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RESUMEN

Introducción: Las enfermedades heredadas de la piel o afecciones 
genéticas de la piel, conocidas como genodermatosis, abarcan 
un amplio conjunto de condiciones médicas. A pesar de ser poco 
comunes en comparación con otras enfermedades, su conjunto 
representa una contribución siJnificativa de padecimientos que 
afectan a los niños. En Panamá, a pesar de las estadísticas que 
se tienen sobre genodermatosis en general, se ha observado 
en la experiencia, que en los grupos originarios es más escasa. 

Objetivos: Describir lo que se sabe, por la amplia experiencia 
profesional, sobre las enfermedades heredadas de la piel de esta 
población autóctona en Panamá y hacer una integración con lo que 
se ha publicado en la literatura mundial� con la finalidad de aportar 
los aspectos más relevantes que sirvan de guía para que todos los 
proIesionales de salud involucrados en la identificación� maneMo 
o derivación de estos pacientes, puedan hacer uso de la misma. 

Métodos: Se hizo una descripción de todos los aspectos relacionados 
a las genodermatosis presentes en la población originaria de Panamá; 
además, se ha fundamentado la información aportada en la experiencia 
profesional como Especialista en Dermatología e investigador de 
éstas patologías y lo que se ha publicado en la literatura mundial, 
disponible principalmente en PubMed y otras bases de datos médicas. 

Resultados: Se puede decir que las genodematosis exhiben 
una baja incidencia en las consultas de dermatología, a pesar 
de que hay subregistros como resultados obtenidos se puede 
establecer que estas genodermatosis generan una carga 
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siJnificativa en la salud de la población pediitrica� donde Jeneralmente se hace el diaJnóstico� 
y en el resto de la vida de estos pacientes, como también a su entorno familiar. El Síndrome de 
Kindler� en específico� se ha visto que aIecta a la población oriJinaria mis vulnerable \ con ma\ores 
dificultades económicas de Panamá, el cual cuenta con accesibilidad reducida a servicios sanitarios.  

Conclusiones: Las genodermatosis representan una proporción poco común dentro de las 
enIermedades cutineas en Jeneral en el mundo. A pesar de esto� Jeneran una carJa siJnificativa en 
la salud de la población pediátrica y en el transcurso de su vida. Es necesario trabajar en la docencia 
y actualización sobre estas enfermedades, en todos los niveles de los trabajadores de la salud 
para la oportuna identificación� atención \ maneMo en equipo interdisciplinario de estos pacientes. 

ABSTRACT

Introducción: Inherited skin diseases or genetic skin conditions, known as genodermatoses, cover a wide 
range of medical conditions. Although they are rare compared to other diseases, they together represent 
a siJnificant contribution oI illnesses that aIIect children. In Panama� despite the statistics available on 
genodermatoses in general, we have observed in experience that those of the indigenous groups are scarcer. 

Objectives: Describe what we know, from extensive professional experience, about the inherited 
skin diseases of this native population in Panama and integrate it with what has been published in 
world literature, with the purpose to provide the most relevant aspects that serve as a guide so that all 
health proIessionals involved in the identification� manaJement or reIerral oI these patients can use it. 

Methods: A description was made of all aspects related to genodermatoses present in the 
indigenous population of Panama; furthermore, the information provided has been based on 
professional experience as a Dermatology Specialist and Researcher of these disorders; and, what 
has been published in world literature, available mainly in PubMed and other medical databases. 

Results: It can be said that genodematoses exhibit a low incidence in dermatology consultations, 
despite the fact that there are under-registrations as the obtained results can establish that these 
Jenodermatoses Jenerate a siJnificant burden in the health oI the pediatric population� Zhere the diaJnosis 
is generally made, and in the rest of the lives of these patients as well as in their family environment. 
:e have seen that .indler S\ndrome� specificall\� aIIects the most vulnerable native population and 
Zith the Jreatest economic diIficulties in Panama� Zhich lacNs adequate access to medical care. 

Conclusion: Genodermatoses represent an uncommon proportion of skin diseases in general in the world. 
Despite this� the\ Jenerate a siJnificant burden on the health oI the pediatric population� and throuJhout 
their lives. It is necessary to work on teaching and updating about these diseases, in all levels of health 
ZorNers Ior the timel\ identification� care and manaJement oI these patients in an interdisciplinar\ team.

