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La enfermedad de Darier es una genodermatosis de herencia autosémica dominante que en raras ocasiones puede manifestarse con lesiones localiza-
das, como enfermedad de Darier segmentaria. Presentamos un caso en una mujer de 24 anos de edad que asocia lesiones de enfermedad de Darier
unilaterales de distribucion segmentaria, ademas de otras manifestaciones menores generalizadas. Las caracteristicas clinicas nos permiten clasificar la

dermatosis como enfermedad de Darier segmentaria de tipo 2.

(C. delaTorre Fraga. Enfermedad de Darier segmentaria tipo 2. Med Cutan Iber Lat Am 2009;37(6):262-265)
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Summary

Darier disease is a hereditary autosomal-dominant genodermatosis that rarely may present with localized lesions as segmental Darier disease. We
present a 24-year-old woman with unilateral segmental lesions of Darier disease associated with other less intense generalized manifestations of the
disease. The clinical picture allows us to classify this patient as segmental type 2 Darier disease.

Key words: Darier, ssgmental Darier disease, mosaicism.

La enfermedad de Darier, queratosis folicular o enfermedad
de Darier-White es una genodermatosis caracterizada por
alteraciones de la queratinizacion y adhesion celular, que se
manifiestan clinicamente de forma mas significativa como
una erupcion simétrica de lesiones papulosas y queratdsicas
distribuidas de preferencia en las areas seborreicas del
tronco. La enfermedad se debe a mutaciones en el gen
SERCA2, y puede manifestarse como una enfermedad
generalizada o mas infrecuentemente de forma localizada o
segmentarial1, 2].

En la actualidad se reconocen dos fenotipos de la forma
localizada de la enfermedad, el tipo 1 con manifestaciones
unilaterales exclusivamente y el tipo 2 que muestra una
afectacion segmentaria mas intensa combinada con mani-
festaciones de afectacion generalizadal3, 4], forma muy
infrecuente a la que pertenece el caso aqui presentado.

Med Cutan Iber Lat Am 2009;37(6):262-265

Caso clinico

Mujer de 24 afios de edad, sin antecedentes personales o
familiares de interés, que consulté por empeoramiento de
una afeccién cutanea presente desde la pubertad para la
que previamente no habia realizado tratamiento dado su
caracter poco sintomatico.

A la exploracion dermatolégica presentaba una dermatosis
localizada en cara anterior de hemitronco derecho en un
patrén segmentario, afectando a cara lateral derecha de cuello,
axila, zona pectoral y submamaria con buena delimitacion en
linea media esternal. Dicha dermatosis estaba constituida por
lesiones papulosas con tendencia al agrupamiento pero no
confluyentes, eritemato-parduscas, algunas descamativas o
queratosicas y rasposas al tacto, entremezcladas con lesiones
residuales cicatriciales (Figura 1). Las ufias de 1°a 4 ° dedo de
mano derecha mostraban estriaciones longitudinales blanque-
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Figura 1. Lesiones queratdsicas en cara anterior de tronco con
distribucion segmentaria.

cinas con muesca en forma de “V” en el borde libre de las mis-
mas (Figura 2). No se identificaron lesiones en dorso de mano
ni en mucosas asi como tampoco lesiones contralaterales en
tronco o miembro superior izquierdo.

De forma adicional en ambas sienes y regiones tempora-
les, con caracter simétrico, se observaron lesiones similares
a las del tronco (Figura 3) y en ambas palmas y plantas mul-
tiples discretas depresiones (pits) y queratosis punteadas. El
resto de la exploracion fisica estaba dentro de la normalidad.

La histopatologia revel6 areas de hiperqueratosis focal
sobre focos de acantolisis suprabasal con disqueratosis
intensa en forma de “cuerpos redondos” y “granos” asi
como un leve infiltrado perivascular linfocitario en dermis
superficial (Figura 4).

Se inicio tratamiento tépico con emolientes y retinoides
con notable mejoria.

Comentario
La enfermedad de Darier, queratosis folicular o enfermedad
de Darier-White, descrita de forma independiente por Darier

Figura 2. Caracteristica estriacion blanquecina con escotadura
en “V/” en borde libre de uias en mano homolateral.

y White en 1889, es una genodermatosis (OMIM#124200)
determinada por un gen autosémico, con penetrancia
incompleta. El cuadro esté caracterizado por un trastorno de
la queratinizacion que se manifiesta principalmente por una

Figura 3. Lesiones bilaterales en la frente.
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Figura 4. Hallazgos histolégicos con “disqueratosis acantoli-
tica” (H/E x 200).

erupcion de lesiones papulosas queratésicas, distribuidas
en las areas seborreicas del tronco, asi como depresiones
punteadas palmo plantares, alteraciones ungueales caracte-
risticas y con frecuencia lesiones en mucosas[1].

La enfermedad se debe a mutaciones, en muchos casos
espontaneas, en el gen que codifica la ATPasa calcio-depen-
diente del reticulo sarco(endo)plasmico (SERCA2 o
ATPA2A), localizado en el cromosoma 12, en la regién
12q23-g24.1. Las alteraciones en el SERCA2 modifican el
procesado eficaz de las proteinas necesarias para la adhe-
sion celular con organizacion defectuosa de los tonofilamen-
tos condicionando las manifestaciones de acantolisis y dis-
queratosis caracteristicas de la enfermedad[2].

Aparte del tipo clasico de presentacién se reconocen otras
variantes clinicas como son el tipo acral hemorréagico y la enfer-
medad de Darier localizada o segmentaria. En la actualidad se
distinguen dos variantes fenotipicas de enfermedad de Darier
segmentaria con un condicionamiento genético diferente[5].
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