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Sindrome de Vohwinkel. A propdsito de un caso

Vohwinkel Syndrome. A Case Report

Mayra Estefania Miranda Flores, Pablo Campos Macias,” Maria Elisa Vega Memije? y Roberto Arenas*

1 Residente de segundo afio de la especialidad de Dermatologia, Instituto Mexicano del Seguro Social, Centro Médico Nacional del Noreste niim. 25.
2 Dermatélogo, Facultad de Medicina de Ledn, Universidad de Guanajuato, Hospital Aranda de la Parra.

3 Dermatdloga y dermatopatdloga, Division de Dermatologia, Hospital General Dr. Manuel Gea Gonzdlez, Ciudad de México.

4 Dermatdlogo y micdlogo, Seccién de Micologia, Hospital General Dr. Manuel Gea Gonzdlez, Ciudad de Meéxico.

RESUMEN

El sindrome de Vohwinkel es una genodermatosis de herencia
autosémica dominante ocasionada por mutaciones en el gen
GJB2, localizado en el locus 13q11-q12, que codifica para la co-
nexina 26. Se manifiesta desde la infancia y se hace mas eviden-
te en la edad adulta, tiene predileccion por el sexo femenino y
la raza caucésica. Se caracteriza por una triada: queratodermia
palmo-plantar difusa y transgrediens, “en panal de abejas”; le-
siones queratdsicas lineales o “en estrella de mar” en los codos
y las rodillas; y bandas fibrosas constrictivas en los dedos de las
manos y los pies (pseudoainhum), se puede asociar hipoacusia,
onicodistrofia, alopecia, onicogrifosis y alteraciones neuroldgicas.

Presentamos el caso de un paciente del sexo masculino de
26 afos de edad, con sindrome de Vohwinkel, con queratoder-
mia palmoplantar, lesiones queratdsicas lineales en los codos, las
rodillas y las manos, pseudoainhum e hipoacusia.

PALABRAS CLAVE: queratodermig, \Vohwinkel, pseudoainhum, hipoacusia.

Introduccion

Las queratodermias palmoplantares constituyen un
grupo heterogéneo de enfermedades caracteriza-

das por lesiones hiperqueratésicas en las palmas y las

plantas.”

De acuerdo con la edad de aparicién, se clasifican en
adquiridas y hereditarias. Estas ultimas tienen diferente
prondstico, y pueden presentar otras manifestaciones cu-
tdneas y extracutdneas asociadas. Varian en su patrén de
herencia, edad de inicio, morfologia, distribucién y seve-
ridad de la hiperqueratosis.

Presentamos el caso de un paciente con sindrome de
Vohwinkel, con queratodermia palmoplantar, bandas fi-

CORRESPONDENCIA

ABSTRACT

Vohwinkel syndrome is an autosomal dominant genetic dis-
order caused by mutations in the GJB2 gene, located in locus
13q11-q12, which is encoded for connexin 26. Clinical manifesta-
tions began in childhood and is more evident in adulthood, it
has a predilection for Caucasians females. It is characterized by
a triad: diffuse palmo-plantar keratoderma, transgrediens, “in
honeycomb”; linear keratotic papules or “starfish” on elbows
and knees; and constrictive fibrous bands in fingers and toes
(pseudoainhum). Also hypoacusia, nail dystrophy, alopecia, ony-
chogryphosis and a variety of neurological abnormalities may
occur.

We present a 26-year-old male patient with Vohwinkel
syndrome, with palmoplantar keratoderma, constrictive fibrous
bands (pseudoainhum), linear keratotic papules and hearing loss.

KEYWORDS: keratoderma, Vohwinkel, pseudoainhum, hypoacusia.

brosas constrictivas (pseudoainhum), lesiones queratédsi-
cas lineales e hipoacusia.

Caso clinico
Paciente masculino de 26 afios de edad, originario y re-
sidente de Le6n, Guanajuato, comerciante, dijo no tener
antecedentes de enfermedades dermatoldgicas en la fa-
milia; refirié antecedente de alcoholismo y tabaquismo
ocasional. Se le realiz6 amigdalectomia a los 10 afios,
mencioné que no tiene antecedentes traumaticos, enfer-
medades infecciosas o crénico-degenerativas.