 INTRODUCCIÓN 

Las condiciones genéticas de la piel, conocidas 
como genodermatosis, forman un conjunto 
diverso de problemas médicos. Aunque son poco 
frecuentes en relación con otras enfermedades, 
cuando se unen todas las genodermatosis, 
impactan a millones de personas a nivel mundial [1,2].

En un país pequeño como Panamá, con menos de 

4 millones de habitantes, es lógico anticipar una 
incidencia aún menor. Es importante para el personal 
de salud que puede detectar de manera primaria 
éstas patoloJías� contar con recursos científicos 
que aborden todos los aspectos de las mismas; sin 
embargo, no se ha encontrado ninguna publicación 
nacional que organice de manera sistemática 
las particularidades de las genodermatosis en 
este territorio [3]. Consultando a dermatólogos 
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pediátricos expertos en 2006 por medio de 
comunicación personal, se nos informó que no hay 
documentación disponible al respecto. A pesar de 
ello� en el Hospital Materno InIantil de Chiriquí� se 
reporta que desde 1995 hasta ahora se han tratado 
aproximadamente 15 casos de ictiosis congénita y 
3 casos del Síndrome de Papillon Lefevre (SPL).

En Panami� e[isten dos comunidades siJnificativas 
afectadas por genodermatosis: los indígenas 
Gunas (San Blas y áreas continentales de Colón) 
\ los NJlbe-%uJlé �N%�� que residen en las ]onas 
montañosas de Bocas del Toro, Chiriquí y Veraguas. 
En los primeros, el albinismo presenta una de las 
incidencias más altas del mundo y en los segundos 
se  encontró la mayor casuística mundial del 
Síndrome de Kindler (SK). [4,5] Además, de acuerdo 
a nuestra experiencia personal como médico 
especialista e investigador de estas patologías, se 
puede decir que el SPL es Irecuente en los N%.

En nuestra experiencia médica, se ha constatado 
la falta de información general sobre las 
genodermatosis y, en particular, sobre el SK y el 
SPL, que está disponible para los profesionales de 
la salud encargados de diagnosticar y tratar a estos 
pacientes. Por eso, se presenta esta revisión inédita 
sobre estas patologías raras en frecuencia, para 
determinar lo que se sabe de las enfermedades 
heredadas de la piel de esta población 
autóctona en Panamá y en la literatura mundial. 

DEFINICIÓN

Existen numerosas enfermedades dermatológicas 
de origen genético, conocidas como genodermatosis 
o enfermedades genéticas de la piel, que suman 
alrededor de 3,000 tipos diferentes. Estas 
enIermedades se clasifican de varias maneras� 

1.1. En función de cómo el material genético del 
individuo se ve afectado [2]:

- Anomalías cromosómicas: ocasionadas por 
duplicaciones o deficiencias en el material Jenético.

- Enfermedades monogénicas: resultantes de 
mutaciones en uno o ambos genes de un par de 
cromosomas.

- Trastornos multifactoriales: originados por la 
combinación de factores genéticos y ambientales. 

1.1.2. En relación a las manifestaciones 
clínicas presentadas por el individuo (a) [6].

- Trastornos de la queratinización o capa córnea.

- Trastornos de la pigmentación.

- Trastornos de la vascularización.

- Trastornos del tejido conectivo.

- Trastornos ampollares.

- 7rastornos del metabolismo de las porfirinas.

- Trastornos con sensibilidad a la luz.

- 7rastornos con inmunodeficiencia.

- Trastornos metabólicos.

- Trastornos con estatura baja.

- Trastornos asociados a anomalías 
cromosómicas.

- Trastornos del cabello y las uñas.

- Trastornos con potencial de malignidad.

En ocasiones, hay una mezcla de estas 
clasificaciones. Por eMemplo� el síndrome 
de Kindler es un defecto genético heredado 
de manera autosómica recesiva, pero 
también se manifiesta como un   trastorno    
ampollar    y con sensibilidad a la luz. Es 
esencial comprender estas dos clasificaciones 
básicas para comprender adecuadamente las 
enfermedades dermatológicas de origen genético.

