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Como comentario final es importante sefalar que si bien la
patogénesis del SO no ha sido establecida, en los ultimos
afos ha habido grandes avances en las bases genéticas de
esta alteracion de la queratinizacion. Lin et al  identificd el
gen TRPV3 como el gen “responsable” del SO en 6
pacientes no relacionados con la mutaciéon heterocigota
p.Gly573Ser en 4 pacientes, una mutacion diferente en el
mismo aminoacido p.Gly573Cys en un paciente y la
mutacion heterocigota p.Trp692Gly en otro paciente.
Lai-Cheong et al " encontré un caso mas con la mutacién
p.Gly573Ser proponiéndola como una mutacién patogénica
recurrente en el SO. Esta mutacién supone un aumento en
la funcién controlada por este gen condicionando un
aumento en la apoptosis de los queratinocitos con la
consecuente hiperqueratosis en los nifios afectados. Hay
evidencias que sugieren que el gen TRPV3 juega un papel
esencial en la queratinizacion, crecimiento del pelo y
probablemente en la sensacién de prurito en los humanos
por lo que la manipulacién selectiva del gen TRPV3 podria
tener un efecto terapéutico en alteraciones de ia

queratinizacion y el prurito 1618,
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