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Resumen

Reportamos un caso de Discromatosis Hereditaria
Universal en una paciente adolescente de 12 afios de
edad, que acude a consulta por multiples maculas
hipo e hiperpigmentadas, de distribucién universal,
con un patrén reticulado, asintomaticas, las mismas
aparecen y aumentan en nimero desde los tres meses
de edad, sin otro hallazgo patoldgico. Ademas realiza-
mos una breve revisién de la literatura.

Palabras clave: Discromatosis hereditaria universal -
madculas hipo e hiperpigmentadas.

Introduccion

La Discromatosis Hereditaria Universal (DHU) fue
descrita por primera vez en Japdn en el afio 1933 por
Ichikawa y Hiraga. Se trata de una rara genodermato-
sis pigmentaria de herencia autosémica dominante;
el gen involucrado se encuentra en el cromosoma
6Qg24.2 y 6g25.2. La patogenia se basa en un desor-
denenla actividad de los melanocitos, en cuanto a la
velocidad de sintesis de melanosomas, no es un des-
orden en el nimero de melanocitos."

La dermatosis estd constituida por mdculas hipo e hi-
perpigmentadas de distribucion universal. El diagnds-
tico se realiza por la clinica y se confirma con la biop-
sia cutdnea. La histopatologia revela disminucidn del
pigmento meldnico en la capa basal de la epidermis
en las lesiones maculares hipopigmentadas y aumen-
to del pigmento melanico a nivel de maculas hiperpig-
mentadas. No posee tratamiento especifico.>*

Abstract

We reported a Dyschromatosis Universalis Heredita-
ria in a 12 years old female with chief complaints of
multiple hypopigmented and hyperpigmented macu-
les, involving almost the whole body, with reticulate
pattern, asymptomatics, many years of duration. The
literature is also discussed.

Key words: Dyschromatosis universalis hereditaria -
hypopigmented and hyperpigmented macules.

Caso Clinico

Presentamos a una paciente de sexo femenino, remi-
tida a nuestro servicio por facultativo, con sospecha
diagndstica de Sindrome de Leopard; es de raza mes-
tiza, preadolescente, de 12 afios de edad, nacida de
un parto vaginal eutdcico, de un embarazo sin inci-
dentes, de padres no consanguineos; no refiere ante-
cedentes personales ni familiares de interés. Acude a
la consulta externa de nuestro hospital por presentar
manchas en piel de varios afios de evolucién. Al exa-
men fisico se observa una dermatosis de distribucién
generalizada (Figura 1), que afecta cabeza, cuello,
tronco y extremidades (Figura 2), incluyendo palmas
y plantas (Figura 3), respeta mucosas; constituida
por multiples maculas hipo e hiperpigmentadas de
diversos tamarfios (3-10 mm de didmetro), de aspecto
moteado, asintomaticas. Pelos y ufias normales. Su
afeccidn se inicié aproximadamente a los 3 meses
de edad. Los diagndsticos presuntivos planteados
fueron: Sindrome de Leopard, Discromatosis heredi-
taria universal, Discromatosis simétrica hereditaria,
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Enfermedad de Dowling Degos, Acropigmentacién
reticular de Kitamura. La paciente presenta hasta el
momento un crecimiento y desarrollo normales. En
los exdmenes laboratoriales no se constatan altera-
ciones ostensibles. Se realizé un screening buscando
afectacién de dérganos: radiografia de térax normal,
electrocardiograma y ecocardiografia normales, eco-
graffa abdominal y de vias urinarias normales.

Se realizan 2 tomas bidpsicas de piel de una macula |

hiperpigmentada y de otra hipopigmentada; las cua-
les como datos de interés muestran un aumento del
pigmento melanico a nivel del estrato basal y espino-
so (Figura 4) y disminucién del pigmento (Figura 5)
respectivamente. Dentro del manejo integral de la
paciente, se realizé asesoramiento genético y psico-
I6gico de los padres.

