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RESUMEN

La eritromelalgia es una afección poco diagnosticada que afecta prin-
cipalmente las extremidades. Se clasifica como primaria o idiopática, si 
no hay una enfermedad subyacente, y se caracteriza por una sensación 
de ardor y eritema de la extremidad involucrada. Los síntomas aparecen 
cuando la extremidad desciende, o si se aplica calor, y mejoran con la 
aplicación de frío y elevación de la extremidad. El diagnóstico es clínico 
y el tratamiento es sintomático. En este artículo se presenta el caso de 
un hombre de 16 años con dicha patología.

Palabras clave: eritromelalgia primaria, eritermalgia, vasculopatía 
trombótica.

ABSTRACT

Erythromelalgia is an underdiagnosed condition affecting mainly 
extremities. It is classified as primary or idiopathic if there is no underlying 
disease and is characterized by a burning sensation and erythema of the 
involved extremity. Symptoms appear when the limb is lowered or heat is 
applied, and improve with the application of cold or elevation of the limb. 
Diagnosis is clinical and treatment is symptomatic. The following article 
presents a case of a 16-year-old male with this pathology.

Keywords: primary erythromelalgia, erythermalgia, thrombotic 
vasculopathy.

INTRODUCCIÓN

La eritromelalgia (EM) es un padecimiento raro, carac-
terizado por episodios de eritema, calor y dolor urente 
en las extremidades.1,2 Fue descrita por primera vez en 
1878 por Silas Weir Mitchell; posteriormente, en 2004, 
la EM se convirtió en la primera enfermedad humana 
asociada con una mutación del canal de sodio y dolor 
crónico neuropático.3

Para su estudio, la EM se clasifica en primaria y se-
cundaria. La EM primaria suele presentarse en las dos 
primeras décadas de la vida, con una tasa de incidencia 
entre 0.25 y 2 por cada 100,000 personas al año, mien-
tras que la EM secundaria, tiene un inicio promedio a 
los 49 años.1 La EM primaria es un trastorno idiopático 
o hereditario al que también se le conoce como eriter-
malgia resistente a la aspirina y está causada por una 

mutación autosómica dominante en el gen SCN9A; el 
cual codifica canales de sodio dependientes de voltaje, 
que se expresan en pequeñas neuronas nociceptivas.4 
Por otra parte, la EM secundaria se encuentra asociada 
a distintas enfermedades.1

PATOGENIA

La EM primaria es una neuropatía autosómica dominante 
causada por una mutación de ganancia de función en 
los genes SCN9A, SCN10A y SCN11A, que codifican 
la subunidad alfa del canal de sodio NaV 1.7, NaV 1.8 y 
NaV 1.9, que se expresa en el ganglio de la raíz dorsal de 
las neuronas ganglionares simpáticas. Dicha mutación 
provoca la hiperexcitabilidad de las fibras nociceptivas, lo 
que hace que se disparen ante estímulos subumbrales. 
Esto, a su vez, provoca que un estímulo que antes no 
era doloroso cause una respuesta dolorosa.1,5
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La EM secundaria se ha atribuido a diversas pa-
tologías, por lo que la fisiopatología no está del todo 
dilucidada. Las más frecuentes son los trastornos 
mieloproliferativos, como la trombocitosis esencial, la 
policitemia vera y la mielofibrosis. Otras causas inclu-
yen la exposición a agentes infecciosos (VIH, gripe y 
sífilis), enfermedades autoinmunes (lupus eritematoso 
sistémico y artritis reumatoide), diabetes mellitus tipo 
1 y 2, tumores sólidos (astrocitoma, cáncer de colon y 
de mama), medicamentos (bromocriptina, nifedipino, 
verapamilo, simvastatina), entre otras.1

