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PRESENTACION DE CASO

Poroqueratosis de Mibelli: Presentacién de un caso familiar.
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RESUMEN

Se presenta el estudio de una familia portadora de
poroqueratosis de Mibelli, entidad rara en nuestro
medio. Se seflalan los aspectos etioldgicos,
histopatolégicos y clinicos de esta enfermedad, con
énfasis en la profilaxis y el control de pacientes con este
tipo de lesiones, ya que presentan un potencial
neoplasico significativo. Se concluye que el conocimiento
de esta enfermedad es necesario para varias ramas de la
medicina: genética, dermatologia, medicina interna,
patologia y oncologia.
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ABSTRACT

The case study of a family carrying Porokeratosis of
Mibelli is presented. This entity is very rare to be found
in our country. Etiological, histopathological and clinical
aspects are provided in this article. The importance of
prophylaxis and monitoring of these patients is strongly
emphasized due to the potential risk of malignancies
they present. Finally, it has been concluded that
knowledge on porokeratosis is essential to several
medical specialities, such as genetics, dermatology,
internal medicine, pathology and oncology.
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INTRODUCCION

La poroqueratosis (PQ) es una enfermedad clonal de la
queratinizacion caracterizada por una o mas placas
atréficas rodeadas por un borde en forma de cresta,
clinica e histolégicamente distintivo, llamado lamela
cornoide. ® Cinco variantes clinicas de poroqueratosis
han sido reconocidas: poroqueratosis clasica de Mibelli
(PM), poroqueratosis actinica superficial diseminada
(PASD), poroqueratosis palmoplantar diseminada
(PPPD), poroqueratosis lineal, y porogueratosis punctata.
@ También ha sido descrita una variante inusual
verrugosa que es localizada en la region glatea y
parecida a la psoriasis. ®

Las lesiones de la PQ clasica fueron descritas por Mibelli,
un dermatélogo italiano, en 1893, quien le asigné el
nombre de poroqueratosis porque creyé que estas
lesiones comenzaban en las glandulas sudoriparas. ©
Una forma diseminada mas superficial fue descrita por
Respighi alrededor de ese mismo tiempo, y la variante
lineal se incluye en este mismo siglo; en 1966 la PASD
fue descrita por Chernosky y en 1971 Guss Yy
colaboradores afiadieron la PPPD.

La hiperproliferacién clonal de los queratinocitos atipicos

skin neoplasms;
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conduce a la formacion de la “lamela cornoide”, que se
expande periféricamente y forma el limite elevado entre
los queratinocitos anormales y normales.!) La
inmunosupresion local o sistémica puede permitir el
desarrollo de clones de queratinocitos atipicos en
individuos que estan genéticamente predispuestos. ©
Un modo autosdmico dominante de herencia ha sido
establecido para los casos familiares de todas las formas
de PQ. ®La inmunosupresién puede inducir nuevas
lesiones o0 causar una agudizacion de las lesiones
preexistentes. 2%

La degeneracion maligna ha sido reportada en todas las
formas de poroqueratosis, con un riesgo de 7,5 % a 11
% determinado en dos revisiones publicadas en la
literatura médica. " ® Las hipétesis mas aceptadas para
el desarrollo de enfermedades malignas cutaneas en el
curso de la poroqueratosis son la inestabilidad
cromosoémica y la reducida vigilancia inmune con
sobreexpresion de la proteina p53. &®

La descripcion de un caso familiar de PM ha motivado la
realizacion de este trabajo, que constituye el primer
reporte en la provincia y en el pais.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 44 afios de edad, de sexo masculino, con
antecedentes de hipertension arterial primaria estadio 2
sin tratamiento, trabajador de la empresa de Comunales,
sin contacto con sustancias toxicas y sin habitos toxicos,
que acudié al &area de atencion secundaria para
realizacién de chequeo preempleo. Refiri6 que desde la
infancia poseia lesiones en todo su cuerpo, las cuales
fueron aumentando progresivamente en nlmero y
tamafio, aunque no le reportaban sintoma alguno.
Durante el interrogatorio revel6 que varios miembros de
su familia (tanto ascendientes como descendientes)
posefan manifestaciones dermatolégicas con similar
comportamiento.