Comentarios

La DHU fue descrita por primera vez en Japdn en el
afio 19331 por Ichikawa y Hiraga?, también se ha des-
crito en otras poblaciones como India, Europa, Ara-
bia Saudi, Republica de Tinez y Sudamérica. Se trata
de una rara genodermatosis pigmentaria, de heren-
cia autosomica dominante, cuyo gen responsable ha
sido mapeado en el cromosoma 6qg24.2 a 6q25.2. La
alteracion patogénica consiste principalmente en un
desorden a nivel de la funcién de los melanocitos, en
el cual existe un aumento o disminucidn en cuanto a
la velocidad de sintesis de los melanosomas; no se tra-
ta de un desorden en su nimero, tampoco hay afec-
tacién de otros drganos y sistemas*. Clinicamente se
caracteriza por maculas hiper e hipopigmentadas, de
forma irregular que adoptan un patrén reticular, asin-
tomaticas, aparecen por lo general en los primeros
meses de vida, sin embargo, existen casos en los que
se presenta en nifios mayores o incluso en la edad
adulta. De acuerdo a la distribucién de las lesiones se
han descrito 2 grandes tipos: Discromatosis simétri-
ca hereditaria, la cual es una forma localizada a nivel
de zonas acrales, también llamada Acropigmenta-
cién de Dohi y la Discromatosis hereditaria universal
(DHU), con un patrén amplio afectando casi todo el
cuerpo’. Sin embargo, se han publicado varios estu-
dios genéticos que indican que la afeccién se trata de
la expresion cutanea de enfermedades diferentes sin
ninguna relacién entre si6,”. Por lo general, enla DHU
las palmas y las plantas estdn respetadas®. Existe un
caso descrito con afectacidén capilar, en el que las zo-
nas de hipopigmentacién estdn cubiertas de pelos
hipopigmentados y las zonas de hiperpigmentacion
de pelos hiperpigmentados®. La histopatologia tipica-

tando tronco y miembros

Maculas hipo e hiperpigmen-
tadas de distribucién universal

Afectacién de palmas

Coloracién de PAS, aumento del pigmento
meldnico en capa basal, dentro de melanoci-
tos y queratinocitos basales y espinosos
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Disminucién del pigmento meldnico

Mdculas hipo e hiperigmentadas, afec-
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mente muestra un aumento y una disminucidon de la
melanina contenida en la capa basal de la epidermis,
dependiendo del tipo de lesién macular biopsiada
sea esta hiper o hipopigmentada. Ocasionalmente se
observa incontinencia pigmentaria.? Se han descrito
casos asociados a otras genodermatosis como Enfer-
medad de Dowling-Degos, Albinismo ocular y Escle-
rosis tuberosa.®? El diagndstico diferencial de la DHU
serealiza con la Discromatosis simétrica hereditaria o
Acropigmentacidn de Dohi, Enfermedad de Dowling-
Degos, Enfermedad de Galli-Galli, Acropigmentacién
reticular de Kitamura, Xeroderma pigmentoso, Ra-
diodermitis crdnica, Amiloidosis cutdnea, Sindrome
de Leopard y Sindromes poiquilodermatosos. En la
tabla 1 se citan puntualmente las diferencias clinicas
entre algunas de ellas.”” No existe un tratamiento es-
pecifico, tampoco se ha descrito resolucién esponta-

1. Tabla de Diagnésticos diferenciales

Enfermedad

de Dowling Degos Enfermedad de Galli Galli

Herencia AD
Variante acantolitica
de EDD

Herencia AD Herencia AD

Adultos jévenes Adultez tardia

Maculas hipo e
hiperpigmentadas
con patrdn reticular,
papulas

Mdculas hiperpigmentadas,
patron reticular, papulas

Pliegues del cuello, inframa-
Areas flexurales, g ¢

tronco, miembros
de manos

Acropigmentacién
reticulada de Kitamura

Nifiez temprana

Mdculas hiperpigmentadas,
atrdficas, efélides like

mario, cubital, popliteo, dorso Cuello, dorso de manos.

nea de las lesiones," en la literatura se menciona un
caso tratado con LASER alexandrita con una impor-
tante mejoria de las lesiones hiperpigmentadas®; en
este caso es recomendable un seguimiento periddico
del paciente.

Conclusion

Presentamos el caso por tratarse de una entidad rara,
poco conocida y subdiagnosticada en varias oportu-
nidades, en nuestra experiencia fue remitida por un
colega con diagndstico de Sindrome de Leopard.
Esta genodermatosis pigmentaria cursa sin afecta-
Cién sistémica, no posee tratamiento especifico y no
pone enriesgo la vida. Se debe realizar consejo gené-
tico a los padres.

DHU DSM (Dohi)

Herencia AD Herencia AD

Nifiez temprana Nifiez temprana
Mdculas hipo e hiperpig-
mentadas con patrén
reticular

Maculas hipo e
hiperpigmentadas con
patrdn reticular

Generalizado, cabeza,
tronco, miembros

Rostro, dorso de
manos y pies

* Wu Y-H, Lin Y-C. Generalized Dowling-Degos Disease. J Am Acad Dermatol, 2007 (57): 327-334. (Modificado

por los autores)
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