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Resumen
Se presenta un caso de síndrome Down concomitando con 
acné inversa cuyo diagnóstico fue realizado por estudio 
clínico e histopatológico. Se describen los hallazgos 
histopatológicos y su correlación clínica. Se exponen 
algunos aspectos relacionados con la histopatología y 
cambios moleculares del  acné inversa revisados en la 
literatura. 
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Abstract
We report a case of Down syndrome concomitant with 
inverse acne, which diagnosis was carried out through a 
clinical and histopathologic study. The histopathology 
findings and their clinical correlation are described. 
Furthermore, several features related to the histopathology 
and the molecular changes of inverse acne from the medical 
literature, are reviewed as well.
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Introducción
El síndrome Down [SD; OMIM 190685] es la causa 
más frecuente de discapacidad intelectual congénita 
de origen genético.1  Su incidencia varía con la edad 
materna y difiere en las poblaciones en un rango entre 
1/319 y 1/1000 nacidos vivos.2 En cambio, el acné 
inversa, también llamada hidradenitis supurativa 
(HS) es considerada una enfermedad rara debido a 
su baja frecuencia. Se caracteriza clínicamente  por 
la presencia de comedones con múltiples aberturas 
que vinculan dos o más folículos, abscesos con 
comunicaciones epitelizadas, y sinus drenantes 
en zonas de presencia de folículos terminales, con 
glándulas apocrinas, tales como: ingles, glúteos, 
región perineal y pecho.  En ocasiones hay tendencia 
a la cicatrización queloide y contracturas, en especial 
en extremidades, ingle y axilas. La enfermedad se 
presenta fundamentalmente de forma familiar y en 
ocasiones asociada al acné conglobata, y fue descrita 
por Velpeau en 1839 citado por Fimmel y col.3

Plewig y Steger, también citados por Fimmel (2010),3 
introducen el término de acné inversa para sustituir 
el de HS. Asimismo, Jansen y cols (2001)4 y como 
Sellheyer (2005)4 cuestionan el término de HS 
debido a que estudios histopatológicos de la piel a 
nivel de las zonas de pliegues de flexión, donde hay 
glándulas apocrinas, demuestran que la apocrinitis 
ocurre secundariamente a la inflamación folicular y 
que no siempre estas glándulas han sido afectadas 
por el proceso inflamatorio. La lesión inflamatoria de 
la piel en esta zona ocurre como parte del proceso 
de obstrucción y debilidad de la pared en el curso 
de la enfermedad folicular. Debido a estos hallazgos 
se sugiere abandonar el término de HS, en el curso 
de esta enfermedad, y llamar a esta afección acné 
inversa por tratarse de una forma de acné donde las 
lesiones en la cara y el cuello son raras, afectándose 
principalmente otras zonas del cuerpo.5

Fitzsimons y otros autores describieron el acné 
inversa (hidradenitis) en su forma familiar, realizaron 
un estudio sobre la hidradenitis supurativa en tres 
familias en 1966, luego extendieron el estudio a otras 
familias en el año 1984.6 Una de ellas tenía miembros 
en tres generaciones afectados de acné conglobata 
concomitando con la hidradenitis y otras dos familias 
en las que la hidradenitis se asoció con alguna otra 
afección dermatológica. En una de estas, la asociada 
al acné conglobata, se puso en evidencia un patrón 
de herencia autosómico dominante.6 Resultados 
similares fueron descritos por Prasad (2008) y cols 
reportaron los resultados del estudio en una familia 
de La India con acné inversa (hidradenitis) y acné 
conglobata en tres generaciones, con un patrón de 
herencia autosómico dominante,7 en las bases de datos 

internacionales (OMIM 142690).8 Su prevalencia 
se ha estimado a nivel internacional desde 1 en 100 
hasta 1 en 600, con la edad de inicio promedio de 21 
a 23 años y predominio del sexo masculino sobre el 
femenino.9