Existen dos hipótesis que describen la patogénesis. 
La primera es la alteración neural, en la que existen 
modificaciones periféricas sensoriales, disfunción 
adrenérgica y neuropatía distal de fibras pequeñas.6 
La segunda es la alteración vascular, en la que existe 
disfunción de la microcirculación. La actividad física y 
la alta temperatura, aumenta el flujo sanguíneo; este 
aumento en la perfusión de la extremidad afectada se 
asocia paradójicamente con isquemia tisular debido a 
una distribución anormal del flujo microvascular a través 
de derivaciones precapilares arteriovenosas, disminu-
yendo la sangre oxigenada y produciendo hipoxia y 
dolor en los tejidos.7

CUADRO CLÍNICO

Está caracterizado por la presencia de dolor, eritema, 
edema y calor en las extremidades. El paciente describe 
el dolor como una sensación de ardor o como una des-
carga eléctrica. Algunos pacientes refieren alodinia y/o 
hiperalgesia, mientras que otros se quejan de prurito. 
En cuanto a frecuencia los síntomas más comunes son: 
ardor (96%), calor (93%), dolor (87%), eritema (83%), 
inflamación (65%) y parestesias (54%).8

La topografía afectada por la EM primaria tiende a 
ser en las extremidades inferiores, y de éstas los pies, 
seguidos de las manos, con una distribución, casi 
siempre, simétrica. En casos más severos, esto puede 
llegar a involucrar los brazos, las piernas e incluso ma-
nifestaciones atípicas en orejas, cara, escroto o vulva.

El dolor, que a menudo es la característica más 
severa e incapacitante de este padecimiento, es va-
riable entre los pacientes; puede comenzar como una 
sensación leve de ardor o prurito hasta progresar a una 
sensación de ardor severo. En algunas comunicaciones 
de casos se ha descrito que el dolor tiende a comenzar 
de manera repentina y puede aumentar en severidad 
y frecuencia. Los episodios pueden durar de minutos a 
días, y tienden a precipitarse por el calor y el ejercicio. 
Al contrario, el enfriamiento y, en el caso de las extre-

midades, la elevación tienden a disminuirlo. El alivio con 
la inmersión en agua helada es casi patognomónico de 
la afección y puede provocar daños graves en los teji-
dos, incluidas úlceras, necrosis por infección e incluso 
la amputación.9

La EM tiene un profundo impacto en la calidad de 
vida, por el miedo a episodios precipitantes, ansiedad 
secundaria y depresión; y esto puede limitar severa-
mente las actividades normales.3

DIAGNÓSTICO

El diagnóstico de EM se basa en criterios clínicos 
(Tabla 1) y la exclusión de diagnósticos diferencia-
les. Se puede intentar provocar signos y síntomas 
sumergiendo las áreas afectadas en agua caliente 
para verificar el diagnóstico.10

El estudio histopatológico no se realiza de forma ruti-
naria, y no se considera útil para el diagnóstico o para las 
decisiones de tratamiento; sin embargo, se han observa-
do sutiles hallazgos inespecíficos como la disminución 
de la densidad nerviosa epidérmica y perivascular en 
la EM primaria, sin evidencia de trombos. Dicho estudio 
está especialmente indicado si el paciente se queja de 
ardor y prurito, pero carece de hiperperfusión.

Existen otros estudios complementarios, como la 
termografía, que mide la temperatura elevada de las 
áreas afectadas, pero ésta es una herramienta que se 
emplea básicamente en trabajos de investigación. El 
examen electrofisiológico (medición de la velocidad de 
conducción nerviosa) a menudo se realiza, aunque su 
resultado no es concluyente.11

Las pruebas genéticas se recomiendan sólo si los 
síntomas comienzan temprano en la vida (infancia, 
adolescencia) o si hay una agrupación familiar. Si se 
consideran las pruebas, los análisis de secuencia génica 
de SCN9A, SCN10A y SCN11A, se debe considerar la 
disponibilidad y los costos.2

La forma secundaria de EM se diagnostica descar-
tando diferentes enfermedades asociadas con esta 
afección. Se sugiere efectuar un hemograma completo 
con diferencial para buscar indicios de trastorno mielo-

Tabla 1: Criterios de diagnóstico clínico.