Las genodermatosis particularmente, en 
cuanto a patologías genéticas de la piel se 
refieren ha aumentado en Iorma e[ponencial 
el conocimiento sobre ellas, pero también en 
cuanto a manejo y prevención de éstas. [7,8,9]

METODOLOGÍA

Se hizo una descripción de todos los aspectos 
relacionados a las genodermatosis presentes 
en la población originaria de Panamá; además, 
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se ha fundamentado la información aportada en 
la experiencia profesional como Especialista en 
Dermatología y lo que se ha publicado en la literatura 
mundial, disponible principalmente en PubMed. 
Se usaron las palabras claves: Kindler Syndrome,  
Papillon Lefevre Syndrome, Genodermatosis y 
Etnodermatología. En cuanto a publicaciones de SK 
y SPL se encontró una amplia bibliografía mundial 
entre los años 2020-2023, no así para Panamá.

DESARROLLO Y DISCUSIÓN

SÍNDROME DE PAPILLON- LEFÉVRE 

Sinónimo: Queratoderma palmoplantar con 
periodontitis (QPP).  

Herencia:  Recesiva autosómica; Gen CTSC en 
11q14. 

Diagnóstico prenatal: No ha\ evidencia 
contundente hasta el momento. 

Incidencia: Más de 120 casos registrados. 

Edad de inicio de las manifestaciones clínicas: 
Los pacientes pueden presentarlas desde el 
nacimiento en adelante; sin embargo, en la 
mayoría de los casos, no es hasta los 5 años de 
edad que se hace evidente y son captadas por 
aquellos profesionales de la salud capacitados. 

Evolución: esta patología es vitalicia, con la 
anodoncia total temprana y las hiperqueratosis 
dependiendo del tratamiento integral de los pacientes. 
Es considerada una de las genodermatosis con 
tendencia a malignizar, en especial carcinoma 
epidermoide de piel y a veces hepatocarcinoma[10-14]. 

Patogénesis: Determinado por mutaciones 
en el Jen C7SC que codifica la catepsina 
C, que es una proteasa lisosomal. Tienen 
defectos en sus leucocitos (estructura y 
función) por lo que desarrollan con frecuencia 
piodermas y con abscesos cutáneos (Figura 
1 y 2) hepáticos y cirrosis biliar primaria [6,12, 15].

 

Figura 1. Abscesos axilares (hidrasadenitis 
Supurativa ³liNe´�. Foto original del archivo del Dr. 
Homero Penagos. 

Figura 2. Absceso activo y cicatrices antiguas. 
Femenina 6 años con SPL. Foto original del archivo 
del Dr. Homero Penagos. 

Observe que la piel es normal (excepto en 
las ]onas de hiperqueratosis�� no ha\ atrofia 
ni cambios en la pigmentación, signos que 
lo diferencian claramente del SK. Además, 
no hay fotosensibilidad como en el SK.
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extenderse al dorso y al tendón de aquiles, 
hiperhidrosis, mal olor y queratoderma punctata. 
(Figura 3a y 3b ). Hiperqueratosis codos� rodillas \ 
dedos (Figura 4 y 5); la hiperqueratosis es un signo 
muy frecuente, por lo que ayuda al diagnóstico 
clínico.

         

                           

Figura 3a. Queratodermia palmar.  Foto original del 
archivo del Dr. Homero Penagos. 

Figura 3b. Queratodermia plantar. Foto original del 
archivo del Dr. Homero Penagos. 

 

    

)iJura �. Hiperqueratosis en codos.  Foto original 
del archivo del Dr. Homero Penagos. 

)iJura �. Hiperqueratosis en rodillas \ dedos.  Foto 
original del archivo del Dr. Homero Penagos. 

Cabello: Puede ser escaso (Figura 6)

 

Figura 6. Afección del cabello.  Foto original del 
archivo del Dr. Homero Penagos. 
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Boca: Periodontitis con severa gingivitis; 
resorción del hueso alveolar; pérdida de 
dientes deciduos y permanentes (Figura 7). 

 

Figura 7.  Peridontitis con severa gingivitis. Foto 
original del archivo del Dr. Homero Penagos.

Figura 8. Anodoncia superior e inferior a edad 
temprana. Foto original del archivo del Dr. Homero 
Penagos.

Sistema nervioso central: Calcificación 
dural del tentorium y del anclaje coroideo. 
Con posibilidad de sufrir convulsiones.

Complicaciones

También se asocia a carcinoma epidermoide 
de la piel, pero muy raro (Figura 9 )[15, 16] . En 
este paciente se observó en nuestra serie 
con un carcinoma escamoso de  piel  del 
abdomen lateral i]quierdo �Àecha roMa� sobre 
una cicatri] de quemadura �Àecha a]ul�. 

