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CASOS PARA EL DIAGNOSTICO

Alopecia, papulas foliculares y
talla baja

@ CrossMark

Alopecia, Follicular Papules, and Short Stature
Historia clinica

Un varoén de 35 afos, 135cm de estatura, hijo de padres
sanos consanguineos, que consulta por alopecia genera-
lizada desde los 3 meses de vida. En sus antecedentes
personales destaca raquitismo vitamina D resistente tipo 1,
tratado hasta los 20 anos con altas dosis de calcitriol, magne-
sio y calcio oral. A los 8 afos desarrollo mdltiples manchas
blanquecinas en el cuero cabelludo. Seguidamente, apari-
cion progresiva de papulas en la cara, cuero cabelludo y
antebrazos, con nula respuesta a corticoides topicos y reti-
noides orales.

Exploracion fisica

El paciente presenta una alopecia generalizada que respeta
las pestanas y algin pelo aislado en las cejas. En la cara, el

Figura 1
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Hematoxilina-eosina x200.

Figura 3

cuero cabelludo y los antebrazos se evidencian numerosas
papulas foliculares blanquecino-amarillentas (figs. 1y 2).
No se evidencian alteraciones ungueales, dentales o de la
sudoracion.

Histopatologia

La biopsia cutanea revelo la presencia de quistes rellenos
de queratina en dermis media y alta (fig. 3).

¢Cudl es el diagnostico?
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Diagnéstico

Alopecia con lesiones papulares asociada a raquitismo here-
ditario vitamina D resistente tipo 1.

Evolucién y tratamiento: Con el paso del tiempo han
ido apareciendo nuevos quistes. La actitud ha sido conser-
vadora, con extirpacion quirdrgica de los sintomaticos. El
estudio del gen del receptor de la vitamina D (VDR) no se ha
solicitado por el momento.

Comentario

El raquitismo resistente a vitamina D tipo i1 (VDDR-11) es una
rara enfermedad genética autosomica recesiva, originada
por mutaciones en el VDR'. La alopecia parcial o total se
presenta en el 75% de los casos’.

Estos pacientes presentan el mismo fenotipo clinico e
histoldgico que la atriquia congénita con lesiones papulares
(ACPL), originada por mutaciones en el gen hair-less®*.
Los genes hair-less y VDR participan en las mismas vias
de regulacion del ciclo piloso. Ambas enfermedades
experimentan una separacion de la papila dérmica en la
primera fase catagena del ciclo piloso, lo que conduce a la
desintegracion de los 2 tercios inferiores del foliculo piloso
y a la formacion de quistes dérmicos®.

El pelo esta presente al nacimiento, y a partir de los pri-
meros meses de vida tiene lugar una alopecia irreversible.
Las papulas foliculares aparecen durante los primeros anos
en el cuero cabelludo, la cara y las extremidades. Algunos
casos asocian manchas blanquecinas en el cuero cabelludo.
La biopsia revela la ausencia de foliculos pilosos y quistes
rellenos de queratina en la dermis*®.

Ademas, hay que tener en cuenta la historia familiar
y el antecedente de consanguinidad. El principal diagnos-
tico diferencial es la alopecia areata universal, aunque
también puede plantearse con genodermatosis que aso-
cian hipotricosis y quistes de milio como el sindrome de
Oley, el sindrome de Bazex-Dupré-Christol y el sindrome de
Rombo'.

El reconocimiento de esta entidad permite evitar tra-
tamientos innecesarios. Por otra parte, la alopecia puede

preceder a los sintomas de raquitismo, por lo que el papel
del dermatologo en el diagnéstico temprano es de suma
importancia.
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