
s.s.A. U.N .A.M. A.M.A.L.A~C. ,.-._. .. 

CENTRO DERMATOLOGICO LADISLAO DE LA PASCUA 

PROFESOR DEL CURSO 

DR. FERN~. DRA. -OBDU A RODRIGUEZ R. 

GENODERMATOSIS MAS FRECUENTES EN 

EL CENTRO DERMATOLOGICO LADISLAO 

DE LA PASCUA 

(REVISION DE 3 A~OS Y PROPUESTA PARA PROTOCOLO DE ESTUDIO) 

TESIS DE POSTGRADO EN: 

DERMATOLOGIA, LEPROLOGIA Y MICOLOGIA 

DRA. MARIA ROSA DE LAS MERCEDES RIVERO VALLADO 

r---:::~~~~~~- México, D.F. 1986 
TESIS COlf 

FAt.LA rs cw~s 

) 
(. 



UNAM – Dirección General de Bibliotecas Tesis 

Digitales Restricciones de uso  

  

DERECHOS RESERVADOS © PROHIBIDA 

SU REPRODUCCIÓN TOTAL O PARCIAL  

Todo el material contenido en esta tesis está 

protegido por la Ley Federal del Derecho de 

Autor (LFDA) de los Estados Unidos 

Mexicanos (México).  

El uso de imágenes, fragmentos de videos, y 

demás material que sea objeto de protección 

de los derechos de autor, será exclusivamente 

para fines educativos e informativos y deberá 

citar la fuente donde la obtuvo mencionando el 

autor o autores. Cualquier uso distinto como el 

lucro, reproducción, edición o modificación, 

será perseguido y sancionado por el respectivo 

titular de los Derechos de Autor.  

 



INDICE. 

Págs, 

:C~TROOUCCION •••••••••••••••••••••••••. • • • • • • • • • • • • • l 

DEFINICION Y ASPECTOS GENERALES ••• .... • ............ . 4 

GENETICA BASICA •• 

• • • • • • • • • • • • •.•. -~. ' ~·-.:~ .~ ';i··~-. ~-•••• -•••• 

'"; :: ·.·:-.:!':.·-~-.- ~}.• ..• ·.·~ . .'':"/1.:"-i¡: ''. -.. ,. ---~ . . . . . . . . . . .. . . . . -... -.. -.--... ·.--. . -... -.... 
6 HISTORIA ••••••••• 

12 

CONSEJO GENETICO ••• , , •••••• : • :~i,¡1fr~i0~i~~;·;.: , .. • . . . 3 9 

ASPECTOS PSICOLOGICOS DE LAS 'ALTERACIONES'·.· . 

CONGEN ITAS •••••••••••••••••• :··>:~,;~;~-~ ;~~:;'.'.~~~~~;§~::~:: -:~:'.~.:~- ~ :~ -~-~-- 42 

REALIZACION DE LA HISTORIA F%iri~~~i~~:~~'.'°:y/{'.' • .. :: 
:::::::::s ~~. ~~:. :~~~~~:~~,~~~j¡f ~w~t{;.i~~;:::: 54 

PROTOCOLO DE INVESTIGACION •••••• '.,,~D;,:A;~\·);'.~·;~' .··,.,. ,, 68 

RESULTADOS •••••••••• .,..... • •• .- .--~-~- .·.'.,·~'~-·-; •.• -· ••• ~. · ••• -. • 71 

COMENTARIOS •••••••• 
.. '.·:~,;, ._:~ :~:~-'.-·:~~~'-_':~~~~:!_ ~·:,~_~:.-~-~,'.~- -~--: ~' . 

• -. • • • .~. • •• •.• •'•'• • • ·-·-··· • • • --.Bl.-..;,;·;:,i_-,,--.-....... --·--- ··-·-··--·--
; ··:~' . - -.··_; . -·:'-:::: ,;· . ..... ,• .... • ............. . CONCLUSIONES •••••• 100 

BIBLIOGRAF :CA • •••••••••••• · • -~- _- -~ -. '~-- .: ~ • ................ lll 



INTRODUCCION 

La frecuencia de los padecimientos genát~cos ·se-· pie.u 

sa ha aumentado en el mundo. Se ha evaluado ·la'-:;.-·i-iñÍ?~.r-tan~- · 
cia de ésto realizándose investigaciones en 'C·~ar·i~;~".::·pobia

ciones: Armendares y Cols. revisaron en _1974 (l_)_:l·i~e.l:~_!'J! 
ra relati".'a, y se encontró en un reporte d~--carte:C-:' (2) -·de 
1914 que el 16 % de las autopsias de ninos fallecidos 'en-

un hospital de Londres correspondi.eron a factores genéti- -. 

cos o parcialmente genéticos, 40 anos después en 1954 la-

causa de origen genético representó un 33 %-

Se han hecho otro tipo de investigaciones como en 

1959, en Irlanda del Norte, Stevenson (3) encontró que el 

26 % de las camas de los hospitales eran ocupadas por pa-

cientes con enfermedades de origen genético, posteriormen 

te en 1964 Miller (4) observó que aproximadamente el 50 % 

de las camas de la unidad ped1atrica más importante de 

Columbia Británica, se utilizaban para problemas total o-

parcialmente genéticos. 

Por otra parte de 20 000 casos registrados en 1962 -

en el British Columbia Registry, de personas con enferme-

dades incapacitantes, el 75 % tenía una causa total o paJ:. 

cialmsnte gen6tica. Asf. mlsmo Roberts (5) analizó las cal! 
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sas de defunción en un grupo de hospitales Ingles~s~ y en. 

contró que e 1 42 % de 1041 casos la causa· de muerte: fué -

• 
genética.- '· •-': .· 

En MáxiCo Armendares y Cols. (l) analiz~~on ei,compo-
. . . • . • • 1 

nente genético en 3421 autopsias 
,,,, 

efect,úadas .en·ei'!lospi-.:. 
:~_- > , ·' 

tal de Pediatria del Centro Médico .. Nacion~J. deJ._•_i:·¡.¡; s. S. -

entre J.964 y 1972, y se encontró el ·29.:5 ·:~ ~~ ~tiol~g1a -

genética. 

Se han hecho estudios en SOOO_---recié:n·· nacidos vivos -

en el I. M.S. s., encontrando altera e i.ones cromosómicas en-

uno de cada 150 recién nacidos (l). 

Existen reportes del Comitá Científico para el Estu-

dio de los Efectos de la Radiación AtómLca (6), calculan-

do que el 6 % de los recián nacidos vivos esta afectado -

de un padecimiento genético importante, sin incluir el r~ 

tardo mental inespecífico y la susceptibilidad genética 

a enfermedades infecciosas especificas o autoinmunes. 

Actualmente segón reportes de McKusich (7), los padg 

cimientos Mendelianos se han cuadriplicado en los óltimos 

15 afias. 

Teniendo en cuenta los datos antes mencionados y que 

hasta el momento en el Centro Dermatológico Ladislao de -

la Pascua no se conoce la frecuencia de estos padecimien-

.2 
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tos, ni se cuenta con un protocolo adecuado para el estu

dlo y seguimiento de ástos, nos motivó a la realización -

del presente trabajo. 
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DEFINICION Y ASPECTOS GENERALES 

La palabra genética viene. de gánesis (origen o pr i.!l 

cip'to de una' coa·~ 6·' ~i.~~- c~riJunto de he.ches qu_e -- forman

el principio de algo). La genética es la ciencia biológj, 

ca q~e estudia los fenómenos de la herencia y la varia--

ci6n. 

La vida procede siempre de la vida y la descenden--

cia de una determina da generación presenta los caracte--

res de la especie y m'.lcho de los particulares de sus prg_ 

genitores este es el fenómeno de la herencia, y se defi-

ne como la propiedad de autorreproducción que caracteri-

za .:i. lo vivo frente a lo no vivo. Por otra parte los del!, 

cendientes de una generación determinada no serán igua--

les; nunca puede hablarse de dos individuos exactamente-

iguales, este fenó~neno recic.e el noml:.re de variación (8). 

El estudio de estos factores que condicionan esta varia-

t.ilidad constituye la genética h·.imana, esta se divide en 

varias ramas: la citol63ica, que estudia las leyes de 

transmici6n de los caracteres hereditarios y de los mees. 

nismos fisiológicos y úioquimicos mgdiante los c~ales se 

manifiestan: la genética de poolaciones y evolutiva, que 

estudia las relaciones y distribución de los genes y sus 
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variaciones en la población (8) • La genética clínica es -

la nueva especialidad mádJ..ca que se inicia en 1959 con --• . 

los hallazgos cromosóm.icos, que aclaran la etiología del -

mongolismo y de los síndromes de Turnar y de Klinefelter. 

Esta estudia la herencia y la variabilidad de los caract.!!, 

rea patol6gicos y fisiológicos de los seres humanos, ayU-

dandonos a conocer alguna caracter!stica que nos pudiera-

parecer anormal, siendo Gnicamente una variante familiar-

condicionada por factores átnicos, estudiando así a los -

pacientes en los que se trata de establecer un diagnósti-

ca, clínico y genético, considerando a su vez un pron6st.!. 

ca, que incluye las positilidades de riesgo y las medidas 

preventivas, curativas o de rehabilitación (9). 
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HISTORIA 

Desde mucho tiempo atréfs,. el hombre ha percibido la

influencia áe _la herencla, exist~rl ·d_áto~ ·.'~o~0:_· .. 81 ·de una

tabla babilónica donde se encuentran' pedigrees de caoa-

llos Hip6crates se percató que no sólo los rasgos físi

cos como los ojos y la calvicie tenían carácter familiar, 

sino que enfermedades como la epilepsia seguían un pa- -

trón similar taml:.i~n y decía al respecto 11 Esta enferme

dad me parece no mas divina que otras; tiene sus caract.§. 

risticas al igual que otras y una causa de la que se or.!. 

ginan. Su origen es hereditario como el de otras enferm-ª. 

dadas, si una persona flemática nace de una flemática, -

una ~iliosa de una biliosa, una tísica de una tísica, y

una con el brazo enfermo de una que padece lo mismo, - -

¿ que es lo que impide pensar que cuando el padre y la -

madre sufren de la enfermedad, parte de su descendencia-

también se verá afectada ? como el semen proviene de to

das las p.;,,rtes del e uerpo, las part!culas saludables pr.Q. 

vienen de partes saludables y las partes no saludables -

da partes no saludables 11 (10) -

Aristóteles tambi~n se~al6 algunos conceptos sobre -

la herencia, mencionaba que con frecuencia no se hereda-
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daban la,s consecueÍlcias de las---l~~ionea mutilant0s, y que 

si eran hereditarias l~s_:·,-:~eC~li_ari-d~-des ~de· la marcha de -

se transmit1a de pad~e~ ~'hij6~' ciir. 
Darwin escribía en· 1068 11 'Todo lo referente a la he'-

réncia es maravilloso " sin embargo en su época todas las 

soluciones propuestas para explicar el fenómeno de la he-

rancia eran puras hipótesis sin fundamento experimental.-

Posteriormente Weisman lanzó la teoría del plasma germi--

nal representando un paso hacia delante, ya que estable--

ció la individualidad e independencia del plasma germinal 

en la herencia respecto al resto del cuerpo (11). 

En el afio de 1865 en la publicación 11 Versuche uber-

Pflanzer hibriden 11 
, por el monje Agustino Gregario Jo--

han Mendel, puede tomarse como fecha del nacimieri'to de la 

genética. Mendel mediante experimentos de hibridación en-

plantas del género Pisun (guisante), estableció la teoria 

del gen, (aunque el término gen se debe a Hohansen 1909)-

el concepto surge con Mendel, en esencia, el experimento-

consistió, en cruzar una variedad de guisantes con otra -

variedad de estos escogiendo siete características dife--

rentes, realizando el trabajo experi~ntal con cada uno -
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de ellos, llegando a la concilusi6n de que. habían caracte

res opuestos que dependían de factores-que sé heredaban -
• 
sin mezclarse.· Estos factores se heredaban a traves de --

las cálulas gerrninativas, manteniendo su individualidad -

de generación en generación, recibiendo cada individuo un 

factor del padre y otro de la madre (10) sin embargo el 

trabajo de ~tendel, publicado en una revista local, pas6 

completamente inadvertido entre sus contemporáneos. Este-

hallazgo no fué tenido en cuenta hasta 1900 en que tres -

cientificos: De Viries en Holanda, Correos en Alemania y-

Tschermak en Austria, redescubrieron el trabajo de Mendel 

e hicieron ver su capital importancia. Las leyes de Men--

del fueron precltadas en multitud de expariencias y amplia 

das al reino animal por Bateson, Cuenot y otros naturali.§. 

tas (11). 

La similitud de comportamiento entre los factores h~ 

reditarios o genes, y los cromosomas ( término introduci-

do por Waldeyer en 1888, reconociéndolos como vehiculos -

de la información hereditaria, sin embargo esto debe acr~ 

ditarse a varios grupos de investigadores que trabajaron-~ 

a finales del siglo XIX y principios del XX ) llevaron a-

varios cientif icos a pansar que los genes estuvieran loe.a 

!izados en los cromosomas (12) 
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Sutton y Beveri propucieron la teor1a cromos6mica de 

la herencia, las notables contribuciones a las bases cro

mosómicae de la herencia realizadas en los decenias si- -

guientes se derivaron de estudios en animales inferiores. 

Cerca de 1910 T.H. Margan y Cols, mediante el empleo de -

moscas del género Drosophila Melanogaster, confirmaron la

locaiización de los genes en los cromosomas, como blo

queos encadenados juntos, llegando a elaborar mapas de eA 

tos estableciendo bases para la genética actual (11). Tam 

bi~n de Viries llevó a cabo otros conocimientos de capi-

tal importancia: las mutaciones o cambios bruscos de los

genes, que aportan las bases para explicar la evolución y 

diversificación de los organismos vivientes (13). En 1911 

Johansen crea los conceptos de genotipo y fenotipo. 

Hacia los aBos treinta se inicia la investigación de

las mutaciones inducidas por el empleo de radiaciones y 

substancias mutágenas y se emiten diversa teor1a sobre 

la naturaleza y dimenciones de un gen. 

La comprensión de las unidades hereditarias no podría 

alcanzarse sin tener en cuenta su composición qu1mica y -

sin disponer de material experimental adecuado, y as1 en

la década de los cuarentas se cim•3ntaron las lineas de in 

vestigaci6n señaladas, que han forzado un avance en los -
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conocimientos del- gen~ En 1941 Beadle y-_ Taturl, buscando . .:.. 

la acción primaria de los genes, desarrollaron ___ su hip6t~-

sis _.un· gen una enzima, eligiendo como ~a:·tei;·1a1-raf .. "h6~go - . 
- .·.;;(- ·;,_ <:~·-. J-, 

Neurospora y llegando a la conclusión· de----qUe:·Sü1 ·_~'.Í.;stesis 
era correcta. En cuanto que las enzimas regulaban·ia· bio-

síntesis de substancias esenciales para el· hongo, estaban 

controladas cada una de ellas por un gen (ll,14). 

Para que los caracteres fueran transmisibles de gen~ 

ración en generación Se requer!a que dependieran de suba-

tancias qutmicas suficientemente estables, y as! J.D. Waj;_ 

son y F.H.c. Crick realizaron profundas investigaciones-

sobre el D.N.A., y en 1953 publicaron sus hallazgos a Ce!:_ 

ca del mismo, llegando a la conclusión de que el D~N.A. -

consta de bases nitrogenadas púricas (adenina y guanina)-

y pirimidicas (citocina y timina) unida~ por un azúcar de 

cinco carbonos, la desoxiribosa, llamandose nucleósido, y 

este unido a ácido ortofosfórico forman el nucleótido y 

varios nucleótidos unidos por el ácido fosfórico forman -

una cadena de ácido desoxiribonucleico y una molécula de-

D.N.A. consta de dos cadenas de estos unidas por enlaces-

débiles de hidrógeno (15). 

El estudio del comportamiento de los bacteriófagos---

(tipo de virus que al introducirse a una bacteria substi-
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tuye la información del D.N.A. de la. bacteria por el pro-

pio y aprovecha todas las reacci6nes del 'protoplasma para 
• 
sintetisar nuevos fagos) (11),. y. va~i~s ·procesos de inte.i;, 

cambio de material genático entre cepas de microorganis--

mas, conducen a identificar a los ácidos desoxiribonucle!. 

coa como el material hereditario en cuya secuencia de ba-

ses se contiene la información que se transmite en la he-

rancia y rige la s!ntesis de las substancias que dirigen-

el metabolismo (17). Estos estudios han conducido ha re--

considerar el concepto de gen, que actualmente se consid~ 

ra corno una realidad compleja en su estructura y funcio--

nea. 
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GENETICA BASICA 

' . . . 