Dolor ardiente en las extremidades
Dolor agravado por el calentamiento
Dolor aliviado por enfriamiento
Eritema de la piel afectada
Aumento de la temperatura de la piel afectada
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proliferativo, pruebas serológicas de anticuerpos anti-
nucleares (ANA), VIH y factor reumatoide (FR); ácido 
úrico en sangre, etc.1

TRATAMIENTO

A pesar de las numerosas modalidades terapéuticas, 
ningún tratamiento, grupo farmacológico o intervención 
no farmacológica es universalmente útil. Los objetivos 
del tratamiento son reducir la carga de síntomas; en 
algunos casos se ha reportado la remisión completa.2,12 
Se deben evitar los mecanismos desencadenantes y 
los factores precipitantes. Los fármacos vasodilata-
dores periféricos están contraindicados, así como la 
exposición al calor excesivo, el ejercicio físico inten-
sivo, el tabaquismo y el estrés físico o psicológico. Se 
indican zapatos cómodos y apropiados para el clima, 
así como rehabilitación física y apoyo psíquico. Debe 
recomendarse ejercicio físico sin impacto dos o tres 
veces por semana y también yoga y natación. Se deben 
recomendar mecanismos de enfriamiento sin causar 
maceración de la piel o lesiones por frío (tiempo de 
exposición corto, evitando aplicar hielo, nieve o agua 
fría directamente a la piel).13,14

En la EM primaria, algunos estudios han demos-
trado que los parches de lidocaína tópica, la amitripti-
lina-ketamina tópica compuesta y la capsaicina tópica 
aplicada tres veces al día pueden mejorar el dolor aso-
ciado con la EM. El tratamiento tópico debe continuarse 
durante dos a cuatro semanas para evaluar la eficacia.

Otra opción terapéutica son los medicamentos que 
afectan a los canales de sodio activados por voltaje 

(lidocaína y carbamazepina). Un régimen alternativo 
consiste en carbamazepina de 300 mg dos veces al 
día con gabapentina, que se titula hasta 300 mg cinco 
veces al día.

La EM secundaria suele resolverse con el tratamiento 
del proceso patológico subyacente.1

CASO CLÍNICO

Paciente masculino de 16 años de edad, con dermatosis 
diseminada a miembros superiores de la que afecta las 
palmas, con predominio en pulpejos, bilateral y simétri-
ca, constituida por eritema, leve edema e hiperlinearidad 
palmar. De evolución crónica, con sensación urente y 
levemente dolorosa (Figuras 1 y 2).

Al interrogatorio refirió haber iniciado aproxima-
damente cuatro años antes con piel roja, dolorosa, 
caliente, en pulpejos, además de disminución de las 
huellas dactilares; lo que mejora al colocar las manos 
en superficies o substancias frías.

Con los hallazgos clínicos compatibles con los cri-
terios diagnósticos de EM, se inició manejo con meca-
nismos de enfriamiento mediante agua fresca durante 
los brotes. Cuatro meses después acude paciente a 
revisión, refiriendo ausencia de lesiones y a la explora-
ción se observa remisión del cuadro (Tabla 1).

COMENTARIO

La EM es un síndrome de piel crónico doloroso, poco 
frecuente, de etiología principalmente hereditaria, que 
se desencadena por factores específicos y que provoca 
un cuadro clínico característico, pero poco conocido. 
Debido a su baja prevalencia y escasa información so-

Figura 1: Aspecto general de la dermatosis. Se observan ambas palmas 
con eritema, leve edema, hiperlinearidad palmar.

Figura 2: 

Palma derecha. Eritema 
reticulado e hiperlinearidad 
palmar.
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bre el tema, es un desafío diagnóstico y terapéutico en 
el que aún queda un amplio campo que explorar para 
los dermatólogos.
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