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RESUMEN 

El síndrome de Olmsted, descrito por primera vez en 1927, 

es una queratodermia palmo-plantar difusa, asociada a otras 

alteraciones. Inicia al nacimiento con eritema periorificial 

desarrollando progresivamente hiperqueratosis en forma 

paralela a las lesiones palmo-plantares. Hasta ahora no hay 

tratamiento curativo, los retinoides orales pueden ser de 

utilidad y los cuidados generales mejoran la calidad de vida. 

Presentamos el caso de una niña con Síndrome de Olmsted 

señalando los avances en las bases genéticas de esta 

alteración en los últimos 3 años. 

Palabras clave: Síndrome de Olmsted, queratodermia 

palmo-plantar, queratodermia periorificial. 
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INTRODUCCIÓN 

El síndrome de Olmsted (SO) es una genodermatosis rara 

caracterizada por queratodermia palmo-plantar (QPP) y 

periorificial. La mayoría de los casos cursan con alopecia y 

prurito (1 ). Las placas hiperqueratósicas periorificiales están 

presentes al nacimiento como placas eritematosas bien 

delimitadas; la queratordemia palmoplantar inicia en los 

primeros meses de la vida y progresa hasta la mutilación de 

los dedos; dicha progresión es lenta en algunos pacientes 

mientras que en otros avanza rápidamente (2). 
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CASO CLÍNICO 

Lactante menor femenina de 5 meses de edad originaria del 

estado de Ch iapas producto de gesta 3, cesárea 3, con 

control prenatal inadecuado (historia de infección de vías 

urinarias y preeclampsia) ; antecedentes perinatales, 

patológicos personales y familiares sin importancia para su 

padecimiento actual. La paciente fue traída a nuestra 

consulta por presentar una dermatosis diseminada a 

cabeza, tronco y extremidades: de cabeza afecta piel 

cabelluda (predominantemente área occipital) , región 

retroauricular, pabellones auriculares (predominantemente 

conchas) incluyendo conductos auditivos externos (Figura 1) 

y área perioral; de tronco afecta cuello (Figura 1 ), axilas, 

región perianal y perineal (Figura 2) , y de extremidades 

superficie palmar de los dedos de las manos y dorsal de 

falanges distales, y superficie plantar de ambos pies en 

forma focal (Figura 3). La morfología de las lesiones se 

caracterizó por placas eritematosas hiperqueratósicas bien 
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delimitadas de diferentes tamaños. Presenta además 

contracturas y pérdida de movilidad de dedos de manos y 

pies predominantemente de falanges distales con aumento 

de volumen del tercer dedo de mano izquierda y segundo de 

mano derecha así como pseudoanhium en este último y en 

el primer dedo de pie izquierdo (Figura 4). La dermatosis la 

notaron los padres a los veinte días de vida extrauterina en 

cabeza con diseminación al resto de los segmentos 

afectados en días agregándose prurito importante. Recibió 

tratamiento en su lugar de origen (antihistamínicos, 

antimicóticos, antimicrobianos tópicos y sistémicos) sin 

respuesta. 

Al resto de la exploración física se encontró con peso bajo 

(percentil 5) para la talla (percentil 50) . La presencia de 

placas hiperqueratósicas en los conductos auditivos 

externos no permitieron la visual ización de las membranas 

timpánicas. 

Con las características cl ínicas descritas se hizo el 

diagnóstico de Síndrome de Olmsted y se practicó una 

biopsia de piel plantar en la que se demostró la presencia de 

hiperqueratosis con paraqueratosis e hiperplasia liquenoide 

con papilomatosis (queratodermia palmoplantar [Síndrome 
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de Olmsted]) , por lo que se procedió a su evaluación 

integral. 

Audiología corroboró la imposibilidad de visualizar las 

membranas timpánicas. Los potenciales evocados auditivos 

de tallo cerebral con estímulo de click, polaridad rarefacción 

y alterna demostraron audición normal para tonos altos del 

lado derecho e hipoacusia superficial para tonos altos del 

lado izquierdo. 

Oftalmología refirió orbita, medios transparentes, reflejos 

pupilares, fondo, agudeza visual y motilidad sin alteraciones; 

membrana conjuntiva! hiperémica (+) . 

Genética concluyó que se trata de una entidad autosómica 

dominante e inicia asesoramiento genético como entidad de 

novo autosómico dominante. 

Nutrición plantea la estrategia para recuperación del estado 

nutricional de la niña a quien calificó con una desnutrición 

crónica agudizada de intensidad moderada. 

La niña ha acudido regularmente a sus citas a la consulta de 

dermatología hasta el mes de julio del 2013, aunque no al 

resto de sus citas con los diferentes servicios por los que fue 
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valorada. En su última cita se ha incrementado su estado de 

desnutrición con detención en su desarrollo y crecimiento. 

Las lesiones cutáneas en general se han mantenido 

estables con menos hiperqueratosis (Figura 5) , incluyendo 

área perianal y perineal sin embargo la queratodermia 

palmoplantar se ha incrementado (Figura 6 y 7) 

importantemente particularmente en los últimos 6 meses 

con la presencia de fisuras. 

