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Eritromelalgia primaria:
a proposito de un caso

Primary Erythromelalgia: A Case Report
Sr. Director:

La eritromelalgia primaria es un raro trastorno autosomico
dominante asociado con el gen SCN9A, implicado en los
canales de sodio, cuya alteracién da lugar a una ganancia
de funcion e hiperexcitabilidad en las fibras nerviosas noci-
ceptivas. La triada de eritema acral, dolor cutaneo y calor
es la manifestacion clinica mas frecuente’.

Un varon de 33 afos, sin antecedentes familiares de inte-
rés y con historia personal de asma alérgica, consulto por la
presencia de un eritema, acompanado de dolor y ardor, en
las palmas de ambas manos desde la infancia (fig. 1). Ade-
mas, referia padecer de dolores musculares y articulares y
tener la piel seca con una tendencia al prurito de inicio en la
edad pediatrica. La analitica de sangre y el electromiograma
estuvieron dentro de la normalidad. Asimismo, se llevo a
cabo un estudio genético que mostré una mutacion puntual
que daba lugar a cambio de aminoacido en el gen SCN9A
(c.296G>A; p.(Arg99His)), y que fue negativo para el panel
de genes implicados en las mucopolisacaridosis. El paciente
fue tratado con gabapentina y una formula magistral de
ketamina y amitriptilina con resultados insatisfactorios, por
lo que actualmente el paciente contin(a revisiones sin otro
tratamiento.

Eritema con descamacion fina palmar.

Figura 1

https://doi.org/10.1016/j.ad.2022.05.030

La eritromelalgia fue descrita por primera vez por Mit-
chel en 1878. Actualmente la eritromelalgia se clasifica
en primaria y secundaria. En las secundarias existe una
causa subyacente (trastornos mieloproliferativos, neuropa-
tias autoinmunes, enfermedades reumatoldgicas, diabetes,
infecciones por Poxvirus, farmacos, etc.). Los casos prima-
rios, a su vez, pueden ser familiares o esporadicos.

La eritromelalgia primaria esta debida a una alteracion
en el gen SCN9A, descrita por primera vez por Yang et al. en
2004". SCN9A codifica para Nav1.7, una proteina de mem-
brana que pertenece a la familia de los canales de sodio, y
se expresa preferentemente en las neuronas nociceptivas
de pequena fibra. Es estimulada en el contexto de infla-
macion y establece el umbral de los potenciales de accion.
Existen mas de 70 mutaciones en el gen SCN9A, generando
diferentes fenotipos como el trastorno del dolor extremo
paroxistico (AD), la insensibilidad congénita al dolor aso-
ciada a canalopatia (AR) o la eritromelalgia primaria (AD).
Para la eritromelalgia se han descrito mas de 20 de estas
mutaciones’.

Clinicamente, los pacientes inician los sintomas en las
primeras décadas de la vida, con un eritema acompanado
de una sensacion de dolor y ardor, principalmente en las
manos y los pies, desencadenado por el calor, el ejercicio o
la bipedestacién. Algunos pacientes experimentan una afec-
tacion facial o brotes de dolor en otras localizaciones como
las extremidades o el tronco.

El diagnostico es eminentemente clinico, prestando aten-
cion a la edad de aparicion, los antecedentes familiares y al
historial médico del paciente para descartar posibles cau-
sas secundarias. Histologicamente, en la piel se observa un
infiltrado linfocitico perivascular, un edema endotelial, una
hiperplasia del musculo liso arteriolar y, en algunos casos,
una reduccion en el nimero de fibras nerviosas de pequefo
calibre®. El estudio genético debe plantearse en aquellos
casos de apariciéon temprana, con o sin antecedentes fami-
liares, una vez excluidas las posibles causas secundarias.

El diagndstico diferencial debe hacerse con la enferme-
dad de Fabry, otras neuropatias periféricas, una perniosis,
el fendomeno de Raynaud u otras vasculopatias, las derma-
tosis que afecten a las zonas acras, una celulitis o erisipela,
entre otras.

El tratamiento suele ser insatisfactorio. Los bloquea-
dores de los canales de sodio pueden resultar eficaces
en ocasiones, mientras que la lidocaina, carbamazepina o
gabapentina se reserva para los casos muy sintomaticos®.
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También se puede plantear el tratamiento topico con for-
mulacion magistral como la ketamina y la amitriptilina®,
la toxina botulinica®, o medidas no farmacoldgicas como el
enfriamiento de las manos.
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