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medicna Cutanea

Atriquia congénita

Congenital atrichia

Magally Marianela Nuiiez Naranjo*

REesumen

La atriquia congénita es una forma poco frecuente de alopecia
irreversible, usualmente asociada a mutaciones en el cromosoma
8. Los casos heredados de forma autosomica recesiva son general-
mente los més graves, y como caracterfstica fenotipica adicional, la
atriquia congénita puede estar seguida del desarrollo de lesiones
papulares. Se describe el caso de un nifio con atriquia universal
congénita producto de la concepcién entre padres consanguineos.

a atriquia constituye la pérdida congénita

del pelo como consecuencia de la apla-
sia de los foliculos pilosos. Hay tres tipos de
atriquia:

1. Atriquia total o universal congénita: si se
produce la pérdida total de los cabellos.

2. Atriquia parcial: si la alopecia es de algunas
areas concretas del cuero cabelludo.

3. Atriquia regional: cuando la pérdida del
pelo no es en el cuero cabelludo, sino en
otra localizacién corporal como axilas, cejas,
etcétera.’

La atriquia congénita universal es una forma
poco frecuente de alopecia irreversible? con
un patrén de herencia autosémico recesivo,
autosémico dominante o ligado al X. Los casos
heredados de forma autosémica recesiva son
generalmente los mas graves y estan presen-
tes desde el nacimiento.’ Se asocia con una
mutacién en el homélogo humano del gen
del ratén sin pelo [hairless] (HR)* situado en
el cromosoma 8p12.% En general, las personas
afectadas tienen cabello normal al nacer, para
luego sufrir su pérdida temprana (regularmente
durante el primer mes de vida)* y definitiva®
en piel cabelluda, cejas, pestanas, vello axilar,
pubico y corporal.*

Como caracteristica fenotipica adicional,
la atriquia puede estar seguida del desarrollo
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ABSTRACT

Congenital atrichia is a rare form of irreversible alopecia,
usually associated with mutations on chromosome 8. Inhe-
rited autosomal recessive cases are usually the most severe
forms, and as an additional phenotypic feature, may be
followed by the development of papular lesions. We present
a child with universal congenital atrichia with consangui-
neous parents.

de lesiones papulares sobre areas extensoras
del cuerpo,*® siendo la edad de su aparicion
variable en cada individuo (generalmente entre
los dos 'y 26 anos de edad),” lo cual define a un
fenotipo relacionado designado como atriquia
con lesiones papulares.>® Esta patologia gené-
ticamente heterogénea* tiene por lo general
un patrén de herencia autosémico recesivo?
y afecta a ambos sexos por igual. También se
presentan marcas o estrias finas hipopigmen-
tadas en el cuero cabelludo. Los afectados
tienen unas, dientes y sudoracién normal.* Por
lo general, no hay otras anormalidades fisicas
o mentales; pese a ello se han comunicado
algunos casos con retraso fisico, mental y alte-
raciones cardiacas.””

CASO CLINICO

Paciente de 23 meses de edad, residente
en Guayaquil (Ecuador), tnico hijo de un
matrimonio consanguineo (figura 1) y sin
antecedentes patolégicos familiares de im-
portancia. Consulté por presentar al tercer
dia de su nacimiento desprendimiento
completo de pelo en piel cabelluda, cejas,
pestaias y corporal normalmente distribuido,
que posteriormente no fue reemplazado por
pelo terminal. Realizé mdltiples tratamientos
que no precisa, con respuesta refractaria a
los mismos.

Med Cutan Iber Lat Am 2015; 43 (S1): S48-S50

www.medigraphic.com/medicinacutanea



Nunez NMM. Atriquia congénita

Al examen fisico se observa alopecia universal (Figura
2), sin otras alteraciones cutaneas; dientes, ufias, glandulas
sudoriparas y mucosas normales; sin rasgos dismoérficos
o afectacion sistémica. Examen neuroldgico normal. El
recuento sanguineo completo, perfil bioquimico sérico,
niveles de vitamina D3 (1,25 dihidroxicolecalciferol) y
paratohormona fueron normales.

