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RESUMEN

Introduccion: las enfermedades genéticas y defectos congénitos constituyen la segunda
causa de muerte en menores de un afio, conociendo que estas enfermedades pueden ser de
origen cromosomico, multifactorial y monogénicas. En esta Uultima se incluyen las
genodermatosis, donde el diagndstico precoz influye en el prondstico de vida del paciente que
la contrae.

Objetivo: caracterizar el comportamiento de las genodermatosis en el municipio de San Juan
y Martinez en el periodo 2018-2019.

Métodos: se realizdé una investigacién descriptiva y transversal, con un universo de 476
pacientes con enfermedades genéticas y una muestra de 40 pacientes con genodermatosis.
Se trabajé con las variables: edad, sexo, color de la piel, antecedentes familiares, tipo de
genodermatosis y tipo de patrones de herencia, mediante la obtencion de datos por la revision
de historias clinicas.

Resultados: se obtuvo que el 83,3 % pertenecian al sexo masculino, predominé el color de
la piel blanca con un 78 %, 29 pacientes no tuvieron antecedentes patoldgicos familiares,
predominaron las ictiosis con un 27,5 %, y el patron de herencia mas frecuente fue el
autosémico dominante con un 70 %.

Conclusiones: las enfermedades genéticas cada dia ganan un lugar mayor en la sociedad,
por lo que se deben intensificar las acciones preventivas desde la atencion primaria de salud,
para asi contrarrestar su incidencia y mejorar la calidad de vida de los pacientes.
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ABSTRACT

Introduction: genetic diseases and congenital defects constitute the second cause of death
only in the child of one year; these diseases can be of chromosomal, multifactorial and
monogenetic origin. Genodermatoses are included in the last one, where the early diagnosis
influences on the prognosis of life of the genetic carrier.

Objective: to characterize the behavior of genodermatoses in San Juan y Martinez
municipality in the period 2018-2019.

Methods: a descriptive, cross-sectional research was conducted, with a target group
comprising 476 patients with genetic diseases and a sample of 40 patients with
genodermatoses; working with the variables of age, sex, color of skin, family history, type of
genodermatosis and type of hereditary patterns, through the collection of data for the review
of clinical histories.

Results: it was recorded that 83,3 % belonged to male sex, white skin color prevailed (78
%), 29 patients had no family history, ichthyosis (27,5 %) predominated, and autosomal
dominant hereditary pattern was the most frequent (70 %).

Conclusions: genetic diseases are gaining a greater position in society every day, as a result
preventive actions must be taken, starting from the Primary Health Care in order to counteract
its incidence and improve the quality of life of the patients.

Keywords: Genodermatosis; Behavior; Genetics.

INTRODUCCION

Las enfermedades genéticas y defectos congénitos son causa de alrededor del 25 % de los
ingresos en hospitales pediatricos; entre ellas las que afectan la piel y sus anexos representan
del 15- 20 % de los casos, debido a su frecuencia de expresion.(®)

Las enfermedades genéticas pueden ser cromosomicas, monogénicas o multifactoriales y
dentro de las enfermedades monogénicas se encuentran las genodermatosis.(®

Existen muchas genodermatosis, dentro de ellas se encuentra la enfermedad de Hailey-Hailey
(pénfigo cronico familiar benigno), que es una genodermatosis rara de herencia autosémica
dominante. La enfermedad es causada por mutaciones en el gen ATP2C1, el cual codifica una
proteina hSPCAI localizada en la membrana del aparato de Golgi, la cual regula los niveles
intracitoplasmicos de calcio. Esto lleva a defectos en la homeostasis del calcio, que produce
una falla en la diferenciacion epidérmica. A la pérdida de cohesidon entre los queratinocitos
(acantdlisis) se suman los efectos locales tales como friccion, humedad, calor, colonizacién
microbiana e infecciones secundarias, todos como coadyuvantes en la aparicidon de lesiones
en las areas de intertrigo.®

La mastocitosis o mastocitoma es una genodermatosis poco frecuente, de etiologia
desconocida, incluida en el grupo de "enfermedades raras" o "huérfanas", debido a que su
incidencia es de 2/300.000 pacientes/ano, con una aparicion esporadica en la mayoria de los
casos y pocas veces familiar, es usual su presentacion en la infancia. Se relaciona con procesos
de hipersensibilidad, enfermedades crénicas o neoplasicas. Se pueden clasificar en juveniles
y del adulto. La juvenil puede presentarse solo con erupcion diseminada o lesién solitaria
(mastocitoma solitario).
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Por lo general esta variante desaparece antes de la pubertad, y su malignidad es rara. En el
adulto las formas mas frecuentes son la pruritica, papular y nodular, que pueden estar
diseminadas en todo el cuerpo, aunque con mayor frecuencia en brazos, piernas y tronco.
Existen varias formas clinicas: cutanea (urticaria pigmentosa, mastocitoma solitario,
telangiectasia macularis eruptiva Perstans, mastocitosis cutanea difusa), sistémica y la
maligna (leucemia mastocitica). El tratamiento debe encaminarse al consejo genético, para
eliminar las radiaciones ionizantes, medicamentos teratogénicos, alimentos y medicamentos
liberadores de histaminas.

