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Elastosis perforante serpiginosa 
en pacientes con síndrome de Down
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Resumen
La elastosis perforante serpiginosa es una dermatosis infrecuente de etiología desconocida, caracterizada por la eliminación transepidérmica de fibras
elásticas anormales. El síndrome de Down se ha descrito asociado a múltiples dermatosis algunas comunes y otras tan infrecuentes como la elastosis
perforante serpiginosa. Describimos dos mujeres con síndrome de Down y elastosis perforante serpiginosa. Revisamos las características peculiares de
la elastosis perforante serpiginosa en los pacientes con síndrome de Down y los mecanismos etiopatogénicos posiblemente implicados en su aparición 

(S. Yáñez, JF Val-Bernal, JA Riancho. Elastosis perforante serpiginosa en pacientes con síndrome de Down. Med Cutan Iber Lat Am 2010;38(6):234-237)
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Summary
Elastosis perforans serpiginosa is an infrequent skin dermatosis of unknown aetiology characterized by the transepidermal elimination of abnormal
elastic fibres. An increased prevalence of common skin conditions and other peculiar and rare dermatosis such as elastosis perforans serpiginosa has
been described in Down´s syndrome. We report herein two women with Down´s syndrome, and elastosis perforans serpiginosa. We review the previ-
ous reports of elastosis perforans serpiginosa, the peculiar findings in patients with Down´s syndrome, and possible pathogenetic mechanisms.
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Las enfermedades perforantes abarcan una gran varie-
dad de procesos, caracterizados por la eliminación transepi-
dérmica de diversos materiales, bien componentes norma-
les de los tejidos, derivados de estos, o cuerpos extraños. Sin
embargo suele reservarse esta denominación para cinco
enfermedades donde la eliminación de diversas estructuras
dérmicas es un dato microscópico constante y característi-
co: foliculitis perforante, colagenosis perforante reactiva,
elastosis perforante serpiginosa (EPS), enfermedad de
Kyrle, y dermatosis perforante adquirida asociada a diabetes
mellitus y /o insuficiencia renal crónica.

La EPS es una rara entidad de etiología desconocida. Se
caracteriza por la eliminación transepidérmica de fibras
elásticas histológica y bioquímicamente anormales[1].

Actualmente se reconocen tres variantes de EPS: la forma
idiopática, la inducida por el tratamiento crónico con D-peni-
cilamina en pacientes con enfermedad de Wilson y cistinu-
ria, y las formas reactivas, que representan aproximadamen-
te el 25%, y se asocian a un trastorno sistémico,
frecuentemente alteraciones hereditarias del tejido conecti-
vo o Síndrome de Down (SD)[2-4] La EPS se ha descrito oca-
sionalmente en los pacientes con SD, siendo su verdadera
incidencia desconocida. Shepis et al.[5] la encuentran en el
0,49% de 203 pacientes, y Rasmussen en el 1%[6]. Sin
embargo, en otras series amplias (71-214 pacientes) no se
ha referido ningún caso[7-9]. Presentamos dos mujeres con
SD y EPS y revisamos las características clínicas y las hipóte-
sis etiopatogénicas sobre esta infrecuente asociación.
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Caso clínico 1
Mujer de 20 años con SD y antecedentes personales de neu-
monía , queratocono y leucoma corneal, que fue remitida a
consulta de dermatología por una erupción papular asintomáti-
ca en extremidades, que había comenzado tres años antes con
lesiones en los codos. El tratamiento con corticoides había sido
ineficaz. No se conocía historia familiar de enfermedades cutá-
neas o sistémicas. La exploración física mostró pápulas erite-
matosas, algunas umbilicadas, con centro queratósico, agru-
padas con disposición irregular o formando placas con
morfología anular, arciforme o serpiginosa, localizadas en
codos, tercio distal de muslos y cara anterior de rodillas (Figura
1). En los codos, las pápulas se disponían en la periferia con
áreas centrales cicatriciales atróficas, con piel fina, arrugada y
de color blanco rosado. Había lesiones aisladas o en pequeños
grupos dispersos, próximas a las placas o a distancia, mezcla-
das con áreas de piel atrófica, hipopigmentada, en abdomen,
muslos y tercio superior de piernas. La paciente presentaba
además del fenotipo característico del síndrome de Down,
queilitis, xerosis, hidrosadenitis axilar e inguinal y queratosis
pilar en brazos. Una analítica de rutina con hemograma, bio-
química y hormonas tiroideas estaba dentro de límites norma-
les. No se encontraron alteraciones en la exploración cardio-
vascular. El tratamiento tópico con calcipotriol fue ineficaz. En
la biopsia obtenida de una pápula de la rodilla derecha se
observó un área localizada de epidermis hiperplásica que mos-
traba un canal oblicuo a través del cual se eliminaban detritus
nucleares basófilos y fibras elásticas fragmentadas intensa-
mente eosinófilas (Figura 2). El canal aparecía ocluido en
superficie por un tapón córneo. En la porción inferior el canal
formaba una protusión bulbosa hacia la dermis que contenía
material basófilos mezclados con fibras elásticas alteradas.

