatoscopia mejora la visualizacion del borde
hiperqueratosico y permite diferenciarlo de lesiones clinicamente similares como: queratosis
actinica, enfermedad de Bowen y otras. Otro grupo de dermatologos italianos describen las

lesiones amarronadas hacia la periferia de la misma, con un area central de aspecto cicatrizal
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(formada) y escasas estructuras globulares de color rojo. Delfino,(!?) utiliza un microscopio
estereoscopico para observar algunas de las lesiones diez veces magnificadas y lo compara
con la observacion de un crater volcdnico desde la altura. ‘En nuestro estudio no fue necesario
aplicar estas técnicas, ya que los antecedentes familiares, la clinica y el estudio
anatomopatologico realizado confirmaron la enfermedad.

El tratamiento de la PQ debe ser individualizado. Esto se basa en el tamaio de la lesion, en la
localizacion anatomica, en consideraciones estéticas y en la preferencia del paciente.!?) La
proteccion del sol, el uso de emolientes y la observacion de signos de malignidad deben estar
presentes. En el caso descrito se pudo ver la mejoria de las lesiones tras el uso tdpico del
medicamento y las medidas orientadas.

En su diagnostico diferencial se integra el grupo de las manifestaciones dermatoldgicas de los
procesos internos, incluidos los fendmenos paraneoplasicos.!" Su manejo es esencial, debido
a que requiere atencion multidisciplinaria dado el hecho de que los individuos de varias
generaciones pueden ser afectados. En tal sentido, es relevante el conocimiento de los
miembros del riesgo genético para evitar los factores desencadenantes y la aparicion de la

enfermedad.
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