En la exploracién fisica se encontré una dermatosis di-
seminada, simétrica, bilateral, con predominio en las pal-
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Figura 1. A) Queratodermia palmar. B) Papulas queratdsicas, milimétricas, a nivel de las articulaciones interfaldngicas
y metacarpofalangicas. C) Papulas queratdsicas, milimétricas, color marrén, que confluyen a nivel de los codos.
D) Pépulas queratésicas, milimétricas, color piel con disposicion lineal, apariencia “estrella de mar” a nivel de las rodillas.

mas y en las dreas extensoras (dorso de los dedos, codos y
rodillas). A nivel palmoplantar presentaba queratodermia
difusa transgrediens en “panal de abeja”. En los codos, las
rodillas y el dorso de las manos y los pies (articulaciones
interfaldngicas) se observaron lesiones milimétricas, re-
dondeadas, queratésicas, unas del color de la piel y otras
color marrén oscuro con disposicién lineal a nivel de las
rodillas, algunas de ellas confluyen formando placas prin-
cipalmente en los codos, las rodillas y el dorso de las ma-
nos, apariencia de “estrella de mar” (figura 1 A-D).

En la regién plantar presenta queratodermia, con apa-
riencia de hoyuelos de tamano milimétrico, y en la regién
dorsal de las articulaciones interfaldngicas de los pies se
observan lesiones con aspecto de papulas queratésicas, re-
dondeadas, milimétricas, de color amarillo (figura 2 A-B).

En el quinto dedo de la mano derecha, a nivel de la
articulacién interfaldngica distal, presenta banda fibrosa
constrictiva (pseudoainhum) y aumento de volumen en el
pulpejo de dicho dedo, no se aprecian alteraciones en las
ufias o el pelo (figura 3).

Su padecimiento comenzé a los cuatro afios de edad,
con la aparicién de “granos” en los codos, las rodillas y las
manos (mufiecas, nudillos), asintomédtico. Comenté que re-
cibié multiples tratamientos desde los 10 afios de edad, in-
cluyendo hidrocortisona y emolientes, asi como tratamien-
to sistémico con isotretinoina oral durante un mes, pero
no hubo mejoria clinica de las lesiones. Con antecedente
de disminuci6n de la audicién. Hace aproximadamente un
ano present6 una banda fibrosa en el primer dedo de la
mano derecha, refirié dolor intenso en dicho dedo.

El estudio histol6gico mostré hiperqueratosis laminar
compacta, dos veces el grosor de la capa espinosa, con hi-
pergranulosis, la capa espinosa con acantosis regular. En
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Figura 2. A) Papulas queratésicas, redondeadas, amarillentas, a nivel del dorso de
los dedos de los pies. B) Queratodermia plantar, apariencia de hoyuelos transgre-
diens, en “panal de abeja”.

la dermis vasos sanguineos dilatados y con escasas gldn-
dulas sudoriparas sin alteraciones (figura 4).

Actualmente se encuentra en tratamiento con urea al
40%, se observa mejoria clinica de las lesiones y del pseu-
doainhum (figura 5).
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Figura 3. Anillo fibroso constrictivo a nivel de la articulacion interfaldngica distal
del quinto dedo de la mano derecha (pseudoainhum).

Figura 4. Hiperqueratosis laminar compacta, con acantosis regular e hipergranulo-
sis. Imagen histoldgica (H-E 20X).

Discusion

Las queratodermias se clasifican con base en sus mani-
festaciones clinicas, y si se encuentran asociadas o no a
manifestaciones extracutdneas:

® No sindromiticas, aisladas: afeccién palmoplantar
predominante, representan la forma mds comdn.

e No sindromdticas, con caracteristicas adicionales
en la piel o anexos: no presentan caracteristicas ex-
tracutdneas mayores, también se les ha llamado sin-
dromes complejos.

¢ Sindromdticas: tienen manifestaciones extracutdneas
asociadas a la mutacién de un gen en especifico.?

Dependiendo del patrén de daio palmoplantar se clasi-
fican en:
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Figura 5. Imagen de control de pseudoainhum en el quinto dedo de la mano
derecha tres meses después del uso diario de urea al 40%.

® Difusa: engrosamiento generalizado de toda la su-
perficie palmoplantar.

® Focal: formacién de callosidades maltiples y poten-
cialmente dolorosas, en especial en las plantas de
los pies.

® Estriada: lesiones de aspecto lineal, principalmente
localizadas en la regién palmar de los dedos, donde
existen tendones subyacentes.

® Punteada: multiples pdpulas queratésicas con ho-
yuelo central?

