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Resumen

Presentamos a una familia con onicodistrofia congénita de las veinte ufas asociada al desarrollo desde la pubertad de multiples formaciones quisticas
amarillentas en la mitad superior del cuerpo, especialmente en la caray el tronco. El estudio histolégico de estas lesiones quisticas demostré que se tra-
taba de esteatocistomas. Debido a la asociacion de paquioniquia congénita y esteatocistomas multiples pensamos que nos encontramos ,segun la cla-
sificacion propuesta por Schonfeld, ante un nuevo caso familiar de sindrome de Jackson-Sertoli.

(E. Roche Gamén, L. Mahiques Santos, JJ Vilata Corell, I. Febrer Bosh, JM Fortea Baixauli. Paquioniquia congénita y esteatocistomas multiples. Un nuevo caso familiar de sin-
drome de Jackson-Sertoli. Med Cutan Iber Lat Am 2009;37(3):135-138)
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Summary

We report a family with congenital onychodystrophy of twenty nails and the development since de puberty of multiple yellow-colored nodular cystic
formations on the mid-upper body, especially on the face and trunk. The anatomopathologic study of the cystic lesions showed that they were steato-
cystomas. On the basis of the association of pachyonychia congenita and steatocystomas multiplex we believe that this family could be considered fol-
lowing the Schonfeld classification as a new familial case of Jackson-Sertoli syndrome.

Key words: pachyonychia congenita, steatocystoma, steatocystomas multiplex, Jackson-Sertoli syndrome.

La paquioniquia congénita (PC) fue descrita por primera vez ficacion de las numerosas manifestaciones clinicas asocia-
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por Muller en 1904[1], aunque previamente en 1716 Carl
Musaeus ya habifa estudiado en su tesis doctoral el caso de
una mujer joven “con ufias monstruosas”[2]. En 1906,
Jadassohn y Lewandonsky[3] observaron un nuevo caso y
desde entonces el sindrome ha sido conocido con sus nom-
bres. El término de esteatocistoma multiple (EM) fue acufa-
do por Pringle en 1899 pero fueron Dubreuillh y Auche quie-
nes observaron la caracteristica presencia de glandulas
sebaceas en la pared de estos quistes[4]. Posteriormente en
1943, Ormsby y Montgomery establecieron la primera clasi-

das a la PC. Segun la reciente clasificacion propuesta por
Schonfeld[6] nuestros pacientes representan un nuevo caso
familiar de sindrome de Jackson-Sertoli.

Caso clinico

Mujer de 34 afios, carente de otros antecedentes de interés,
que presentaba desde el nacimiento una distrofia de las
veinte ufias que aparecian engrosadas, endurecidas, con
disqueratosis subungueal y mostraban un color amarillento
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Figura 1. Onicodistrofia de todas las uhas de la mano.

(Figuras 1y 2). Ademas asociaba la aparicién progresiva
desde la pubertad de multiples lesiones localizadas particu-
larmente en el térax (Figura 3), la frente (Figura 4), el cuello,
las axilas y area proximal de extremidades. Clinicamente
tenfan apariencia quistica, eran redondeadas, bien delimita-
das, de consistencia sélida, del color de la piel normal o
amarillentas, entre 0,2y 1,5 cm de tamafio. Eran asintomati-
cas aunque raramente se inflamaban y resultaban doloro-
sas. Otras caracteristicas clinicas que presentaba la pacien-
te eran una alopecia difusa y pies cavos.

Las lesiones cutédneas eran cada vez mas humerosas oca-
sionandole un trastorno estético y secundariamente psicologi-
€0, que motivaron la consulta médica. Primeramente realiza-
mos la extirpacion de dos de las lesiones del torax. El estudio

Figura 2. Las ufias aparecen engrosadas, amarillentas y con dis-
queratosis subungueal distal.
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Figura 3. Esteatocistomas en el térax.

anatomopatoldgico confirmé que se trataban de esteatocisto-
mas, mostrando un lesion quistica en la dermis media, con las
paredes plegadas y constituidas por 3 6 4 capas de epitelio
escamoso estratificado carente de estrato granuloso. En la
pared caracteristicamente se apreciaban grupos de sebocitos
constituyendo l6bulos sebaceos (Figura 5).

Posteriormente le seguimos extirpando los esteatocisto-
mas de mayor tamafio y los que estaban localizados en
zonas mas visibles, mediante incision central y drenaje con
resultados estéticos aceptables por la paciente. El contenido
de estos esteatocistomas es un liquido aceitoso, amarillento
e inodoro.

La paciente conocia el caracter familiar de esta altera-
cion que afectaba a varios miembros de su familia, en su
linea paterna, a lo largo de cuatro generaciones (Figura 6).
Las lesiones seguian el mismo curso clinico, la paquioniquia
estaba presente al nacimiento y los esteatocistomas se des-
arrollaban a partir de la pubertad y aumentaban en nimero
progresivamente. Dos de sus tres hijos, una nifia preadoles-
cente, y un nifio de 3 afios (Figura 7) presentaban paquioni-

Figura 4. Esteatocistomas en la frente.
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Figura 5. Onicodistrofia de las manos en el hijo de 3 anos.

quia congénita desde el nacimiento aunqgue sin esteatocisto-
mas hasta la fecha. Desconocia la presencia de otras mani-
festaciones clinicas como denticiéon precoz en ninguno los
miembros afectos.