GENERALIDADES: La herencia hUmcina; e'Sta -.. c6·n·d.~,c~onadá. por -· · 

el patrón moleculat:' del ácidO deSOX.ir'.ib'O~UcieiC.Qf.coriteni- .. 

do en los 46 cromosomas de tbaa·s--~31~:~\::g~:l~i~:~~)6b~;;~·aÍes·.:_ 
. , _::;;~~?:.(:/ :~.:~;'.{;_:jX~_td~X::.[~;i~?b.'X_·~:; t} \: ~--- -·:'.'.;{-· 

Cada crom:>soma contiene su pi:c:>Pi~_: rilolécú1·a:.;de\:D_~N~-A'~~·.-que-
·: .. ·' , .,.,·.--_;;::~c_·-~::;,:~,;'i;!}'.:<;.:;.';;-~~:..,',-.:.:.'._.. .,·~------· 

se extiende a lo largo de toda _su lon~~i~t'~í;':··!~~-;-!'~~tructu-
_, ~-. "' ~~;: ,_;-';~':.~_ {•:;- ;,_,.:--

mente por secciones divididas de tales moléculas" llamadas 

genes. La moléculas de D.N.A. tienen una estructura fili-

forme como los cromosomas que las contienen, así, los ge-

nea están arreglados en una secuencia lineal, y cada uno-

tiene una ubicación especifica en su propio cromosoma. C.§t 

da gen es responsable de la s1ntesis de una proteina es--

tructural o funcional especifiCa (18). As! los factores -

hereditarios para la mayor1a de los rasgos normales, como 

grupos sanguineos o séricos y para la mayoría de las en--

fermed.~des hered:Ltar ias se transmiten al hijo desd-a los -

padres. El huevo fertilizado a partir del cual se desarrg_ 

lla el cuerpo humano tiene 46 cromosmas y las células del 

cuerpo humano que se desarrollan a partir de él también -

tienen el mismo número y son llamadas so;náticas. Loa ero-

moso1nas del huevo fertilizádo p:::-o·Jienen de células germi-
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nativas, mitad, de:L gameto femenino y mitad de:L gameto ~ 

culino .. oe .1os-- 23: -c~oma~OJrias:- ¡de-:::-~ná ::cé-1u18 germinat-iva 22 
.. _-- .. ' -·:·:_-._-::: .'~ ·;>".:,_<:._'. 

son autosOinoi·s\Y;-;ii<e;~-:f..)i~~:-~romos·oma·ó-sE!Xua1 ,-- a1 cro;nosoma -

:·:,::;:¿~~{f 11~lli~~'::::::~:::: 
ma Y por lo::_t_ai]._t_~.::si·i'.~u~_',~:~Cl~~-~:c::>;:maSculino con cromosoma s~ 

, xua:L X fertiliza· 'a un 6vu:Lo ei· resu:Ltado será XX (femeni-

no), y si el gameto masculino contiene un cromosoma sexual 

Y este será mascu:Lino (18,19). 

Es una dispersión separada de una célula de un indlvj_ 

duo normal los cromosomas difieren lo suficiente en aspas 

to para pod•;!rse calcificar en grupos disponi6ndose siem--

pre en pares, siempre hay dos autosoma que tienen aspecto 

idént leo, porque cada uno d7 los 22 autosom."is d'3r ivados -

de una par.te de la familia tienen el mismo aspecto homól2 

go derivado del otro lado de la fa1nilia y lo mismo es pa-

ra los dos cromosomas sex,1ales en la mujer, pero si es VA 

rón tendt'á una conlbinüci6n XY' por lo que tendrán aspecto-

diferente: reco=d.S.ndose que atín tengan as pacto .igual los-

22 autosomas provenientes de un lado de la famili~ a los-

22 autosornas provenientes de la otra parte poseen genes -

difer.entcs, incluso los dos X en las células femeninas 

:L3 



(20) • 

TERMINOLOGIA PARA LA CLASIFICACION DE LOS CROMOSOMAS.-

Segein la ubicación del centr61mro se clasifican: en

matacéntricos en la que el centr61nero se encuentra en el

centro y sus brazos son de igual longitud, submetacéntri~ 

ca al que se encuentra entre la parte media y uno de sus

extremos tiene un brazo corto y uno mas largo, acrocéntr!. 

ca al que se encuentra con el cehtrómero muy cerca de uno 

d9 sus extremos y tiene un brazo ~uy corto y otro muy la~ 

go. NingGn cro~osoma humano tiene centrómeros situados en 

un extremo. 

En un cariotipo los pares de cro1nosomas humanos d.Ls

puestos en orden d'3scend1~nte de longitud se enumeran del

uno al veintidos, d.ividiéndose en siete grupos siguiendo

los criterios a~tea sefialadas: de este modo se puede est.Y, 

diar el cat'iotipo dr! una persona y establecer anoinalias-

(J.9,20). 

ME:IOSIS. -

Si el número de cro1nosomas ha de ~rmanecer constan

te n trav~s de generaciones el número diploide que poseen 

las células somáticas y los p.recursores de las células s.Q. 
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máticas deben de ser red·.icidoS a la mitad. Los óvu}.os y 

espermat62oidé.s .. :t·i,e~Ci.'.n Un ndmerc:> de crornoso1nas baploide 

contenLendO _u~-.- .. S6i0: --~~o·rn,:,som!l· de cada par. Mediante la d.i 

visión redu~-~
0

~l:o~~-:i--,,:· d'i..vl-Sión' da· madllración o rnaiosis el -.... , .. ' 

. -- -., ' 

Al·· infciO ·,ae· ::_ia ·-rn~_i,~a.:~-.-·~_:1os crornosornaa homólogos se~-ha-

11~~ un9·:·:j-~ritó:·.--~:-."_Otro--~-- ·-anÍ:e·s- de e~te emparejamiento -lo~ 

cromaa~~S· -·s~fre·~ un'~-:_.e.SciciÓO longit.udinal, pero el cen-
' .- . . - -. . . . - . . . . ' . 

tr61nero todnvta_,·cOuse~v:a _:j--Untas -tas mltades (cromátides)-

puesto q•.ie los dos cromosornas de cada par se 11an dividido 
•' - ·, 

en d<>a, en el -~m~a-~eja1ni~~t~- existen cuatro filamentoa --

unos junto a otros (tátradas) de estas dos divisiones re-

d11ccionslas sucesivas reducen el :iCímero crornosórnico sim--

ple o haploide da las células germi::i.ale:s maduras, donde -

cada par esta representado solo por un cromoso1na .. A veces 

se ha llamado división reduccional solo a la pr.i:ner.a div.!. 

sión meiosica, en cambio a la segunda se le ha dado el --

nomt.re de división ecuacional porque solo en ésta los cr2 

moa~1nas se incidnn en mitades .igual1:i:s (19,21). 

QUIASMAS E IN'l'ERCA!1l3IO DE FAC'rDRES (CROSSING-OVER) 

Mediante la pri.m.;;i:ra dtvisió::i. de mad11raci611, los dos-

cr.-:>1:i::>s11n1aa dt! cüdn par. uno pr-:>c~dc?:nte dul pa.dre y otro 

l.S 



de la madre' se sep~:Ca:t-iarÍ> o:tra·.-vez· Como un todo sino fue-

ra porque er1tre· -10~ ."do:~:.:_~~~ln~lsci~ias·, se·_ .. :--t~-~~r~~,rif;:i~~~::~·fr~~-:_ 
_,,,_ -'.;'·::.: ..• ·,'.',·¿. .. ,"'•'" •' :.:;,::.:....:::' -·.:,·-- ,. - ; . .- ..... ·.· 

-_·,c.·~l-_ _':' •.-,--

mentoa de una/ . .:Oitad'· encidida'.' (cr·ón;átid .. ~l~ Mediante, este-· 
.. ' '' :-_ --~. -' .. ~ -.-;:-'·.-'::'.~.:~')),H§::1i:~;\~-~·¿Ú\.)~~{~_2(i:;{~t;t1:?.~;t~:;:jB:;~:;~':'.;\~:~--)/;-~-;~>í.·:_·,~-:-·:_ :;::-~~~-~-V::::~-:--_ '. . 

in tercamb ~o :-aa· -~_; fact-ore·s /.Un\: cr·om:>SOtntt·;·;pr.o·cede-nte·, dP-1:''. padre 
· -.. -. -- · · ·:-~;" :,~:-~--~:;:';~2;.:::::::~;:~~;:~§_.i)_~i~~~1%~-:~f~i~~~~11~::~t~{~r::rt\:,:1f }:.::i}>~:; ,~_1 < :>: ~ ~-- -. : · . 

recit.e par_t~_s;· dcl.<,cor~espon.d.Le.nte;:.:.cromosoma·:: m~ter1:io, el -
; ''.-~~-~·'' ~- -'.:?.':::·-~.\\j:~·;~~:-'.<tf":-~~p¿::}~i~i~·?;~;;_:f.:\\~:· .-_:- :-,·; :-- . ., , 

cual., a-: su vez recil:e-~·-pa'iti:!~da'~r1~·sj(61:-c:>m0Somas_ paterno_s •. El 

intercambio d~ fact~ies;1~~~t~~~~~~~~'~'~\las preparaciones-

de cromosomas .-Jn meioats~ CoCn:)',:·1';!' ,.-~6_.rmación. de quiasma en-

:'·.'.- :- >·- ---- . 
tre una cro1nátide do un --c~or:ioaor:ia--_y una cromáti.dc de su -

pareja homóloga .. Del intárc.a1nt .. iO da factoras se deduce -"'"" 

que la tna.sa hereditaria no se transm .. tc en grandes paque-

tes cerradus, sino que esta ampli.a1nente mezclada- La may.Q. 

ria de los cr0r.iosotn."ls reci~en alternativamente a causa de 

ésto partes materna y paternas (l3 .18). 

VARIABILIDAD GENETICA.-

Las mutaciones son cambios cuantitativos o cualitati-

vos relativa:n~nte astal:.les en un genotipo. Existen dos tl, 

pos: ca1nbioa ."'lum.§:ricos y ca1n1Jios •°3structurales; el pri1ne-

ro esta relacionade> con la segr2gaci6n d•! cromosomas en -

la mei.sis y en la 1nitosis, sl los cro1:ioanmas ap3reados d.!!·· 

rnnte la moisis o los ci:o1n:>somas l"'lermanos dnro.nte ta 1nit2 

sis no 3·:? r.eparan ad1!cuadn:n.3nta ( no clisyunci6n ) , los 9!!. 
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metes o células resnl;tantes ·contentriin conju.iitoS de· crom.Q. 

sotnas no balancead6.'s · -~~~~r{~a~~nte··~· ::~n ~rastorno ,da este-
·> ··; :'-· ~ ;' ,;; .. -

tipÓ por ej·e~pi~-:}~r·i~ifi.n~·_:::·'1·~_. __ : fO:C.:~á ~:·. IÚáS-:·,·c~'inG~.-,:~6'-<··s r.t1dron~ ·-. -
-,-:,· ",;;:: ;_ ._. ..... ;·,-1 .. : ;:~~·.~\·;,_~,~! !L {::-.. :~r;~::.~-~<.-~ .::--:·; -·<-~_- .... < i/.:. ; -'. .-~ -

da Down,, -tr·:i'~~·mia':~-~~i~t-~'U~Q. <·(tre~ i_cromosomas :·homólogos) J-::. 

si la ;;o ~i~')~h~l~¡fc6~J~~~,§~K~~Jt,<.;º,J..i '~i~:~i~ dci d~sarrQ. 
. . ·_.-. ·. ·;,_:,~ ::-:: --~~~/~:-~:.:_;~:~~\2:~~;i::>'c'.~)~;ft-~~'.;\f.~:,'.ft¿1:x1:-~-<:/-~i;< .. i·.-:~:. -... , .. _ : __ -.· ·: '_, -.-: '.·.,;._:-·. :. ·, . . .--·_. :'i ·.• . _ . \ -·. 

llo. embrionario ;·temprclrié>·~;·:,·e1'.·.-_res1iltado.~·se'rá: ·un ~-indivi(;luo:..-· 
:--~.\i·: __ (·-_,_, . .-, .<'::'·:·_~---:: •.·. ··,;· ... 

co11 un· mosaico de. diferentes '.l!rieas cel·.ilaras~ una o 'nlas..: 

tendrá un n~~~~o_. a~~r~a-1·-do" crom:>sOnlas .. Estas aberraciories 

numéricas o aneuplódias son ejemplos de falta de talance-

cuantitativo en un conjunto da cromosomas, la sintontnt:JlQ. 

g(a so debe a este desequilibrio genético y específica P.il. 

r.:i. los cro1n:>so1nas afectados. Las mutaciones estructurales 

estan caracterizadas por camt.ioa en. la composlcióñ o en -

el patrón 1 inaal de los geno s. _dt~~-: ~~-.N.A. ·,_cro1nosómico. Los 

rearraglos o de factos en ias--. n{o·i'.~~-~la·~ d~ D.N. A. serán dl!, 
~.: -~> 

pli.cados en las mi.toais o_ .. ¡ne·i-Ó_a.'Í.·~·-, igual que las secuen-

cias norma.les, y as! se mant9rldrárl' po'?: m.lc"has. generaclo--

nes de cé1...ilas o i.ndi•1id11os.- ·La .at.erración estructural --

mas simple será la tnutaclón de un gen que a.fecta la síntg, 

sis di~ una sola proteina-·- . .:it.Jtr.llctural o funcional. El seg-

mento dll D.N.A .. que constituye clases. Estas m-Jtacionlls -

d<?l mismo gen tendrán un valor func i.onal d Lferente y por-

esta razón podrán diferenciarse (13. 21). Durante la etapa 
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de meiosis por entre cruzamineto (crossing-ov~r) .puede 

presentarse cambios estructurales mas extensos,, por· 10 

que se originan cromosomas con nuevas c6~~ina~··i'b~~~ ~;·g.e!né~· 
ticas de esta forma se originan dos· nuevos ·~~Oinó_só'mas .• : -~

Normalmente el intercambio es simétrico, per·o ·'c_·~~rido-.·-ios~ 
'- .¡-.-· ' . 

·cromosomas no son segregados en forma-. regular. S~ -'>fO~nian .. _._ 

en consecuencia gametos no balanceados que sí tienen re--

percusiones en el individuo. 

Las mutaciones son atiles en el sentido de que pro--

porcionan variación genética, sin la cual no podría haber 

ha~ido evolución, por otra parte también puede ser causan . -
tes de efectos eaHinos. Las mutaciones pueden ser causa--

das por factores ftsicos, como son las radiaciones ioni--

zantes originadas por el advenimiento de la era atómica,-

agentes químicos como son drogas productos alimenticios,-

~iológicos como la edad, algunas mutaciones dominantes --

aumentan a medida que avanza la edad del padre (acendro--

plasia, acropefalosindactilia, miositis osificante) pare-

ce que la frecuencia aumenta diez veces cuando pasa de --

los 20 a los 40 aHos, en camCio en otras enfermedades he-

reditarias dominantes las mutaciones no guardan relación-

alguna con la edad del padre (esclerosis tuberosa,· neuro-

fibromatosis, osteogénesis imperfecta, aniridia, polipo--
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sis intestinal etc). La edad de la madre tiene una influen. 

eta decisiva sot..:t-e ciertas anomalias con cromosomas super-
' 

numera.rica, Y nO tiene importancia en la parición de m'uta-

ciones.puntiformes (22). 

CLASIFICACION DE LOS PADECIMIEN·ros GENETICOS: 

Los padecimi.entos genéticos se clasifican actualmente 

en: 

l) •. Cro.11oso¡nopat1as 

2). Debidos a herencia multifactorial 

3). Los que siguen la herencia Mendeliana o monofactorial-

. (2) • 

Cromosomapat1as: En estos la lateración cromos6mica -

pJede consistir en alteración numérica o bien cam~io estrus 

tural donde sin afectarse el número se altera la estructu-

ra. Las anormalidades del número incluyen trisomias, ( --

tres y no dos cromosomas) monosomia (ausencia de un cromo-

sima), falta del trazo largo o ::orto de un cromosoma, ( a-

menudo de~ida a una traslocación). Pueden afectarse tanto-

los autosomas como los cremoso.nas sexuales, como múltiplos 

genes se pierden o aumentan en número por alguna aLerra --

ción cro~osómlca, los desórdenes asociados a los cremoso--

mas a menuda. son serios y hasta mortales e implican malfO.!:, 
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maciones de muchos órgano~· y ap~ra.tos·. En .algunos desórd.€!, 

nes cromosómicos las manifestaciones cUtáneas son promi-

nentes por ejemplo el.: .. ~r."ri·~,~-~-:·;/~~-;;'.'~~,~~-~r.:.con -linfedema --
:.~. S" ~~ ,"", ·.'·.·\'~ -

congánito pers :atente, . pi~i''_:·red:~nda-nte,. mclyor ndmero de -
- . . . . . ' . 

neves, unas hipoplástic~·~> ~-~-~-~ 

Por otra 'parte-varioS deS6rdenes con-prominentes ma-

nifestaciones en la piel tienen ev i.dencia de inestabili--

dad cromos6ffiica detectable por el análisis del cariotipo-

de las cálulas cultivadas y neoplásias de diversos tipos-

se encuentran incrementadas en estas enfermedades: ataxia 

telangiectasia con linfosarcoma, leucemia linfática, ade-

mona gástrico1 síndrome de Bloom con leucemia: anemia ---

aplastica de Fanconi con carcino~a espinocelular (ano,vu.! 

va y boca): di.squeratosis congénita con carcinoma espino-

celular (lengua, boca, esófago, nasofaringe, cervix y - -

piel), Carcinoma m•.J.cinoso de recto y adenocarcinoma de 

recto1 Síndrome de Gardner con adenocarcinoma de colon y-

recto. 

HERENCIA MULTIFACTORIAL: 

Algunos defectos y enfermedades relativamente comu--

nea y cl~ramente familiares no encajan en lo esperado por 

·la herencia Mend-:!liana a pesar de estudios estadísticos -
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intensos. En estos casos la alteración es dependiente de-

varios genes, que trabajan en.cOoperación para determina

da función, pero el namer~ de .-:ge~'ef:J' .. ,ciu.e: intervienen no -

puede determinarse con exactitbd~:: ·L·a·-.h'erencla de muchas -

características normales 

gua éste patrón básico o·sus variantes, por·ejemplo la el! 

tatura esta involucrada en la colaboración de mG.ltiples -· 

genes por lo que se considera una característica poligen,t 

tica, los factores ambientales como nutrición y las enfe!:, 

medades infecciosa~ también tienen influencia sobre la eg 

tatura por lo que en este tipo de herencia es importante-

hacer notar la importancia de los factores ambientales --

eje ·los: paladar "1ndido, pie zambo, malformaciones car-

diacas congénitas y otras en las cuales se supone tambien 

el componente hereditario es poligénico como diabetes, 

obesidad, porfiria aguda interm~tente ect, (9,22,23). 

HERENCIA MENDELIANA O MONOFACTORIAL.-

Este grupo comprende todos los defectos genéticos de-

bidos a alteraciones de genes únicos, siguiendo las leyes 

de ~tendel. 