El sindrome de Vohwinkel, también conocido como
“queratodermia hereditaria mutilans”, es un trastorno au-
tosémico dominante raro. No se reporta predominio ra-
cial, o de sexo. Las lesiones comienzan a aparecer en la
infancia y evolucionan gradualmente.*

En el sindrome de Vohwinkel se han identificado dos
tipos de mutaciones de diferenciacién epidérmica. Una
de ellas es una nueva mutacién de sentido erréneo de la
proteina de la unién de la brecha beta 2 (gen GJB2) que
codifica la conexina 26, una proteina de la unién de la
brecha, es una subunidad de unién gap expresada en
la corteza de desarrollo, en las células cocleares y en la
epidermis.*> Otra mutacién es la insercién del gen de
loricrina en el complejo de diferenciacién epidérmica
en 1qar.

Recientemente se describi6 una variante ictiésica con
una mutacién 730insG.° Se han publicado reportes de
casos de esta variante, también denominada de camisa,
donde la mutacién se produce a nivel de la loricrina,
que es responsable de la regulacién de la cornificacion.
En este caso, la queratodermia palmoplantar es difusa y
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se puede presentar pseudoainhum. Sin embargo, exis-
te una dermatosis ictiosiforme congénita moderada y
generalizada, pero no hay asociacién con la pérdida de
audicién.?”

También se ha informado una nueva variante del sin-
drome de Vohwinkel con hipotricosis congénita en dos
hermanos.® Una nueva mutacién de sentido erréneo en
GJB2, p.Tyr6sHis, se relaciona con el sindrome de Voh-
winkel grave.®

Para el diagnéstico son de gran utilidad las alteracio-
nes clinicas que incluyen la distribucién de queratoder-
mia palmoplantar, la implicacié de las unas, el cabello
y los dientes, asi como las manifestaciones que afectan
a otros 6rganos. La historia familiar puede ser util para
establecer el patrén de herencia. En la histopatologia
podemos encontrar hallazgos inespecificos, como hiper-
queratosis, hipergranulosis y acantosis; puede revelar
caracteristicas mds especificas, como la hiperqueratosis
epidermolitica, la pérdida de adhesién de queratinoci-
tos o retencién de nicleos en el estrato cérneo (indicio
de queratodermia loricrin). La inmunotincién puede
indicar la reduccién o ausencia de proteinas afectadas
(por ejemplo, deficiencia de desmogleina). Ademas, la
histopatologia es crucial para descartar los diagnésticos
diferenciales.

El diagnéstico diferencial incluye otras queratoder-
mias que presentan autoamputacién digital, como mal
de Meleda, sindrome de Olmsted, queratodermia acral,
paquioniquia congénita, queratodermia palmoplantar de
Sybert y queratodermia palmoplantar de Gamborg-Niel-
sen, asf como dermatosis adquiridas que pueden conducir
a la aparicién de bandas constrictoras, lepra, sifilis tercia-
ria, ainhum, esclerodermia, bandas amniéticas, sindrome
de Raynaud y siringomielia.”

Debido a que la presentacién de esta entidad es rara,
no se describen muchas opciones terapéuticas. El trata-
miento tépico no suele ser suficiente. Los queratoliticos
—como los salicilatos y la urea— y los retinoides tépicos
pueden reducir la queratodermia.

El etretinato se utilizé por primera vez para el sindro-
me de Vohwinkel en 1981. Es posible que los retinoides
sistémicos reviertan la queratodermia y el pseudoainhum,
sin embargo, la recaida puede ocurrir al suspender el me-
dicamento." La distincién entre formas epidermoliticas
y no epidermoliticas es terapéuticamente relevante, dado
que las formas epidermoliticas tienden a empeorar con el
uso de retinoides sistémicos.’

La liberacién quirurgica de las bandas de constriccién
en forma de z-plastia, o colgajo de dedo cruzado, se ha
descrito para preservar los digitos.”
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Conclusion

Se expone el caso de un paciente masculino de 26 afios de
edad con sindrome de Vohwinkel, que presenta la triada
de queratodermia palmoplantar, lesiones queratdsicas en
dreas salientes, pseudoainhum y ademds disminucién de
la audicién, quien recibié tratamiento con urea al 40% y
present6 mejoria clinica de las lesiones. El diagnéstico de
esta entidad es con base en las manifestaciones clinicas
caracteristicas, y es necesario hacer biopsia de las lesiones
principalmente para el diagnéstico diferencial con otras
enfermedades, ya que la misma muestra caracteristicas
histopatolégicas muy inespecificas, ademds nos ayuda
distinguir entre las variantes epidermoliticas y no epider-
moliticas, ya que el tratamiento en ambas es diferente.
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