Caso clínico 2
Una paciente de 22 años con SD en tratamiento con betablo-
queantes y antecedentes de comunicación interventricular e
hipertensión pulmonar secundaria, trombopenia idiopática,
sepsis por enterococo, foliculitis de repetición y alopecia area-
ta, acude a la consulta por pápulas asintomáticas en tronco,
codos, rodillas, muslos y piernas. Las lesiones comenzaban
como pápulas queratósicas, umbilicadas, de color rojizo, que
confluían formando placas con crecimiento excéntrico y acla-
ramiento central, formando imágenes anulares y circinadas.
Mezcladas con las lesiones activas o dispersas a distancia
había cicatrices atróficas, hipopigmentadas con morfología
lineal y reticular sugiriendo un fenómeno de Koebner (Figura
3). En el resto de la exploración cutánea destacaba una xerosis
generalizada, cutis marmorata leve en extremidades inferiores,
hiperqueratosis folicular en brazos y un nevus melanocítico

congénito de 4 cm en la nuca. No había historia familiar de EPS
o enfermedades del tejido conectivo. En la exploración general
se observó hiporreflexia generalizada, soplo sistólico I/IV en
mesocardio con aumento del 2º ruido. El hemograma mostra-
ba una hemoglobina de 21 g/dl, hematocrito 63% y 58.000
plaquetas. Perfil bioquímico con glucemia y función renal, hor-
monas tiroideas, anticuerpos antigliadina, antiendomisio y
antitransglutaminasa normales. Ecografía abdominal y estudio
oftalmológico dentro de la normalidad. Diversos tratamientos
tópicos con ácido glicólico, salicílico y retinoides no aportaron
beneficios. No se realizó biopsia.

Comentario
El SD, debido a una trisomía del cromosoma 21, aparece con
una frecuencia de 1 entre cada 700-800 recién nacidos, 95%
tienen una trisomia simple, 3-4% son debidos a translocación
y aproximadamente el 1-2% son mosaicos. Los pacientes con
SD presentan un fenotipo característico, alteraciones sistémi-
cas diversas y un aumento de la frecuencia de problemas der-
matológicos. El fenotipo de estos pacientes a nivel cutáneo
incluye un pliegue palmar transverso, macroglosia, lengua
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Figura 1. Pápulas umbilicadas con centro queratósico, agrupa-
das formando una placa de bordes irregulares en rodilla dere-
cha (paciente 1).
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fisurada y xerosis[5]. Entre las manifestaciones sistémicas des-
tacan las cardiopatías congénitas, alteraciones oculares y tiroi-
deas, enfermedad celiaca, carotinemia, envejecimiento pre-
maturo, y disfunción inmunológica que aumenta el riesgo de
infecciones y de neoplasias hematológicas. 

Algunas dermatosis comunes se presentan en el SD con
frecuencia mayor que en la población general, como los sirin-
gomas, cutis marmorata, acrocianosis, queilitis, dermatitis
seborreica, alopecia areata, vitiligo, o infecciones cutáneas
tipo foliculitis. Otros procesos dermatológicos infrecuentes
destacan por la mayor afectación de estos pacientes, como la
sarna noruega, siringomas eruptivos múltiples, calcinosis
cutis idiopática milia-like y dermatosis perforantes (EPS, cola-
genosis perforante reactiva, y granuloma anular perforan-
te)[5,10]. Se ha señalado también una mayor incidencia de
alteraciones de la queratinización, con hiperqueratosis pal-

moplantar, xerosis, queratosis pilar y pitiriasis rubra pilaris[7].
Aunque el envejecimiento prematuro es un dato característico
del SD, su expectativa de vida está aumentando en las últimas
décadas, siendo actualmente de alrededor de 60 años, con lo
que también aumenta la probabilidad de desarrollar diversas
alteraciones dermatológicas[11]. 

La asociación de ESP con SD es infrecuente. En 1972
Rassmusen[6], la refería en el 1% de pacientes con SD,
auque este dato no ha sido confirmado en estudios posterio-
res, donde en series amplias no se ha encontrado ningún
caso[7-9]. La mayoría de publicaciones son casos aislados o
pequeñas series, lo que reflejaría el riesgo aumentado del
SD para desarrollar formas localizadas o generalizadas de
EPS pero no la verdadera frecuencia de esta asociación.

