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Resumen

La acrodermatitis enteropatica (AE) es una
enfermedad hereditaria recesiva, rara, causada
por la deficiencia grave de zinc. Las manifes-
taciones clinicas varian con la edad, sin
embargo, la triada clinica clésica es dermatitis
periorificial y acral, diarrea y alopecia. El
diagnostico de acrodermatitis enteropatica se
basa en los hallazgos clinicos y en la medicion
de zinc sérico.

Presentamos el caso de una nifa con acroder-
matitis enteropatica de inicio tardio con lesio-
nes cutaneas tipo placas psoriasiformes, ecce-
matosas y pruriginosas que resolvieron
rapidamente luego instaurar la terapia suple-
mentaria de zinc.

Palabras clave: Acrodermatitis enteropatica,
dermatitis periorificial y acral, zinc sérico

Summary

Acrodermatitis enteropathica (AE) is caused
by severe, inherited, autosomal recessive zinc
deficiency. Clinical manifestations vary with
age; however, the classic clinical triad is
periorificial and acral dermatitis, diarrhea and
alopecia. The diagnosis of acrodermatitis
enteropathica is based on clinical findings and
measurement of serum zinc.

We present the case of a girl with late-onset
acrodermatitis enteropathica with psoriasi-
form, eczematous, and pruritic plaque-like
skin lesions that resolved quickly after institu-
ting supplemental zinc therapy.

Key words: Acrodermatitis enteropathica,
periorificial and acral dermatitis, serum zinc

Introduccion

La acrodermatitis enteropatica (AE) es una
rara enfermedad genética, autosémica recesi-
va, provocada por una alteracion en la absor-
cion de zinc a nivel intestinal. Los lactantes
alimentados con formula suelen mostrar sinto-
mas entre la cuarta y décima semanas de vida,
mientras que en los bebés amamantados
aparecen los sintomas después, debido a que
la leche materna es rica en zinc y también
posee un ligando de union al zinc lo que
aumenta la biodisponibilidad y absorcion de
este micronutriente. Clinicamente se presenta
con dermatitis acral y periorificial, alopecia y
diarrea. El diagnostico es clinico, confirman-
dose con la medicion de los niveles plasmati-
cos de zinc.

Caso clinico

Paciente femenina, de 3 anos, residente de
Guayaquil, hija unica de padres no consangui-
neos, obtenida a término por parto eutdsico.
Alimentada de forma mixta hasta el destete a
los nueve meses. Consulta a Dermatologia
por cuadro clinico desde los ocho meses de
edad, que inici6 con lesiones cutdneas desca-
mativas, pruriginosas en la nuca y posterior-
mente en extremidades.

Al examen fisico el desarrollo pondoestatural
de acuerdo con la edad, fototipo V, presentaba
grandes placas costrosas de bordes definidos,
algunas fisuradas otras eccematosas localiza-
das en region cervical posterior, codos, rodi-
llas, fosas popliteas, tobillos y dorso de pies
acompanado de prurito. Ademas de queilitis
angular y descamacion perioral de reciente
aparicion, sin compromiso de faneras. Habia
recibido multiples esquemas con antibioticos,
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Figura 1: (a) placas descamativas, eccematosas bilaterales y simetricas (b) placa con
costrosa y fisurada en codo (c) Lesiones periorales.

Figura 2: El control a las dos semanas de suplementacion oral de zinc evidencio
resolucion de las placas costras y eccematosas, dejando manchas discromicas postin-
flamatorias.

antimicoticos topicos y sistémicos, corticoi-
des topicos y antihistaminicos.

Pruebas complementarias realizadas: Histo-
patologia (dermatitis psoriasiforme y espon-
gidtica) estudio micotico: negativo, dosifica-
cion de zinc sérico: 11.32 ug/dL (< 4 afos
29-115 ug/dL)

Se inici6 tratamiento con sulfato de zinc a 3
mg/kg de peso VO dia en dosis fraccionadas,
con respuesta favorable a partir de la primera
semana, en los meses siguientes se indica 2
mg/kg permaneciendo sin lesiones cutaneas.

Comentarios

La acrodermatitis enteropatica (AE) es una
enfermedad infrecuente, hereditaria, secun-
daria a la deficiencia de zinc. Este oligoele-
mento promueve el crecimiento, el desarrollo
de los 6rganos sexuales, la cicatrizacion de

heridas y tiene efectos reparadores en la
mucosa oral, cabello, ufias y otras partes del
cuerpo.

