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Resumen

Introducciéon: Las manifestaciones dermatoldgicas en el momento del diagnostico de fibrosis
quistica son infrecuentes. Objetivo: Describir el caso de una lactante con una presentacion
dermatologica no habitual de fibrosis quistica. Caso Clinico: Lactante que a los 2 meses de edad
presenta un mal incremento pondoestatural. A los 4 meses presenta exantema cutaneo, edema
y pelo gris. Dentro de su estudio se evidencia hipoproteinemia y anemia, y se confirma el diag-
nostico de fibrosis quistica mediante el estudio genético. Las alteraciones dermatologicas se
revirtieron completamente tras la instauracion de la terapia de reemplazo con enzimas pan-
creaticas. Este es el segundo caso reportado de pelo gris en nifios con esta enfermedad. Conclu-
sion: En niflos con malnutricion que desarrollan alteraciones de la piel y fanéreos debemos
sospechar enfermedades metabdlicas como fibrosis quistica.
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Cutaneous manifestations of cystic fibrosis in an infant: acrodermatitis enteropathica
and gray hair

Abstract

Introduction: Cutaneous manifestations at the time of CF diagnosis are rare. Objective: To
describe the case of an infant with an unusual cutaneous presentation of cystic fibrosis. Case
report: The case is presented of an infant with delayed physical growth at two months, and at
the age of four months, presented with a skin rash and gray hair. Tests revealed the presence of
hypoproteinemia and anemia, with the diagnosis of Cystic Fibrosis being confirmed by genetic
testing. The rash was completely resolved after pancreatic enzyme replacement therapy. This
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is the second gray hair case reported in children with this disease. Conclusion Metabolic disea-
ses such as cystic fibrosis should be suspected in malnourished children who develop skin disor-

ders.

Copyright © 2014 Sociedad Chilena de Pediatria. Published by Elsevier Espana, S.L.U. This is an open-access
article distributed under the terms of the Creative Commons CC BY-NC ND Licence (http://creativecom-
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Introduccion

La acrodermatitis enteropatica (AE), descrita por primera
vez en 1942, es un trastorno hereditario raro, autosémico
recesivo relacionado con la malabsorcion de zinc, debido a
una mutacioén de su proteina ligando. La dermatitis (acral y
periorificial), alopecia y diarrea constituyen la triada clasica
de la enfermedad, aunque esta se observa solo en el 20% de
los pacientes. Otros hallazgos asociados son anorexia, retra-
so del crecimiento, cambios de humor, trastornos neuroldgi-
cos, infecciones recurrentes, onicodistrofia, paroniquia,
blefaritis y conjuntivitis. Las manifestaciones cutaneas in-
cluyen erupciones eritematoescamosas, costrosas, psoriasi-
formes y/o vesiculoampollares que afectan mas
acentuadamente a la zona distal de las extremidades y el
area del panal. Al iniciar la terapia con zinc se observa una
rapida resolucion de las lesiones cutaneas?>.

Otras condiciones, tales como trastornos metabolicos®"y
dentro de estas la fibrosis quistica (FQ), pueden tener mani-
festaciones cutaneas similares a las de la AE y pueden ser
histologicamente indistinguibles'’'2. El término AE-simil se
ha utilizado para describir tales casos'>'4.

La FQ es la enfermedad autosomica recesiva letal mas
frecuente en la poblacion caucasica®™. La presentacion clini-
ca habitual incluye afectacion pulmonar, insuficiencia pan-
creatica y niveles elevados de cloruro en el sudor. En
aproximadamente el 90% de los nifios con FQ se manifiestan
sintomas pulmonares y gastrointestinales clasicos. Algunos
nifos presentan solo hipoproteinemia, edema y anemia, lo
que se asocia a una alta morbilidad y mortalidad'®2.

En 2011, Dalgic informo el caso de un nifilo con FQ cuyo
cabello se torno gris a los 3 meses de edad. El pelo volvio a
su color normal después de haber iniciado el reemplazo de
enzimas pancreaticas. Esta es la primera descripcion
de pelo gris como un signo de FQ*.

Figura 1.

Coloracion gris en tercio proximal de cabello.

Nuestro objetivo es describir el caso de una lactante de
5 meses de edad que consultd por un exantema del tipo AE-
simil y cabello gris, y en la cual finalmente se llego al diag-
nostico de FQ. Nuestro paciente es el segundo caso
reportado con esta presentacion clinica.

Caso Clinico

Recién nacido a término, sexo femenino, adecuado para la
edad gestacional, producto de un embarazo controlado fi-
siologico, sin antecedentes morbidos perinatales. Padres no
consanguineos, sin antecedentes moérbidos familiares. Ali-
mentada con lactancia materna mas formula. A los 2 meses
de edad se observo un incremento pondoestatural anémalo.
Y aproximadamente a los 4 meses desarrollé un exantema
eritematoso escamoso en la zona del panal, por lo cual reci-
bid corticoides y antimicéticos topicos, sin respuesta. Los
padres observaron que su pelo comenzaba a aclararse. Las
lesiones cutaneas se extendieron luego a la cara, el tronco y
las extremidades.