La EPS afecta a pacientes jóvenes. La afectación cutánea,
generalmente asintomática aparece entre los 6 y los 20 años.
Las lesiones cutáneas típicas son pápulas umbilicadas, erite-
matosas o color piel, con una zona central queratósica adheri-
da, que forman placas adoptando un patrón arciforme o serpi-
ginoso, aunque pueden agruparse de forma irregular con
lesiones satélites o a distancia. En ocasiones presentan agru-
pación lineal que sugiere un fenómeno de Koebner. Las lesio-
nes suelen limitarse a una sola región anatómica y raramente
son generalizadas[4]. La localización más frecuente es en la
nuca y zonas laterales del cuello, seguida de las extremidades
superiores y la cara.. La distribución simétrica es característi-
ca[4, 12, 13]. El curso clínico es variable, y las pápulas indivi-
duales pueden persistir entre 6 meses y 5 años con remisión
espontánea, dejando áreas cicatriciales hipopigmentadas,
atróficas, con piel arrugada, lineales o reticuladas, mientras se
desarrollan otras pápulas nuevas, dando lugar a persistencia y
progresión de la enfermedad[1].

Figura 2. Elastosis perforante serpiginosa. Hiperplasia localizada
de la epidermis con un canal oblicuo conteniendo detritus nucle-
ares y fibras elásticas eosinófilas. En superficie el canal aparece
obliterado por un tapón córneo (hematoxilina-eosina x 100).

Figura 3. Pápulas con tapón queratósico adherente mezcladas
con cicatrices atróficas, hipopigmentadas, con disposición lineal y
reticular sugiriendo un fenómeno de Koebner (paciente 2).



Los hallazgos histológicos de la EPS consisten en un
aumento focal de fibras elásticas en dermis papilar y reticu-
lar, más gruesas de lo normal, con orientación vertical en
dermis papilar, que se tiñen con las tinciones habituales de
las fibras elásticas (orceína y método de Verhoeff). Estas
fibras son eliminadas a través de estrechos canales de perfo-
ración transepitelial, transfolicular o parafolicular que con-
tienen un material necrobiótico, basófilo, formado por célu-
las epiteliales degeneradas, restos de células inflamatorias y
numerosas fibras elásticas, que han perdido sus caracterís-
ticas propiedades tintoriales. 

La patogenia de la EPS es desconocida. La expulsión a
través de la epidermis de fibras elásticas dérmicas, anorma-
les tanto a nivel estructural como bioquímico, podría ser el
resultado de una alteración genética del tejido conectivo,
sugerido también por la localización simétrica de las lesio-
nes , la existencia de casos familiares y la frecuente asocia-
ción de la EPS con otras enfermedades (Tabla 1). Las lesio-
nes cutáneas representarían la vía final común donde las
fibras elásticas alteradas actúan como un material extraño,
provocando una reacción tisular que trata de eliminarlo. 

Los pacientes con SD parecen tener predisposición a
desarrollar formas más extensas y crónicas de EPS (media
10 años de evolución)[3, 4, 6]. Otros autores describen for-

mas poco expresivas y de pocos meses de duración[14]. La
causa de la relación de la EPS con el SD no está clara, pero
junto con otras alteraciones que se observan en el SD, como
la acrocianosis, la hiperlaxitud articular y el envejecimiento
cutáneo prematuro indicaría una displasia del tejido conecti-
vo[4, 11]. La mayor frecuencia de anetoderma secundaria a
foliculitis crónica, descrita en pacientes con SD se ha atribui-
do a una malformación congénita de las fibras elásticas. Los
casos publicados de asociación de SD y alteraciones heredi-
tarias del tejido conectivo como el síndrome de Ehler-Danlos
apoyarían esta hipótesis[15]. La disfunción inmunológica en
los mecanismos de fagocitosis de estos pacientes, actuaría
como un factor favorecedor del aumento de la eliminación
transepidérmica, que representa una vía alternativa para la
eliminación de restos celulares[14].. El tratamiento de la EPS
es difícil. Se han utilizado múltiples terapias con resultados
variables: tratamientos tópicos con corticoides, queratolíti-
cos, retinoides, imiquimod y calcipotrol; tratamientos sisté-
micos con isotretinoina oral, y diversas técnicas quirúrgicas
(electrocoagulación, crioterapia o laser). También se ha des-
crito la cura oclusiva con celofán[2]. De todas maneras, es
difícil evaluar la eficacia de tales tratamientos, dado lo infre-
cuente de la enfermedad y la posibilidad de remisión espon-
tánea.

En resumen, presentamos dos nuevos casos de EPS en
dos pacientes con SD. Aunque los casos descritos son
pocos, la incidencia verdadera de la EPS es desconocida. Es
posible que las formas menos extensas no sean motivo de
consulta por la ausencia de síntomas, o pasen desapercibi-
das porque predominen las lesiones residuales, hipopig-
mentadas de piel atrófica, arrugada, que no se reconozcan y
se atribuyan a otras etiologías.
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Tabla 1. Enfermedades asociadas a elastoris perforante serpiginosa.
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