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Enfermedad de Darier
unilateral y segmentaria 
de tipo 1

Sr. Editor:

La enfermedad de Darier es una genodermatosis autosómico

dominante que en determinadas ocasiones se puede manifestar

siguiendo un patrón segmentario. En los últimos años se han

descrito dos fenotipos diferentes que responden a dos altera-

ciones genéticas distintas y correctamente caracterizadas. El caso

que se describe a continuación corresponde a una enfermedad

de Darier segmentaria de tipo 1 causada por una mutación pos-

zigótica con mosaicismo somático.

Se presenta el caso de una mujer de 14 años de edad en la que,

de forma recurrente, desde hace 2 años, aparece una erupción cons-

tituida por pápulas marronáceas de menos de 3 mm de diámetro en

el flanco torácico derecho, sin que exista mayor afectación cutánea,

ungueal o de mucosas. No recuerda si en su familia existe algún

miembro con un cuadro de similares características.

Las lesiones referidas por la paciente le causan moderado prurito

y empeoran característicamente en la época estival con la exposi-

ción solar. La exploración clínica revela la existencia de pápulas ro-

jizas y de color ocre de distribución metamérica en el flanco toráci-

co derecho sin atravesar la línea media anterior y posterior y en

determinadas zonas se distribuyen siguiendo un patrón sinusoidal,
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siguiendo las líneas de Blasco (fig. 1). El examen histológico de

una de las lesiones mostró acantólisis suprabasal con cuerpos re-

dondos y granos y moderado infiltrado linfocitario en la dermis su-

perficial (fig. 2). De esta manera se estableció el diagnóstico de en-

fermedad de Darier segmentaria tipo 1. Se prescribió adapaleno en

gel al 0,1% todas las noches (dada la negativa de la paciente a seguir

tratamiento por vía sistémica) con el cual se consiguió una respues-

ta moderada.

La enfermedad de Darier es una genodermatosis autosómico

dominante que se caracteriza por la alteración existente en la

adhesión entre los queratinocitos. Sakuntabhai et al1. han des-

crito recientemente mutaciones en el gen ATP2A2, que codifica

una bomba de Ca++, responsable de la sintomatología de la en-

fermedad, de la que se han llegado a describir recientemente

en Europa 40 mutaciones diferentes2.

Se caracteriza desde el punto de vista clínico por la presencia

de pápulas marronáceas discretamente pruriginosas que se sitú-

an especialmente en las áreas seborreicas del cuerpo. No es raro

observar que la sintomatología se exacerbe después de la ex-

posición solar y con la sudoración o el estrés. Desde el primer

caso de enfermedad de Darier publicado en la literatura médi-

ca3, no se han llegado a describir más de 60 casos de las formas

segmentarias de le enfermedad4, aunque la mayoría de ellos es-

tán publicados en pacientes entre los 10 y 15 años de edad.

No existen diferencias en la intensidad de manifestación entre

las formas segmentarias y no segmentarias. La forma segmenta-

ria caracterizada como de tipo 1 es el reflejo de una mutación

poszigótica y si ésta llega a afectar a las células germinales la si-

guiente generación no estará exenta de mostrar un fenotipo

completo y no segmentario de la enfermedad. Existen diferentes

enfermedades cutáneas cuya sintomatología se caracteriza por

seguir el patrón de las líneas de Blaschko, lo cual refleja el cre-

cimiento de clones celulares con un defecto molecular o citoge-

nético. Arin et al5 determinan que la ausencia de una presión se-

lectiva frente a determinadas mutaciones en las células madre

epidérmicas es la que determinaría este fenotipo.

El fenotipo de la forma segmentaria caracterizada como de tipo

2 corresponde a una distribución difusa de la enfermedad en

combinación con una zona metamérica o segmentaria, en la cual

la enfermedad alcanza su máxima expresividad. Happle6 ha con-

cluido que este fenotipo es el resultado de la pérdida de hetero-

zigosidad en el gen que codifica la bomba de calcio. La ausencia

del correspondiente alelo salvaje sería la responsable de la ex-

presión metamérica más intensa previamente comentada7.

Cuando las lesiones siguen una distribución metamérica zos-

teriforme y con un patrón lineal bien establecido algunos auto-

res prefieren denominarla nevo epidérmico acantolítico disque-

ratóstico. Los casos descritos se diferencian desde el punto de

vista clínico porque muchas de las pápulas coalescen formando

auténticas placas tildadas de verrugosas por algunos autores8. En

estos casos es pertinente realizar un cuidadoso diagnóstico di-

ferencial con el nevo epidérmico verrugoso inflamatorio lineal

(NEVIL) tanto desde el punto de vista clínico como histológico.

El tratamiento de las formas segmentarias no difiere sustan-

cialmente de las formas sistémicas y en nuestro caso hemos

comprobado una moderada respuesta al tratamiento tópico con

adapaleno en gel al 0,1%, no muy alejado de los resultados ob-

tenidos por otros autores con otros retinoides tópicos9.
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Figura 1. Pápulas marronáceas de distribución segmen-
taria en el flanco torácico derecho de la pa-
ciente.

Figura 2. Panorámica histológica: acantólisis suprabasal
y células disqueratósicas (cuerpos redondos y
granos).
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