La incontinencia pigmentaria es una genodermatosis de herencia dominante ligada al
cromosoma X que afecta sobre todo a pacientes del sexo femenino, por lo general es mortal
en el sexo masculino, excepto en los que cursan con cariotipo 46 XXY (sindrome de
Klinefelter), que implica un estado de heterocigocidad funcional; en quienes muestran
mosaicismo poscigotico y en aquellos con mutaciones menos nocivas en alelos hipomoérficos. (>

La incontinencia pigmentaria se asocia con manifestaciones extracutaneas en 50 a 80% de los
casos y afecta sobre todo a tejidos derivados del neuroectodermo y de la cresta neural.
Incluye: afectacién dentaria en 90% de pacientes, con alteracién del esmalte, hendidura del
labio, paladar ojival o hedido, hipodoncia, retardo en la denticidén y alteracion en la forma de
los dientes; defectos esqueléticos, como deformidades craneales, espina bifida o fisura
palatina en 40 %; retinianos: desprendimientos, proliferaciones fibrovasculares o cambios
pigmentarios. Las alteraciones neurolégicas son frecuentes, en un 13 a 50 % pueden
expresarse con epilepsia, retraso psicomotor y paralisis espastica o mixta,(® ademas de
microcefalia, hemiplejias, ataxia cerebelosa, agenesia del cuerpo calloso, encefalomielitis y
accidentes cerebrovasculares isquémicos neonatales. Su prevalencia estimada es de
0.7/100,000 habitantes en Europa.(”

La epidermdlisis bullosa (EB) representa una genodermatosis, que comprende un grupo
heterogéneo de enfermedades ampollares de la piel y las mucosas, caracterizada por la
presencia de ampollas y Ulceras localizadas en la membrana basal epidérmica y la capa basal
del epitelio estratificado queratinizado o mucoso, con la consiguiente fragilidad de la piel y
severidad variable en su presentacion clinica. Desde el punto de vista patoldgico, la
epidermdlisis bullosa se puede dividir en cuatro grandes grupos: la epidermolisis simple o
intraepidérmica (EBS), la epidermdlisis de union (EBU), la epidermdlisis bullosa dermolitica o
distréfica (EBD), y la mixta o sindrome de Kindler. Los signos mas obvios de esta enfermedad
son la formacion de vesiculas y bulas dolorosas dentro de la piel y las membranas mucosas.
Sin embargo, también existen alteraciones extracutdneas como vesiculas y cicatrices en la
boca, cicatrices en la conjuntiva y cornea, anomalias dentales, estenosis esofagicas, estenosis
uretrales, fimosis y estenosis anales.(”

Las genodermatosis ictiosiformes, del griego ichthys que significa pez, son un grupo diverso
de enfermedades cutadneas, hereditarias y adquiridas. Las ictiosis pueden ser provocadas por
anomalias hereditarias de la queratinizacion o a trastornos adquiridos, entre los que destacan
las neoplasias. Entre sus principales factores de riesgo estan los antecedentes familiares de
ictiosis, el clima frio, el bafio frecuente o por tiempo prolongado, especialmente en agua
caliente, los jabones duros o detergentes y los jabones o lociones que contengan ciertas
esencias o perfumes.(®

La ictiosis vulgar o comun, que es la forma mas frecuente en aproximadamente 1 de cada 250
recién nacidos, es relativamente benigna. Los recién nacidos tiene en general, una piel normal
y la enfermedad se manifestara en los primeros afios de la vida. Las escamas de la ictiosis
vulgar son prominentes en las superficies extensoras de las extremidades respetando los
pliegues (flexuras). El area del panal no suele estar afectada. Las escamas son finas vy
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blanquecinas. Las extremidades inferiores son con frecuencia el drea mas gravemente
afectada. Aqui, las escamas pueden estar adheridas en el centro y "cuarteadas" (con fisuras
superficiales en el estrato corneo) en los bordes. Es frecuente la queratosis folicular (pequenas
lesiones que dan un aspecto en papel de lija) en dorso de brazos, muslos y nalgas. Las palmas
de las manos presentan una hiperlinealidad. A menudo también aparecen eczemas en la piel
e incluso asma.®

La poiquilodermia congénita puede ser resultado de practicas de consanguinidad. El
diagndstico de este sindrome es eminentemente clinico, aunque la biopsia de piel puede
ayudar. El cuadro poiquilodérmico de las lesiones en cara, fotosensibilidad, fotodafio marcado,
anormalidades oculares y en sus anexos, ademas del retraso en el crecimiento; son patrones

muy sugestivos que se confirman al indagar sobre la Practica de consanguinidad y el patron
de herencia autosémico recesivo.(?

