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Pachyonychia Congenita

Pachyonychia congenita (PC) es una condicién genética rara que se transmite a través de las familias. Afecta
varias partes del cuerpo, incluyendo la piel, las ufias, el cabello y los dientes. El nombre "pachyonychia"
proviene de palabras griegas que significan "ufias gruesas" porque la condicidn es principalmente conocida
por causar ufias engrosadas. PC ocurre debido a cambios en uno de cinco genes que producen proteinas de
queratina. Estas proteinas son importantes para mantener la piel, las ufias y el cabello fuertes y saludables.
Cuando estos genes se alteran, afecta la formacion de queratina, causando los sintomas observados en PC.

Etiologia Genética y Fisiopatologia

PC es causada principalmente por cambios en los genes que producen proteinas de queratina, las cuales son
esenciales para la resistencia y estructura de los tejidos. Estas mutaciones genéticas causan problemas con
los filamentos de queratina, llevando a tejidos debilitados. Las queratinas son clave para mantener intactos
los tejidos epiteliales, como los de la piel y las ufias. Cuando estas queratinas no funcionan correctamente,
resulta en sintomas como ufias engrosadas, piel engrosada (callos), y manchas blancas en la boca
(leucoqueratosis oral).

PC se divide en dos tipos principales basados en las mutaciones genéticas especificas involucradas. PC tipo
1, también conocida como Pachyonychia Congenita Clasica, es causada por mutaciones en los genes KRT6A
0 KRT16. PC tipo 2, o Sindrome de Jadassohn-Lewandowsky, se debe a mutaciones en los genes KRT6B o
KRT17. Ambos tipos comparten sintomas similares, pero hay algunas diferencias en como aparecen.

Manifestaciones Clinicas
PC involucra varias caracteristicas clinicas que pueden variar en como aparecen y qué tan severas son,
incluso dentro de la misma familia. Las caracteristicas principales incluyen:

> Uiias Engrosadas (Pachyonychia): El sintoma mas notable, donde las ufias se vuelven gruesas,
opacas, amarillas, y a menudo dolorosas. Esto usualmente comienza en la infancia y puede hacer
dificil el aseo personal, a veces llevando a infecciones.

> Queratodermia Plantar: Se forman callos dolorosos en las plantas de los pies, lo que puede hacer
caminar dificil. Estos callos pueden causar dolor significativo debido a presion o friccién, y su
severidad puede variar.

> Leucoqueratosis Oral: Aparecen manchas blancas dentro de la boca, especialmente en las mejillas
y garganta. Estas pueden hacer dificil tragar y aumentar el riesgo de infecciones.

> Quistes y Anormalidades Foliculares: Los quistes en la piel, como quistes epidermoides, son
comunes en PC. Estos quistes, a menudo llenos de queratina, pueden ser dolorosos o incomodos y
pueden desarrollarse en cualquier parte del cuerpo.

> QOtras Caracteristicas: Las personas con PC a menudo tienen problemas capilares, como cabello
fragil o escaso. Los problemas dentales también son comunes, haciendo dificil masticar o causando
sensibilidad dental.



OASIS Ph: (956) 971 - 0404

DERMATOLOQGY .
GROUP www.oasisderm.com

Diagndstico

El diagnoéstico de PC tipicamente se hace a través de una evaluacidn clinica, donde un proveedor de atencion
meédica busca los signos caracteristicos como ufias engrosadas, callos dolorosos, manchas blancas en la
boca (leucoqueratosis oral), y quistes. Para confirmar el diagnéstico, se pueden hacer pruebas genéticas
para detectar mutaciones en genes especificos de queratina. Estas pruebas son cruciales para distinguir PC
de otras condiciones que tienen sintomas similares en la piel, como epidermélisis bullosa o ictiosis
congénita.

