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Disqueratosis intraepitelial hereditaria benigna.
Presentacién de un caso

Ariel Prado-Serrano, Silvia Patricia Guevara-Espino

RESUMEN

La disqueratosis intraepitelial hereditaria benigna es un raro desorden que afecta las mucosas ocular y oral y que se hereda de
forma autosémica dominante, con alta penetrancia y expresividad variable. Clinicamente se caracteriza por lesiones elevadas,
traslicidas y en forma de “V” que surgen en el limbo y puede haber opacidad corneal y la consiguiente pérdida de vision.

Se presenta el caso de una paciente femenina de 37 afios de edad, que acude al servicio de Oftalmologia del Hospital General
de México por presentar 0jo rojo y sensacion de cuerpo extrafio de larga evolucion, con multiples tratamientos topicos a base
de antibidticos, antihistaminicos, lubricantes y vasoconstrictores, y con antecedente de escision quirdrgica de lesiones oculares
a los 3 afios de edad y remision de las mismas.
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SUMMARY

Hereditary benign intraepithelial dyskeratosis is a rare disorder affecting ocular and oral mucosa with an autosomic dominant
pattern of hereditary transmission with high penetrance and variable expressivity.

We report the case of a 37-year-old female seen at the ophthalmology service of the Hospital General de Mexico who referred
plaque-like ocular lesions in both eyes whit surgical remotion when she was three years old. She complained of red eye and foreign
body sensation in both eyes for a long time with multiple diagnosis and several topical treatments with different combinations
of antibiotics, anti-histamines, artificial tears and vasoconstrictors without remission of the ocular manifestations.

The ocular anterior segment biomicroscopic examination showed perilimbic plaque-like plain solid and vascular lesions in
both eyes that were surgically removed. The pathology analyze demonstrated a benign intraepithelial diskeratosis.
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INTRODUCCION Norte (Haliwa). Casos raros adicionales han aparecido en
otros sitios diferentes debido al desplazamiento y reubicacion

La disqueratosis intraepitelial hereditaria benigna es un de las tribus nativas americanas dentro del territorio de los

raro desorden que afecta las mucosas ocular y oral y que se
hereda de forma autosémica dominante, con alta penetrancia
y expresividad variable.

Estudios genéticos recientes en familias afectadas apuntan
que el defecto se encuentra en el cromosoma 4q35 (1).

En los primeros reportes de casos, todos los pacientes eran
miembros de la tribu india Haliwa, procedentes de una mezcla
interracial de negros, blancos y nativos americanos residentes
en los condados de Halifax y Washington en Carolina del

Estados Unidos, asi como también se han reportado casos en
otras partes del mundo (1).

Se caracteriza por afectar por igual ambos sexos y suele
empezar en la primera década de la vida. Los pacientes suelen
cursan habitualmente con hiperemia conjuntival, fotofobia y
sensacion de cuerpo extrafio (3, 4).

Clinicamente presenta lesiones elevadas, traslucidas y
en forma de “V” ubicadas en el limbo. Puede haber areas
focales de blanqueamiento y de dilatacion vascular; las le-
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siones no suelen presentar extension central, aunque puede
haber opacidad corneal y la consiguiente pérdida de vision.
Se asocia con la presencia de lesiones en la orofaringe y la
mucosa bucal (5-7).

Las lesiones en mucosa oral suelen ser asintomaticas, en
forma de gruesas placas mucosas blanquecinas de aspecto
esponjoso con pliegues en la superficie. Las lesiones son
benignas sin riesgo de malignizacion (8, 9). Para confirmar el
diagnéstico se debe realizar biopsia por escision completa.

Los hallazgos anatomopatologicos de las lesiones son
acantosis epitelial, paraqueratosis, disqueratosis (queratiniza-
cion prematura de células individuales) y células inflamatorias
cronicas en el estroma (10). Se caracteriza por no presentar
atipias celulares ni potencial displasico (10). El diagnostico
diferencial se debe realizar con otras lesiones benignas y
potencialmente malignas que causan disqueratosis.

El tratamiento de eleccion es escision completa. Las recidi-
vas son frecuentes debido a su caracter hereditario.

REPORTE DE UN CASO

Paciente femenina de 37 afios de edad quien acudio al servicio
de Oftalmologia del Hospital General de México con sinto-
matologia de ojo rojo y sensacion de cuerpo extrafio de dos
afios de evolucion, multitratada topicamente con antibioticos
de amplio espectro, antihistaminicos, lubricantes y vasocons-
trictores en diferentes combinaciones y periodos de tiempo, sin
mejoria de los sintomas descritos. Como antecedentes perso-
nales patologicos referié que a la edad de 3 afios tuvo lesiones
oculares similares que fueron resecadas quiriirgicamente, sin
conocer el diagnostico definitivo, recurriendo dichas lesiones
en forma gradual hasta el momento de acudir al hospital para
su valoracion (fig. 1).

