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RESUMEN

Fundamento: La hiperqueratosis epidermolitica es una genodermatosis con patron de herencia
autosémico dominante, afecta a ambos sexos, es una enfermedad rara y se estima un caso cada
300 000 personas en las que predominan las ampollas al nacer y la hiperqueratosis subsiguiente.
Objetivo: Describir el caso de un paciente con hiperqueratosis epidermolitica que representa una
situacién clinica infrecuente por su incidencia. Presentacion de caso: Adolescente de 17 afios,
con lesiones de hiperqueratosis y presencia de escamas grandes de color oscuro, que se
desprenden facilmente en grandes colgajos epidérmicos, y que se acompafia de olor fétido.
Conclusiones: Este caso constituye una ictiosis ampollosa de Siemens desde el punto de vista
clinico, un subtipo de hiperqueratosis epidermolitica, aunque la histologia solo confirmé este dltimo
diagndstico.

DeCS: HIPERQUERATOSIS EPIDERMOLITICA/diagndstico.
Palabras clave: Hiperqueratosis epidermolitica, diagnéstico.

ABSTRACT

Background: The Epidermolytic hyperkeratosis is a genodermatosis with pattern of inheritance
dominant autosomal ,it affects equally to both sexes, it is a strange illness and he/she is considered
a case each 300 000 people in those that the bladders prevail when being born and the subsequent
hyperkeratosis. Objective: To describe the case of a patient with Epidermolytic hyperkeratosis that
represents an uncommon clinical situation for their incidence. Case presentation: 17 year-old
adolescent, with hyperkeratosis lesions and he/she witnesses of big flakes of dark color that come
off easily in big epidermal torn pieces, and that he/she accompanies of fetid scent. Conclusions:
This case constitutes an ICHTHYOSIS bullous of Siemens from the clinical point of view, a subtype
of Epidermolytic hyperkeratosis, although the alone histology confirms this last one diagnostic.

MeSH: EPIDERMOLYTIC HYPERKERATOSIS/diagnosis.
Keywords: Epidermolytic hyperkeratosis, diagnosis.



INTRODUCCION

La hiperqueratosis epidermolitica también conocida como eritrodermia ictiosiforme congénita
bulosa fue descrita por primera vez por Brocg en 1902 como una forma de eritrodermia ictiosiforme
en la que aparecen ampollas desde el nacimiento 3 Es una genodermatosis con patron de
herencia autosémico dominante aunque en el 50 % de los casos se manifiesta como mutacion
nueva y afecta a ambos sexos por igual. La causa son defectos en las citoqueratinas que forman
los filamentos intermedios y los mas afectados son la 1 (K1) y la 10 (K10) que predominan en los
estratos suprabasales de la epidermis *°.

La eritrodermia ictiosiforme congénita bulosa esta presente desde el nacimiento o poco después
con la aparicién de ampollas superficiales, grandes, que pueden surgir con traumas menores y al
romperse ocasionan grandes zonas de exulceracion, posteriormente hay disminucién gradual de la
eritrodermia y de las ampollas que a los pocos meses evolucionan a placas hiperqueratosicas de
aspecto verrugoso en las zonas de flexion, cuero cabelludo y los gluteos. La hiperqueratosis inicia
a los tres meses de edad con engrosamiento poco evidente de la piel o con escamas finas,
pequefas, se agrava con el sol y el calor. Con el paso de los afios las escamas se van haciendo
mas gruesas Yy la probabilidad de manifestar ampollas disminuye, el 20 % de los pacientes sigue
desarrollandolas hasta la vida adulta y en esta fase la colonizacion bacteriana de las escamas
maceradas causa un olor fétido distintivo 2.

El pelo, ufias y dientes son normales y la afeccién de las palmas y las plantas ocurre en 60 % de
los pacientes con grados variables de hiperqueratosis que puede originar fisuras y contracturas
recurrentes y dolorosas capaz de ocasionar incapacidad funcional e,

Aunque existe gran variabilidad, se ha descrito un subtipo con suficiente detalle llamado ictiosis
ampollosa de Siemens que se caracteriza por una falta de eritema, un despegamiento (peeling)
superficial y por quedar limitados los cambios epidermoliticos a las capas superficiales de la
epidermis con una afeccibn mas evidente en la capa granulosa debida a defectos de la
citoqueratina (CK) 2 °*°.

El diagnéstico de hiperqueratosis epidermolitica es clinico con correlacién histologica donde existe
hiperqueratosis marcada, hipergranulosis (con granulos grandes de queratohialina), acantosis y
degeneracion hidrépica del estrato espinos, puede haber disqueratosis en grados variables 13

La incidencia de hiperqueratosis epidermolitica es poco frecuente, se estima un caso cada 300 000
personas ’ Es aqui donde radica la novedad de esta presentacidn ya que casos como este no es
muy comun observarlo y menos adn con ictiosis ampollosa de Siemens, subtipo de la enfermedad
antes mencionada que presenta este paciente desde el punto de vista clinico. El diagnéstico de la
hiperqueratosis epidermolitica es una rareza y se convierte en un motivo para su divulgacién con el
objetivo de instruir a los profesionales y contribuir a la comprensién de las caracteristicas de esta
entidad.