Examen fisico

Paciente sin afectacion del estado general, afebril.
Aparato cardiorrespiratorio: frecuencia respiratoria: 20
resp/min, murmullo vesicular conservado, ruidos
cardiacos ritmicos; tension arterial: 160/100 mm Hg,
frecuencia cardiaca central: 95 lat/min.

En la piel se constataron lesiones en forma de placas
anulares, diseminadas en todas las regiones corporales,
con respeto de las mucosas; de tamafio y forma
irregular, atréficas, sin pelo, anhidroticas, algunas de
ellas hiperpigmentadas, con un borde ligeramente
hipertréfico que las separa de la piel normal (Fig. 1 Ay
B).

El resto del examen fisico fue totalmente normal.

Fondo de ojo: retinopatia grado I.

Los estudios analiticos, electrocardiograficos e
imagenoldgicos, incluyendo ultrasonografia, fueron todos
normales.
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Figura 1. Placas anulares en miembro superior derecho (&) v
miembro inferior izquierdo (B); de tamafio vy forma irregular,
con borde ligeramente hipertrofico que las separa de la piel
narmal.

Seguimiento por consulta de dermatologia

El paciente fue remitido a la consulta de dermatologia
donde se sospecho la presencia de una genodermatosis.
Fueron valorados los deméas miembros de la familia,
constatandose la presencia de lesiones similares en el
padre de 70 afios de edad, dos hermanas y un hijo
varén de 20 afios (Fig. 2). En el hijo las lesiones eran
incipientes con predominio de péapulas carmelitas,
pequefas, hiperqueratésicas, diseminadas, algunas de
ellas pruriginosas y algunas en forma de placas como las
ya descritas. (Fig. 3 Ay B)

El estudio histopatolégico (Fig. 4) confirmo el
planteamiento clinico de una PM, con presencia de la
“lamela cornoide” como elemento mas caracteristico y
sin hallazgos de malignidad en los elementos celulares.
En la dermis papilar s6lo se encontré un infiltrado
linfocitico perivascular.

Tratamiento

En un inicio, se emple6 como terapéutica el 5-
fluorouracilo topico, con lo que se obtuvo mejoria parcial
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Figura 2. Afectacion de 4 generaciones, comenzanda
con una mutacidn esporadica en el padre (flecha negra).

Figura 4. Corte histoldgico de una lesidn tipica
del paciente, que muestra acantosis irregular de la
epidermis con degeneracion hidrépica infundibular
v |la caracteristica hiperqueratosis compacta por
encima del infundibulo. El dermis sdlo muestra una
infiltracign perivascular linfodtica ligera (HfE <0x).

pero con gran inflamacion de las lesiones, por lo que se
suspendié para aplicar a los 10 dias imiquimod al 5 % en
crema, con mejores resultados sobre las lesiones.

DISCUSION

Las PQ son enfermedades raras, sin embargo la PASD es
frecuente en algunos sitios como en los Estados Unidos
de América; estas entidades son mas frecuentes en
personas rubias que en los de piel oscura. La PM afecta
a los hombres en proporcién 2:1 frente a las mujeres,
desarrollandose con frecuencia en la nifiez.*® En
nuestros casos predominaron los varones, todos eran de
piel triguefia y debutaron en la infancia.
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Figura 3. En el hijo e aprecian |esiones incipientes con
predominio de papulas carmelitas de pequefio tamafio en
region fadial () y dorso de |a mano derecha (B).

Las lesiones de PM pueden localizarse en cualquier sitio
del tegumento: cara, extremidades, genitales, gluteos,
etc.; generalmente permanecen asintomaticas, a veces
con prurito discreto durante algunos periodos del afio;
de manera infrecuente se desarrollan en la adultez y
crecen con rapidez, particularmente en sitios afectados
por traumas o quemaduras; “los casos estudiados
presentaban las lesiones de forma diseminada y sin
ningun antecedente de importancia.