En el síndrome Down, las alteraciones son 
cromosómicas, está asociado a la trisomía completa 
o parcial del brazo largo del cromosoma 21 humano 
(HSA21), algunos de los genes del HAS21 están 
relacionados con las especies reactivas del oxígeno 
y a su vez con el estrés oxidativo.1 En este síndrome 
se sugiere que el estrés oxidativo interviene en la 
patogenia de varios procesos asociados, entre ellos, la 
mayor susceptibilidad al desarrollo de infecciones.
Por su parte, el acné inversa, puede presentarse 
debido a alteraciones en diferentes cromosomas, 
genes y alteraciones moleculares como 1q23.2 en 
el gen NCSTN, 14q24.2 en los genes/locus PSEN, 
AD3 y 19q13.12 con alteraciones en los genes/locus 
PSENEN, PSEN2.9-16. Sin embargo el acné inversa 
se describe formando parte de varios síndromes 
ya sean osteomioarticulares, dermatológicos, 
inmunológicos, siempre complejos, así como la 
presencia de degeneraciones malignas.17-26 En el 
SD se describen alteraciones a nivel de la piel y del 
sistema inmunológico, además predisposición a las 
infecciones.27 

La combinación de dos afecciones (acné inversa 
y SD) condicionadas genéticamente para una 
inmunoregulación deficiente, afecciones de la piel ya 
sean estructurales como funcionales y la predisposición 
a infecciones que a su vez tienen su base en lo antes 
expuesto, constituye en la paciente que se estudia 
un riesgo sobreañadido para la exacerbación de las 
lesiones en su piel. En Cuba no se han realizado 
publicaciones sobre esta extraña  combinación de 
trastornos genéticos.
Se presenta un caso de síndrome Down concomitando 
con acné inversa cuyo diagnóstico fue realizado por 
estudio clínico e histopatológico. La publicación del 
caso y las imágenes que se muestran fueron hechas 
con el consentimiento de la madre de la paciente que 
se estudia.

Presentación de caso
Paciente, femenina, de 22 años de edad, con 
síndrome Down que ha sido diagnosticado clínica y 
citogenéticamente. La paciente comenzó a presentar 
lesiones en piel en las zonas de los pliegues de 
flexión, axilas y región inguinal, otras lesiones más 
pequeñas en la cara desde los 18 años. Finalmente 
acude a consulta de cirugía plástica, remitida por 
el dermatólogo, para valorar la posibilidad de ser 
intervenida quirúrgicamente por lesiones inflamatorias 
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localizadas en las axilas y región inguinal, de cuatro 
años de evolución, para lo que ha realizado varios 
ciclos de antibióticos sin buena respuesta.
No se refieren antecedentes familiares de acné inversa 
en abuelos (maternos y paternos) o progenitores, 
mientras que su única hermana no presenta ninguna 
de estas afecciones (Figura 1).

Figura 1. Árbol genealógico de la familia a que 
pertenece la paciente.             

Las características comunes en las personas con 
síndrome de Down presentes en esta paciente y que 
se constatan al examen físico fueron: discapacidad 
cognitiva, retraso del crecimiento, dermatoglifos 
atípicos, hiperlaxitud ligamentosa que se manifiesta 
constantemente en la actitud hiperactiva que asume 
para comunicarse, genitales hipotróficos con vello 
pubiano lanugo, axilar casi ausente y ausencia de 
caracteres sexuales secundarios, en este caso referente 
a las mamas. Además se aprecian extremidades, 
cuello y  manos cortas, presencia de pliegue palmar 
transversal, pliegue epicántico y macroglosia discreta 
que no limita el lenguaje, del cual tiene buen empleo. 
Desde el punto de vista emocional, la paciente 
manifiesta una afectividad intensa.
En piel se observan lesiones inflamatorias como 
nódulos abscedados, quistes supurativos y algunas 
pústulas, localizadas en las zonas de los pliegues 
de flexión, axilas y región inguinal, y otras lesiones 
más pequeñas en la cara. Las primeras evolucionan 
por brotes se hacen muy supurativas, purulentas, 
inflamatorias y dolorosas (Figura 2).