Entre las manifestaciones clinicas mas frecuentes se encuentran:

e Erupcidn eritematosa, reticulada y edematosa, que se inicia con mas frecuencia en cara,
desde los tres a seis meses de edad, que luego evoluciona a cambios poiquilodérmicos:
atrofia, telangiectasias, hiper o hipopigmentacion lineal (muy rara vez ausente), de esta
forma se presenté en este paciente.

e Fotosensibilidad en 30 %, que en muchos casos puede producir bulas.

Lesiones hiperqueratdsicas en manos, pies, codos y/o tobillos en 33 % (luego de los dos
afos de edad).

e Anormalidades oculares: cataratas juveniles en 50 % (opacidad subcapsular anterior y
posterior detectada entre los tres y siete afios), keratocono, coloboma, estrabismo,
ambliopia, discos 6pticos oscuros, microftalmia, atrofia del nervio éptico, venas retiniales
dilatadas y aneurismales, exoftalmos, atrofia corneal, esclerosis corneal, glaucoma

congeénito, atrofia corioretineal, fotofobia e h|pertelor|smo.( )

En el municipio de estudio existe una gran diversidad de personas que presentan esta
patologia (genodermatosis), generalmente heredados de algun familiar diagnosticado; por lo
que el principal objetivo de la presente investigacion fue caracterizar el comportamiento de la
genodermatosis en el municipio de San Juan y Martinez en el periodo de 2018-2019, con el
fin de un mejor conocimiento, para asi contrarrestar su incidencia y brindar un adecuado
asesoramiento genético que beneficie la calidad de vida de los pacientes.

METODOS

Se realizd una investigacién descriptiva de corte transversal en la que se caracterizo el
comportamiento de la genodermatosis en el municipio de San Juan y Martinez en el periodo
de 2018-2019.

Se utilizaron métodos empiricos de investigacion cientifica; entre los que se encuentra el
analisis documental, por lo que se revisaron las historias clinicas de los pacientes con
enfermedades genéticas. El método de analisis histérico-légico, para captar el proceso de
comportamiento de la genodermatosis permitié establecer el marco tedrico, conceptual y
contextual sobre el objeto de esta investigacion.

El universo quedd constituido por 476 pacientes con enfermedades genéticas y la muestra
estuvo conformada por 40 pacientes con genodermatosis. Las variables analizadas fueron:
edad, sexo, color de la piel, antecedentes familiares de genodermatosis, tipo de
genodermatosis, tipo de patrones de herencia.
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Los datos obtenidos fueron depositados en una base de datos confeccionada al efecto y
procesados en el paquete estadistico SPSS 21,0. Para describir el comportamiento de las
variables se analiz6 de forma univariada con frecuencias absolutas y porcentajes; y bivariada,
con el uso de la prueba Chi Cuadrado con un valor de p<0,05, como evidencia estadistica de
las diferencias encontradas.

Se siguieron los principios éticos de la Declaracion de Helsinki.
RESULTADOS

Se encontré predominio de pacientes de sexo masculino (83,3 %) y del grupo etario de menos
de 19 afios de edad (75 %). (Tabla 1)

Tabla 1. Distribucion de pacientes con genodermatosis segin edad y sexo. San Juan y
Martinez. 2018-2019.

MASCULINO FEMENINO TOTAL
GRUPOS ETAREOS No % No % No %
< 19 afios 20 83,3 10 62,5 30 75
20- 49 afios 2 8,3 5 31,3 7 17,5
50 - 79 afios 2 8,3 1 6,3 3 7,5
80 y Mas 0 0,0 0 0,0 0 0
TOTAL 24 100 16 100 40 100

Fuente: Historias clinicas

Segun el color de la piel se encontré un predominio de la piel blanca (78,6 %).

Segun antecedentes patologicos familiares se encontro un predominio de znptecedentes

patoldgicos familiares de genodermatosis sobre todo en el grupo etario menor de 19 afios
(90,9 %).

Se encontré un predominio de la ictiosis (27,5 %) y de la epidermdlisis bullosa (25 %), esta
fue la mas representada en el sexo femenino. (Tabla 2)

Tabla 2. Tipos de genodermatosis.