Figura 9. Carcinoma epidermoide de piel. Foto 
original del archivo del Dr. Homero Penagos.

Diagnóstico diferencial

Se pueden considerar otras formas de 
Queratodermias palmo-plantares transgrediens 
(afecta a la piel sobre el tendón de Aquiles). En 

Panamá, en muchas ocasiones el diagnóstico es 
confundido por médicos generales y especialistas, 
enfermería, odontología, y pacientes-familiares 
con el SK, aunque es diferente. En general, ocurre 
con aquellos que no están expuestos comúnmente 
a este tipo de pacientes. Claramente, se observa 
que se debe a insuficientes Iuentes de inIormación 
y actualización de ambos síndromes, que lleven 

a una mejor diferenciación de los mismos.

Estudios de gabinete

Radiografías dentales: al buscar detalladamente 
en las mismas, se puede observar alveolos vacíos.  

Resonancia magnética cerebral: buscando 
calcinosis en la línea media y en la falx cerebri. 

Cultivos por bacterias:  absesos 
hepáticos y abscesos cutáneos [17,18,19]

Derivación y tratamiento

El tratamiento de SPL es sintomático y 
frecuentemente poco efectivo. El manejo 
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temprano de la destrucción periodontal incluye la 
eliminación de reservorios de agentes causales, 
instrucciones de higiene oral, enjuagues 
orales antisépticos y terapia de antibióticos 
sistémicos. Durante la etapa de crecimiento, 
es fundamental hacer énfasis en el tratamiento 
de ortodoncia o protésico de ser necesario.

Para el tratamiento de la queratodermia se utilizan: 
los emolientes, queratolíticos, derivados de ácido 
salicílico  y  los corticoides tópicos   (más común).  

Es muy importante destacar, que es una 
patología de manejo multidisciplinario, por lo que 
brindamos un orden que puede establecerse 
para la adecuada derivación y de forma general 
los tratamientos que se ven en cada nivel:

Referencia a dermatología: queratolíticos 
tópicos, antibióticos orales y retinoides orales).
Referencia a odontología: higiene oral 
meticulosa, remoción regular de la placa, 
antibióticos específicos \ dentaduras posti]a� [18].

Referencia al genetista: para estudio 
genético y orientación en función de la 
prevención en posibles futuros descendientes. 

Referencia a Neurología: si  se obtiene 
radioloJía positiva por calcificación 
cerebral o convulsión sin etiología clara.

Referencia a psicología: es importante el 
apoyo, tanto al paciente, como a sus familiares. 

Pronóstico

La periodontitis se soluciona una vez que todos 
los dientes se han perdido; la pérdida temprana 
de los dientes puede provocar deformidades en 
el desarrollo de los huesos de la mandíbula y el 
maxilar. Por otro lado, la queratodermia persiste 
durante toda la vida.

El pronóstico debe evaluarse, primero en general, 
desde el punto de vista dermatológico y después 
por la afectación de otros órganos y sistemas [1].

SÍNDROME DE KINDLER  

Sinónimo: poiquilodermia congénita bulosa con 

atrofia cutinea. 

Herencia: autosómica recesiva� )ERM7 1 �.IND 
1� Jen �codifica proteína .indlin-1� en 20p12.�. 
Ha\ casos esporidicos comunes sobre todo en 
familias con consanguinidad. Expresión variable 
del gen entre familias también ha sido reportada[5, 

8,9, 19,20, 21] .    En Panamá, existe la mayor población 
del mundo de pacientes con SK publicados y 
secuenciados. Se relaciona con rasgos culturales 
(endogamia y poligamia). A la fecha la mutación 

NJlbe es la mis Irecuente en esta población[8].

Diagrama 1: Un patrón de transmisión genética en 
una familia que abarca 6 generaciones, evidencia 
una herencia autosómica recesiva, donde se puede 
observar claramente como los padres portadores 
(que no presentan síntomas) tienen hijos afectados 
por la enfermedad. Leyenda: cuadros = varones, 
círculos =  mujeres, cuadros o círculos con un 
punto = portadores del gen enfermo, círculos  o 
cuadros negros = enfermos, tienen el gen recesivo 
doble, círculos o cuadros con raya diagonal = 
fallecidos, círculos o cuadros con una cruz en su 
parte superior = que han sido examinados por 
quien realizó el cuadro de historia familiar.