EL GEN UNIDAD DE INFORMACION GENETICA.-
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Desde 1900 cuando .fue~on redescubiertoá loS trabajos 
. . --· -

de Gregario Mendel, se sabe que existen_ .d;l~~~~,~~la~·-·:h'e-~e-. 

conservan su individualidad a través de muchas_generacio~ 

nea y que siempre se combinan nuevamente con arreglo a --

las ·leyes Men?elianas (13) . · La· primera de éstas es la de-

segregación, que establece que 11 durante la gametogl§nesis 

los pares de genes que condicionan cada carácter heredita 

ria, de los seres vivos se separan y en condiciones fisi.Q. 

lógicas se reparten por igual los gametos condicionando -

así su haplodia y asi la continuidad de la especie " •. La-

segunda ley se refiere a la "recombinación de la especie", 

hecho que condiciona la variabilidad. 

Del trabajo de Mendel se pueden sacar las siguientes 

conclusiones (9). 

1). Todo carácter hereditario de los seres vivos (animal-

planta) esta condicionado por pares de factores. que-

hoy conocemos con el nombre de genes. 

2). Dichos factores o genes se separan durante la rneiosis, 

que es una mitosis reduccional que conduce a la hapl.Q. 

idía de los gametos y por ende a la continuidad de --

las especies. 
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3) - Durante la fecundación, el cigoto recibe de parte de 
- .. . '. 

cada gameto un set de genes maternos.Y Otro.de.genes 

paternos, los cuales se recOmbiria-n:·:pa·r~r:~Con·dicio·nar 
~~' -.~···:;.' \~-

los caracteres del nuevo organiám~'~:.-· :.-(·;-\;._>_, .·--
. ;~---:,:· -;;.:"•'' ',j:¡ :~:·:·:. ::~.¡:· 

4) - Los genes encargados de una \,;~~(.~;{~~t~~fü;~~~~~~<•~l 
mismo lugar (locus) en el cromosoma'¡:hom61ogo·~corres-

. . . ''.'-_.\ :-~:·~¿~_:\:'.?:,:::~,J.'~-i{[i,·~l~~;~:Jjk;·/:~{~{:-::t?;; :t.5 
--« .' .: ~: 

pondiente, se llaman alelos:,;oéalelomorfos~·GJ-Los="·cromo.:.. 

somas son hom6logos en c~~g~~i~~~~~~~%~~~~~~1'f~i~me-
ro de loci (loci: plu.ral -de- lO'cúS)"~~::se>_ieif i:~éi:e :,·::V Pero 

no en cuanto a las caractBr!s·t-iC-a·s·-.- (~·- -~f~~·~~>·' _d~ -ios 

genes 1que cada uno lleva. 

5)' - Aml:.os alelos pueden tener el mismo efecto, y en este 

caso, puesto que ambos mLembros del par (Zigo : Pre-

fijo que significa yugo o denota relación con unión) 

son iguales se habla de homozigosis (par igual). 

6) - Cuando el efecto de ameos alelos es diferente, los 

miembros del par o 11 zigo 11 serán tamt.ién diferentes y 

se habla entonces de heterozigosis (par desigual). 

7) - En este 6ltimo caso, el efecto de un gen puede maní--

festarse soLre el de su alelo; s~ esto sucede el efeg_ 

to que se expresa se llama dominante, y el que lleva 

oculto, pero no se pierde, se llama recesivo. 

8) - Si se expresa totalmente el efecto de amt:.os genes, se 
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habla entonces de ce-dominancia. 

9) Si ambos genes se expresan parcialmente, se considera 

su efecto como intermedio.-

J.0) El efecto de los genes. no es· un fenómeno de todo o· 

nada, sino que deperide:·de;·int.;~acc~ones con el. resto 

del genoma y del me~io.~·~i~~~e.· 
.,e" i:,·:"-:· /.,o_O,:/<:\'·:-~::.-.. ~ .• -:- ;'..;: .. 

J.J.). - En la herencia no hay mezcla,: .sirio: segregación y re--

combinación (9). 

VARIABILIDAD FENOTIPICA EN LA HERENCIA DE UN SOLO GEN. 

Existen varias categorias de variabilidad fenotipica 

que puede discernirse bién y que son importantes en el 

diagnóstico de las alteraciones conge6itas : 

PLEIOTROPISMO - Es la capacidad de un gen mutante o un par 

de genes para producir efectos en diversos órganos y sis~-

temas, por ejemplo el Sx. de Marfan es pleiotrópico pues 

causa efectos en corazón, ojos y huesos. 

FENOTIPO - Conjunto de caracteristicas estructurales y fun 

cionales de un organismo, que se producen por interacción 

del genotipo y del medio ambiente. 

GENOTIPO - A la suma del total de la información genática 

contenida en los cromosomas (22). 

Uno de los aspectos más importantes del pleiotropismo 
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es la notable frecuencia de alteraciones cerebrales con 
. - ' ... . ·-.,_ .-- .. _ ;_" . -· 

deficiencia mental subsiguiente _que. por --10·· generál a:páre-. 

- -· - . ._ ... 

lías corporales y el- tras·t.orn-O· ce·~~b~a-Í. La importan~Í.a 
;_-. 

diagnóstica de la pleiotropía es: que de_una acción féni-

ca visible se puede deducir una segunda acción supuesta -

existente (12, 23). 

HETEROGENIEDAD GENETICA.- Un mismo fenotipo puede ser prQ. 

dueto de diferentes genotipos, o sea que si diferentes g~ 

nes controlan varias etapas del proceso del desarrollo, 

una mutación en cualquiera de ellos ocasionará anormalida 

des muy similares con herencia independiente y diferentes 

patrones hereditarios. Por ejemplo la osteogénesis imper-

fecta se puede clasificar en dos síndromes, el tipo congA 

nito y el tipo tardío, esta distinción es importante ya -

que el primero se hereda como autosómico recesivo y el s~ 

gundo como autos6mico.dominante, lo cual implica diferen-

tes riesgos de recurrencia (22). 

EXPRESION GENETICA.- No todos los individuos con un defe~ 

to de un sólo gen lo manifiestan en el mismo grado, debido 

al plciotropismo: un ejemplo podría ser la neurofibromat.Q. 
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sis, en la que no en·todos los pacientes se presentará ci

foescoliosis o ne~rofibromas plexiformes. 

PENETRANCIA.- La falta de penetrancia de un gen es aquella 

circunstancia en la que un individuo no tiene expresión 

fenot!pica, pero lo transmite a sus descendientes, esta o.E, 

servaci6n siempre se hace retrospectivamente. En este sen- ... 

tido la penetrancia es un fenómeno del todo o nada ya que 

si hay manifestaciones clínicas aunque sean leves se dice 

que el gen fue penetrante, y si no se demuestra ninguna 

se dice que no fue penetrante. También suele emplearse el 

término cuantitativamente en términos de porcentajes, asi 

un. gen dominante se expresa fenotipicamente en una familia 

en todos aquellos que tienen el gen y se dice que es del -

100 %. Si sólo se expresara en 3 de 5 individuos que poseen 

el gen se diria que tiene una penetrancia del 60 %. 

FENOCOPIA - Las anornalias que fenotipicaffiente parecen igu.a 

les se deben en algunos casos a factoret:1 genéticos espe-

ciales y en otros a-influencias del ambiente que afectan 

al embrión, por ejemplo una rubeola puede fenocopiar una 

sordomudez condicionada por la herencia. (12). 

SIMBOLOS EN GENETICA. 

A continuación se exponen los simbolos que se utilizan en 

26 



la elaboración de genealogias de herencia Mendeliana. 

(Fig. 1). 

27. 



FIGURA I. 

SIMBOLOS QUE SE UTILIZAN EN EL DIBUJO DE GENEALOGIAS. 

o hctoroclgolos 
Homero IJ () p;Ha los caracleres 

au1asOmicos recesivcs 

o Mujer 

D-0 Ma111manio ® 
Transmisor do un 
ca1ách:r recesivo 
ligatlo al sexo 

ti 
Peo1es 
e hijos }21 Muo/lo 1 hl¡o 1 hija 
(segün el ordtrn 
de nacimiento) 

• Abo1to o muo1lo 
al nacer sin 
ospoc1l1c11r &OllO 

ób Gemelos d11:1golcs 

~ • Propos11u1 

·" Gor-olcs monoc1a<:.tos 
Método para idonhl1car 

I lf-o 
1.is personas 

<> So•o no esi:ecll1cado 
en un tubol o_vnót•co 

n El p1opo1itus os 

@] @ NUmcro do hi¡os el hijo 2 do la 

do so•o espocillcodo 1/2 3 genoraclOn 11 

• • 111a•~·duos D=O 
Matrimonio 

ulcClildOS cn110 consangulnoos 
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HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE. 

Los genes dominantes habitualmente se_-,expresan geno

tipicarnente en heterocigotos, es. dec:i:-r en:- ·aqü~iios_.·· 'indiV.!. 
.",,-.. ,,.._ . 
. ~: ~ . 

duos que poseen el gen y cuyo alelo es ·no·rma1,.·,. este se 

transmite sin saltar generaciones y afecta a varones y m~ 

jerea por igual y cada nino al nacer tiene el 50% de ria.!!. 

go de heredar esta malformación (Fig 2 a). Ocasionalme.n 

te se puede presentar un estado homocigoto y se han obse~ 

vado casos de extraordinaria gravedad de diversas enferm§!. 

dades hereditarias, por ejemplo en la enfermedad de Ehlers-

Danlos, pero en la mayoría de estas enfermedades no se S-ª.: 

be si el estado homocigoto es igual o más grave que el h,!! 

terocigoto. Es dificil reconocer en estos casos la hornee.!. 

gotia, sin embargo en este caso el porcentaje de transmi-

aión ea de lOO"Á> (Fig. 2 el, o sea que todos slls hijos es-

tarian afectados, sobre todo si son muchos seria sospechQ. 

so mas no necesariamente cierto ya que adn para un heterQ. 

cigoto podría darse esta situación ya que el riesgo en --

genática clínica no tiene memoria. Por otra parte el rie& 

go o las probabilidades de tener un hijo afectado tambi~n 

son mayores cuando ambos padres. son heterocigotos para 

ese gen como lo ilustra la figura (Fig. 2b). (14, 16, 17). 

11abitualntente las características de los genes dominantes 
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son constantes y por esto al elaborar el árbol geneal6-

gico podemos confirmar .este tipo de herenCia, sin em--

•bargo cuando esto no sea asi se debe de tomar en cuenta 

el dato tan importante de la variabilidad de la expre--

sión fenotípica en todos sus factores que ya fue expu_g_s 

ta anteriormente (pág. ), y además tener en cuenta la 

posibilidad de 11 PateJ?nidad confundida", y en última in.!!, 

tancia una mutación de novo. 

FIGURA 2. 

... 
llr.:aroet¡1010 

"' 

HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE 

1 " 
Ale-cledo A!~c:ladO 

BEl+BEl 

llomoogolu 

BB -t· 

O.:imelat 
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HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA.~ 

El carácter transmitido de este mo<l:~ se expresa fen.Q.' .. 

típicamente solo en individuos homocigotos, q~ie:~e~ ~an ;~·, · 

recibido de cada uno de sus progenitores un gen_ ~ecesivo, 

los padres practicamente siempre son normales pero ambos

heterOcigotOs para ·al mismO- el lelo afectadO: con ''freCuen-=- · 

cia hay consanguinidad relativa entre los padres en fami

lias donds ocurren alteraciones recesivas raras (Fig.3). 

La apªrición del carácter en familias de generaciones 

consecutivas es poco frecue~te. En el caso típico donde -

ambos padres son heterocigotos, cada nino que nazca tiene 

25 % de riesgo de ser homocigoto para el alelo anormal; -

50 % heterocigotos (portadores) y 25 % normales (Fig.3b). 

La unión de un individuo heterocigoto con una persa-

na normal tiene un riesgo de 50 % de tener hijos portado-

res, pero ninguno afectado (Fig. 3a). Cuando una persona-

afectada (homocigoto) se une con una persona normal, tam-

poco tendrán hijos afectados, pero si el 100 % serán por-

tadores (Fig.3c). 

Por Gltimo se puede dar el muy poco frecuente caso -

de unión de dos personas clínicamente afectadas (homocig~ 

tos) los cuales todos sus hijos serán homocigotos para el 

gen en cuestión y por lo tanto clinicamente afectados 
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(fig. 3°d) (21,23,24) 

FIGURA 3. 

HERENCIA AUTOSOMICA RECESlVA 

! 

' 1 
( 

1 
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HERENCIA LIGADA A CROMOSOMAS SEXUALES.-

La herencia ligada al sexo puede afectar al cromosoma 

X, tanto como al Y y puede ser dominante o recesiva. 

HERENCIA RECESIVA LIGADA AL CROMOSOMA X.-

En este tipo de herencia_el gen.afectado se encuentra 

en X y por lo tanto las mujeres habitualmente serán heter..Q. 

cigotas y ast ónicanente portadoras. En cambio los varones 

serán afectados y nunca portadores sanos por solo tener un 

cromosoma X (Fig. 4). Por lo que no existe transmisión de-

padre a hijo y si de madre a hijo. En favor de una heren--

cia recesiva ligada a X habla la manifestación en hermanos, 

la aparición en medio hermanos nacidos de la misma madre,-

en primos cuyas madres son hermanas, en hermanos de la ma-

dre y en hermanos de la abuela de parte rp.aterna. 

FIGURA 4. 

ARBOL GENEALOGICO HERENCIA RECESIVA LIGADA AL X. 



Los riesgos de afección de· _los ·h~jos pueden ser Varis. 
. . . 

bles segan ·el. cas~·, ei-:ma's- ~-o·~·a.n:·:de · .. los :'CasO'~ -e~- l~ Unión 
. . .. ,,. ·- " .- . ····--

de una portadora con -_un i.ridiV'.iduO-~:-;a·n~\--:c~~~-'-~ÜY~-----c8SO_._el -

50 % de los hijos serán sanos ( 25 ~ Ín~~ires ~.· 25 % .varo-
', .- .' . . 

nes) 25 % mujeres portadoras y 25 %'varones afectados (h.Q. 

mocigotos) (Fig. s· br. 
De otra manera si un individuo afectado (hemicigoto)-

se uniera ccin una mujer sana, todos sus hijos varones se-

rian sanos pero todas sus hijas serian portadoras, ( Fig. 

5 a). Un caso mas raro podría ser que un individuo afects. 

do y una portadora se unieran, de los varones el 50 % es-

tarian afectados y el 50 3 serian sanos; de las mujeres -

un 50 % portadoras y en este caso si habría el riesgo de-

un 50 % de mujeres afectadas (caso poco frecuente) ( Fig. 

5 c). 

Existen también algunos casos sumamente raros, en do.o. 

de una mujer cuyo padre es normal presenta una enfermedad 

ligada a X recesiva, en estos casos hay que tener en cue.n 

ta la posibilidad de X (Turner).o feminización testicular 

XY, o bien siguiendo la hipótesis de Lyon (16) que consig 

te en la inactivación casual de uno u otro cromosoma en -

una fase embrionaria precoz tiene como consecuencia que -
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raras veces, puede estar casualmente inactivado un gen en 

casi todas las células de una mujer heterocigota para un-

gen ligado al cromosoma X (13, 14, 15). 

FIGURA S. 
HERENCIA RECESIVA LIGADA AL CROMOSOMA X. 

l~Muje,oth111!etoc1113'11 
IHlnll!O•~,_· 

100'4. Varanc1 soroat 

){CrlYllDMr.4' '''"'m•I 

X C•OT• <l'ª"'~ "°'"'•' 

HERENCIA DOMINANTE LIGADA AL CROMOSOMA X. 

Son pocos los padecimientos genéticos asociados a eg 

te patr6n (20). Existen dos anomalías que aparecen caSi ·.!!. 
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nicamente en las mujeres, la incontinencia pigmenti y la-
. . 

displasia liguofacbl, · prob.ableinénte amba·a; se deben a ge-
; -... '/o·~ .-.,.:..o_,_ • • .; •. ; •, -- .-, . 

nea dominantes. l~~~d~~·:: ál cromosoma ?C, -: que . __ en los·_.·embrio-· 

nas masculinos produce la 'muerte .(22) .. EXi~i:.en otrEas·'_co~o 

el raquitismo resistente a la vitamina D, en el que no 

produce-muerte del embrión masculino, sino afectado. 

En este 6ltimo caso se puede parecer superficialmente 

a aquel de una enfermedad dominante autosómica (Fig. 6) -

paro es distinguible por las siguientes caracteristicas: 

1). En cualquier trastorno ligado al cromosoma X no exis-

te transmisión de varón a varón. 

2). Todas la hijas de un padre afectado tendrán el trans-

torno ( Fig. 7 b). 

FIGURA 6. 

ARBOL GENEALOGICO HERENCIA DOMINANTE LIGADA X. 
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En ~n caso que la uni~n sea de una mujer afectada con 

un varón normal, entonces el.riesgo solo será de SO% de -

mujeres afectadas y SO % de sanas, SO% de varones afecta-

dos y SO% sanos (Fig. 7 a). Por 6ltimo pudieran estar am-

bos progenitores afectados y el 7S % serian afectados y SQ. 

lo el 25 % sanos siendo éstos siempre varones (Fig. 7 e)--

(20, 21, 24). 

FIGURA 7. 

HERENCIA DOMINANTE LIGADA AL X. 

" " 
San.a Atot1lldO 

,, 

X y 
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HERENCIA LIGADA AL CROMOSOMA Y. 

También llamada holándrica, el varón afectado'hereda 

al 100 % de sus descendientes varones .Y~:-~- -_ni~~_un~;- muj_er ·."."' 
.. .-' .... 

le transmite el gen. En la actualidad·,-,sO.lo se conoce una 

anomalia ligada al cromosoma Y, el carác~~-;:_. 
-·-. 

'" .. 
de orejas ve-

lludas o hipertricosis de las orejas. 

Es necesario distinguir este modo de herencia de un-

rasgo dominante autosómico limitado al sexo: en esta ált.!, 

ma forma la mitad de las hijas de un varón afectado, aun-

que no afectadas puede transmitir el rasgo (20). 

HERENCIA INFLUIDA O LIMITADA POR EL SEXO. 

En este tipo de herencia los factores ambientales --

que modifican la acción del gen mutante son endógenos (9). 

