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Enfermedad de Darier

La enfermedad de Darier, también conocida como queratosis folicular, es una afecciéon cutanea hereditaria
rara caracterizada por lesiones oscuras, escamosas y pruriginosas, principalmente en el pecho, espalda,
orejas, frente, cuero cabelludo, cuello e ingle. Estas lesiones similares a verrugas pueden ser desfigurantes y
pueden producir un olor desagradable, a menudo acompafnadas de cambios en las uflas y membranas
mucosas. Aunque la gravedad varia con el tiempo, es una condicion crénica que persiste toda la vida y no
aumenta el riesgo de cancer de piel.

Etiologia y Base Genética

La enfermedad de Darier es causada principalmente por mutaciones en el gen ATP2AZ2, que codifica la
proteina ATPasa de calcio tipo 2 del reticulo sarcoplasmico/endoplasmico (SERCA2). Estas mutaciones
interrumpen la diferenciacion e integridad de la piel. La enfermedad sigue un patrén de herencia
autosémica dominante, dando a un padre afectado al menos un 50% de probabilidad de transmitir la
mutacion a sus hijos. Sin embargo, también puede ocurrir esporadicamente sin antecedentes familiares.
Ademas de los sintomas cutdneos, la enfermedad de Darier puede estar asociada con trastornos del
comportamiento, como ansiedad y depresion, y, en casos raros, discapacidad intelectual.

Caracteristicas Clinicas y Factores de Riesgo

La enfermedad de Darier tipicamente comienza en la primera o segunda década de la vida, con sintomas
que se vuelven mas notorios durante la adolescencia. Puede empeorar por el calor, humedad, exposicion
solar, trauma e infecciones bacterianas.

La caracteristica principal es:

> Parches costrosos y escamosos que a menudo causan picazén, comunmente ubicados en areas
flexurales como el pecho, espalda e ingle. Remover estas costras puede revelar aberturas similares a
hendiduras o erosiones.

> Papulas/hoyos queratéticos palmarés

> (Cambios en las ufias, incluyendo bandas de rayas rojas y blancas longitudinales alternadas con
escotaduras distales en forma de "V"..

> Las membranas mucosas, particularmente en la cavidad oral, pueden mostrar lesiones similares a
empedrado en las mejillas, paladar y encias.

Diagnoéstico

Aunque el diagnéstico de la enfermedad de Darier es principalmente clinico, las pruebas genéticas para
identificar mutaciones en el gen ATP2A2, junto con la biopsia de piel, pueden ayudar a confirmar el
diagndstico, particularmente en casos atipicos

Manejo y Opciones de Tratamiento
Actualmente no existe cura para la enfermedad de Darier, y el tratamiento se centra en manejar los
sintomas y mejorar la calidad de vida. Los enfoques recomendados incluyen:
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Medidas Preventivas: Los pacientes deben evitar desencadenantes como calor excesivo, humedad y
exposicion solar, particularmente en verano. Usar protector solar y ropa transpirable de algodén es
esencial para prevenir brotes.

Tratamientos Tépicos: Para lesiones localizadas, los humectantes con urea o acido lactico pueden
reducir la descamacidn. Los corticosteroides topicos de potencia baja a media pueden ayudar con la
inflamacidn. Los retinoides tépicos como tazaroteno y adapaleno promueven la renovacién celular y
reducen la hiperqueratosis, aunque pueden causar irritacién cutanea.

Tratamientos Sistémicos: Para casos mas severos, los retinoides orales como acitretina e
isotretinoina reducen efectivamente la formacidn de lesiones pero pueden causar efectos
secundarios, incluyendo sequedad y fotosensibilidad. Su uso esta contraindicado en mujeres en
edad fértil debido a su riesgo de defectos congénitos.

Tratamientos Quirtirgicos y con Ldser: Las opciones quirurgicas, como dermoabrasion y
electrocirugia, pueden usarse para remover lesiones desfigurantes. Los tratamientos con laser,
incluyendo laseres de CO2 y fraccionados, han mostrado promesa en mejorar la apariencia de la piel
y lograr remisidn a largo plazo.

Pronéstico
La enfermedad de Darier es una condicidn de por vida con sintomas fluctuantes. Con tratamiento adecuado,
muchos pacientes pueden manejar sus sintomas y llevar vidas normales, pero la enfermedad ain puede

afectar la apariencia y calidad de vida, especialmente si las lesiones son extensas o en areas visibles.

Conclusion

La enfermedad de Darier es un trastorno cutaneo hereditario raro caracterizado por lesiones escamosas y
pruriginosas e involucro de ufias y mucosas. El manejo se centra en el alivio sintomatico, usando
tratamientos como terapias topicas, retinoides sistémicos y cirugia. La mayoria de los pacientes pueden

manejar efectivamente la enfermedad con el cuidado adecuado.
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