Diagnóstico prenatal: No ha\ evidencia 
contundente hasta el momento.

Incidencia: Menos de 250 casos reportados desde 
1954 a 2003 a nivel mundial. En Panamá se calcula 
una proporción de aproximadamente 20:100,000  
[9], lo que correspondería a 26 casos en la población 
de Panamá en base al Censo de 2010 (información 
de Estadística y Censo – Contraloría General de la 
República de Panamá). La prevalencia actual en 
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de Panamá en base al Censo de 2010 (información 
de Estadística y Censo – Contraloría General de la 
República de Panamá). La prevalencia actual en 
Panamá, según nuestros estudios, corresponde 
alrededor de 230 casos registrados en nuestra 
base de datos personal hasta el 2023; sin duda, 
la mayor cantidad de registro de SK en el mundo. 
Esta alta tasa se basa en que se origina en una 
población con poca variabilidad genética y gran 
consanguinidad. Se postula también el efecto 
de cuello de botella en términos genéticos.

Edad de presentación: Al nacimiento o a los 
primeros meses de vida.

Patogénesis: El gen involucrado tiene que ver 
con la correcta formación de la matriz extracelular 
del citoesqueleto de actina. El SK es la primera 
genodermatosis causada por un defecto como 
el mencionado� diIerenciindose finalmente 
de otros síndromes de fragilidad cutánea. [9]

Guías diagnósticas [1, 5]

Poiquilodermia difusa: Telangiectasia reticular, 
discromía –en parches- hipo o hiperpigmentación 

\ atrofia epidérmica.     

Figura 11. Poiquilodermia en cuello. Observe la 
]ona marcada ³sana´� se le llama Mosaicismo re-
vertiente, allí el gen mutó a normal (una base de 
tratamiento génico).  Foto original del archivo del 
Dr. Homero Penagos. 

Fotosensibilidad: En los primeros años de 
vida, disminuye luego de los 20 años, pero en 
algunos pacientes persiste por toda la vida.      

   

Figura 12. Fotosensibilidad en un bebé 9 meses.  
Foto original del archivo del Dr. Homero Penagos. 

            

Figura 10. Poiquilodermia severa. Se ve también 
fotosensibilidad claramente.  Foto original del 
archivo del Dr. Homero Penagos. 
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Figura 13. Por una exposición solar. Foto original 
del archivo del Dr. Homero Penagos. 

Atrofia cutánea: (Tipo en hoja de papel de 
cigarrillo – cigarrete like paper, en inglés.) en 

áreas expuestas y no expuestas (Figura 13).  

)iJura 1�.  Paciente 1� axos con atrofia total de su 
piel. No se sabe porque se produce. La mutación 
de FERMT-1 no lo explica totalmente. Foto original 
del archivo del Dr. Homero Penagos.

Figura 15. Cuatro miembros de una familia con SK 
\ atrofia cutinea. Foto original del archivo del Dr. 
Homero Penagos

      

Figura 16. Bulas acrales congénitas en áreas 
de trauma, manos y pies. Son frecuentes.  Foto 
original del archivo del Dr. Homero Penagos. 

      

Figura 17. Bulas acrales congénitas en áreas de 
trauma, manos. Son frecuentes. Foto original del 
archivo del Dr. Homero Penagos. 
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Las bulas acrales no son tan grandes como 
en la epidermólisis tipo III y va disminuyendo 
su aparición luego de los 15 años.

Dentales: Pérdida de hueso periodontal, gingivitis, 
caries y leucoqueratosis (Figura 18 y 19). 

      

Figura 18. Pérdida de hueso periodontal, gingivitis, 
caries y leucoqueratosis.  Foto original del archivo 
del Dr. Homero Penagos. 

 

Figura 19. Pérdida de hueso periodontal, gingivitis, 
caries y leucoqueratosis. Foto original del archivo 
del Dr. Homero Penagos. 

No llevan a la pérdida dental como en el SPL� 
pero son molestas� al final causan Jrave daxo 
dental, sobre todo por la falta de cuidados 
por la forma de vida de estos pacientes.