La calvicie es un rasgo autosómico que se considera 

influido por el sexo, en el varón se presenta como domi--

nante autosómico, mientras que en la mujer la calvicie.--

aparece ónicamente cuando el gen se halla en estado horno-

cigoto. Este seria el ejemplo clásico de herencia influi-

da p:>r el sexo. 

Limitado por el sexo se refiere a un rasgo autosómi-

coque se expresa solamente en el varón (20). 
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CONSEJO GENETICO 

11 Es _el dictamen que se elabora ii tX.av-és_ del estudio-
·---:'.·' ... '.· 

clinico para poder informar a los-:quE( :~6·6-~~:úitan el riesgo 

que existe de que en su familia p~eci'1/rep;,tir, o bie,; pr!( 

sentarse por primera vez, tal o cuai.:·.·m~~-formaci6n congén;!. 

ta o cualquier otro tipo de padecimiento, independiente--

mente de que aquella o ésta sean o no de causa genética.-

Además el consejo genético deberá explicar cual será la -

evolución del defecto de nacimiento o enfermedad sistémi-

ca por el que se consulta, orientará sobre el manejo ters. 

péutico, dietético o de la rehabilitación de los mismos y 

finalmente informará sobre las medidas preventivas que al 

respecto puedan tomarse 11 (25). 

Durante mucho tiempo las malformaciones congénitas y 

las enfermedades hereditarias fueron conocidas por los n@. 

dices y la familia como accidentes inevitables, desde que 

se sabe que la herencia esta basada en un vinculo biolóq! 

co de padres a hijos, cualquier persona portadora de una-

carga genética anormal puede conocer las consecuencias PS. 

ra si o para sus hijos. 

En muchos casos el mádico familiar podria ser la pe.b., 

sana indicada para el consejo genético, pero muchas veces 



sucede que no tiene los conocimientos genéticos, ni el ~

tiempo para varias entrevistas, o bien la situación dada

es muy compleja requiriendo de pruebas especiales y ento.n. 

ces son necesarios los servicios de un asesor genético -

profesional. 

El tipo de asesoramiento en estos casos es comunica

ción informativa y carente de imposiciones y son importa.u 

tes las opsiones que deben tomarse desde el punto de vis

ta humano mas que médico. Cualquier información genética

siempre debe de basarse en un diagnóstico adecuado y esto 

implica la elaboración de un árbol genealógico, anotando

los parientes cercanos del paciente por sexo, edad y ests. 

do de salud, con referencia particular a la ocurrencia de 

enfermedades relevantes en la familia, utilizando una fo~ 

ma especial para el registro sistemático de los datos, y

dependiendo de la naturaleza de la enfermedad involucrada, 

al asesor puede amplificar la historia familiar con exám,g_ 

nes o pruebas especiales en algunos miembros de la fami-

lia. 

Una vez que la persona asesorada se ha percatado de

la importancia del riesgo que porta, con frecuencia ten-

drá que decidir sobre planificación familiar, eligiendo -

el método que vaya mas de acuerdo con sus convicciones 
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~ticas, creencias religiosas, bienestar personal etc., -

(12,lB, 26, 27). 
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ASPECTOS PSICOLOGICOS DE LAS ALTERACIONES CONGENITAS. 

Es· impoi:t·a~te -. t~·nelr .~~--'.,'_'~·uer{f~-,\·_-ri~------~olo la posibilidad 

de que -1a familia· tengi!l __ mas .:-hi~-¿,~~;:_:~;i-~:~~~d~s, sino tamil:..én-
' : ,. -; -:_' . . ',: · . 

el problema que enfrenta ·la_ ea:milia-· al' tener un hijo afee-
-' "',---. '. -, . . 

tado que por lo general sobreViVe dados los adelantos de -

la ciencia o porque la propia enfermedad no es causa dires. 

ta o inmediata de muerte y cuyo nacimiento fué la causa --

del asesoramiento genético. Las primeras reacciones de los 

padres son de tristeza desilusión, posteriormente se sien-

ten culpables y piensan que han fracasado, que han dado mg_ 

nos de lo que el nifto merecia, en ocasiones pueden culpar-

se mutuamente y para escapar al sentimiento de culpa trats.. 

rán do encontrar una causa externa, un medicamento, una --

gran tensión etc4: otra reacción puede ser la de verguenza. 

Si el defecto es tan grave y la causa de muerte pron-

ta o si es leve y puede ser corregido, los padres se adap-

tarán pronto, sin embargo, si esto no es asi encontrándose 

en una situación interm~dia que deja trastornos funciona--

les o físicos importantes, tendrán un período largo de a--

daptación 

Por otra parte el paciente, los primeros aBos de su -

vida quizá no comprenda exactamente, pero sin emtargo pue-
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de estar sometido al trauma según el caso de hospitaliza-

cienes frecuentes y separación consiguiente de los padres, 
_/ 

que le dejarán gran inseguridad1 por otra parte aprende--

rán ciertos hechos de la vida a edad mucho mas temprana -

que otros, así mismo el enfrentamiento fuera de su farni--

lia con·extraftos puede ser peligroso ya que existe preju.i 

cio en relación a los defectos físicos. Desde luego que -

lo anteriormente expuesto variará lógicamente dependiendo 

del tipo y la gravedad de la alteración. 

Por eso la responsabilidad del médico hacia los pa--

dres de un niílo con alteraciones cong~nitas es importante: 

es necesario explicarles el tipo de alteración, el _pronóA 

tico y el tratamiento que ha de seguirse o en su defecto-

los controles o exámenes que será necesario realizar para 

la investigación de ciertas alteraciones que en lo futuro 

pudieran presentarse, aunque en el momento pudiera parece~ 

les muy distantes a la alteración que presenta. 

Por todo lo anterior, podemos darnos cuenta de la Í!!l 

portancia de la genética en la medicina tanto hoy como en 

el futuro. El hombre será capaz de hacer una elección y -

con una buena guia, su vida será mas sana (20,22,23,24,28). 



REALIZACION DE LA HISTORIA FAMILIAR. 

anotando los parientt:!S cel:-can~s- ae.l:,pai:iEi:'iite'..-pOr.>s-eXo~- edad 

y estado de salud: con referen~ia.~6f~§~~{~~f:~: \~ o-é~rre.n
cia de enfermedades relevantes en lá_·-- :Eam·i_i_i.a· •. · ·se-' Util.iZa 

una forma especial para registro sistemático·,.ae ·1os-· datos. 

A menudo es necesario ponerse de acuerdo con·.mádicos y 

hospitales o examinar directamente los exPedientes clíni-

ces para confirmar los diagnósticos de posibles enfermada-

des importantes en la familia. En la mayoría de los casos, 

llevar el estudio familiar más all~ de primos hermanos y 

abuelos, no es de utilidad, tanto porque la información 

se hace progresivamente menos confiable conforme se incre-

menta la distancia en el parentezco, como porque las enfeL:, 

medades que ocurren en familiares más lejanos parecen no . . 
ser significativas para el paciente. 

Dependiendo de la naturaleza de la enfermedad involucrada, 

el asesor puede querer amplificar la historia familiar con 

exámenes o pruebas especiales en algunos miembros parti--

culares de la familia (por ejemplo, determinar si ciertos 

individuos son p~rtadores de un gen mutante o de un desa--

rreglo cromosómico) • 
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El consejero puede lograr estimar una probabilidad 

de recurrencia; eón fiable _.·a·i:.:-fina-1\de· la:::' p~--~rn~i~ ·-e~-~:?:evi_.s

ta y si conside~a 'que' el'~~·lculoi;,~ razon~bieme~ti,'bajo'' 
. -: , , . -. __ r. - : _:··- --'.-:~'.~:;-~·-, __ ---:·:{<'.{-~~:;-\:s:::-_:J~~~'.,.\:._~_<'.-::·.\·?! .. <._:;<~>-- • ; :-.:_ - '-'-. :· -

y los padres están '..tranqui-1o·s;.,_._:puede:.~a_.:·haberS,neces1dad 
. ·'- . -.. -. ... -, :. '~:.,}_,-'_-.-'.:_:::_·:'.\,~'.:/~:;::;\:;;~({~~}~{::'/,':-,_: .·: .· ... -;·;::·-. --.:-.:-. ¡:' . : 

de entrevistas .posteriores, ·.-.sin ._embargo~- .:_sf el;- r_i~SgO ·-~<:> 

es alentador, ,si lOs p_a_di:-es'.'tieneil ·cualquier dudÉt. acerca 

de él o muestran signos de inq'uietud, está indicada una -

segunda entrevista. De'todos 'modos ésta p~ede ser necesa-

ria si se requieren pruebas especiales, este intervalo a 

su vez proporciona una oportunidad a los padres para com-

prender la información dada, c·larificar el pensamiento y 

definir las preguntas que quieran hacer. 

El riasgo de recurrencia se establece segan la cate-

goria en la que· se ubique la enfermedadr por crornosomopa-

tíq, multifactorial o de herencia mendeliana, siendo esta 

última la más susceptible de cálculo a pesar de los obstá 

culos que presentan el pleiotropismo, heterogeneidad y p~ 

netrancia. 

El asesor debe tener la certeza de que los padres e.u 

tiendan lo que significa en _su caso el cálculo de probab.!. 

lidad, una vez entendido el significado de probabilidad -

que ·se les di6, los padres deben de tomar una decisión: 



ya sea tener otro bebé, optar por la esterilización, ca

sarse, adoptar, o lo que su problema.partiCular indique. 

El asesor debe de ayudar a la familia. a·.-_ llegar a 

una decisión, pero debe evitar tomarla por,ellOs •. 

DIAGNOSTICO PRENATAL: 

En los áltimos aftas las técnicas para diagnóstico 

prenatal han tenido grandes avances. Algunas malforma

ciones gruesas pueden reconocerse antes del nacimiento 

por métodos especiales de RX, ó por ultrasonido, o bien 

por sistemas ópticos que se introducen directamente a la 

cavidad uterina, probablemente el estudio más valioso es 

la amniocéntesis que se efectáa en las semanas 14 y 16 -

de la gestación. El examen del liquido amniótico o de las 

células fetales puede establecer el diagnósticos prenatal 

de algunos problemas genéticos. En los padecimientos li--

gados al sexo como sindrome de Wiskott A. , albinismo 

con sordera etc., es posible examinar los cromosomas de 

cálulas cultivadas y determinar si hay XX o XY, establg, 

ciéndose asi el sexo del embrión, y de este modo todos -

los riesgos consecuentes. 

CANDIDATOS PARA DETERMINACION PRENATAL DEL SEXO. 

Síndrome de Goltz. 
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Incontinencia pigmentaria. 

Displasia ectodérmica anhidr6tica. 

•Albinismo con sordera. 

Sindrome de Wiskott-Aldrich. 

Disqueratosis congénita. 

Determinación del sexo y estudios bioquimicos especiales. 

Enfermedad de Menkes (Sx. de pelo "pasudo 11
) 

Sx. de Hunter (mucopolisacaridosia II) 

Ecnfermedad de Fabry. 

Sx. de Lesch-Nyhan. 

Ictiosis ligada a X con deficiencia de sulfatasa estero.! 

dea. 

Aberraciones cromosómicas: El cultivo de células em 

brionarias y al análisis de sus cromosomas permiten esta 

blecer el Dx. por ejemplo en embarazos de alto riesgo. -

como cuando uno de los padres tiene un desarreglo cromo

sómico o en madres cerca del final de su periodo repro-

ductivo. 

Defectos enzimáticos: t-luchas de las enfermedades g,g, 

néticas se deben a alteraciones de enzimas, y un nümero 

creciente de defectos enzimáticos se puede detectar en 

fibroblastos cultivados de liquido anmi6tico. 
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GENODERMATOS IS: 

Las características de la piel están dadas esencial

rn~nte por tres factores: Genéti'co ,·., h~~~iiOnal: :y ainbiental . 
. ·· . . - .. 

La composición g~nética de la ·pie1::y•sus· faneras ju~ 
. ;:_:-,: ·--:-~;;.-·_:· - :·:.:,-:' '-~' ·.:.-:,:>-: ::· 

ga un papel principá1:E!nr lá'•vida'ieínocioiúil'·yisocial. del .. 

:::. ·::· .;·~Jilf iiltlt~~~·:.-: 
ciencia médica-: consaqr6'.:sus ·.esfuerzoa·>sobre·-.todo·,a 16s .. -

. -,'._-J -::.~~ -.:-. ~.::: ~:-~~,~!:I'g~:~t·~~~~;.~-~~*'.~~:~J~"-~i.\:.11V .. ~':~;~;.:~--~T~~·::.:id:.':-:.:::~;:,';:~;}: - - . _· 
trastornos · ambientales•cY~hormonales ;:;:Sólo •(\ltimamente la 

_. __ ~ ·: /:: ... ",:~~,;~:~ ::~~J~{~f?~;~,:~~~::~ ~~,:;:;'.~!I"~~:-~f !:::~7¡: ... i:~---F~f<-_/":::_~ :'._ . ._, -._ _,_ 
genética ha entrado':;en,;su;campo :y,'ha progresado en forma 

. '·:·. ;· .. '._.:~-;~ <;< .. ': -:,c.'.:-·:~-_é;'.-/!;_--. :'-';·, .-_.-. '.: .. ;- ,_- - • 

notable. Antes·existia la·tendencia a separar demasiado y 

se debe de enténder ·el. hecbO_ · d~ que en muchos casos, es la 

interacción de los tres factoreS lo que engendra una en--

fermedad (26) • Esto es más obvio en unos casos que en - -

otros. Consideremos por ejemplo la interacción del con~-

junto genético y la luz, un factor ambiental. 

Muchos ancianos de raza negra apenas tierien arrugas, 

mientras que una persona que ha vividocalcaireclibre tiene 
· ...... 

muchas más, y este cambio es más acerituadC?_~- ~-~ -personas de 

piel blanca, yendo a los extremos, los alb~rios, que no 

tienen pigmentación se aumentan éstos y.mu~hos efectos m~ 

diados por el sol como son las graves quemaduras solares. 

Aún mas personas genéticamente predispuestas a consecuen-
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cias graves, por exposición ~alar, como los que sufren 

porfiria eritropoyética o xeroderma pigmentoso, te6rica-

inente habrian de ser perfect-anle~h-e>:~orm~l~s si viviesen 

en casas protegidas del medio· ambiente, por ejemplo en 

una cueva que anulara los daftinos.efectos de los rayos 

actínicos. 

Por otra parte la calvicie masculina es un buen ejem 

plo del efecto hormonal sobre el tegumento. Esta es domi-

nante en el varón y portada como rqsgo dominante por la 

mujer. Se propuso sin embargo que si la portadora desarr.Q, 

lla un nivel suficiente de andrógenos como en el síndrome 

de Cushing, desarrollará una alopecia tipo masculina, y 

reciprocamente un varón privado de andróg6los testiculares 

a una edad temprana no se volverá calvo (29). 

Sumando a todo esto el desencadenamiento de la sintQ. 

matologia p~r-enfermedad, trauma o trastornos emocionales 

en las afecciones determinadas genéticamente como psoria-

sis o dermatitis atópica, queda muy claro que las geno--

dermatosis no pueden considerarse aisladamente, sino que 

deben valorarse por las circunstancias hormonales y am- -

bientales de un individuo dado. Quizás esto pueda expli--

car las variaciones en el tiempo de la erupsión y la gra-

vedad de muchas de las genodermatosis conocidas. (21). 
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Para fortuna del dermatólogo, la piel, el órgano ,más visi

ble del cuerpo humano, es más fáci1 la apreciación de al-

beraciones patológicas q1:1e en otros, por- lo tanto, se ca-

nacen numerosas afecciones hereditarias cutáneas. Touraine 

describió más de 600 anomalías de la piel de este tipo, de 

las cuales muchas no están investigadas suficientemente, 

por lo cual hasta ahora no ha sido posible hacer un análi

sis gene§tico.: 

Nachtsheim en 1954, reunió 51 afecciones cutáneas here

ditarias suficientemente investigadas. Por consiguiente, 

lo mismo que en otros órganos, tambi~n en la piel no está 

concluida todavía la fase de recolecci6n de datos y de clA 

sificación sistemática de observaciones familiares. 

En la mayoría de las anomalías de manifestación cutá

nea como en otras afecciones hereditarias, las enfermedades 

de herencia dominante evolucionan con salud aparente, míen 

tras que los pacientes con enfermedades de herencia rece-

siva con frecuencia están gravemente enfermos y viven poco 

tiempo. (20) • 

Puede darse una explicación parcial evolucinista o s~ 

lectiva de esta observación. Una mutación dominante que 

produce un trastorno grave, haciendo imposible la reprodus 

ción rápidamente desaparece. Por otra parte, a pesar de 
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gue un trastorno homocigoto una mutación recesiva impide 

la reproducción, puede diseminarse ampliamente en porta-

dores heterocigotos, si proporciona a tales portadores 

una ventaja selectiva. También es posible una explicación 

bioquimica de la mayor gravedad de los caracteres recesi

vos. Cabria anticipar un trastorno mayor cuando ambos ge

nes especificas de una proteina particular, por ejemplo 

una enzima, son de tipo mutante que si sólo uno lo es. 

(30) • 

Toda enfermedad en lo que se refiere a su etiologia 

es en parte genética y en parte ambiental, y se podria -

elaborar un espectro segGn la importancia relativa de los 

factores exógenos y endógenos. 

Las enfermedades simplemente hereditarias, como neu

rofibromatosis, ictiosis, etc., estar!an en el extremo P!!. 

ramente genético, hasta llegar a otros en los que existe 

una predisposición, donde el antecedente genético, es un 

factor más, como podria ser el vitiligo y la psoriasis 

por ejemplo , y todavía hacia el otro extremo quedarían 

los padecimientos infecciosos como las verrugas vulgares, 

la lepra, donde existe una predisposición genética para -

contraer el agente infeccioso (20), (30). 

En el análisis de las enfermedades que afectan todos 
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los sistemas, se encuentran dos tipos de alteraciones con 

respecto al papel de los factores genéticos: 

1). Enfermedades puramente hereditarias, raras. 

2). Enfermedades comunes en los que los factores genéticos 

desempeBan cierto papel. 