A la exploracion fisica se encontrd agudeza visual de 20/20
en ambos ojos y PIO de 12 y 15 mmHg. En el segmento
anterior fue evidente la presencia de lesiones en forma de
placa localizadas en conjuntiva bulbar nasal y temporal, pe-
rilimbicas, blanquecinas e hiperémicas (figs, 2, 3). El resto
de las estructuras del segmento anterior y del polo posterior
fueron normales.

Se llevod a cabo reseccion de dichas lesiones encontrando-
se en el estudio patologico placas focales acantdticas en la
conjuntiva, con hiperqueratosis e disqueratosis prominente
junto a infiltrado inflamatorio moderado crénico por debajo
de epitelio y membrana basal intactos, hallazgos compatibles
con disqueratosis intraepitelial benigna (figs. 4, 5).

DISCUSION

La disqueratosis intraepitelial benigna es un raro trastorno
hereditario que suele afectar las mucosas ocular y oral, exis-
tiendo mucha informacion descrita dentro de la literatura
médica mundial.

El caso clinico presentado corresponde a una paciente que
acude a consulta por presentar sintomatologia de ojo rojo y

220

Fig.1. Aspecto clinico de ambos globos oculares en que se observan
lesiones hiperémicas en la conjuntiva bulbar.
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Fig. 2. Ojo derecho que muestra una lesion triangular elevada de

localizacion perilimbica en forma de placa, vascularizada e hipe-
rémica.
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Fig. 3. Ojo izquierdo con lesion morfolégicamente similar a la del
ojo contralateral, con mayores datos de hiperemia.
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Fig. 4. Imagen patoldgica en que se observa un aumento del grosor
epitelial con hiperqueratosis y paraqueratosis del epitelio conjuntival.
La flecha muestra la zona de transicion del epitelio normal (derecha) y
el inicio de la placa conjuntival engrosada (izquierda) (H&E X25).

Fig. 5. Imagen patoldgica macro en que se observan células dis-
queratosicas intraepiteliales caracteristicas con nucleos picnoéticos
(flechas) (H&E X250).

sensacion de cuerpo extrafio, ademas de lesiones oculares que
ya anteriormente habian sido resecadas presentado nuevamen-
te remision de las mismas. En esta ocasion pudo realizarse
el diagnostico patoldgico lo que confirm¢d la presencia de
disqueratosis intraepitelial.

Los primeros casos de disqueratosis intraepitelial benigna
fueron descritos en sujetos descendientes de indios americanos
de Carolina del Norte, ya que en esta poblacion es donde han
aparecido la mayoria de los casos. Sin embargo, esta patologia
no es exclusiva de este grupo ya que también se han reportado
casos procedentes de otros sitios y con caracteristicas raciales
diferentes.

Este trastorno se caracteriza por tener una herencia auto-
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somica dominante originando que mas de un miembro de la
familia se vea afectado en la mayoria de los casos, lo que ha
permitido que en los tltimos afios se estén realizando estudios
genéticos dentro de las familias afectadas. Los estudios del
DNA en familias con mas de un miembro afectado, hasta
ahora solo han podido revelar que existe una asociacion en-
tre la duplicacion en el cromosoma 4q35 y el fenotipo de la
disqueratosis intraepitelial hereditaria benigna.

Se encuentra reportado en la literatura que los pacientes
acuden al médico por presentar sintomas de conjuntivitis de
larga evolucion, como en el caso de la paciente que presentaba
0jo rojo, sensacion de cuerpo extrafio y ademas tenia el ante-
cedente de haber recibido multiples tratamientos sin obtener
mejoria por completo de la sintomatologia. El signo clinico
que debe hacer sospechar de esta patologia, son las caracte-
risticas lesiones en conjuntiva cerca del limbo, blanquecinas,
ligeramente elevadas, con dilatacion vascular y, en ocasiones,
acompafadas de lesiones en orofaringe, estas tltimas casi
siempre asintomaticas.

El diagndstico siempre debe confirmarse con el estudio
histopatologico, el cual reportara la presencia de placas de
acantosis epitelial y disqueratosis, con infiltrado inflamatorio
por debajo del epitelio y la membrana basal intacta.

Debido a su caracter autosdémico dominante son frecuentes
las recidivas de las lesiones conjuntivales, como en el caso de
la paciente que a la edad de 3 afios fue sometida a reseccion
quirurgica de dichas lesiones. Por lo anterior, en la mayoria
de los casos el tratamiento debe ser sintomatico y, en aquellos
casos en los que la vision se encuentra comprometida debido
al crecimiento de las lesiones, deberan nuevamente someterse
a escision.

A pesar de ser una patologia rara debe sospecharse en
aquellos casos en los que no remiten los sintomas de ojo
rojo y sensacion de cuerpo extrafio con tratamientos topicos
convencionales, presencia de lesiones en conjuntiva y mucosa
oral, asi como mas de un integrante de la familia afectado.
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