Ingreso6 en nuestra unidad a los 5 meses de vida. Su peso y
talla para la edad se encontraban bajo el percentil 3 de las
curvas del CDC. Estaba inquieta, irritable, con edema de las
extremidades superiores e inferiores, extensas placas erite-
matoescamosas y erosiones localizadas en el tercio inferior
de la cara, el tronco, las extremidades superiores e inferio-
res y la zona del panal. Sin afectacion de los pliegues, el
cuero cabelludo, las mucosas ni las unas. En el tercio proxi-
mal de su cabello presentaba una coloracion gris (figs. 1y 2).

El estudio de laboratorio mostré deficiencia de zinc con
un nivel de 0,46 mg/L (0,79-1,7 mg/L), proteinas séricas
totales 2,8 g/dl (6,1 a 7,9 g/dl), albuminemia 1,2 g/dl
(3,8 a 5,4 g/dl), hemoglobinemia 9,9 g/dl (10,5 a 13,5 g/

Figura 2.
calizadas en cara tronco y extremidades.

Extensas placas eritematoescamosas y erosiones lo-
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dl), aspartato aminotransferasa 324 U/L (5-32 U/L), alani-
na aminotransferasa 144 U/L (5-31 U/L), gammaglutamil
transferasa 82 U/L (5-36 U/L), y recuento de leucocitos
18,200/mm?3 (6,000 a 17,500/mm?). La IgE para proteina
de leche de vaca fue de 0 kU/L (negativo). VDRL no reac-
tivo. Test del sudor 128,2 mmol/L (positivo > 60 mmol/L).
Analisis de grasa en deposiciones negativo. Cultivo de se-
crecion bronquial (+) para Klebsiella pneumoniae y Candi-
da albicans. Se efectu6 biopsia de la piel del muslo
izquierdo, en la cual se observé paraqueratosis confluen-
te, epidermis superior levemente palida y escaso infiltra-
do linfocitico perivascular. En la microscopia de luz (ML)
el pelo se observaba blanco, delgado y de distintos diame-
tros (fig. 3).

Se realizd un estudio genético, que mostro delecion pF508
y R1162X, con lo cual se confirma el diagnostico de FQ.

La paciente recibio tratamiento con zinc, hierro, vitami-
nas y enzimas pancreaticas ademas de emolientes topicos.
Las lesiones cutaneas se resolvieron a las 2 semanas (fig. 4)
y su cabello comenzd a crecer con coloracion normal des-
pués de 2 meses de haber iniciado esta terapia (fig. 5).

Discusion

Las lesiones cutaneas tipo AE-simil pueden deberse a nume-
rosas etiologias*®*?¢. Hansen et al, en 1983, describen una
erupcion AE-simil como manifestacion inicial de FQ en un
lactante™. Las alteraciones cutaneas como signo de presen-
tacion de FQ son raras; se han reportado menos de 30 casos
en la literatura médica*'2141723,

La FQ debe considerarse en el diagndstico diferencial de
ninos malnutridos y exantema cutaneo que presentan cua-
dro sugerente de AE y desnutricion calorico-proteica asocia-
da. Ademas, en la FQ, la deficiencia de acidos grasos
esenciales y/o de proteinas pueden causar lesiones cuta-
neas AE-like incluso con niveles normales de zinc>.

El diagnostico de manifestaciones en el pelo provocadas
por déficit nutricional se basa en una detallada historia de
habitos nutricionales que debe incluir los 4 meses previos al
inicio del trastorno?. La repigmentacion observada en el ca-

Figura 3. Microscopia de luz que muestra coloracion blanque-
cina y diferentes diametros de cabello.
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Figura 4. Fotografia de la piel del paciente que muestra reso-
lucion de lesiones cutaneas a las 2 semanas de tratamiento.

Figura 5.
terapia.

Fotografia del cabello del paciente a los 2 meses de

bello de nuestra paciente tras haber iniciado la terapia de
reemplazo enzimatico sugiere que la deficiencia de protei-
nas y/u oligoelementos puede ser la causa principal de su
pelo gris. Ejemplos de esta condicion son el caso de un lac-
tante reportado por Dalgic?* y el de un hombre de 30 afos
con enfermedad celiaca que present6 decoloracion repenti-
na de su cabello®.

Al observar el cabello de pacientes con AE en la ML pode-
mos encontrar el pelo corto, muy delgado®' y frecuentemen-
te con una apariencia en forma de huso debido a las
variaciones de diametro®, hallazgos muy similares a los en-
contrados en nuestra paciente.

En conclusion, los pacientes que padecen FQ pueden pre-
sentar manifestaciones dermatologicas, las cuales se debe-
rian en parte al sindrome malabsortivo que acompana a la
enfermedad, y dentro de estas no debemos olvidar la eva-
luacion del pelo, cuyas alteraciones pueden ser un signo
mas que nos debe hacer sospechar FQ.
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