Las enfermedades comunes están causadas en su mayor 

parte por •múltiples factores, y la etiología está consti-

tuída por factores genéticos y ambientales que colaboran 

en forma compleja para determinar la enfermedad. 

En muchas dermopatias existe la interrogante de qué -

tan importantes son los factores genéticos para determi-

nar la enfermedad, y por qué mecanismo contribuye al gen 

mutante a la patogénesis. Para evaluar tal situación, exi.§. 

ten métodos que principalmente son 6: 

l). Estudios de familia. 

2). Estudios de gemelos. 

3). Comparaciones interraciales. 

4). Análisis del componente. 

5). Asociación de grupo sanguíneo y enfermedad. 

6). Homologias en animales. (30) 

A continuación se señalan las alteraciones más comGn

mente observadas, y que por la misma razón han sido mejor 
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estudiadas y clasificadaS,. conside,rando que a pesar de es

to, algunas de ellas a·an·· no s_e_ ·:tiene la certeza de· su modo 
.· .. · ... ~ :· .. 

de transmisión. Por sUp\í:6~.~~·>:~:-.Ci~~- quedan algunas genoderms. 

tesis poco estudiadas o; ~6;A'.:·;·~·6iO. un'o o muy pocos re¡;ortes 

de ellas, las cuales no' ~~·.(~-i .-proÍ?6sito de ~sta recopilar-

las, por lo tanto no se .. rne·n·cionarán. 

Las genoderritatosis que a contin.uaci6n se mencionan· 

se clasificaron en grandes grupos, seg6n el tipo de heren-

cia con la que la mayoria de autores concuerda • 

Algunas de ellas cabe aclarar que tienen su equiva--

lente no genático por lo que, para evitar confusiones se 

mencionarán las más notables: Acantoais nigricans con sus 

variantes paraneoplásica e idiopática,· queratodermias cli-

matéricas, ocupacionales etc. , la variedad punteada de leQ 

coniquia y otros tipos·de leuconiquia adquirida como la 

traumática, pytiriasis rubra pil~ris de aparición tardia, 

epidermolisis bulosa adquirida, xantomas y xantelasmas se-

cundarios a dieta y otros procesos no genéticos. 
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CLASIFICACION DE LAS GENODERMATOSIS 

GENODERMATOSIS AUTOSOMICAS DOMINANTES: 

- DISPLASIAS GENERALIZADAS: 

DISPLASIA ECTODERMICA ANHIDROTICA 

DISPLASIA ECTODERMICA HIDROTICA 

- FACOMATOSIS: 

NE_!JROFIBROMATOSIS DE VON RECKLINGHAUSEN 

ENFERMEDAD DE PRINGLE. (ESCLEROSIS TUBEROSA) 

SX. PEUTZ-JEGHERS 

- DISTROFIAS QUE CONDUCEN A LA HIPERTROFIA 

TROFOEDEMA DE NONNE-MILROY-MEIGE 

ACANTOSIS NIGRICANS 

- DISTROFIAS CON HIPERQUERATOSIS: 

ICTIOSIS VULGAR 

ERITRODERMIA ICTIOSIFORME C. AMPOLLAR 

ERITROQUERATODERMIA VARIABILIS 

S INDROME DE NAEGLI 

ICTIOSIS HISTRIX DEL EMBARAZO 
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QUERA'l'ODERMIA PALMOPLANTAR CIRCUNSCRITA 
(DE UNNA-THOST) 

QUERATOSIS PALMOPLANTAR LINEAL. (BRUNAVER Y 
FUHS) 

QUERA'l'ODERMIA PALMOPLANTAR PAPULOSA 
(TIPO SIEMENS) 

QUERA'l'OSIS PALMOPLANTAR PUNTIFORME 
{TIPO MATSUMOTO) 

QUERATODERMIA PALMOPLANTAR MUTILANTE 
(TIPO VOHWINKE) 

TILOSIS DE PALMAS Y PLANTAS 

QUERA'l'OSIS PALMDPLANTAR PROGRESIVA 
(TIPO GREITHER) 

- QUERATOSIS FOLICULARES: 

EN?ERMEDAD DE DARIER 

ULERYTEMA OPHRYOGENES 

QUERATOSIS PILARIS 

ACROQUERA'l'OSIS VERRUCIFORME DE (HOPF) 

POROQUERA'l'OSIS DE MIBELLI 

PYTIRIASIS RUBRA PILARIS 

- DERMATOSIS AMPOLLOSAS: 

PENFIGO FAMILIAR BENIGNO DE HAILEY-HAILEY 

EPIDERMOLISIS AMPOLLAR SIMPLE NO DISTROFICA 

EPIDERMOLISIS PALMOPLANTAR DE COCKAYNE WEBER 
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EPIDERMOLISIS DISTROFICA 

-' FOTODERMATOS IS: 

PROTOPORFIRIA ERITROPOYETICA 

PORFIRIA VARIEGATA (SUDAFRICANA) 

PORFIRIA INTERMITENTE AGUDA 

COPROPORFIRIA HEREDITARIA 

- ANOMALIAS DEL TEJIDO CONJUNTIVO: 

SEUDOXANTOMA ELASTICO 

ELHERS-DANLOS 

CUTIS LAXO 

POIQUILODERMIA ESCLEROSANTE HEREDITARIA 

APLASIA CONGENITA DE PIEL CABELLUDA 

PAQUIDERMOPERIOSTOSIS FAMILIAR 

ESCLEROTILOSIS 

- ALTERACIONES DEL TEJIDO ADIPOSO: 

LIPOMATOSIS MULTIPLE 

XANTOMAS TUBEROSOS PLANOS O TENDINOSOS 
ASOCIADOS A HIPERCOLESTEROLEMIA FAM.f 
LIAR TIPO II DE FREDRICKSON 

- ALTERACIONES DE VASOS SANGUINEOS: 

TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA 
(RENDU-WEBER-OSLER) 
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SINDROME DE MAFFUCCI 

SINDROME DE " BLUE RUBBER BLED NEVUS " 

- ALTERACIONES DEL PIGMENTO: 

HIPERPIGMENTACION PROGRESIVA FAMILIAR 

AMILOIDOSIS LIQUENOIDE FAMILIAR 

INCONTINENCIA PIGMETI TIPO NAEGELI 

INCONTINENCIA PIGMENTI ACROMIANTE DE ITO 

ALBINISMO 

LEUCOPATIA PUNCTATA (MATSUMOTO) 

DISCROMATOSIS SIMETRICA HEREDITARIJ\ 

PIEBALDISMO 

ENFERMEDAD DE SAFU (MATSUHAGA) 

POLIOSIS CIRCUNSCRITA 

SINDROME DE WANDENBURG-KLEIN 

ALBINISMO PARCIAL Y SORDOMUDEZ 

SX. DE BOOK (BLANQUEAMIENTO PREMATURO DE PELO 

MIOTONIA DISTROFICA. YCANICIE PREMATURA 

- ALTERACIONES DEL PELO 

MONILETRIX 

PILI ANULAR! 

PELO LANUDO 

HIPERTRICOSIS UNIVERSAL 
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DISOSYOSIS MADIBULO FACIAL 

PELO CRESPO 

CANICIE PREMATURA 

- ALTERACIONES EN UÑAS 

ANONIQUIA ECTRODACTILllR 

LEUCONIQUIA TOTAL 

LEUCONIQUIA ESTRIADA 

SINDROME UNGUEAL ROTULEANO 

PAQUIONIQUIA CONGENITA 

PAQUIONIQUIA CONGENITA CON ESTEATOCITOMA MU,!! 
TIPLE 

COILONIQUIA HEREDITARIA 

ONICOGRIPOSIS 

ACROPAQUIA (VIDRIO DE RELOJ) 

ONICOMADESIS (MUDA PERIODICA DE UÑAS) 

- DERMATOSIS CON URTICARIA O EDEMA: 

URTICARIA PIGMENTOSA 

EDEMA ANGIONEUROTICO HEREDITARIO 

HIPERSENSIBILIDAD AL FRIO 

LINFEDEMA HEREDITARIO (I TIPO NONNE-MILROY) 

LINFEDEMA HEREDITARIO (II TIPO NEIGE) 

LINFEDEMA Y DISTIQUIASIS 
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URTICARIA SORDERA Y AMILOIDOSIS 

HIPERSENSIBILIDAD AL FRIO CON MIOTONIA 

FIEBRE PERIODICA 

- NEOFORMACIONES: 

SINDROME DE NEVO BASOCELULAR 

CILINDROMAS MULTIPLES 

ESTEATOCITOMA MULTIPLE 

SINDROME DE COWEN (HAMARTROMAS MULTIPLES) 

TRICOE.PITELIOMA MULTIPLE 

EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME DE LEWANDOWSKY 
Y LUTZ 

QUERATOSIS SEBORREICA 
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GENODERMATOSIS AUTOSOMICAS RECESIVAS: 

, DISPLASIAS GENERALIZADAS: 

SINDROME DE HUTCHINSON-'GILFORD (PROGERIA) 

DISPLASIA ECTODERMICA ANHIDROTICA 

DISPLASIA ECTODERMICA DE LA CARA 

SINDROME DE GROENBLAND-STRNDBERG 

SINDROME DE LIPODISTROFIA CONGENITA 

SINDROME DE WERNER 

ENFERMEDAD DE CONRADI 

- ANORMALIDADES DEL TEJIDO CONJUNTIVO: 

SINDROME DE HURLER 

SINDROME DE SANFILIPPO 

SINDROME DE MORQUIO 

SINDRO~IB DE SCHEIE 

SINDROME DE MAROTEAUX-LAMY 

SINDROME DE COCKAYNE 

HOMOCISTINURIA 

LIPOPROTEINOSIS 

CUTIS LAXO 

CUTIS VERTICIS GIRATA 

SEUDOXANTOMA ELASTICO 

ALCAPTONURIA 
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SINDROME DE SEIP-LAWRENCE 

_. ANORMALIDADES CON TELANGIECTASIAS: 

ATAXIA TELANGIECTASIA 

S INDROME DE BLOO~I 

SINDROME DE RO'l'HMUD-THOMSON 

- ANORMALIDADES GENETICAS CON ALTERACIONES DEL PELO 

ACIDURIA ARGINOSUCCINICA 

FEN ILCETONURIA 

HOMOCISTINURIA 

SINDROME DEL PELO CON ESCASES DE ASUFRE 

HIPOPLASIA CARTILAGO PELO 

PELO CRESPO 

SINDROME DE CORNELIA DE LANGE 

SINDROME MARINESCO-SOOGREN 

SINDROME DE ELLIS-VAN CREVELD 

SINDROME DE MOYNAHAN 

HIPOTRICOSIS CON DISOSTOSIS METAFISIARIA 

HIPOTRICOSIS CON LEUCOMELANODERMIA 

- ALTERACIONES CON HIPOPIGMENTACION: 

ALBINISMO 

SINDROME DE CHEDIAD-HIGASHI 
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SINDROME CROSS-MCKUSIK-BRUN 

FENILCETONURIA 

- ALTERACIONES CON HIPERPIGMENTACION 

ENFERMEDAD DE WILSON 

ENFERMEDAD DE GAUCHER 

ENFERMEDAD DE NIEMAN-PICK 

SINDROME DE FANCONI 

ALCAPTONURIA 

- DISTROFIAS CON HIPERQUERATOSIS: 

ERITRODERMIA ICTIOSIFORME CONGENITA NO AMPOLLAR 

ICTIOSIS LINEAL CIRCUNFLEJA 

SINDROME DE NETHERTON 

SINDROME DE SJOGREN-LARSSON 

SINDROME DE CONRADI 

SINDROME DE REFSUM 

SINDROME DE TAY 

ENFERMEDAD DE MELEDA 

SINDROME DE PAPILLON-LEFEVRE 

QUERATOSIS PALMOPLANTAR MUTILANTE 

- DERMATOSIS AMPOLLOSAS: 

EPIDERMOLISIS AMPOLLAR LETAL (HERLITZ) 
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EPIDERMOLISIS AMPOLLAR DISTROFICA 

ACRODERMATITIS ENTEROPATICA 

- FOTODERMATOSIS: 

PORFIRIA ERITROPOYETICA CONGENITA 

ENFERMEDAD DE HARTNUP 

XERODERMA PIGMENTOSO 

- LABILIDAD VASOMOTRIZ: 

DISAUTONOMIA FAMILIAR (SX.DE RILAY-DEY) 

- DERMATOSIS CON ABSCESOS: 

SINDROME DE JOB (VARIANTE DE GRANULOMATOSIS C) 

- NEOFORMACIONES: 

XERODERMA PIGMENTOSO 

EPIDERMODISPLASIA VERRUSIFORME 

- ALTERACIONES DEL TEJIDO ADIPOSO: 

LIPODISTROFIA CONGENITA 

XANTOMA ERUPTIVO ASOCIADO A HIPERLIPIDEMIA 
FAMILIAR TIPO I DE FREDRICKSON 

XANTOMA ERUPTIVO ASOCIADO A GLUCOGENOSIS 
TIPO I y III 
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GENODERMATOSIS LIGADAS AL CROMOSOMA X 

RECESIVAS: 

- DISPLASIA ECTODERMICA ANHIDROTICA: 

- ALTERACIONES DEL TEJIDO CONJUNTIVO: 

SINDROME DE EL!lERS-DANLOS 

- ALTERACIONES CON AFECCION DE PELO: 

SINDROME DE LOWE ( OCULO-CEREBRO-RENAL 

CABELLO COLOR MARFIL CON DEGENERACION CEREBRAL 
Y CEREBELOSA 

SINDROME DEL PELO "PASUDO" (SX. DE MENKES) 

SINDROME DE VAN DEN BOSCH 

- ANORMALIDADES CON HIPERQUERATOSIS: 

ICTIOSIS LIGADA AL SEXO 

QUERATOSIS FOLICULAR ESPINULOSA DECALVANTE 

- ALTERACIONES VASCULARES: 

ANGIOQUERATOMA DIFUSO (ENFERMEDAD DE FABRY) 

- ANORMALIDADES CON ECZEMA: 

SINDROME DE WISTKOTT-ALDRICH 

ENFERMEDAD GRANULOMATOSA CRONICA 
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- MUCOPOLISACARIDOSIS: 

SINDROME DE HUNTER 

- ALTERACIONES CON HIPOPIGMENTACION: 

ALBINISMO TOTAL O PACIAL CON SORDOMUDEZ 

- DOMINANTES: 

INCONTINENCIA PIGMENTI TIPO BLOCH-SULZBERGER 

SINDROME ORO-FACIAL-DIGITAL I 

SINDROME DE GOLTZ (HIPOPLASIA DERMICA FOCAL) 
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GENODERMATOSIS QUE SE DESCONOCE EL MODO DE TRANSMISION: 

T ALTERACIONES VASCULARES: 

SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY 

SINDROME DE SURGE-WEBER 

HEMANGIOMAS 

- ... ALTERACIONES CON HIPERQUERATOSIS: 

SINDROME DE RUD 

SRITOQUERATODERHIA CONGENITA PROGRESIVA 

ENFERMEDAD DE KYRLE 

- ANOMALIAS QUE CURSAN CON ALTERACIONES DEL PELO: 

ATRIQUIA CONGENITA 

TRICOCLASIA 

POLIOSIS OCCIPITAL 

SINDROME DE HALLERMAN-STREIFF 

S INDROME DE H. F ISCHER 

- ALTERACIONES DEL PIGMENTO: 

MELANOSIS UNIVERSAL 

MELANOSIS CIRCUNSCRITA 

NEVOS 
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- ANORMALIDADES DEL TEJIDO CONJUNTIVO: 

ALMOHADILLAS DIGITALES 

HERENCIA MULTIFACTORIAL PROBABLE: 

- FOLICULOSIS: 

ACNE VULGAR 

ACNE CONGLOBATA 

ACNE NECROTICA 

- DERMATOSIS INFLAMATORIAS: 

PSORIASIS VULGAR 

POSIASIS ARTROPATICA * 

- DERMATOSIS ATOPICAS 

URTICARIA 

DERMATITIS ATOPICA 

- ALTERACIONES DEL PIGMENTO: 

VITILIGO 

* ( ALGUNOS AUTORES LA REPORTAN COMO AUTOSOMICA DOMINANTE) 
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SINDROMES CON DEFECTOS CROMOSOMICOS CON MANIFESTACIONES 

CUTANEAS ASOCIADAS: 

SINDROME DE TURNER 

SINDROME DE DOWN 

TRISOMIA I3 

TRISOMIA IS 

CROMOSOMA Y EXTRA 

TRISOMIA 8 

FALTA,DEL BRAZO CORTO DEL CROMOSOMA 4 

FALTA DEL BRAZO CORTO DEL CROMOSOMA,l8 

ENFERMEDADES GENETICAS CON MANIFESTACIONES CUTANEAS, INE§, 

TABILIDAD CROMOSOMICA Y ASOCIACION CON NEOPLASIAS: 

ATAXIA-TELANGIECTASIA 

S INDROME DE BLOOM 

ANEMIA APLASICA DE FANCONI 

DISQUERATOSIS CONGENITA 

SINDROME DE GARDNER 

(20,26,29,3l,32,33,34,35,36,37,38,39,40,4l). 
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PROTOCOLO DE INVESTIGACION 

HIPOTESIS; 

1). Las genoderrnatosis, •Bon padecimientos que se ven fre

cuentemente en la consulta. del Centro Dermatológico -

Ladislao de la Pascua. 

2). En estos padecimientos se debe lle"yar un protocolo 

adecuado para su estudio, diagnóstico, seguimiento·y

posible control. 

OBJETIVOS; 

1). Conocer cuales son las genodermatosis mas frecuentas

en la consulta del Centro Dermatológico Ladislao de -

la Pascua. 

2). Proponer un protocolo de estudio para la recolección

de datos, diagnóstico y séguimientos de estos pacien

tes. 
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MATERIAL Y METODOS 

Se trata de un estudio retrospectivo y abierto cuyo 

universo.esta formado por pacientes que acudieron a con

sulta de primera véz en el periodo comprendido de Enero

de 1982 a Diciembre de 1984. 

Se incluyeron pacientes con diagnóstico de genoder

matosis, aceptadas como tales en la mayor parte de la l.!. 

teratura, sin limite de edad y de ambos sexos. 