Mucosas: estenosis anal, esofágica (incluso con 
necesidad de dilatación o cirugía)  y estrechez 

uretral (requiriendo cirugía para su corrección), 
fimosis �en 90� de pacientes vistos en nuestra 
consulta y giras médica). A veces, se presentan 
cuadros de obstrucción aguda que requieren de 
derivación suprapúbica temporal de vejiga. Observe 
la atrofia de la piel \ la discromía en ambos casos. A 
la izquierda, en un paciente de 16 años (Figura 20) 
y a la derecha un paciente de 80 años (Figura 21).

Observe que el prepucio no se retrae, dejando solo 
una cavidad muy pequeña para orinar. Flechas 
rojas en Fig. 20 y 21.

  

)iJura 20. Atrofia de la piel \ la discromía en 
paciente de 16 años.  Foto original del archivo del 
Dr. Homero Penagos. 

           

)iJura 21. Atrofia de la piel \ la discromía en 
paciente de 80 años. Foto original del archivo del 
Dr. Homero Penagos. 
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Fusión parcial de las bases dedos de manos 
y pies: como se observa en la Figura 22. 
Puede necesitar corrección quirúrgica. Se ve 
en pacientes más jóvenes de igual manera. 

 

Figura 22. Fusión parcial de bases de manos y pies. 
Foto original del archivo del Dr. Homero Penagos

Ojos: Ectropión, úlceras corneales, 
queratoconjuntivitis y cicatrices conjuntivales. 
Esta paciente tiene un quiste conjuntival, 
por primera vez reportado en la literatura, se 
resolvió solo, no descrito en la literatura mundial.

 

Figura 23. Quiste conjuntival. Foto original del 
archivo del Dr. Homero Penagos.

Neoplasias: Se han documentado casos de 
queratosis actínica, carcinoma escamoso en los 
labios y carcinoma transicional en la vejiga. Se 
informó sobre un caso de carcinoma escamoso 
de gran tamaño en la espalda de un paciente de 
80 años (Figura 23), 3 carcinomas en antebrazos 
(Figura 24)  un basocelular en nariz.  Asociado al SK 
se reportó un niño con leucemia linfoblástica aguda 
y un melanoma [15, 22, 23] . Los carcinomas asociados 
a SK son muy agresivos y de mal pronóstico. Un 

caso muy especial que hemos colocado de forma 
docente, visto en nuestra práctica clínica, es el que 
muestra la fiJura 2�� en el que como sabemos� los 
pacientes con SK tienen un riesgo aumentado de 
manifestar carcinomas escamosos; sin embargo, el 
factor de riesgo que presenta el SK para presentar 
carcinomas escamosos puede también sumarse a 
otros factores distintos como son las quemaduras. 

   

Figura 24. Carcinoma escamoso gigante en la 
espalda de un paciente de 80 años.  Foto original 
del archivo del Dr. Homero Penagos. 

 

Figura 25. Carcinoma escamoso en un paciente 
de 28 años, sobre piel con quemadura previa en 
la infancia. (Requirió amputación poe debajo del 
codo). Foto original del archivo del Dr. Homero 
Penagos. 

En nuestra serie, en consultas médicas, de 
alrededor de 230 pacientes con SK, solo hay 
secuenciados 34, de esos hay 3 con carcinoma. 
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)iJura 26. InmunoÀuorescencia indirecta� 
disminución de la tinción con anticuerpos anti-
FERMT-1 de posibles pacientes comparados con 
controles. Foto original del archivo del Dr. Homero 
Penagos.

Diagnóstico diferencial

Síndrome de Bloom, Síndrome de Cockayne, 
Disqueratosis congénita, epidermolisis bullosa, 
eritroqueratodermia variabilis, Síndrome de 
Rothmund-Thomson y Xeroderma Pigmentoso. 
En Panamá, en un paciente neonato de 
la etnia NJlbe-%uJlé� con ampollas lo 
primero que se debe considerar es al SK.

 

Estudio de gabinete

Análisis de mutación del gen FERMT 1.  Es la 
prueba de oro en el diagnóstico de SK. Pero es 
muy costosa y no disponible en Panamá [24-28].

Figura 27. Reduplicación y disrupción de la lámina 
densa, es el más frecuente hallazgo. Foto original 
del archivo del Dr. Homero Penagos.

El examen microscópico de la piel adelgazada 
muestra signos de poiquilodermia, una epidermis 
aplanada y reducida, hinchazón en la unión entre la 
epidermis y la dermis y áreas de vacuolización focal 
con deterioro de las células basales. También se 
observa una mayor presencia de capilares dérmicos, 
pérdida de piJmentación \ un infiltrado linIocítico 
alrededor de los vasos sanguíneos (Figura 26). 