Con el diagnéstico presuntivo de atriquia congénita
universal, se realiz6 biopsia de piel cabelluda, la que
mostr6 aplasia de foliculos pilosos (Figura 3). Con base
en la presentacion clinica e histopatologia, se realiz6 el
diagndstico de atriquia universal congénita.

Las pruebas genéticas para determinar mutaciones del
gen HR no estan disponibles en nuestro hospital, de ma-
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Figura 1. Heredograma familiar.
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Figura 2. Alopecia en el cuero cabelludo, cejas y pestafias.

Caso cLiNico / TERAPEUTICO

nera que el paciente fue referido al Servicio de Genética
en un centro hospitalario de mayor complejidad.

COMENTARIO

El diagndstico diferencial de la atriquia congénita universal
se realiza principalmente con la alopecia areata univer-
sal? y el raquitismo vitamina D resistente.' En el caso de
la primera, la ausencia completa de foliculos pilosos e
infiltrado inflamatorio linfocitario peribulbar y la falta de
respuesta a la terapia estandar con esteroide topico® des-
cartan la alopecia areata universal." Un fenotipo clinico
e histolégico similar a la atriquia con lesiones papulares,

Figura 3. Estudio histopatoldgico. A) Adelgazamiento de la epidermis y
ausencia total de foliculos pilosos; B) Acercamiento: aumento del pigmento
en la capa basal. En la dermis, aplasia de foliculos pilosos y ausencia de
quistes dérmicos o infiltrado inflamatorio.
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pero acompanado de huesos raquiticos, se observa en el
raquitismo vitamina D resistente tipo I1.%"2 En este caso, la
pérdida de cabello puede preceder a los cambios 6seos,
pero, sorprendentemente, estos Gltimos a menudo se
resuelven; los defectos metabélicos se normalizan con la
edad, mientras que la alopecia es permanente.'? Ademas,
deberan tomarse en consideracion los criterios diagnosti-
cos propuestos para la atriquia con lesiones papulares.'

Histolégicamente la piel muestra ausencia total de
foliculos pilosos o unos pocos foliculos miniaturizados
dispersos.?

De acuerdo con los conocimientos actuales, no es
posible estimular el crecimiento del cabello en pacientes
con atriquia congénita, pues no responden a ninguna
modalidad de tratamiento;™ sin embargo, en el futuro,
la identificacién de un gen que codifique un factor de
transcripcion implicado en el crecimiento del cabello
podra proporcionar un enfoque mas especifico para el
tratamiento de los trastornos del crecimiento del pelo
a través del control transcripcional de una variedad de
citocinas y factores de crecimiento implicados en el ciclo
del crecimiento del cabello.’

CONCLUSIONES

Se reporta el caso de un paciente con atriquia congénita
universal cuyos padres son primos y sus abuelos, herma-

Caso cLiNIco / TERAPEUTICO

nos, el cual constituye un raro trastorno comtinmente mal
diagnosticado como alopecia areata universal resistente
al tratamiento y erréneamente manejado con esteroides,
con los efectos adversos ya conocidos.

Adicionalmente, este caso plantea dos cuestiones
interesantes, la posibilidad de que la erupcién papular
pueda desarrollarse posteriormente (entre los dos y 26
afnos de edad), y la probable evidencia futura de bandas
hipopigmentadas en el paciente. Ademas, considerar
que a la luz de los conocimientos actuales, no es posible
predecir la probabilidad de desarrollar papulas y bandas
hipopigmentadas en este tipo de atriquia congénita, pues
desde el punto de vista molecular, la mejor comprension
del gen HR serfa indispensable para abordar este enigma.

En resumen, este caso demuestra una vez mas la gran
heterogeneidad fenotipica y genética que presentan los
tipos de atriquia congénita, por lo que los estudios diri-
gidos al gen HR representaran un importante paso hacia
un mejor entendimiento de la expresion fenotipica de
sus mutaciones y una clasificacion mas adecuada de la
atriquia congénita.
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