Se excluyeron pacientes no diagnosticados como gen.Q. 

dermatosis o con padecimientos que aunque bien se discu

te un fondo genético, no se ha comprobado un modo de - -

transmisión determinado. 

Se revisaron las hojas de control de la consulta -

diaria de primera véz, comprendidas en el periodo de Eng. 

ro de 1982 a Diciembre de 1984. Se seleccionó únicamen

te los diagnósticos que correspondieron a genodermatosis, 

y se agrupo según la entidad a que estas correspondieron 

y se distribuyó por edad y sexo. 

Se sacó la proporción de las genodermatosis en for

ma global, en relación al nómero total de paqientes vis

tos de primera véz en el periodo antes mencionado. 

Dentro del grupo de las genodermatosis encontradas-
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se ordenó en forma decreciente según su frecuencia y se~ 

dete"rmin6 el porcentaje en relación al namero total de -

ellas mismas. 

De acuerdo a loa resultados obtenidos se propone un 

protocolo de estudio para la adecuada recolección de da

tos, diagnóstico y seguimiento a largo plazo de las gen.Q, 

dermatosis. 
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RESULTADOS 

El total de pac.ierit~~ -~ist~s de Primer".! vez en la ._ 

consulta externa de1- Ce~t.r'?· o~rm~tOlÓgico Ladislao de la 

Pascua en el período compreridido entre Enero de 1982 y -

Diciembre de 1984 fué de 121 902 pacientes. 

El total de pacientes con Genodermatosis vistos en-

el periodo antes mencionados de primera vez fué de 1108, 

que corresponden al 0.908 % del total de pacientes. 

A continuación se exponen las Genodermatosis encon-

tradas en el presente estudio en orden decreciente, segan 

su frecuencia y su porcentaje en relación al total de PA 

cientes consultantes de primera vez: 

GENOOERMATOS IS TOTAL PORCENTAJE 

1) . QUERATOSIS PILl\RIS 693 0.568 

2). ICTIOSIS 134 0.109 

3) . PITIRIASIS RUBRA p 71 o.osa 

4) . MASTOCITOSIS 42 0.034 

5) • NEUROFIBROMA'rOSIS 33 0.027 

6) • QUERATOOERMIA PALMO p 31 0.025 

7) • EPIOERMOLISIS B 23 0.018 

8). TRICOEPITELIOMAS M 23 0.010 
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GENODERMATOS IS TOTAL PORCENJATE 

• 9) • ESCLEROSIS TUBEROSA 16 o. 013 

10). INCONTINENCIA PIGMENTI 11 0.009 

11). ENF. DE DARIER 11 0.009 

12). XERODERMA PIGMENTOSQ 5 0.004 

13). EPIDERMODISPLASIA V 5 0.003 

14). PEUTZ JEGHERS 3 0.002 

15). PIEDALDISMO 2 0.001 

16). PORFIRIAS 2 0.001 

17). ELHERS-DANLOS l 0.0008 

18). POROQUERATOS IS DE M l 0.0008 

19). GENODERMATOSIS EN ESTUDIO l 0.0008 

20). MONILETRIX l 0.0008 

TOTAL 1108 



Porcentaje de cada una de las genodermatosis en ar-

den decreciente según su frecuencia, en relación con el

número total de las genodermatosis: 

GENODERMl\TOSIS 

1). QUERATOSIS PILARIS 

2). ICTIOSIS 

3). PITIRIASIS RUBRA P 

4) • MASTOC ITOS IS 

S). NEUROFIBROMATOSIS 

6). QUERJ\TODERMIA PALMO P 

7). EPIDERMOLISIS BULOSA 

8). TRICOEPITELIOMAS M 

9). ESCLEROSIS TUBEROSA 

10). INCONTINENCIA PIGMENTI 

11); ENF. DE DARIER 

12). XERODERMA PIGMENTOSO 

13). EPIDERMODISPLASIA V 

14). PEUTZ JEGHERS 

15). PIEBALDISMO 

16). PORFIRIAS 

17). ELHERS-D!\NLOS 

18). POROQUERJ\TOSIS DE M 
.. 

TOTAL 

693 

134 

71 

42 

33 

31 

23 

23 

16 

11 

11 

5 

4 

3 

2 

2 

l 

l 

PORCENTAJE 

62.54 % 

12.09 

6.40 

3.79 

2.97 

2.79 

2.07 

2.07 

1.44 

0.99 

0.99 

0.45 

0.36 

o. 27 .. 

0;1a · 

O.lB 

0.09 

0.09 
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GENODERMATOS IS 

l.9). GENODERMATOSIS EN ESTUDIO 

20). MONILETRIX 

TOTAL 

l 

l 

TOTAL ll.08 

PORCENTAJE 

0.09 

0.09 
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Porcentaje de cada una de las genodermatosis en rel.st 

ción al sexo, en orden decreciente según su frecuenCia: 

GENODERMATOSIS TOTAL c·FEM. MASC. S.c. (+) 

l). QUERATOSIS PILARIS 693 6s.07% 33~3%'. . i·;s% 

2). ICTIOSIS 134 32.08 

3). PITIRIASIS RUBRA P 7l S3.S2 ... 4;~:~;o·c·~.22·. 
.-.-,.--;". 

4). MASTOCITOSIS 42 

S). NEUROFIBROMATOSIS 33 

6). QUERATODERMIA PALMO P 31 sa;06;?2~g¿'•j°//i2.9 · 
··.·:·.- ·,·:¡_;,~~;_f:>;'._:: .::1;-_ '" 

7). EPIDERMILISIS B 23 26.•00· · ': 60.86 ',13.0.4. · 

8). TRICOEPITELIOMA 23 S6.S2 43147.' 
9). ESCLEROSIS TUBEROSA 16 62.S .•. 31·;:2~. 6.2S 

10). INCONTINENCIA PIGMENTI ll 100 

ll). ENF. DE DARIER ll 36.36 63 .• 63 

12). XERODERMA PIGMENTOSO S 20.00 ·ao;oo 

13). EPIDERMODISPLASIA V 4 so.oc 'so.oc 

14). PEUTZ JEGHERS 3 J.00 

lS) • P IEBALDISMO 2 so. 00. ---- so.oc. 

16). PORIFIRAS 2 so. 

17). ELHERS-DANLOS l loo 

18). POROQUERATOSIS DE M l loo 
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GENODERMATOSIS 

19). GENODERMATOSIS EN ESTUDIO 

20) • MONILETRIX 

TOTAL 

(+) s.c.~ SIN CLASIFICAR. 

TOTAL 

1 

1 

1108 

FEM. MASC. S.C. (+) 

J.00 % 

58.57% 40.07% 8.34% 

En las hojas de concentración, no se encontró la 

anotación respecto al sexo de estos pacientes. 
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Porcentaje de genoderrnatosis en las que se realizó 

estudio histopatológico, en orden decreciente segdn su

irecuencia: 

GENODERMATOS IS 

1). QUERATOSIS PILARIS 

TOTAL 

693 

2). ICTIOSIS 134 

3). PITIRIASIS RUBRA P 71 

4). MASTOCITOSIS 42 

5). NEUROFIBROMATOSIS 33 

6). QUERATODERMIA PALMO P. 31 

7). EPIDERMOLISIS B 23 

8). TRICOEPITELIOJ.IA 23 

9). ESCLEROSIS TUBEROSA 16 

10). INCONTINENCIA PIGMENTI. ll 

ll). ENF. DE DARIER ll 

12). XERODERMA PIGJ.IENTOSO 5 

13). EPIDERMODISPLASIA V 

14). PEUTZ JEGHERS 

15). PIEBALDISMO 

16). PORFIRIAS 

17). ELHER S-DANLOS 

18). POROQUERATOSIS DE M 

4 

3 

2 

2 

l 

l 

EST.HISTOPATOLOGICO 

5 (3. 73 %) 

2 (2. 81 %) . 

13 (30. 95%) 

1 (3.03%) 

2 6.45%) 

1 ( 4.34%) 

6 (26. 08%) 

3 (18. 75%) 

l ( 9.09%) 

4 '(36.36%) 

2 (SO %) 

l (100 %) 
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GENODERMATOSIS TOTAL EST.HISTOPJITOLOGICO 

t9). GENODER!<IJITOSIS EN ESTUDIO l 

20). MONILETRIX l 

TOTJIL llOB 41 3.7 % ) 
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RELACION DE GENODERMATOSIS POR GRUPOS DE EDADES 

GENODERMATOSIS -l l-4 5-9 10-14 . 15-24 25-34 35-44 45-54 s.c. * 

l). QUERATOSIS PILAR IS 5 98 109 184 211 57 13 4 12 

2). ICTIOSIS l 32 27 17 35 12 6 3 l 

3). PITIRIASIS R.P. l 15 24 ." ll 7 7 3 3 

4). MASTOCITOSIS 6 19 3 6 3 4 l 

5) • NEUROF IBROMA'!'OS IS 3 3 9 9 4 2 3 

6) • QUERATOSIS PAL. P. l l 4 5 6 5 l 4 4 

7). EPIOERMOLISIS B. 9 3 4 3 l 3 

8) • TRICOEPITELIOMA 3 2 9 7 2 

9). ESCLEROSIS TUBEROSA l 2 10 2 l 

10). INCONTINENCIA PIG. 4 l l 2 2 l 

.... 
"' 



"' o 

RELl\C ION DE Ll\S GENODERMl\TOSIS POR 

GENODERMl\TOSIS -1 1-4 5-9 10-14 15-24 

11) • ENF. DARIER 3 2 

12). XERODERMA PIG. 1 2 

13). EPIDERMODISPLl\SII\ 1 1 

14). PEUTZ-JEGHERS 1 1 

15). PIEBl\LDISMO = 

16). PORFIRil\S 

¡ 7). ELHES-01\NLOS 1 1 

18). POROQUERl\TOSIS 

19). GENODERMATOSIS EN EST. 

20). MONILETRIX. 1 

* s.c.= SIN CLl\SIFICl\CION POR EDl\DES. 

GRUPOS DE EDl\DES 

25-34 35-44 45-54 s.c. * 
3 3 

1 1 

2 

1 

1 1 

1 

1 



COMENTARIOS. 

Los resultados e·ncontrados reVe1an -una proPorc:::i6n de 
:· . ' --.. ' 

casi una genOCÍ~r~ato~f~ por cad·a cien--~~-~su1ta~·, aUnque 

man en cuenta las genodermatosis multifactoriales o las 

de transmisión d-i.idosa, pero que en fin tienen un fondo 

genético por lo :renos como acné, psoriasis etc., a simple 

vista es obvio que alcanzarían proporciones mayores ocu--

pando una gran parte de la totalidad de la consulta. Por 

otra parte cabe hacer notar que entre las mismas genoder-

matosis de etiología bien conocida, en esta revisión se -

encontró un n6mero menor de éstas ya que en las hojas de 

consulta no siemp=e se lleva un control adecuado: así mil!, 

mola clasificación de las diversas variantes de alg~nas, 

de éstas entidades no es p~sitle hacerlas, dado que no se 

encuentra con la debida recolección de datos y estudios -

necesarios para diferenciarlas. 

Esto an realidad esperábamos encontrarlo así pero, a 

pesar de esto no podemos dar una idea a groso modo de la 

frecuencia di~ las diversas genodermatosis en la consulta 

diaria. 
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A continuación analizaremos algunos datos de inter~s 

de las principales genodermatosis encontradas en-este es

tudio. 
' 

QUERATOSIS PILl\RIS. 

Siendo la que se encontró con mayor frecuencia, co-

rrespondiendo a los datos encontrados en la literatura, 

reportándose que se puede encontrar hasta en la tercera 

parte de todas las p;rsonas en grado más o menos intenso, 

con una herencia de tipo autosómLco dominante (42). Sin -

embargo en algunas parsonas se presenta más acentuado y 

bien favorecido por el tipo de clima seco y templado se 

vuelve esta entidad una frecuente causa de consulta que 

por lo general no presenta probJ.eaias en cuanto al manejo 

a excepción de su variante Queratosis Pilaris Aprophicans, 

ásta Gltima se ha encontrado asociada al Sindrome de Noo

nan (estensosi de válvulas pulmonares, estatura oaja, hi

pertelorismo, deficiencia mental moderada y malformacio-

nes esqueléticas). (2) 43. 

La edad en que más pacientes acudieron a consulta 

fue entre 15 y 24 aftas coincidiendo con la literatura 

donde se reporta que la máxima incidencia se presenta 

la adolecencia, siendo poco común en adultos mayores 

44) • 

en 

(29-
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ICTIOSIS. 

De las. 134-:icti_osiS, r.eportada __ s; 65·: se enco~traron ~.Q. 

• mo vUlgares~ ._·_ 12~,-cla·s;ifi'ca·d~~-:::~Omo-_'.--~ritfc:>d~-rini~s ictiosi--
• "•; ··.'';,. • '·.·.•C·_,'-;'· • ·· ·('.'-'>._':'• · ' 

tornes y 12 . como· _iaffii.narés· ,-- y- ·1as .restantes sin clasifics. 

ci6n. Llama la atención que no·se encuentra ninguna liga-

da a "Xº ni ningún sindrome asociado. Tambián es importa.n. 

te hacer notar que 6nicarrente a 5 casos se les practicó 

estudio his~opatológico siendo sólo el 3.7% , lo que re--

sulta un porcentaje m~y bajo sobre todo en esta entidad 

donde es un dato muy orientador si no definitivo para es-

tablecer la clasificación exacta Y así mismo el tipo de -

transmisión y de esta manera proporcionar un consejo gen! 

.tico adecuado. Por otra parte, en ninguno de los casos 

se elaboró un estudio familiar para este mismo fin. 

La mayor parte de los casos fueron clasificados sim-

plemente como Ictiosis, pensamos ésto se deba a que en el 

momento de efectuar la consulta los datos clinicos no fug 

ron suficientes para una clasificación,sin embargo, en m.:a 

ches de los expedientes revisados no se encuentran notas 

posteriores alusivas al resp3cto, lo que indica que no 

fueron estudiados adecuadamente. 

Esta entidad que puede ser mortal como en el caso --
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del feto Arlequin,. o bien ·muy mol~sta y s.umament~ incapa-

citante en _algu_i:ioS,_ caso's ,- -:.~~¿¡iéíld.6·s·~··:-;-t:·~-~bi~~ ·,_~~-o~Pan~r _de 
,.,~-.-, .. ',( ,;\,;·':·.:~;_ ·.,, -'-· /''''¿·>~· .. '.1·1··.,·-: .. •· -~ 

' . ._ ----- .. ,_ - ':\.::·-:-'<,'-._--,-... ·._--:,-~i<:'.·--~>--_-_:.·,~·:-:'.···-->-·-. ·.,-- • 
alteraciones -~neura16g icas :~en··:·algunos.~ sí.ndro~~-;/,amerita 

.. __ '.-- :- . --~:-.;t_ .--~v~:<:~:~:'.{~)~;:2r~:,;i::z1::r.t~;~:~;~-=~:,:~.4;¡::{!-;~~~s\::~~~-,~:~'.i !~ ... :~:;: '.·<:·:-~::~-
una· or'ientB.ci.6f{~}? famfliar=~coti. ~-c-onsejo.>gen~tico iideCUado y 

_ --- _ ,-_!;:· .-,.,, ... _;t~-~:--j}~~;:::;f;·r~::-~~:~;~;~~ff·(-~~5:~7~r:; .. ~-1:::::·-__ -/·~;:·; ,, ·- · -

un _manejo. mádico.-.'Que~·na'.-Jsi'enlPre,\''resulta· fácil dado que .los 
<?-:::'~i:~,;::;;{t:·;~;\i;\;;_:~:x_11~~~:{~;;> ;:~~,_:;~.~:\.:.: < · -. -

tratamientÓs dispon"ible-sYson';l?aleativoa· como queratoliticos 
; -:-);~·);?¡)':;~j\~}}~i~~~~~1~~f!;'.~~~·'.{~;:;,; . -.·' 

y ied~ctoreS;:_;·aunque:~:biBn.·en,.O'troS paíSes donde se cuenta 
' :·•-, ,:,:;.:,:'.C;'t')j,::~¡~:::,:.:·}' ".-, 

con el.los ~e/r_ePOrt·a·n:-~·~!~:a1iitados mejores con retinoides --.-, ._- -·. 

orales ."(45, 46) ·•• 

PITIRIASIS RUBRA PILARIS. 

El total de casos fueron 11, con ligero predominio en 

el saxo femenino, sin embargo, sabemos que existen dos ti-

pos de Pitiriasis Rubra Pilaría, una familiar con herencia 

autos6mica d·:>minante que aparece en niftos y jóvenes y la 

adquirida que es contraída en la madurez y sin anteceden--

tes familiares, aunque bián, ésta puede aparecer a cual- -

quier edad- (47).En el estudio no se precisan estos datos 

familiares ni la edad de comienzo p~r lo que es dificil --

hacer esta clasificación, sin embargo mayores de 25 a~os 

ónicamente fueron 7 por lo que se puede pensar que en su -

mayoría fueron casos familiares. 

En cuanto al manejo de estos pacientes se ha recomen-
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dado 200 000 unidades de Vitamina "A" (48), aplicada duran 

te varios meses, sin embargo existén·:~eporte~·-_·d~·elev~ci6n' 

de triglicéridos. (49), también\ ... ª han .• t:i::atado_. en'cásos sg 

veros con azathioprine (so) ; Jn'.i.t~t~~~~\;'~'-'(~Íl; i.~otr~ti~ · -
. -· '.-' ·_·-·- . ___ :'-: __ i.':' .. :~:~-}~?:i,/f'./~;i~.;·_~: ___ :_~/\~.::·(/_'.'.',,_: ., . 

no in, etretinato PUVA (52) ·, esteroide's ·:sistémicos; vitami-. ·- •.:, ,. . - . 
' . 

na C, ácido nicotinicos y estraCto··.tiroideo,_ sin· embargo, 

los resultados no han sido uniformemente efectivos. (53) .-

Por lo que, en general el tratamiento sigue siendo dificil 

en cuanto que al paciente sólo se le ofrecen paleativos, 

pOrLlo que es necesario informar al paciente el modo de --

transmisión de esta entidad. 