La observación mediante microscopio electrónico 
revela la repetición y alteración de la lámina densa 
con fibrillas de fiMación a lo larJo de la unión entre la 
epidermis y la dermis, indicando una remodelación 
constante en esta área de la membrana basal. En 
las ampollas� se identifican tres niveles de lesión� 
dentro de la epidermis, en la lámina lúcida (de 
unión) y debajo de la lámina densa (en la dermis).

Tratamiento: debe ser multidisciplinario de 
acuerdo a la necesidad [29,30].

Médico: sintomático y preventivo, evitar el trauma, 
evitar el sol y usar fotoprotección. Sobre todo en 
SK, por el alto riesgo de cáncer cutáneo en estos 
pacientes. Antibióticos y cuidado de heridas si 
hay, en el SPL es más importante que en el SK. 

Quirúrgico: corrección de estenosis uretrales, 
anales o esofágicas [31].

Referencia

De acuerdo a lo discutido anteriormente, es 
importante individualizar a cada paciente y 
determinar el equipo interdisciplinario que debe 
abordarlo. Se deberá tomar en cuenta el siguiente 
orden de referencias de acuerdo a la necesidad:

1. Referencia a dermatología

2. Referencia a odontología

3. Referencia a genetista 

4. Referencia a oftalmología

5. Referencia a psicología

6. Referencia a cirugía

7. Referencia a trabajo social 
y nutrición 
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Pronóstico

En nuestros pacientes indígenas, la falta de 
acceso a cuidados médicos adecuados debido a 
su aislamiento JeoJrifico ha sido un Iactor que� 
hasta el momento, ha provocado complicaciones 
graves como infecciones, que pueden resultar en la 
muerte durante la infancia. Es considerada una de 
las genodermatosis con potencial de malignidad, 
especialmente carcinoma escamoso de la piel y 
mucosas. Se han reportado carcinoma basocelular, 
melanomas, carcinoma de vejiga y desórdenes 
linfoproliferativos. Estos últimos, también en nuestros 
pacientes en Panamá. Se recomienda 2 revisiones 
anuales, sobre todo para prevenir cáncer de piel. 

Conclusiones

- Las genodermatosis representan una proporción 
poco común dentro de las enfermedades cutáneas 
en general en el mundo. 

- A pesar de lo anterior, generan una carga 
siJnificativa en la salud de la población pediitrica� 
y en el transcurso de toda su vida. 

- Uno de estos trastornos discutidos, el síndrome 
de .indler� aIecta a una población NJlbe-%uJlé 
vulnerable y de bajos recursos en Panamá que 
carece de acceso adecuado a la atención médica. 

- Lo aportado en éste artículo es brindar el apoyo 
necesario, para que el (la) lector (a) realice un 
diagnóstico y manejo adecuado al encontrarse 
alguna de éstas patologías. 

Recomendaciones para abordar 
estas genodermatosis en Panamá:

1. Establecer un sistema de información y 
diIusión científico� diriJido a personal de salud

2.  Fomentar la aceptación social de los afectados 
y mejorar su integración en la sociedad.

3. Ofrecer consejería genética para prevenir 
el nacimiento de niños con estas afecciones.

4. Capacitar a profesionales de la salud para 
mejorar la atención integral a los pacientes.

5. Difundir información al público sobre las 
genodermatosis, especialmente las que hemos 
estudiado en el presente artículo, para promover 
su inclusión y aceptación en la sociedad. 

6. Apo\ar investiJaciones científicas 
orientadas a comprender las causas y 
tratamientos de estas enfermedades de la piel.

�. Reali]ar investiJaciones para clasificar 
a cada paciente y su enfermedad, 
basándose en estudios especializados para 
un diagnóstico y tratamiento adecuados.

8. Capacitar a profesionales de la salud en el 
tratamiento multidisciplinario de las genodermatosis 
y otras enfermedades cutáneas graves. 

9. Establecer equipos especializados para la 
atención integral, formados por personal médico 
y de enfermería de diferentes especialidades.

10. Ofrecer consultas médicas integrales para 
aliviar el sufrimiento físico y mental de los pacientes.

11. Fortalecer la capacidad de atención en 
hospitales mediante la creación de unidades 
especializadas en genodermatosis y enfermedades 
cutáneas graves.
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