Figura 2. Paciente con síndrome Down con lesiones de acné inversa en región axilar, inguinal y algunas le-
siones en el rostro.                                                    

Exámenes complementarios
Cariotipo: Se recoge la información de los archivos del 
Centro Provincial de Genética del Hospital Pediátrico 
“Octavio de la Concepción y de la Pedraja” donde 
ha sido atendida la paciente. El cariotipo arrojó una 
alteración cromosómica compatible con un síndrome 
Down (47, XX + 21), realizado en el año 1992, un 
mes después de nacida la paciente.  
Rayos X de tórax: se observa parénquima pulmonar 
normal, silueta cardiaca dentro de límites normales y 
costillas ligeramente horizontalizadas.
Electrocardiograma: ritmo sinusal frecuencia 

cardiaca normal de 71 latidos por minuto,  complejos 
normales.
Cultivo de las lesiones fistulizadas en la región axilar: 
Se identifica el Staphylococcus aureus.
Informe histopatológico: presencia de perifoliculitis 
con tapones córneos, fibrosis perianexial. Inflamación 
severa de la dermis inferior con restos de anejos 
cutáneos, fibras hiperelásticas, bello como lanugo 
en face telógena, escasa presencia y hipoplasia de 
los anejos cutáneos, glándulas ecrinas y glándula 
apocrina pequeñas pero inflamadas en algunos 
folículos. (Figura 3)
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Figura 3. Fotos de láminas histológicas. (a) Inflamación de un anejo cutáneo en dermis media con fibrosis peri 
anexial. (b) Fibrosis e inflamación peri folicular. (c) Glándulas ecrinas con inflamación. (d) Tapón corneo, con-
ducto dilatado, quiste de anejo y presencia de engrosamiento hialino de las fibras elásticas. (e) Anejo cutáneo 
piloso (como lanugo) en fase telógena. (f) Engrosamiento hialino perifolicular. 

Discusión
El acné inversa no tiene un patrón de herencia 
específico, aunque puede presentarse como una 
herencia mendeliana. En el caso que se estudia, la 
paciente presentó una alteración cromosómica que se 
diagnostica desde el nacimiento o durante el periodo 
prenatal. Sin embargo, el acné inversa, que también 
tiene un componente genético, es una afección  que 
se manifiesta en la pubertad, muy pocas veces en la 
infancia, y su diagnóstico ocurre cuando aparecen las 
manifestaciones clínicas. 
En el caso en estudio aparecen tanto clínica como 
histológicamente signos de ambas afecciones, 
pues al examen físico se pueden constatar la facie 
mongoloide, así como las características a nivel de 
las manos típicas de esta alteración cromosómica.
En lo referente al acné inversa, se constataron 
cambios inflamatorios a nivel de la piel tanto axilar, 
inguinal como facial, propios de esta afección, dados 
por lesiones supurativas, purulentas, inflamatorias y 
dolorosas, presencia de abscesos comunicantes, en 
períodos de actividad, que evolucionan por brotes y 
se hacen muy evidentes. En el cultivo de las mismas 
se aisló un estafilococo aéreo, lo que es común en este 

tipo de lesión como germen oportunista pero se conoce 
que el germen que interviene en la fisiopatogénesis 
de las lesiones es el Propionibacterium acnes, el 
cual necesita de medios de cultivo para gérmenes 
anaeróbicos, no disponibles en el contexto de  
investigación.
Histopatologicamente se manifiestan ambas 
enfermedades en el estudio de las biopsias donde 
concomitan cambios inherentes al daño folicular, 
perifolicular e inflamatorios con cambios propios de 
la aberración cromosómica del síndrome Down donde 
se aprecia la hiperelasticidad, que histológicamente 
se traduce en la presencia de fibras hiperelásticas, 
además de la hipoplasia de los anjeos foliculares, 
glándulas y pelo. 
Los hallazgos expuestos han sugerido que si bien  el 
síndrome Down es producido por una alteración a 
nivel cromosómico y los estudios  sobre el acné inversa 
hablan a favor de cambios en las bases nitrogenadas 
a nivel molecular estos últimos se localizan en 
diferentes cromosomas (1q, 14q y 19q). Sin embargo, 
no es posible definir las relaciones posibles que se 
establecen en el curso de las enfermedades genéticas 
concomitantes en este caso. 
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