M.!\STOCITOSIS. 

Esta genodermatosis qua se transmite por un gen autg 

sómico dominante con penetrancia reducida (41), es relati-

vamente rara, se ha reportado •Una incidencia de uno en 2500 

consultantes en el departamento de dermatologia del S.T. 

Bartholomews llospital. (54). En nuestro estudio se encon--

tr6 aproximadamente en esta misma prop~rción, no se reporta 

el tipo de mastocitosis y ningún caso como sistémico. Esta 

afección únicamente puede ser molesta pero no grave, sin-

embargo existe la posibilidüd , aunque muy remota de una -

forma sistémica • (54) con afección de higado, bazo, hue--
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sos, aparato gastrointestinal, leucemia e hipertensión, 

por lo que la investigación de estos datos, (54, 55), y el 

oontrol no debe deScuidarsé ~· · 

El manejo de estos p;,~i~nteá ha s~do ~uy·,variado y 

discutido, se han utilizado antih-ist~m!nicos,:.corticoste--
~·· .. 

roides, bloqueadores de HI y H2 juntos,- (56), ·. cromoglicato, 

PUVA (57), siendo los resultados muy-· variables y en gene--

ral ninguno igualrn2nte efectivo. 

NEUROFIBROMATOSIS. 

Este es el síndrome neuJ:;Ocutáneo más frecuente, se el!. 

tima uno en 3 300 nacimientos y se hereda como autosómico 

dominante. (58) • En el presente estudio no se encontraron 

consignadas las mGltiples alteraciones sistámicas que pue-

den acompaBar a esta genodermatosis, probablemente por fa.1 

ta de un protocolo adecuado para la orientación y detec- -

ción de dic11as manifestaciones. 

Además de las alteraciones que encontramos en la piel 

ccm~ son los neurofibromas, las manchas café con leche y -

las pecas axilares p"'.leden existir alteraciones en diver--

sos sistemas. En el sistema óseo encontramos cifoescolio--

sis asociado en un 10 a 15 % siendo el más común de todos, 
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defactos del cráneo, erosiones en huesos, defectos mar-

ginales en huesos largos, lesiones quisticas intra6seas, 

deudoartrosis de tibia y arqueamiento de ésta, neurofibro

mas y quisticos hemorrágicos subperiost!cos. En el sistema 

Nervioso central; tumores intracraneales, tumores intraes

pinales, estenosis de acueductos ventriculares con hidro-

cefalia, ciringomelia. 

En el sistema v¿¡scular: hiperplasia de paredes vascu

lares, microaneurismas, estenosis de la arteria renal y/o 

abdominal, coartación de la aorta, hemorragia retroperito

neal, insuficiencia arterial mesent~rica, oclusión de art!l, 

rias cerebrales. Alteraciones oftálmicas: exoftal.mos puls1i 

til, glaucoma, hipertolorismo, schwanomas, melanorna malig

no de coroides. glioma del nervio óptico. Alteraciones in

tratoráxicas: neurofibromas en mediastino posterior y me-

ningoceles, fibrosis pulrn·:>nar intersticial. En el a.Parata 

gastrointestinal: neurofibroma y carcinomas. En el tracto 

urinario: ne uro fibromas en vejiga, vejiga nenrogénica, - -

neurofibromas peritoneales con afección de ureteres. Sis-

temas endocrino: feocromocitoma, disminución de la fertil..! 

dad, hiperparatiroidismo, tiroidismo, desarrollo sexual 

p:recoz y retardado. acrom'?galia, hipopituitarismo y dklbe

tee insipida. (59-60). 
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Dado e1 p1eiotropismo tan grande de1 gen causante de 

esta entidad, es e~~d~~~~ e1 e~~~dio a~l?i~o y cuidadoso, 

</si como mu1tidis,;:i.plinario quese requiere enestos pa

cientes y un control a 1argo plazo por 1as posibles comp1.! 

caciones. 

E1 estudio genático por 1o tanto, deberá ser indispe.n 

sable,asi como una orientación adecuada. 

QUERATOMA PALMO PLANTAR. 

De los 31 casos reportados ninguno se enCDntr6 clasi-

ficado en algón grupo especifico, sin embargo en el afio 

1984-85, fueron estudiadas dos familiasr una de ellas tipo 

Unna-Thost, y otra con sindrome de Papillon-Lefdvre (61), 

lo que indica que probablemente tanto en esta genodermato-

sis como en otras, algunos casos se estudiaron particular-

mente más a fondo pero desgraciadamente no aparecen en los 

archivos. 

Por otra parte en un estudio realizado en el Centro -

Dermatológico Ladislao de la Pascua, (61), se rep~rta una 

incidencia de 40 casos de queratodermia palmo plantar en -

29 aHos, esta discrepancia en la incidencia encontrada con 

el presente estudio es debida u que en el primero únicamen 
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te se revisó el. archivo del servicio . de Histopatol.og1a y 

frecuencia con qué ~e -1i-~v·~·. "'a -~~a:b"a· a·st:~·_.e-~:t~~i~- ~s b~-J.a 
.• . .. - . . 

•ja, por. ejemplo, de los 31 :_caso~ _:·~-n~o.-~tra·d~s ··en el pre sen-

te estudio con diagnóstico de queratodermia pl.antar Gnica-

mente al 6.45 % se le realizó biopsia,probablemente por-

que el. diagnóstico es eminentemente cl.1nico .. y que además 

no ayuda a la clasificación de los casos, por lo que la 

frecuencia no es tan baja como se reporta, aunque por la 

falta de estudio genático muchas de ellas p~eden ser de1 

tipo adquirido. 

La mayoria de los consultantes estuvo entre los 5 y 

34 af\os de edad, con predominio del sexo femenino. 

El m3nejo de estos pacientes tiene particular impar--

tancia puesto que puede resultar incapacitante, el trata--

miento con retinoides presentQ buenos resultados segón al-

gunos autores (62, 63), sin embargo, en-nuestro medio el 

control es a base de queratoliticos con buenos medianos --

resultados según el caso. 

EPIDERMOLISIS BULOS/\. 

Esta entidad que se encontró entre las diez más fre--

cuentes en nuestro estudio, ocupando el s~ptimo lugar con 
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23 casos, a pesar de que probablemente pudieran ser más 

d~!d:.ido a la omisión ya referida antes, sin embargo, .de to-

Qos modos es un número considerable aproximadamente 8 casos 

por afto •. Esta entidad puede tener diferentes modos de tran..§. 

misión mendeliana y diversas variantes que tienen un grado 

diferente de severidad y complicaciones (32), llegando a -

ser letal como en la del_ tipo Herlitz, sin embargo hay re-

portes· que esta 0.ltima en un momento dado no es necesaria-

mente letal • (64). 

Dada la frecuencia que se o~serva y las alteraciones -

imp~rtantes que presenta creemos que es una de las genoder

matos · s más importantes para realizar un protocolo de in- -

vestigac · 6n y· orientación genét1.ca al respecto. 

TRICOEPITELIOMAS MULTIPLES. 

Se encontraron 23 casos de los cuales un predominio 

ligero del sexo femenino 56.52 % dato que concuerda con la 

literatura, aunque no tan marcadamente como se menciona, ya 

que se piensa que se debe a menor penetrancia en el sexo 

masculino, siendo de tipo autosómico dominante (65). 

En estos pacientes el problema es de tipo estético sin 

emtargo, se les dete hacer saler su etiología familiar para 
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una mejor comprensión de su enfermedad y su pos~ble des

cendencia. 

El tratamiento que se les ofrece es unicamente qui

rúrgico. 

ESCLEROSIS TUBEROSA. 

Se encontraron 16 casos de enfermedad de Pringle, -· 

con un predominio del sexo femenino del 62.5 %, la edad 

más frecuente de consulta fue de 15 a 24 anos y solamen

te en 3 de estos casos se practicó estudio histopatológ!, 

co. En contra de lo ·reportado en la literatura (33-66), 

donde el sexo masculino es el predominante, el femenino 

lo fue en nuestro estudio, y a pesar de que, la edad de 

aparición es temprana la edad de consulta fue mayor deb.! 

do probablemente a la importancia estática que se le da 

en esta edad al padecimiento. 

Además de las alteraciones cutáneas como son los an 

giofibromas, las manchas hipocrómicas, los tumores de 

Koenen etc., se acompafia de alteraciones a nivel del si~ 

tema nervioso central, renales y trastornos endócrinos -

(33, 66, 67). Pero en muchos caeos dado su variabilidad 

puede no encontrarse problemas mayores, hallándose únicA 

mente leves alteraciones a nivel de piel que podrían pa-
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sar inadvertidas, (67), por lo que, puede hacer dificil 

la elaboración. de la.-.genealogia. P_ero-, ·pre·~i~amente por 
- - ' . ',, 

' 
un excelente 

' - ·-: -. 
~-~S_Gjo genético y' un control multidisqi-:-~ 

plinario. 
.-;, _ _. · .. · 

:,·-.. , 
INCONTINENCIA.PIGMENTI. 

'_·-; ;_;::--:"_, · .. -·· -·:·-- '. :.-
< :·._.: ·:-_-'-. 

Esta. genode~~~'t?s~~ ~~ .. :S,e~ta.~~~ v~~}ª~~e,s . que·• son 

la de •. BlocJ1Lsl1i~b~r9e'f;~'i ia?'c:leJ Na,jg~ii. (GS) • runa . de 

ellas her~~~d~-.. --_:i-~::-~~-~-~a·-:::d~¡¡iia~~~~'f i~-Ja~:~~ :.'·a'·>).ix ~·_;·'_y·_; la 
. --. -_. -- '.: ,-, : :~~f-.~'--~. ::. í~-~}~/-~l~~:,):·'.·-:.>..fi~~ .-; ')-. : ___ ._ ·:::_:'·}-'_,:;:~·:;,i._._-:.\;,i::r __ ,:·~~~~:~\:., ---'.~_.' i-; ::. , . 

otra alltOsórniCa~_:1 donlinante.~_:que-_.i .. af~_ctafa\·:loa:?dos{sexo·s •.. · 

En. nués?~~:)~¿;i~t{!it~~}~I ~~fy~{,(f;~~~~~t~;j§~~f,~~:f,~ndi~. 
ron a la·_:.priméra'·:·yariadad;,:-.. -eri .conáectienCii:l\-todos.··del s~: 

.,:_:, ._, ···_,:-,, 

xo mcl~c~<~--~n6-~~F:~:~~~~iinad~únente ;-~--~-~~·~~Ó ~i%,;:~;~-si~~i·f~-~~'~-.'.:~ri·t,;S 
··--: ; .. ,."/;;-····_:;. '~~:.: ,_, ,::;\ --~,~·;.::-. 

del ai'lo'de.,ed~dy ~i 60% antésde 16s>ls':a11os;. Esta --
- .\ •-, '•- .... ;. ·' . --.· ... :·.. - '•·' 

;ª~ª ·-ge~~.:~-~-;~::~i~:¡·~~: s~ -·~r~:~~-~~6 -.en uri: pr~_~di-O'-: ~~-- -4 
~-.·>:-,"· >:.,~ .,e• ;-oc· 

sos . por · af\c:i". '·. :-~:~:~·-:,-: c,:,; :_ --:\ ->·;. '~. -··" ·• ·· · -
-.. - -~_'._¡ -.·: ~_:· .\'. __ <: ":_ -='-.. '." . - -.. '-f: . ;· ;'.j-)_- '":·'/-::· 

ca-

' - '. '~ • • :;. ':1 ' 

En·:'_estos _:;'~~-_ci¡~n-~~-~-;---~,:-~'.-: i~por~a·dte-~ i~:~li~-~~ ~--~-~t~-di~s · -
·~· .·._ ' .• ·----- -_,:.,: -',; .... · .. : .,'.'·'-~.<;-.::)'. --_,-~:.,-::;,;.'.:>-1/~:_;/~<,_;·~</;f>:·:~ ·-".:f.'.~·~·f.~;<.::.:._, '>"-.. :._-::':-~;-· _.,,. - .- ·: _- _" . 

o f ta lmol.óg icos ,;y,. rieurológic~s·,,;ya~qúe;; eri~.un''; 3 o;% ,•pre sen- . 
'· ... _: .:·:·-'.'.- r':'·~;·. ~.~:;/~;;:;,~;_;:<\-r ::?:,,::-;i:~t=~~~:i·::<f-~;:;·\·i~·~:~~-'.~f;.~;:}:~<"-_,;/l--'./:Yr;:'.;\~.'-{·,;( :·:. . >. 

tan·. estr_abiam'? ;.:.<queratitis,<~_·cat.aratas ~-_:::atr~fi_a.:-óptica, _-
- . . . '._'.'-" _. -: 'ó:::.~. f},:;:~ ·::·>:. ~:t+\l: .. ;;~_{:_:.'i.~~L-:~~ii:-,:;·~r:~~~{"~./,t~\~;';:::t~::.~~-~:·:' :'·;;~;:,_,;" ::_;. >:·?" · 

nistagmus_~ ::;' gliOma; :r,~ d_espren-dimi'Onto:~de/i:átiria ·a·' ~Use·ncia 

de pigm~nEci e;~, ~~~:.)~~~{f~~i~~~~~~uf~'id~l~i~'·•y'• p~iqui~ 
' • ' ' . - .... -::. .--:_:.·:· .• , __ .:;' -=.:;, --;.__;:._ 

cas son también freC:uerit.es é:naOinb're·c1e·ndO e1· pror{óstico 
,-. .. :· 
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pueden atacar meninges y la substancia gris de la médula 

o del encáfalo, psiquicamente se.encuentra- desde ligeros 

trastornos del caracter hasta oligofre_nias.- Las lesio-

nes cutáneas son dinámicas y finalizan practicamente 

con la desaparición total de las mismas en cambio las 

viscerales san estáticas. (68, 69, 70). 

En los casos reportados no se encuentran consigna-

dos estos datos por lo que no se puedo constatar el por

centaje de ellos en nuestro medio. La elaboración de una 

historia y consejo genético se considera indispensable 

por los motivos antes expuestos. 

ENFERMEDAD DE DARIER. 

Se encontraron II casos de enfermedad de Darier 

diagnosticados clinicamente, de los cuales únicamente 4 

fueron confirmados mediante estudios histopatológicos: 

y aunque la frecuencia por sexos se reporta es igual pa

ra ambos, transrnitiándose mediante herencia autosómica 

dominante (71, 72, 73), en nuestro estudio se encontró 

63 % a favor del sexo masculino con una incidencia de 

un paciente por cada 11 000 consultantes de primera vez, 

en la literatura se reporta una prevalencia de uno en 

100 000 aproximadamente. (74). Ocho de los once pacien--
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tes se encontraron entre los 10 y 34 anos de edad lo, que 

corres9onde a la edad de a7arici6n en la mayoría de los -

• casos (74). 

Este ti90 de 9adecimiento aunque no pone en peligro-

la vida, 9uede ser muy molesta y en algunos casos incapa-

citante 9or lo que el consejo genático siempre estará in-

dicado,el control 9uede ser dificil ya que no existe med.i. 

camentos curativos sino 6nicamente ?aleativos. Se ha uti-

lizado vitamina "A" y retinoides con resultados variables 

(71,74). El manejo conservador es a base de queratoliti--

coa en general, controlando por otra parte los procesos -

infecciosos intercurrentes. 

XERODERMA PIGMENTOSO: 

Se detectaron S casos, cuatro del sexo masculino y -

uno del sexo femenino. Relativamente es un n6mero consid.!:!, 

rable ya que segón estadísticas se reporta uno por cada -

250 000 habitantes (75) sin predominio de ningún sexo, 

sin embargo en nuestro estudio lo fué el masculino. La 

edad de consulta fué entre S y 24 aBos a pesar de que el-

75 % de los casos se advierte entre el sexto mes y el te;:, 

cer afio de vida (32). 

Esta es una afección sumamente grave donde desde te.m 
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prana edad se encUentra· en· peligro-.de Vida, -debido .. ·a ·1as 
. . . :, -,- .. - ' :.· 

neoplasias que áe· _Pres~ri_t~n-:·:.-.. e_n:, pi~i'-_.::q·':lª~--:.v·an __ :d~~d~ __ : .. senCi-· 
. . ,. '. :~'-' ._ .. · .... ', ' i,:. 

.;- ·:·-.-., ~·--

i10s vasoée1u1ares p·aaa·nao ·· Po_?:,i ~~--pin·oce~U~ar~-El_'.-h.8sta :.-11l!· -: 

gar a melanomas malignos, variándo la. i~-~¡~~nCi'a·· d~ -.~a-:... 
tos llltirnos desde tres o cinco por cient~ has.ta 47 % q;,e 

segdn algunas series ae encuentra en mayor proporción en 

pacientes del grupo 11 C11 de geroderma pigrnentoso (76). De 

ahí que el control y revisión de estos pacientes por el-

dermatólogo deba ser cada tres meses por lo menos. Por -

otra parte también se presentan alteraciones Neurológi--

cas (23) que deben ser controladas. Por todo lo anterior 

es facilmente comprensible que una orientación genética-

es indispensable. 

EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME: 

Se encontraron cuatro casos sin ¡redominio de ningó.n 

sexo, según nuestro estudio es una enfermedad poco fre--

cuente. Vale la pena m2ncionar que fueron dos pares de -

hermanos sin embargo no se elaboró un estudio genético,-

por lo que no podemos saber a cual de los dos tipos rnen-

cionados en la literatura podria corresponder ya sea el-

autos6mico dominante o el reaecivo (29,77), siendo irnpo!:_ 

tante ya que esta última forma de transmición se relaciQ. 
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na mas frecuentemente con evolución a la, malignidad .. (29). 

se menciona· que· u·n ·30 ·%.-.de ÍO~ c~Sós-.--e~?1.~6·i·o~a~: ~'.-e.pit~-

1'ioma ·_esplnocelular princi.palme~t_e-:-__ en_~·za!l~_a:··_eX-pu~-~-t-~~ ·al 

sol (78). Por otra parte es importanté. sel'Í'~lar;; que el e,!!. 

tudio de esta entidad es sumamente interesante ya que a-

pesar de su fondo genético, existen factores etiológicos 

demostrados que son los papilomavirus humanos. 