La lesibn de la PM se desarrolla como una papula
gueratédsica, pequefia, de color carmelita brillante, que
aparece lentamente y se expande con limites irregulares,
hasta formar placas anulares, bordes acordonados y
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elevados, los cuales pueden observarse hipertréficos o
Verrugosos y casi siempre tienen un tamafio superior a 1
mm de altura. Las lesiones pueden ser hiper o
hipopigmentadas, con descamacién discreta, de centro
atrofico, sin pelo, con marcada anhidrosis y con tamafios
que varian desde milimetros a varios centimetros. 719
Todas estas caracteristicas fueron apreciadas en
nuestros pacientes.

Entre los factores de riesgo de la PM se sefialan la
herencia de tipo autosémico dominante, la
inmunosupresion, la radioterapia, las quemaduras y la
hemodialisis; Y de ellos el Unico identificado fue el
factor genético.

El diagnostico diferencial de la PQ debe realizarse con la
psoriasis en placa, el nevus epidérmico lineal verrugosoy
el nevus ostial ecrino poroqueratésico. &> ©

Por lo general, los estudios analiticos, radiolégicos e
inmunoldgicos son normales, ) como se evidencié en
nuestros pacientes; sin embargo, deben practicarse
todos los examenes relacionados con el VIH y las
malignidades hematolégicas, al igual que Ilas
investigaciones relacionadas con la funcién renal. 2

El estudio histopatolégico es fundamental en el
diagnostico de todas las PQ, y la "lamela cornoide" el
hallazgo que confirma el diagnéstico, pero es esencial
qgue el tejido que se obtenga sea de una elevacion
hiperqueratésica periférica. 7 ® La lamela cornoide
consiste en una fina columna de células
paraqueratodsicas empacadas dentro de una invaginacion
epidérmica llena de queratina. MacroscOpicamente, la
lamela cornoide se presenta en el borde en forma de
cresta elevada rodeando a las placas anulares, atroficas,
siendo mas prominente en la PM. &7 ®

El estudio histopatoldgico es de maxima importancia en
el diagndstico y seguimiento de los pacientes, sobre todo
en lesiones ulceradas persistentes debido al potencial
neoplasico de la PM, ya que se ha demostrado el
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desarrollo de carcinoma espinocelular con metastasis de
evolucién fatal en estos pacientes. ¥

El tratamiento de la PQ debe ser individualizado, basado
en el tamafio de la lesidn, en la localizacion anatomica,
en consideraciones estéticas y en la preferencia del
paciente. ) La proteccién del sol, el uso de emolientes y
la observacion de signos de malignidad deben tenerse
también presentes. & 71219

Se ha demostrado que el 5-fluorouracilo tépico induce
remision de todas las formas de PQ pero debe
emplearse solo hasta la aparicion de reacciones
inflamatorias; se han sefialado recurrencias con este
tratamiento. @® También han sido empleados los
analogos tépicos de la vitamina D-3 en la PASD durante
meses, siendo efectivos en estos casos. Los mejores
resultados en el tratamiento de la PM se han obtenido
con el imiquimod al 5 % en crema, “?tal como se
demostré en la familia en estudio. Debido al tiempo de
evolucién, algunos de los miembros de la familia se
encuentran bajo estudio y control histolégico
permanente, con el fin de detectar oportunamente el
desarrollo de malignidad.

Se han empleado los retinoides orales en los
inmunosuprimidos, los cuales tienen alto riesgo de
malignizacion, 78y el etretinate, cuya eficacia ha

sido ampliamente discutida, al igual que el acitretin, un
retinoide de segunda generacion y que segun algunos
autores " son (tiles en la PQ lineal y en la PM. El
tratamiento quirdrgico es esencial en la PQ que presenta
transformacion maligna. & 13

La PM es una entidad importante, ya que en su
diagndstico diferencial se integra el enorme grupo de las
manifestaciones dermatolégicas de los procesos
internos, incluidos los fendmenos paraneoplasicos. Su
manejo es esencial, pues requiere atencion
multidisciplinaria dado el hecho de que los individuos de
varias generaciones pueden ser afectados.
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