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NO TENGO CONFLICTO DE INTERESES



• Hasta 73 genes implicados en la queratodermia palmoplantar, 
aunque se espera que se descubran más en los próximos años.

• Algunos ejemplos mencionados:
QPP tipo Botnia (AQP5)
QPP punteada tipo 1 o de Buschke-Fisher-Brauer (AAGAB)
QPP difusa tipo Nagashima (SERPINB7) – Formas similares por 

mutación en SERPINA12.
QPP difusa tipo Thost-Unna (KRT9 y KRT1)
QPP difusa tipo Gamborg-Nielsen o Mal de Meleda (SLURP1)
QPP difusa/focal, miocardiopatía arritmogénica/dilatada + pelo 

rizado (DSP)

Dra. Lisa Helena Harjama
(Finlandia)

QUERATODERMIA 
PALMOPLANTAR (QPP)



• Múltiples variantes patogénicas de numerosos genes dan lugar a formas 
aisladas y sindrómicas de QPP.

• Alteraciones en diferentes genes dan formas similares de QPP.
• Con el estudio genético podemos dar al paciente un diagnóstico 

definitivo.
• Podemos además identificar posible afectación extracutánea 

(cardiomiopatía en mutaciones de DSP o cáncer de esófago en 
mutaciones de RHBDF2).

PUNTOS CLAVE DE QPP



ERITRODERMIA NEONATAL
ENFOQUE DIAGNÓSTICO

Dra. Ángela Hernández Martín
(España)



Exploración física
Valorar padres 

(palmas y plantas)



Al nacimiento < 1 mes de vida > 1 mes de vida

Genodemartosis Genodermatosis Genodermatosis

Inmunodeficiencia Psoriasis Inmunodeficiencia

Trastornos metabólicos Psoriasis

Dermatitis seborreica

Dermatitis atópica





• Estudio genético específico (> 80% de casos).
• Confirma el diagnóstico clínico.
• Puede llevar a un tratamiento específico.
• Puede dar información pronóstica.
• Da una respuesta a los padres.

• NO SIEMPRE DISPONIBLE
• NO SIEMPRE CONCLUYENTE
• DIFÍCIL INTERPRETACIÓN

CITOMETRÍA DE FLUJO



• Es a menudo un reto.
• Abordaje clásico sigue siendo esencial: hallazgos clínicos, patológicos 

y analíticos.
• Estudio genético falla en detectar el 100% de casos.
• Puede ser útil la aplicación de nuevas pruebas de laboratorio.
• El curso clínico (y la perseverancia) pueden llevar al diagnóstico 

definitivo.

PUNTOS CLAVE DE ERITRODERMIA 
NEONATAL



ALOPECIA AREATA, SÍNDROME DE ANÁGENO 
SUELO Y ANÁGENO CORTO

Dra. Regina Fölster-Holst
(Alemania)Síndrome del anágeno suelto:

 2-7 años.
 Sobre todo niñas rubias.
 Pelo escaso normal al nacimiento.
 A los 2-3 años se vuelve indomable.
 El pelo no crece largo (no requiere 

cortárselo).
 Pull test positivo.
 Regresión espontánea a los 5-7 años.



Síndrome del anágeno corto:
 Niñas > Niños.
 Pelo fino y escaso sin alteración del 

tallo piloso ni inflamación.
 El pelo no crece largo (no requiere 

cortárselo).
 Pull test negativo.
 Fase anágena acortada.
 Pelos con punta cónica.
 Tricoscopia: normal.
 Tricograma: aumento de pelos en fase 

telógena (Anágeno/Telógeno: 2:1).
 Resolución espontánea tras la 

pubertad.





CAMBIOS UNGUEALES: ¿CUÁNDO 
SOSPECHAR ENFERMEDAD SISTÉMICA?

Dra. Michela Starece
(Italia)

• Revisión de las diversas alteraciones ungueales.
• Alteraciones ungueales asociadas a enfermedades sistémicas.
• Énfasis en enfermedades ungueales hereditarias:
 Restringidas a las uñas
 Afectando a piel y uñas (p. ej., epidermólisis bullosa)

Anoniquia/Microniquia

Congénita:
- Sustancias teratogénicas (alcohol, anticonvusltivantes…)
- Displasias ectodérmicas
- Enfermedades genéticas

Adquirida:
- Traumatismos
- Enfermedades ampollosas
- Enfermedades inflamatorias

Síndrome de DOOR
AR

Deafness
Onicodystrophy
Osteodystrophy

Mental Retardation





• Soreness
• Whitening

• Urinary Incontinence
• Fissures
• Clitoral Hood Thickening

LIQUEN ESCLEROSO EN NIÑOS
Dra. Elodie Mendels
(Países Bajos)

Precisión del 97% para 
diagnosticar el liquen escleroso



TOXICODERMIAS EN NIÑOS
Dra. Maja Mockenhaupt
(Alemania)

• Tratamientos más prometedores: glucocorticoides y ciclosporina.
• No evidencia del efecto positivo de las Ig IV.

Reducción significativa de la mortalidad 
con ciclosporina



3 mg/kg durante 10 días en los casos que 
han progresado en las últimas 24 horas. 
Tras finalizar la progresión (media de 8 
días) parece ser poco útil.

No claro si 5-6 mg/kg son mejores. 
Intentar concentraciones de 150-200 
ng/mL.



PREDICTORES DE ENFERMEDAD PERSISTENTE:
• Mastocitosis maculopapular monomórfica (tipo adulto”).

• Afectación sistémica: organomegalia, citopenias.
• Mutación KIT D816V.
• Niveles elevados de triptasa sérica.

• Inicio después de los 3 años.
• Persistencia después de los 12 años.

EVALUACIÓN Y SEGUIMIENTO DE 
MASTOCITOSIS Dr. Sigurd Broesby-Olsen

(Dianamarca)

PREDICTORES DE ANAFILAXIA:
• Afectación cutánea extensa.
• Enfermedad ampollosa grave.
• Elevación significativa de la triptasa.
• Anafilaxia previa.
• Mutación KIT D816V.



MANEJO A LARGO PLAZO DE PACIENTES 
CON NF1 Dra. Sirkku Peltonen 

(Finlandia)



Especial atención al cáncer de mama
- RM anual entre 30-50 años.
- Cribado de cáncer de mama habitual en > 50

FUERZA DE LA RECOMENDACIÓN MODERADA

Selumetinib aceptado por la EMA como 
monoterapia para el tratamiento de 
neurofibromas plexiformes sintomáticos 
inoperables en pacientes pediátricos con NF1 de 
3 años o más.



• En QPP con el estudio genético podemos dar al paciente un diagnóstico definitivo e identificar posible 
afectación extracutánea.

• En el diagnóstico de la eritrodermia neonatal prevalece el abordaje clásico basado en hallazgos 
clínicos, patológicos y analíticos. Posibilidad de terapias dirigidas (p. ej., secukinumab).

• Remarcar las diferencias entre alopecia areata y los síndromes de anágeno suelto y corto.
• Posibilidad de tratar la paquioniquia congénita con estatinas.
• Modelo SWIFT de liquen escleroso tiene precisión diagnóstica del 97%.
• Ciclosporina para el tratamiento del SSJ/NET.
• Avapritinib para el tratamiento de la mastocitosis sistémica.
• Cribado de cáncer de mama en NF1. Selumetinib para neurofibromas plexiformes.

PUNTOS CLAVE
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