La prevalencia de EA es de 1 a 9:1.000.000,
con una tasa de incidencia global de
1:500.000 nacidos vivos. No tiene predilec-
cion por raza ni sexo (Jagadeesan, 2023;
Martinez, 2017).

Etiopatogenia

La deficiencia de zinc puede ocurrir de forma
genética o adquirida. En la forma genética
este trastorno se puede heredar de forma
autosOmica recesiva o puede ocurrir espora-
dicamente debido a mutaciones de novo. La
sintomatologia suele ponerse de manifiesto al
suspender la lactancia, pero puede aparecer
mientras los nifios ain se encuentran alimen-
tados a pecho. Es causada por mutacion en el
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gen SLC39A4, localizado en el cromosoma
8924.3 que codifica la proteina transportado-
ra zinc (ZIP4), que es responsable de la
absorcion de zinc de la dieta en el intestino
delgado (Martinez, 2017; Leung, 2016; Alpe-
rovich, 2009).

Cuando el defecto genético estd ausente, el
déficit de zinc, puede provocar una dermato-
sis simil AE, que se considera entonces
adquirida. La deficiencia adquirida de zinc
puede presentarse mientras los nifios aun se
encuentran con alimentacion de pecho y se la
observa con mayor frecuencia en los prema-
turos. Las dietas deficientes en zinc o de
leche materna deficiente en el ligando de
unioén de zinc son las causas mas importantes.
La deficiencia adquirida de zinc es mas
comun que las formas genéticas y puede
manifestarse a cualquier edad, la prevalencia
se estima en 1 a 3% (Leung, 2016; Alpero-
vich, 2009).

La deficiencia adquirida puede estar asocia-
da con otras entidades, como fibrosis quisti-
ca, sindromes de mala absorcion, enfermedad
inflamatoria intestinal, pancreatitis cronica,
intestino corto, enfermedad celiaca, nutricion
parenteral prolongada e insuficiencia renal
cronica (Leung, 2016; Alperovich, 2009).
Manifestaciones clinicas.

La deficiencia de zinc puede presentarse
como retraso en el crecimiento, disminucion
de la funcidon inmune, trastornos gastrointes-
tinales y diferentes lesiones cutaneas. La
triada clinica clasica de AE es dermatitis
acral y periorificial, alopecia y diarrea, solo
el 20% de los casos presentan las tres mani-
festaciones simultaneamente. (Vu, 2022; Al
Naamani, 2020).

Los lactantes generalmente presentan
diarrea, sintomas neuroldgicos y anorexia. La
diarrea es uno de los sintomas mas variables
en AE, si aparece y se exacerba podria condu-
cir a un desequilibrio hidroelectrolitico, la
diarrea crénica en niflos pequefios y escolares
induce retraso en el crecimiento y pérdida de
peso. Las infecciones bacterianas, fingicas o
virales son comunes y pueden modificar el
cuadro clinico (Al Naamani, 2020; Bressan,
2006; Nistor, 2016).

La afeccion cutanea puede variar desde: piel
seca, erupcion eritematoescamosa, placas
eccematosas y costrosas en las regiones
perioral, anogenital, manos y pies. Las lesio-
nes pueden evolucionar a vesiculo-pustulas o
ampollas y erosiones. Las mucosas general-
mente se ven comprometidas, presentando
queilitis angular (considerada manifestacion
precoz y marcadora de recidiva), glositis,
estomatitis, conjuntivitis y fotofobia. La
onicodistrofia, onicolisis y paroniquia
pueden provocar la pérdida de las ufias. El
cabello se vuelve quebradizo, seco y sin
brillo; en caso de deficiencia profunda, se
puede observar alopecia difusa (Alwadany,
2023; Alperovich, 2009; Ciampo, 2018;
Bressan, 2006).

En nuestro caso la paciente no presento
diarrea ni alopecia, las lesiones cutdneas
fueron cronicas, psoriasiformes, bilaterales,
simétricas y pruriginosas por lo que incial-
mente pensamos en psoriasis, eccema numu-
lar y micosis impetiginizada.

Diagnéstico

El diagnostico de AE es esencialmente clini-
co, segun la triada caracteristica y distribu-
cion de las lesiones. La medicion de zinc
sérico es un dato importante, sin embargo,
puede presentarse en concentraciones dentro
de rangos normales en el 30% de los casos,
incluso cuando hay deplecion tisular. Los
niveles de zinc pueden variar con la hora del
dia, el estrés o la inflamacion; la muestra
debe extraerse por la mafiana (Alperovich,
2009; Ciampo, 2018)

La adecuada respuesta clinica a suplementos
orales de zinc y el recrudecimiento de los
signos y sintomas al suspenderlos, confirman
la sospecha clinica (Ciampo, 2018).

