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INTRODUCCION

La queratodermia acuagénica es infrecuente en Pediatria. Se
caracteriza por la aparicion (o empeoramiento) de lesiones
edematosas y papulas blanquecinas, maceradas y conflu-
yentes, con o sin prurito o quemazén, en palmas o plantas
tras contacto con agua; con cierta mejoria tras el secado.
Debido a la relacion con el espectro clinico de la fibrosis quis-
tica (FQ) se recomienda realizar, tras el diagnoéstico, test del
sudor y estudio genético para poder detectar formas de FQ
con fenotipo menos grave o relacionados con la FQ. Nuestro
paciente es un heterocigoto compuesto de dos variantes pa-
togénicas. Ello permite, mediante consejo genético, reducir
el riesgo de FQ en sus descendientes y la deteccion de casos
familiares.

CASO CLINICO

Nifo de 10 afios que consulta por rugosidad y maceracion
de las manos que empeora tras contacto con el agua; de 6
meses de evolucidn, sin prurito ni dolor.

Sin antecedentes familiares ni personales de interés.

En la exploracién, tras contacto con el agua, se observan le-
siones blanquecinas confluyentes maceradas, con dermato-
glifos acentuados, en ambas manos. No dishidrosis (fig. 1).
Tras secado se observan lesiones residuales maceradas des-
camativas (fig. 2).

Ante la sospecha clinica de queratodermia acuagénica, se
prescribe tratamiento tépico con cloruro de aluminio al
20% y crema de urea. Se solicita test del sudor, con un re-
sultado de 46 mmol/I (patolégico >60 mmol/I), y secuen-
ciacion del gen CFTR por técnica NGS, que detecta dos va-
riantes patogénicas en heterocigosis compuesta. Una de
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Figura 1. Mano izquierda del paciente:

maceracion dérmica, dermatoglifos acentuados
tras contacto con el agua

Figura 2. Mano izquierda del paciente:

lesiones descamativas tras el secado
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ellas, la mas frecuente, asociada a FQ (c.1521 1523del
[p.Phe508del]) y la otra, infrecuente, relacionada con tras-
tornos asociados al gen CFTR: (c.772A>G [p.Arg258Gly]);
demostrando el caracter de doble heterocigoto del pacien-
te. Buena evolucion tras iniciar tratamiento topico. Sin sin-
tomas respiratorios ni digestivos.

CONCLUSIONES

+ Ante el diagnéstico de queratodermia acuagénica se debe
incluir entre las posibles causas la FQ o variantes patogéni-
cas del gen CFTR relacionadas con la FQ (agenesia bilateral
de deferentes o bronquiectasias).

+ No todos los pacientes con FQ presentan test del sudor
patolégico. Se recomienda ante un test normal iniciar
estudio para detectar mutaciones descritas menos fre-
cuentes.
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- Una alta sospecha inicial, tnicamente con la observacion
de las manos del paciente, ha permitido iniciar el estudio
molecular y detectar variantes patogénicas del gen CFTR
que podrian haber comprometido la salud de generacio-
nes futuras.

- Elriesgo de desarrollar FQ, bronquiectasias o de esterilidad
futuros es posible. Es necesario un seguimiento estrecho a
nuestro paciente a lo largo del tiempo.
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ABREVIATURAS

FQ: fibrosis quistica - NGS: Next Generation Sequencing.



