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Disqueratosis congeénita

Dulce Nazar Diaz Mirén,* Gisela Navarrete Franco**

RESUMEN

La disqueratosis congénita —un trastorno multisistémico, hereditario y poco frecuente— se distingue por hiperpigmentacion reticulada de
la piel, leucoplaquia oral y distrofia ungueal y se acompafa de pancitopenia y aplasia medular. Se comunica el caso de un hombre de 24

afios de edad con disqueratosis congénita.
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ABSTRACT

Dyskeratosis congenita is a multisystem hereditary disorder, characterized by reticulade hyperpigmentation of the skin, oral leukoplakia
and nail dystrophy which is associated with pancytopenia and aplastic anemia. We report the case of a 24-year-old man with dyskeratosis

congenita.
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a disqueratosis congénita —un infrecuente

trastorno hereditario— se distingue por hiper-

pigmentacion reticulada de la piel, leucoplaquia

oral y distrofia ungueal; la disqueratosis congé-
nita se asocia a menudo con alteraciones hematolégicas
y expresiones multisistémicas; también ha recibido los
nombres de sindrome de Zinsser-Cole-Engman y sindrome
de Cole-Rauschkolb-Toomey; en 1906 Zinsser describio
por primera vez la disqueratosis congénita, en la publi-
cacion conocida como “Atrofia reticular y pigmentaria,
distrofia ungueal y leucoplaquia”.** En 1926 el Dr. Martin
Engman publicé el caso de un paciente de 32 afios de edad
con pigmentacion reticular con atrofia y en 1930 Cole,
Rauschkolb y Toomey le dieron a este padecimiento los
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nombres de “disqueratosis congénita con pigmentacion”,
“distrofia ungueal” y “leucoqueratosis oral”.'®

La disgueratosis congénita, que predomina en el sexo
masculino, se trasmite por un patrén de herenciarecesivo
ligado al cromosoma X y se produce por una mutacion en
una ribonucleoproteina nuclear pequefia asociada con la
telomerasa llamada “disquerina”,®® que interviene en la
biosintesis del ARN ribosomal y en el ensamblaje de las
subunidades de los ribosomas; la alteracion de este proceso
fisiol6gico ocasiona insufiencia regenerativa de la piel,
ufiasy méduladseay aumentael riesgo de padecer cancer;
también se han reportado casos de herencia autosdmica
recesivay dominante.5*

Epidemiologia

En la bibliografia se han comunicado cerca de 180 casos
con esta enfermedad, cuya prevalencia es menor a un caso
por cada millén de personas; su edad de inicio es entre 5
y 12 afios.**

Cuadro clinico

La disqueratosis congénita suele afectar la cara, el cue-
llo, los hombros, el torax, las axilas y los muslos; inicia
con la manifestacion de ufias delgadas y distroficas, asi
como discromia; ambas alteraciones pueden manifestarse
de modo simultaneo, con pigmentacion fina, reticular
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y de color marrén grisaceo, con zonas de atrofia y —en
ocasiones— con telangiectasias, que originan un aspecto
poiquilodérmico. El aplanamiento de los dermatoglifos
produce una apariencia brillosa de los dedos.

En la cara la pigmentacion es irregular y en el dorso de
las manos y pies la piel es atrofica, transparente y brillante;
hay leucoplaquia, que usualmente afecta la cavidad oral,
con predominio en la lengua, los carrillos y el paladar;
también se ha observado en el aparato gastrointestinal y
genitourinario.!>18

Es frecuente notar pelo escaso y fino, asi como enca-
necimiento prematuro; en ocasiones también es frecuente
notar alopecia en la piel cabelluda, las cejas y las pestafas.
En las dos primeras décadas de la vida de aproximada-
mente 50% de los pacientes se produce pancitopenia
progresiva; la trombocitopenia constituye la manifestacion
inicial, seguida de anemia normocitica normocromica. La
médula ¢sea se vuelve hipocelular.’®2 Se han reportado
alteraciones oftalmolégicas, con obliteracion del canal la-
grimal, queratinizacion conjuntival, ectropion y blefaritis,
entre otras. En el aparato gastrointestinal se han encontrado
cirrosis y carcinomas en evolucién en las zonas de leu-
coplaquia, manifestados por disfagia debida a estenosis.

También se han descrito testiculos hipoplésicos, hipos-
padias y estenosis uretral; puede haber deterioro pulmonar
con fibrosis y alteraciones en la vasculatura pulmonar.
También se han observado —entre otros cambios— altera-
ciones odontolégicas, con pérdida prematura de los dientes
y anomalias en los mismos, asi como alteraciones Gseas,
manifestadas por osteoporosis, necrosis avascular e hipo-
plasia maxilar. La pancitopenia en estado tardio favorece
la susceptibilidad a infecciones,517-19.24-28

Pronéstico

El pronéstico esta condicionado por la insuficiencia de
la médula 6sea, complicaciones pulmonares y aparicion
de tumores malignos; los pacientes raramente sobreviven
después de los 50 afios de edad. Como no existe trata-
miento especifico contra la disqueratosis congénita, se han
prescrito esteroides, andrégenos y trasplante de médula
Osea para mejorar las condiciones del paciente.