TIPO DE MASCULINO FEMENINO TOTAL
GENODERMATOSIS
No % No % No %o
Ictiosis vulgar 4 26,7 7 28 11 27,5
autosémica dominante
Mastocitosis 0 0,0 3 12,0 3 7,5
Neurofibromastosis 2 13,3 6 24,0 8 20
Epidemorlisis bullosa 5 33,3 5 20,0 10 25
Otras 4 26,7 4 16,0 8 20
TOTAL 15 15 25 100 40 100

Fuente: Historias clinicas
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Se encontré un predominio del patréon de herencia autosémica dominante (70 %) y de
autosdmica recesiva (25 %). (Tabla 3)

Tabla 3. Tipos de patrones de herencia.

Tipos No %
Autosémica dominante 28 70,0
Autosdmica recesiva 10 25,0
Ligada al cromosoma X recesiva 2 5,0
Ligada al cromosoma X dominante 0 0,0
Total 40 100

Fuente: Historias clinicas

DISCUSION

Un estudio realizado por Sanchez Linares V y col.,®® demostré un predominio del sexo
femenino datos contrario a esta investigacion.

Las genodermatosis son enfermedades que se diagnostican por estudio molecular,
histopatoldgico y a través de biopsia. En el pasado era mas dificil su confirmaciéon, pero esto
demuestra el accionar diario de los servicios de salud y el esfuerzo realizado en la investigacion
de métodos diagndsticos y de estudios para conocer cada vez mas acerca de estas
enfermedades.

La ictiosis hereditaria es ocasionada por un defecto genético que se pasa de padre a hijo o
gue ocurre espontaneamente, mientras que la ictiosis adquirida es relativamente rara pero es
ocasionada por cualquiera de las siguientes causas: lepra (muy poco frecuente en los Estados
Unidos), tiroides hipoactiva, sarcoidosis y el SIDA.®)

Ya que no existe cura para la ictiosis, el tratamiento consiste en controlar los sintomas. La
mayor parte se centra en mantener la piel humectada. En casos crénicos, se pueden recetar
medicamentos. Cuando la afeccidn es adquirida, y no heredada, el tratamiento que disminuye
su agudeza también podria ayudar a aliviar los sintomas de la ictiosis asociada. No hay pautas
para prevenir el desarrollo de la ictiosis. Sin embargo, los pasos para prevenir que esta
afecciéon empeore incluyen bafiarse con menos frecuencia, aplicar agentes humectantes sin
perfume de forma regular y frecuente (especialmente en invierno) y usar solo jabon neutro,
ademas evitar jabones duros con esencias y perfume, contacto con detergentes, clima frio y
seco (cuando sea posible).(*®

La epidermolisis bullosa que es la segunda genodermatosis mas frecuente en el municipio de
San Juan y Martinez se diagnostica por la biopsia de piel, la toma se debe realizar sobre una
ampolla reciente de menos de 12 horas de inducida, para evitar una imagen artefactual.
Aunque es dificil encontrarla, se recomienda que la ampolla sea provocada por el dermatdlogo.
No se administra anestesia topica ni local pues también puede provocar una ampolla artificial
en la epidermis.
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También se realiza el estudio de mutacidon genética, en pacientes con EB sin antecedentes
familiares de esta patologia o con subtipos que no se pudieron diagnosticar y su definicién es
importante por su valor prondstico en el asesoramiento genético. La complicacién mas
frecuente es la aparicidon de carcinomas espinocelulares, muy agresivos que desarrollan
metdastasis rapidamente. Este tumor aparece entre los 30 y 40 aios de edad y puede provocar
la muerte del paciente.(1)

Las personas afectadas por una enfermedad autosdmica dominante han de tener uno de los
padres afectados (excepto en casos de nueva mutacién) aunque también puede ocurrir por
mosaicismo germinal, se afectan como promedio el 50 % de los hijos. En el arbol genealdgico
se puede ver que la transmisién es vertical y solo se precisa que el gen esté en 1 cromosoma
(heterocigoto).

Galvez-Marticorena B y Scheffer IE, Berkovic S (1213) encontraron un predominio de la herencia
autosdmica dominante, datos similares a los de este estudio.

En esta investigacién se pudo apreciar un predominio del grupo de edad menor de 19 afios,
del sexo masculino y de la piel blanca. Ademas, la mayoria de los pacientes estudiados no
presentaron antecedentes patoldgicos familiares. En municipio de estudio, las genodermatosis
mas frecuentes son la ictiosis, la epidermdlisis bullosa y la neurofibromatosis respectivamente,
seguida por otras patologias. La mayor parte de la muestra estudiada presentd una herencia
autosomica dominante.

Conflicto de intereses
No existe conflicto de intereses.
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