Manejo y Tratamiento
Actualmente no hay cura para pachyonychia congenita (PC), por lo que el enfoque del tratamiento esta en
aliviar sintomas y mejorar la calidad de vida. Los planes de tratamiento se personalizan basados en la
severidad de los sintomas y cuanto afectan las actividades diarias. Las estrategias clave de manejo incluyen:
> Cuidado de los Pies y Manejo de Queratodermia Plantar: El cuidado adecuado de los pies es
esencial para manejar los callos dolorosos. Esto puede involucrar el uso de cremas hidratantes,
agentes queratoliticos (como urea o acido salicilico), y 1a remocidn regular de callos. Usar zapatos
suaves y acolchados y usar ortéticos puede ayudar a reducir presiéon y proporcionar comodidad.
> Cuidado de las Uiias: Las ufias engrosadas pueden necesitar corte regular, y los tratamientos
antifiingicos pueden ayudar a prevenir infecciones. En algunos casos, procedimientos quirdrgicos
como remocion o modificacidn de ufias pueden ser necesarios para aliviar molestias.
> Cuidado Oral: Una buena higiene oral y evitar irritantes son importantes para manejar la
leucoqueratosis oral. Tratamientos topicos como corticosteroides o retinoides pueden ayudar a
reducir el tamafio de las lesiones y aliviar molestias.
> Remocion de Quistes: Si los quistes en la piel causan dolor o se infectan, pueden necesitar ser
removidos quirdrgicamente. Sin embargo, los quistes pueden regresar con el tiempo.
> Medicamentos: Para queratodermia severa, tratamientos sistémicos como retinoides (p. €j.,
acitretina) pueden ser prescritos, aunque pueden no funcionar para todos y pueden tener efectos
secundarios.
> Cuidado de Apoyo: Se recomienda consejeria genética, especialmente para individuos con
miembros de la familia afectados por PC. El diagndstico temprano y un enfoque de cuidado
multidisciplinario pueden ayudar a prevenir complicaciones y mejorar la calidad de vida. El apoyo
psicolégico, como unirse a grupos de apoyo como el Proyecto Pachyonychia Congenita, puede ser
beneficioso para lidiar con los desafios emocionales y sociales de vivir con esta condicidn crénica.

Conclusion

Pachyonychia congenita es un trastorno genético raro que afecta las uas, la piel y las membranas mucosas,
causando sintomas como ufias engrosadas, callos dolorosos, y lesiones orales. Mientras no hay cura para la
condicion, varios tratamientos pueden ayudar a manejar sintomas y mejorar la calidad de vida. El
diagndstico temprano y el monitoreo continuo son clave para el manejo efectivo. Los planes de tratamiento
se personalizan para abordar los sintomas especificos y necesidades de cada individuo. El apoyo de
proveedores de atencién médica, consejeros genéticos, y grupos de apoyo puede ser invaluable para ayudar
a los individuos a lidiar con los desafios fisicos, emocionales y sociales de vivir con pachyonychia congenita.



OASIS Ph: (956) 971 - 0404

DERMATOLOGY

GROUP www.oasisderm.com
Referencias
< Gholam, A. H,, Shahbazi, M., & Banihashemi, A. (2023). Pachyonychia congenita: Pathophysiology, diagnosis, and
management strategies. Dermatology Clinics, 41(2), 161-169. https: i.org/10.1016/j.det.2022.10.

« Miiller, H, Gindele, R., & Haneke, E. (2020). Pachyonychia congenita: A review of clinical manifestations and
treatment options. Journal of the American Academy of Dermatology, 83(1), 30-40.
https://doi.org/10.1016/j.jaad.2020.01.050

< Zhao, Y, Wang, H., & Zhang, S. (2022). Genetic insights into pachyonychia congenita: Current understanding and
future perspectives. Journal of Investigative Dermatology, 142(5), 1227-1236.

https://doi.org/10.1016/1.jid.2021.09.026



https://doi.org/10.1016/j.det.2022.10.002
https://doi.org/10.1016/j.jaad.2020.01.050
https://doi.org/10.1016/j.jid.2021.09.026