COMUNICACION DEL CASO

Paciente masculino de 24 afios de edad, electricista y ori-
ginario y residente de Tecolapan, Veracruz; desde los ocho

afios padecia una dermatosis diseminada con tendencia a
generalizarse y con predominio en el tronco y las extre-
midades; la dermatosis era bilateral y simétrica y estaba
constituida por manchas hipercromicas finas y numerosas,
que confluian en zonas lenticulares atréficas, lo que daba
a algunas areas de la piel un aspecto reticulado poco evi-
dente, que se acentuaba uniformemente en las palmas y
las plantas (Figura 1). Las ufias de las manos y los pies
mostraban engrosamiento, cambio de coloracion y estrias
(Figura 2), y ademas de las alteraciones pigmentarias —que
eran evidentes en las palmas y las plantas (Figura 3)-,
también se observaba hiperqueratosis e hiperhidrosis.
El pelo mostraba encanecimiento con predominio en la
region parietal (Figura 4). En la mucosa de la lengua se
observaba leucoplaquia, que practicamente abarcaba toda
la superficie de la lengua (Figura 5), ya que habia pequefias
zonas de aspecto normal; esta manifestacion aparecio a
partir de los 14 afios de edad. La evolucidn fue crénicay
asintomatica.

En el resto de la piel y los anexos se observaban lesiones
de acné conglobata.

En la valoracion uroldgica se encontraron testiculos
pequefios, con bolsa escrotal izquierda aumentada de
tamafio; el paciente refirid que tenia dificultades para
eyacular. La ultrasonografia testicular mostré una probable
hipotrofia del testiculo izquierdo y la espermatobioscopia
reveld oligospermia.

El paciente refirié sangrado de las encias por minimo
cepillado dental. El reporte de los examenes de laboratorio
fue: Hb 9.7, con leucocitos normales, cinco reticulocitos
y 50,000 plaquetas. El paciente se envi6 al Servicio de
Hematologia, donde por el diagndstico de anemia grado

Figura 1. Numerosas manchas hipercromicas.
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Figura 2. Alteraciones ungueales.

Figura 3. Zonas lenticulares de atrofia con aspecto reticulado.

Iy trombocitopenia se le efectud un aspirado de médula
Osea, que revelé médula 6sea hipoplasica, celularidad
menor de 10%, relacion mielo-eritroide de 8.5, ausencia
de megacariocitos y trabéculas 6seas delgadas; también
se le efectud una biopsia de hueso —en la que se obtuvo
una celularidad de 5% y ausencia de megacariocitos—, un
gammagrama hepatoesplénico —que reveld una serie 6sea
normal-y un estudio genético —que reporté cariotipo 46
XY, sin alteraciones numéricas ni estructurales.

Figura 4. Encanecimiento del pelo.

Figura 5. Leucoplaquia en la lengua.

El estudio histopatolégico de la piel report6: epidermis
atrofica e hiperpigmentacion de la capa basal; en la dermis
superficial se observaron discretos infiltrados linfocitarios
perivasculares y caida del pigmento, aislado y englobado
por melanéfagos (Figura 6).

Se establecié el diagnéstico integral de disqueratosis
congénita, con anemia aplésica, hidrocele izquierdo y
acné conglobata.

Por no contar con un donador de médula dsea, se inici6
tratamiento con danazol a 200 mg diarios. En la actualidad
se desconoce la evolucion del paciente, ya que no acudid
a sus citas de control.
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Figura 6. Piel con cambios pigmentarios (H y E 20x).

COMENTARIO

Consideramos de mucha importancia dar a conocer este
caso, por su baja frecuencia con que ocurre. La disque-
ratosis congénita es un padecimiento que se distingue
por alteraciones mucocutaneasy disfuncién de lamédula
Osea, que pese aser caracteristico en sus manifestaciones,
necesitamos realizar un estudio acucioso para determinar
con precision su diagnostico, que podemos pasar por alto
si no conocemos las manifestaciones de la enfermedad.

L as caracteristicas descritas del padecimiento se cum-
plen en el caso que exponemos.

Consideramos que la principal causa de mortalidad
por disqueratosis congénita es el defecto hematoldgico.

El tratamiento contra la disqueratosis congénita es
motivo de controversia y generalmente se circunscribe
a medidas paliativas, ya que recursos avanzados —como
la administracion del factor estimulante de colonias

granulociticas-macrofagicas o el trasplante de médula
6sea— ofrecen resultados poco alentadores.
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