Comentario
La PC es una enfermedad genética infrecuente que se
hereda con un caracter autosémico dominante con un alto
grado de penetracion[6], que puede ser producto de dos
genes adyacentes[7]. Algunos autores, sin embargo, han
sugerido un modo de herencia autosémico recesivo[8].
También se ha descrito una variante en la que los pacien-
tes desarrollan las manifestaciones clinicas en la adoles-
cencia o la vida adulta, denominada paquioniquia congé-
nita tarda[9].

Los esteatocistomas son lesiones hamartomatosas origi-
nadas en la union pilosebéaceal4, 10-12]. A veces aparecen
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Figura 6. Arbol genealdgico. Negro: afectos, azul: no afectos,
flecha pacientes.

Figura 7. Lobulo de sebocitos en la pared del quiste. (Hemato-
xilina-eosina x 100).

con una herencia autosdémica dominante pero méas a menu-
do son esporadicos. Ambas presentaciones, la hereditaria y
la esporadica, afectan por igual a ambos sexos[4]. Aunque
su origen no esta del todo aclarado, los resultados de estu-
dios basados en la expresion de citoqueratinas en la pared
de los quistes han mostrado que los esteatocistomas pre-
sentan caracteristicas de los ductos sebaceos, siendo positi-
vos para CK14 y CK 17 (13). La CK17 se expresa en varias
estructuras epiteliales, fundamentalmente en el lecho
ungueal, el foliculo piloso y las glandulas sebaceas, distribu-
cién concordante con los tejidos afectos en los pacientes
con paquioniquia congénita.

La principal manifestacién de la PC es la onicodistrofia
de todos los dedos de las manos y de los pies. Las ufias apa-
recen engrosadas y endurecidas, muestran una coloracion
amarillenta, disqueratosis ungueal, grados variables de
angulacién hacia el centro con hipercurvatura, fragilidad
distal y fragmentacion del borde libre.

Existen numerosas manifestaciones clinicas asociadas a
la PC. Las mas frecuentes son alteraciones distréficas de las
ufias, queratosis palmoplantar, anormalidades del pelo, leu-
coqueratosis mucosa, queratosis folicular, formacion de
ampollas, disqueratosis corneal , erupcién dental precoz,
cataratas, nevus blanco esponjoso congénito, alopecia,
queilitis angular, lesiones laringeas y retraso mental[5].
Otras asociaciones menos frecuentes son esteatocistomas
multiples, quistes dermoides, vitiligo, esquizofrenia, depre-
sién, epilepsia, migrafias, polidactilia, microcefalia, sindro-
me de Lesch-Nyhan y enfermedad de Kyrle[14]. La PC se
caracteriza por una extremada variabilidad fenotipica, que
podria estar determinada por la mayor o menor penetrancia
de alelos de un mismo gen[15].

En la reciente clasificacion de PC realizada por Schon-
feld (6) en 1980, se contemplan tres grupos:
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— Tipo A o Sindrome de Jadassohn-Lewandowsky: pue-
den presentar distrofia ungueal simétrica, hiperqueratosis
palmoplantar, queratosis folicular, formacién de ampollas,
leucoqueratosis oral, ronquera, alteraciones del pelo e hiper-
hidrosis.

— Tipo B o Sindrome de Jackson-Sertoli: pueden pre-
sentar los hallazgos del tipo A asociados a esteatocistomas
multiple y erupcion dental neonatal.

— Tipo C o Sindrome de Schaffer-Brunauer: incluye los
hallazgos del tipo A con disqueratosis corneal.

Los EM, aparecen en la adolescencia o la juventud, y se
desarrollan debido a la influencia de los andrégenos aumen-
tando en nimeroy tamafiol4, 16, 17], y en muy pocos casos
se han descrito al nacimiento. Aparecen como nédulos fir-
mes o elasticos, amarillentos o del color de la piel normal y
contienen un liquido oleoso amarillento[18]. La localizacion
mas frecuente es el tronco, principalmente preesternal, las
extremidades proximales y las axilas, aunque pueden apare-
cer en otras localizaciones como el cuello, el cuero cabellu-
do, el abdomen, las nalgas y con menos frecuencia en la
cara o los genitales[4, 11, 19, 20], las manos[21], las pal-

mas y las plantas[12]. La mayoria de las lesiones permane-
cen asintoméaticas pero como en nuestra paciente en ocasio-
nes pueden sufririnflamacién y drenaje[22].

Han sido descritos algunos hallazgos de laboratorio aso-
ciados a la PC que incluyen eosinifilia, niveles elevados de
IlgM e hipogammaglobulinemial6].

Los esteatocistomas al tratarse de lesiones benignas no
precisan tratamiento, salvo por motivos cosméticos. El trata-
miento con antibidticos, la incision y el drenaje se recomien-
da en las formas supurativas. La aspiracion del contenido de
los grandes quistes o el tratamiento con isotretinoina tépica
u oral presentan altas tasas de recurrencias[23, 24]. Otras
opciones son la crioterapia, la excision quirdrgica o el laser
CO2. Esta ultima opcién puede ser adecuada en pacientes
con lesiones multiples y/o localizadas en areas inestéti-
cas[25].

En conclusion , presentamos un caso familiar de paquio-
niquia congénita asociada esteatocistomas multiples a lo
largo de cuatro generaciones. Aunque no refieren otras
manifestaciones clinicas asociadas a la PC que se describen
en la clasificacién creemos que se trata de una caso familiar
de sindrome de Jackson-Sertoli paucisintomatico.
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hidrosis: treatment with an alcoholic solution
of aluminium hexahydrate- a simple method
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