PEUTZ JEGHERS: 

Fueron encontrados tres casos únicamente, y todos 

del sexo masculino. Esta entidad es poco frecuente, se 

transmite por 11erencia autosómica dominante con un alto -

grado de penetrancia (69) y puede ser sospechada por pig-

mentación bucal y de otras mucosas, también puede ocurrir 

en dedos y región periumbilical. 

Esta es una gcnodermatosis muy importante pues llega 

al dermatólogo muchas veces sin ninguna otra sintomatolo-

gia mas que la cutánea, la importancia de esta entidad es 

que como portadores de polipasis intestinal esta puede 

presentarse severas complicaciones a lo largo de la vida-

y aún malignisarse (69). Por otra parte se ha visto aso--

ciada a tumores de ovario que pueden presentar pubertad -

precoz (79). Por estos motivos es import.:1nte el control -



conjunto del d~riTiatólogo y otros esp.ecialistas, asi como 

de un adecuado consejo por el genetista, ya que muchos -

casos dada la poca importancia de los signos f isicos ex

ternos y la falta de un diagnóstico adecuado en casos an 

tecedentes familiares, puede hacer dificil comprender el 

riesgo que implica ser portadores y transmisores de este 

síndrome. 

PIEBALDISMO: 

De esta genodermatosis únicamente se encontraron 

dos casos, uno del sexo masculino y otra femenino. 

Esta entidad autosómica dominante (34) caracteriza

da por un mechón de pelo blanco en la frente, manchas h.!. 

perpigmentadas con manchas hipornelan6ticas, es poco co-

mún, corno fué evidente en el presente estudio, su frecue.n 

ciase estima en menos de uno por 20 000 habitantes (33). 

Su irnportantica radica en que puede encontrarse asociado· 

con sordera y retraso mental ocasional. 

PORFIRIAS: 

De los dos casos que se encontraron uno se clasificó 

como protoporfiria eritropoyética, y otro como porfiria -

cutánea tarda. La primera se trans1nite en fa·rma autosómi-
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ca dominante y la segunda para muchos autores también ---

aunque su etiologia se discute (33). . . · . . 

Existen otros tipos de porfii:bs l.os cual.es• a~• tr~nJ!. 
,.-.- :¡ ,- ._., .• ~. -, ·, ·. 

miten en forma domin~nte y;driic;amentEi;.iaCpo;,firia .er.itro-
·. . ··:: -___ ,. <, .--~' :, --~;:,::_;:~ -:~:- :> :,:·~-:~--:~:::;~'."; ~-:·f:-:;~-~I,:;:~---~~i'.f:,:L-::-'·'fj;::'._í --~~ ,~¿_ ·; ~:: ::~:-.--.:~ ;·_::·. -.: .. · 

poy~tica ··se' tran~mi·t~.-~·e~·-_:_·;forma··;:·a~·t:·óa·~~ifi~é~\r·e·ce::SiVa·:--, 
· -. . · _. , --- -· ·- -·· _·-_, -' < ·;~-~:;:_'.---/~:·:~ :>·::~~:'_; __ :_:_ .. ~:~,~:;~·'.::s~~{:~-f 1.0~'.(;:,it~;;~/'.~:-_\ :_~1t:;J:_;:;~:::t7: ri~- ··_;3:·::.,:-:-.~r~:, _·.>; ·:· 

El controV;'de .. estos pacl_e~tes · esc~el.,t.cado; dada l.a 

gran sansibil.idad a l.a luz sol.ar y otr~s •. manifeiitaciones-

corno anemia hemol!tica, colelitiasis-, insufiencia hepáti-

ca, tumores hepáticos, segdn el. tipo de porfiria de que -

se trate. El consejo genético porsupuesto es indispensa--

ble. 

EHLERS-DANLOS, POROQUERATOSIS DE MIBELLI,MONILETRIX: 

Estas tres patologías fueron las de menor frecuencia 

en oste estudio encontrándose una de cada una. 

El ónico caso detectado de Ehlers-Danlos correspon--

dió al sexo femenino sin especificarse a cual de los ocho 

grupos pertenece (33). Esta genodermatosis bastante rara-

que presenta además de los problemas de piel y esqueleto-

manifestaciones internas muy importantes como ruptura de-

arterias y perforaciones intestinales que llevan en la m.a 

yor parte de los casos a la muerte (80). 

El caso reportado de Poroqueratosis de Mibelli es un 
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femenino de 45 aftos de edad. 

Esta ea· un-a afección"rara quB se puede presentar a-
. . ·' " 

cualquier edad con predomini_O· en el. sexo m~-Bé'u1·i~o _;- ---~ori . . ' .. 
• >·' 

herencia de tipo dominante y penetrancia i~,:,egul"r',;(Bl), 

aparentemente puede no presentar importancia :_Ya ·qu_e . .-·no 

se cn::uentra asociada- con enfermedades inter.nas~:/á.in.:':_~fu.~.J 
bargo algunos reportes la asocian con oligofrenia, tra~-

tornos psiquicos, de la sensibilidad, y alteraciones de-

la silla turca (82). Por otra parte tambien existen re--

portes con asociación con epitelioma vasocelular incluso 

considerándose por algunos autores como precancerosa (83, 

84) por lo que se recomienda en este padecimiento evitar 

la luz solar. 

Moniletrix es una gcnodermatosis de herencia autos~ 

mica dominante (34) rara y ademas poco diagnosticada prQ 

bablemente. Puede aco1npaftarse de queratosis pilaris me--

jor algo con la edad y durante el embarazo asi corno en 

el verano. No entraña mayores problemas que la aseases 

y fragilidad del cabello, algunos autores refieren mejo-

ria con corticoides sistórnicos (85). 
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CONCLUSIONES· 

.. ·,' . -,_ ' ,' ( .. 
?) • La frecuencia de genode:l:-matosis. \ii'stas en- la consul-

ta de primera vez.en el ~~~:f;·~>_,~~-~-~-~~~-¡6,9iCo' Ladis--
,_,::_- -_¿~ .. ,-~-

lao de la Pascua/ en ~í: periodo,de :Enero de 1982 a -
.' ~- .i- .. - , - .. -.. ' - ' ., r '• ' ' ... 

Diciembre·· ·d~ i98¡,:;!.i.i.~~·(;~~\~;:c~:: / . 
. - ,,-. : -·,· --" .. - . -~: ·:, _ _ ').' .· 

2). Las ·10 genoaaf·~~·f~~i·~~~~:~-~~<f~k-~~ti~~t.es encontradas fu!! 
;',' - ':.';;)¡.~:-;,;J~-:::/;,-:':_::;;:- ,· -.-. i';/' , .. 

ron: '~'::~. - '1 ~,~,.~;,.,_':;::-~-;-. ~~:;:: 
'"~~ .. ·~ :·- .. ·;:;y-~_';•'.'):;··;, ;-. 

. -~'.:·:.::·i::-:~L .. -~~: : .. ,. .-, .. __ -- :: ::. 
2 > I~-t'i'OS.ts·~:::_::é~~-'~ 2:;:_:~.~,:-\ -::-·:·-·:_-·- ·_ - _:-. .: .····· . . . . . . ..... ', . 
3) • 

4). 

• ~ -;:_.,,,;~ '.{ · i':·:;,'.'L ''c'°'''{c';. ' ," ', 0

"-

Pil::iriaa .l.s c; Rubra. i?il.i.ris 

Ma~~~6;i·~'~SiS·-:->.- -. - -

5) •. Neurofibfori;;.i:b~.l.s 

6). Queratodermia'Palmo·Plantar 
,--,::-::'c'.:-1.::,: 

7 l ; .· Epiderrnoli~is Bulosa 
' - '"~: 

. 0> • T1'i~bi;;'Pit:eiÍbrií'iítasis NO.ltip1e 

9 l . · ~sdi~~~~f~~t~tie~osa 
.': .. ,:,·_.::~¿--~_>:_---.:,::zf,,~-;/":~-~-,;'.:>«·_-.(-. . .. -. 

10). rn~ontinerÍcia'•PiglÍienti 
. ,·.•;'· ·.-_·/_--• .",_;; .. -,:-,"' ,-_r·,, _. - , 

::;: ;._ ~.--e-. 0 .- -·-::-' .. ···'---

3) •. El sexo. mas •'fr·~~~ci~ternente. afectado fué el femenino-
...... ,._ '_:»> .'::-:·. __ ·_ -

con 638 pacie.rita·s lo· que corresponde al 58.57 % 

4). La mayoria:~e e~t~s genodermatosis comprometen de m_s 

nera importante la vida y/o la función del individuo, 

por lo tanto ameritan consejo genético y seguimient2 
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cl.1nico. 

S). Unicamente.al 3.7 % de los pacientes se les practicó 

estudio histopatológico. 

6). No existe una adecuada clasficaci6n de estas genode~ 

matosis por falta de pedegrees y recolección sistemll 

tizada de datos. 

7). Se propone una historia clinica genética enfocada a

las pádecimientos dermatológicos para una adecuada -

clasificación, control y seguimiento de estos pacie.n 

tes. 
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s.s. A. A.M.A.L.A.C. 

CENTRO DERMATOLOGICO LADISLAO DE LA PASCUA 

HISTORIA CLINICA DE GENODERMATOSIS. 

FICHA DE IDENTIDAD: 

.,.,.·,~._ ·-- . '-.·-~ -.,,~·><·~~'~.,.:;;}, ~-7(;:,;;_:y~- -· 

RESIDENCIA: ________ _:__·.:.·;..··;..\;..···_'Í-':<.....;.:..;;.;_·:·.;;'•_•··.;;.'-.;;.c~;-'·•_;;-'-;·_· ;..;..;...;;._;..._ __ 

OOMICit:.IOs ________ ......;;...;;..;;..;_.;;.;..;..;.....: . .:..'.:..' .:..·...;.·•TEL: _:_ .. ,_. -----

EOO. crvrr •• ___________ ._ .. _,_:;;~'b'~~¡t_;._'._:_;_.·._·.··-··------

ESTUDIO DERMATOLOGICO: 

TOPOGRAFIA.-

LOCALIZADA._ ______ -'DISEMINADA. _____ GENERAt:.IZADA_ 

SEG"IENTO (S) .REGIONES Y CARAS AFECTADAS: 

SIMETRICA: ASIMETRICA;. ______ _ 

LOCALIZACION ESPECIAL•------------------

"IORFOt:.OGIA: 

ASPECTO MONOMORFO: -------~PLIMORFO: 
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-, ',::-,,.· · ·~, · .. ·:,;<:, .. ·!· ,,_.,: ";~:~, V0<~_>;::. :' __ :·. -... :'·e 

RESTO 'riE »Lr1: PIEi:/:,)( ANEXOS,,, (palo icej as, pestarias y mucosas) 
'•''··' -'·.·-··~··· ... - .. ~'-i_·,;,'.:-'"-·:-·'--
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HISTORIA FAMILIAR: 

Anomalias Craneoencefalias Sordera Ceguera -

o Cataratas Crisis convulsivas Retardo men--

tal Alt. Dermatológicas Endocrinas Di.si. 

be tes Ilipertensión Pulmonares Cardio--

vasculares congw o adquiridas Gastrointestinales -

Esqueléticas Ele pa torre na les Prcmatu-

rez Abortos Recién nacidos muertos He-

matol6gicos Neuromusculare s Talla baja 

Cancer Got:.a Litiasis Fracturas 
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Problemas Psiquiátricos Otros: 

ANTECEDENTES PRENATALES: :-;_:.,;~·· ·_·-

. -~--

Edad: Padre -M~d~-~/~ ~:,;_:\ ~i::· \: =:. -----· --------· .. -,.-,---------
,_ ::~·: ;,~/ ·r,: 

Lugar de Orige'O. ______________ .... _:;:_._·¡:_·.:_,'. _____ '._--:: ___ _ 

:'.' "'.·! :.--:'-;. ,,-

.. ____ --;-,:'.:~ :_~- --<:,::.ea,ra,'.:.:>::::., .. : -· ... 
'.~;-.:- ·. ;.-::,·~:~;?>~~.;~:-~-:-::;:-;_;-.-. -'_--'-

Abortos ____ Ovitos _____ Cesareas ___ ...;· Prematúros_· _,..__ 

Gemelai:ea ___ Peso al Nac. Hermanos ___ ··_> __ ---~~_-'.,~.,..:."_-,:_,.,_; _~,.-'l_:~:-~,_;.;;.,.-,·:,.,·~:_-~~;-__ .. :'._·_.-__ :·:.,....-
·: :~;,·';'~;-•;;'. 

Consaguinidad. ________ Gesta 

Malformaciones Hermanos =-----------·-·_._·.:_~_>-_:~y_;;'c._~;_:i::_>.:._.g_;::_·_.':_· __ 

Edad gestacional Hermanos: 
:~~~::~.~~fI:\L~~\ --<·.:: • 

·--· 
Ingesta de Medicamentos Durante Embarazo (esped:lf'i~íÍl:') :'. ·. · 

Tabaquismo: ____ _ Alcoholismo: ____ _ Drogas _____ _ 

Enfermedades Durante el embarazo: _____________ _ 

Atención Prenata...._ _______ Arnenaza de Aborto _____ _ 

Parto eutócico• _________ _.,istocico'-----------

Peso al nacer __________ Talla al nacer. _______ _ 

Ictericia_ ____ _nlimentaci6n.__ ___ __;Ripcxia _____ _ 

Otros (especificar)•---------------------

l0,5 



EXPLORACcON FISICA: 

·,-,._ .. >' ,, .. .-.-.. -

... ; 

Temperatura 

PJ:EL Y ANEXOSr 

PELO: 

CARA: 

Pestaf'las. _________ · Ojos 
. ' • t'- .,,,.'.;:··"-:·:·,:-> \,\'."' 

Nar iz. __________ -'Boca ---'---'---"-.·_,·..;·"·_'-'·_·_·.\e_..;'..;'.;.<,_'=-"---
-·: ··;;•:-'': : .. ·.:',-:·; 

PABELLONES AURICULARES: __________ ,:-'.,,"-·:·._•:_':l:_:,_;._>,.;.:.;.:;_::_i-'"''-'--

CUELLO =-------------------'-:.:C-'""-':".;.·>_~ -~~~~,:~~=~~~~:=~;~~-~=-1~~~:~~~;~~:~-(=~~::~=~~=~:=~=~:'-::-_· _ 
".·.-

TORAX:. ___________ _ 

CAMPOS PULMONARES 

.-_•;, 

ABDOMEN:------------'-"-------------
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ANO:·-----------'----''--..,.---'-'----'·---'--~ 
',-.- ,·~ ;> <:::::: ~-

EXTREMIDADES: C:/. ·•· ·-, ,0· ·•, 
SUPERIORES:'-----·-·.,..~·"-;•;_···_,•-·.,.·•.__···-'·_.:._··.:..·_,· _.:.__;ce''-' .__¡__..:.._...;. 

.~'.;;~~f ;~~'.tt1if :;: ~!lf ;:;~~,,~:2~:·:~.~2~:J~{i~i~{:'~~:: 'i.~~:~= ·:. . 

·.· - . :":~ '. 
, .. '·.~ 

_,:_., .. , 

4).- TRATAMIENTO 

5). CONTROL Y SEGUIMIENTO: 

PERIODICIDAD DE LAS CITAS: __________ _ 

EXA\IENES DE CONTROL=--------·---------
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MANIFESTACIONES SUBSECUENTES PROPIAS ·DE. LA ENFERMEDAD Y 

EDAD DE APARICION: 

·~2~:L~~h~ YN~IJ:iiffrfi~~'.~~/é)i ~'1~~;:::--::~~1 :-ó:U.~ '-:,\;:~":;: ·,:~r:-:;:~ · 
COMPLICACIONE~ii~'.l(~:;~,iJ;;L''.' S~?UIMIENTO: • 

'.:;·_ ;.:·;-'-"-s·, < 

2). EXAMENES COMPLEMENTARIOS: 
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3). SOLICITUD DE INTERCONSULTAS: 

GENETICA : 

OFTALMOLOGIA 

ORTOPEDIA : 

MEDICINA INTERNA 

ENDOCRINOLOGIA 

PSIQUIATRIA 

O.R.L. 

ONGOLOGIA 

TRATA~IEN'I'OS PREVIOS Y/0 ACTUAL: -'--'-....;..~....;..~~-'-'"-'"--'--
:;,,. 

~:·.··_. ·~.\ :-:.,-:1:; ' 
;· ;::: -,,-._ -"-~1:! -·· ,--:~- ;· 

DtAGNOSrICO DEFINITIVO: 

NOMBRE DEL MEDICO: 

LUGAR Y FECHA: 
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s.s. A. A.M.A.L.A.C. 

CENTRO DERMATOLOGICO LADISLAO DE LA PASCUA 

GENODERMATOS IS 

PROTOCOLO DE MANEJO 

o .~ ...... Ul <D 
hoi.i..:,;ioto• , .................. 
.... .: .. ,;c.11.c.1• ... 1 

o \• ..... 
1). l\RBOL GENEALOGICO: 0-0 ® ,,,'lt. ........ "'"" .............. º' ... ~~,.,..,..., 

l'¡,-.olM•O 

I~ 
•..i-~1 
• h1:t JZf ... _ ... 
1hl<11 .. 

1"1'A'"' .... '' .,..ru,-•ol 

J. ........... -
i' 1 

............ 
•-IUfHIO 

i ób u., ......... " • ..,...,, 
1 IJ 

iXi 
P•f;•1..i..1 

ª" ,_ .. ' ""''-l··~· " ,..,oj,, ..... ..,. .. j, .. 
1 DrG .. , ........... 

o e.un '""""'ºe"' ifo 
........ t ... ~lt<I 

ll [l"'~i.1t1 

Ql (.!) " .......... ., ., .,....,.,1.u11 
~- '"' ...... , ... º"~ ,,., 2 J ....... :1.11111 

li Cll ....... : ...... D=O u"........, 
....... 1a0 1.1 , .. ,,c..,u~o1 

' 
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