El estudio histopatoldgico es inespecifico, es
util para descartar otras dermatosis. La fosfa-
tasa alcalina, una metaloenzima dependiente
de zinc, estd a menudo disminuida en los
individuos afectados y es el primer indicador
de deficiencia de zinc. Los niveles bajos de
albumina pueden conducir a un nivel bajo de
zinc, por lo tanto, también debe medirse la
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albimina sérica. El estudio genético-molecu-
lar para el defecto en el gen SLC39A4 solo se
encuentra disponible en algunos centros
académicos (Leung, 2016; Alwadany, 2023;
Alperovich, 2016).

Diagnéstico diferencial

El diagnoéstico diferencial se realiza con
dermatitis del pafal, dermatitis seborreica,
psoriasis, dermatitis atopica, dermatitis de
contacto, infecciones por dermatofitos o
candida, histiocitosis de Langerhans, epider-
molisis ampollosa, Kwashiorkor e inmunode-
ficiencias (Leung, 2016; Vu, 2022; Ciampo
2018; Avellaneda, 2020).

Otras patologias a considerar incluyen condi-
ciones similares a AE tales como deficiencia
de Dbiotinidasa, deficiencia multiple de
carboxilasa y de acidos grasos esenciales,
acidemia propionica y metilmalonica. Una
condicion similar a AE puede presentarse con
la triada de dermatitis, alopecia y diarrea, sin
embargo, a diferencia de la verdadera AE, los
niveles de zinc y fosfatasa alcalina tienden a
ser normales en estas condiciones (Vu, 2022;
Ciampo, 2018).

Tratamiento

El tratamiento recomendado es el zinc
elemental a 3 mg/kg/dia de incio, divido en
dos o tres dosis , seguido de 1-2 mg/kg/dia
como mantenimiento. El sulfato de zinc se ha
descrito como el compuesto mas tolerado,
aunque pueden administrarse acetato y gluco-
nato (Leung, 2016, Al Naamani, 2020; Nistor,
2016, Hussain, 2022).

Las lesiones cutaneas generalmente responden
a los 2 a 7 dias posteriores a la administracién
de zinc, la curacidon completa de éstas requiere
de 2 a 4 semanas. El cuidado de la piel es esen-
cial con emolientes y/o angentes antimicrobia-
nos de ser necesarios. Debe ofrecerse asesora-
miento genético en los casos de AE heredita-
rios (Schachner, 2011).

El seguimiento es necesario para el ajuste de la

dosis segun el peso y por los efectos adversos
de la suplementacion de zinc como son: irrita-

cion gastrica con nauseas, vomitos, hemorra-
gia e hipocupremia que ocasiona anemia
microcitica refractaria (Leung, 2016; Alepe-
rovich, 2016; Al Naamani, 2020; Schachner,
2011).

Pronostico

La deficiencia de zinc representa el 4% de la
morbilidad y mortalidad en nifios de 6 meses
a 5 afios en todo el mundo (Zhong, 2020).

Es importante diferenciar las dos formas de
presentacion, pues define la evolucion y
tiempo de tratamiento. En las formas adquiri-
das el curso de la enfermedad es variable, sin
embargo siempre es limitado y no recurre
cuando el tratamiento se interrumpe. En la
enfermedad hereditaria no existiendo cura, se
requiere suplementacion de zinc de por vida,
sin tratamiento los pacientes afectados falle-
cen en unos pocos afios (Leung, 2016; Alwa-
dany, 2023; Zhong, 2020).

Las lesiones cutaneas se curan sin dejar
secuelas, pero los periodos prolongados de
deficiencia pueden tener efectos permanentes
en el crecimiento y desarrollo de los nifos.
Con tratamiento, la tasa de supervivencia es
del 100%. El cumplimiento del tratamiento
es esencial porque, resuelve las caracteristi-
cas asociadas con AE, restablece la funcion
inmune y previene la recurrencia (Nistor,
2016; Hussain, 2022).

Conclusiones

La AE aunque poco frecuente, es de gran
relevancia clinica y debe ser reconocida por
los médicos de primer contacto. Se recalca la
importancia de la coordinacion en la atencion
entre los miembros de un equipo interdisci-
plinario en la evaluacion, diagnostico precoz,
tratamiento y el seguimiento de los pacientes
con esta patologia.
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