Para la presentacion de este caso se obtuvo el consentimiento de la madre del paciente, por ser
este menor de edad.



PRESENTACION DE CASO

Se presenta el caso de un adolescente de 17 afios de edad, con antecedentes patoldgicos
familiares y personales negativos, que acudié a consulta de dermatologia por presentar lesiones en
piel. Refirid la mama que poco después del nacimiento, a su hijo le brotaron “pequefias bolitas de
agua” que se rompian con facilidad y dejaban una superficie denudada, aparecian al menor de los
traumas y con frecuencia se infectaban, razén por la cual requeria tratamiento con antibiéticos. En
unos dias estas lesiones bulosas dejaron de aparecer y por tal motivo no asistieron mas a
consulta. Entre los tres y cuatro meses de vida la piel se torné mas gruesa que lo habitual, de color
oscuro y con frotarla suavemente se despegaba en grande porciones, en cualquier parte de la
superficie cutanea.

Al examinarlo, la piel se encontraba hiperqueratésica con escamas cérneas, gruesa, de color
grisaceo oscuro, adquiriendo un aspecto como de suciedad y acompafiandose de olor fétido, las
capas mas superficiales de la epidermis se desprendian faciimente en grandes colgajos al igual
que al menor roce causado por un objeto (figuras 1, 2 y 3). Mucosas, pelos y ufias eran normales.
No queratodermia palmoplantar.
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Fig 1 Zonas denudadas por el desprendimiento epidérmico en hombros y miembros supenores

Fig 2 Escamas comeas, gruesa, de color gnisaceo oscuro, en meembros infencres



Fig 3. Desprendimianto de colgajo epidérmico por el roce de una pulsera ¢n miembro supenor.

Debido a los datos obtenidos en el interrogatorio y a los hallazgos en el examen fisico se sospech6
una hiperqueratosis epidermolitica por lo que en la discusion en colectivo médico se decidié que
fuera valorado por el servicio de Dermatologia y se le realizara una biopsia de piel para confirmar el
diagnéstico. El resultado anatomopatologico arrojé una hiperqueratosis, con hipergranulosis,
granulos de queratohialina y acantosis, confirmandose el diagnéstico aunque clinicamente el
paciente presentd una ictiosis ampollosa de Siemens un subtipo de la entidad antes mencionada,
por la falta de eritema, el despegamiento superficial y quedar limitados los cambios epidermoliticos
a las capas superficiales de la piel, histopatoldgicamente no se pudo confirmar la afectacion de la
capa granulosa por defectos de la CK2 y la escasez de bibliografia que traten sobre el tema que
dificultan el diagnéstico definitivo.

DISCUSION

La hiperqueratosis epidermolitica es una enfermedad poco frecuente con una incidencia muy baja,
el prondstico es bueno para la vida aunque posee un curso cronico y tiende a volverse menos
severa con la edad . En este caso a pesar de que las ampollas no volvieron aparecer durante la
infancia, la hiperqueratosis con desprendimiento en formas de grandes colgajos se mantiene igual,
acompafiandose de olor fétido, afectando asi su estética con repercusion psicolégica y social por la
edad del paciente, al ser un adolescente.

Este caso se corresponde con una ictiosis ampollosa de Siemens desde el punto de vista clinico
por predominar el desprendimiento en forma de grandes colgajos de la piel y por quedar limitados
los cambios epidermoliticos a las capas mas superficiales de la epidermis, la ausencia de eritema
es otro elemento que apunta a este diagnostico, pero la imposibilidad de realizar exdmenes que
demuestren la afectacién de la capa granulosa por defectos de la CK2 y la ausencia de bibliografia
que traten este tema, hacen engorroso el diagnéstico.

La clinica y la histolégica son los criterios necesarios para realizar el diagndstico de cualquier
variedad de hiperqueratosis epidermolitica, teniendo en cuenta la rareza de esta patologia es
importante dominarlos para hacer un dictamen definitivo. El diagnostico diferencial debe
establecerse con la ictiosis hystrix, la queratdlisis y la epidermdlisis bulosa, en esta Ultima las
ampollas son mas numerosas y persisten generalmente durante toda la vida.



El consejo genético es importante por la transmision autosémica dominante de esta afeccién, por
tanto tiene mucho valor el apoyo y la explicacion que se les proporcionen a los familiares y al
paciente.

CONCLUSIONES

La hiperqueratosis epidermolitica, particularmente el subtipo ictiosis ampollosa de Siemens, es una
entidad con muy baja incidencia, sin embargo, el uso adecuado del método clinico se mantiene
como la principal herramienta para su mejor aproximacion diagnéstica. La severidad de la
enfermedad en este paciente no disminuyé con el paso de la edad, como describe la literatura si se
tiene en cuenta que, la hiperqueratosis se mantuvo con el despegamiento a grandes colgajos de la
epidermis.
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