Su manejo ha sido además de medidas generales con 

queratolíticos, queratoplásticos, emolientes y antibióticos 

tópicos. Estos últimos de manera intermitente cuando ha 

sido necesario particularmente en fisuras periorificiales. El 

tratamiento sistémico con retinoides orales se inició con 

acitretina hasta hace 1 año ya que no se ha podido 

conseguir en el mercado, usando en su lugar isotretinoina 

con resultados pobres. 
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DISCUSIÓN 

El SO es una alteración de la queratinización de la que se 

han publicado menos de 50 casos en la literatura. Dado su 

predominio en varones (dos tercios de los casos) se ha 

propuesto que el modo de herencia es recesiva ligada al X, 

sin embargo, la mayoría de los casos son esporádicos, y 

hay casos publicados con herencia dominante ligada al X y 

autosómica dominante (3-6l. 

Las queratodermias palmo-plantares (QPP) hereditarias son 

un grupo heterogéneo de enfermedades las cuales se 

clasifican en tres grupos: aisladas, focales y puntatas, en los 

dos primeros la QPP puede ser aislada o asociarse con 

otras alteraciones y en el tercero la QPP suele ser aislada. 

El SO corresponde al grupo de las QPP difusas asociadas a 

otras alteraciones, su inicio es al nacimiento o durante los 

7 



primeros meses de la vida, es simétrica, transgrediens, 

mutilante, con hiper o hipohidrosis y distrofia ungueal. 

La descripción hecha por Olmsted en 1927 fue seguida por 

otras publicaciones hasta 1962, 1967 y 19727, y es hasta la 

década de los ochentas cuando las publicaciones de SO se 

vuelven más periódicas en la literatura, siendo Mevorah et al 

1 quien hace una revisión de 32 casos publicados hasta el 

2005. 

Además de la QPP las placas periorificiales 

hiperqueratósicas son la otra característica clásica del SO, 

sin embargo como se ha establecido en la literatura estas 

placas hiperqueratósicas pueden afectar como en nuestra 

paciente además cuello, axilas e ingles presentándose como 

placas lineales aunque pueden estar presentes como 

queratosis folicular 1. 

Además de la alopecia difusa se han descrito alteraciones 

en el pelo como tricorexis nodosa, fracturas transversales y 

cambios en la cutícula.3 
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Otras manifestaciones del SO incluyen alteraciones 

oftalmológicas no documentados en nuestra paciente con 

afección severa de la córnea 8
. 

La presencia de hipoacusia para tonos altos en SO se 

documentó en nuestra paciente en forma asimétrica, en la 

literatura se ha descrito además sordera neurosensorial 1
. 

Las manifestaciones orales del SO incluyen además de las 

periorales, leucoqueratosis y alteraciones dentales 9 

condicionando dificultades para una adecuada alimentación 

con diferentes grados de desnutrición como en nuestro 

caso. 

Otras alteraciones descritas incluyen hiperlaxitud articular y 

osteoporosis osteolítica de manos y pies, así como 

carcinoma de células escamosas en la QPP uo. 

El retraso en el desarrollo y crecimiento de los niños con SO 

descrito en el 25 % de los casos 1 se relaciona por un lado 

con la queratodermia plantar que aumenta al iniciar la 

deambulación con presencia de fisuras y el consecuente 

dolor dificultando así el desarrollo psicomotriz de los niños y 

por el otro con la mutilación progresiva de los dedos. 
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Las infecciones recurrentes bacterianas y micóticas en las 

áreas hiperqueratósicas desde los primeros días de vida 

como en nuestro caso son comunes en el SO 1
·
9

· 11 -
12

. 

Los hallazgos histopatológicos muestran hiperqueratosis, 

orto o paraqueratósica, capa granulosa disminuida o 

ausente, acantosis, papilomatosis y en la dermis papilar se 

ha referido 2 aumento de la vascularidad e infiltrado 

mononuclear. 

El SO (OMIM 614594) es una enfermedad de difícil 

diagnóstico por su rareza, la sobreposición con algunas 

displasias ectodérmicas y otras genodermatosis con QPP, 

sin embargo la QPP mutilante mas la hiperqueratosis 

periorificial son distintivas, permitiendo establecer el 

diagnóstico correcto clínicamente. 

El tratamiento al igual que en otras alteraciones de la 

queratinización continua siendo frustrante ya que, no existe 

un tratamiento curativo. La base del tratamiento tópico es el 

uso de queratolíticos y emolientes, su aplicación nocturna 

en forma oclusiva puede ser más efectiva. El tazaroteno 

tópico y el 5-fluorouracilo pueden ser de utilidad. La 

remoción mecánica de las placas hiperqueratósicas ayuda a 
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aliviar el dolor a la deambulación y evita la formación de 

fisuras; puede entrenarse a los padres en la realización de 

este procedimiento 1
3-

14
. 

El manejo de la hiperhidrosis en los casos en que se 

presente es fundamental ya que puede interferir con las 

actividades habituales de manera significativa. El 

tratamiento de las infecciones secundarias (micóticas o 

bacterianas) ya sea tópico o sistémico debe indicarse cada 

vez que sea necesario 

Los retinoides orales (acitretina a dosis de 0.1-0.5 mg/kg por 

día y con menor efecto isotretinoina a 0.5-1 mg/kg por día) 

pueden ser de utilidad, sin embargo la respuesta es parcial 

o mínima ya que si bien disminuyen la hiperqueratosis 

aumentan la fragilidad cutánea lo cual limita la dosis a-9
. 

12
-
13

. 

Dados los efectos secundarios de los retinoides 

especialmente a largo plazo se ha propuesto su uso 

intermitente, sin embargo la recidiva es rápida. El efecto de 

los retinoides sintéticos especialmente la acitretina en el 

pseudoanhium 15 puede posponer por tiempo indefinido la 

cirugía para evitar la mutilación. 
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Como comentario final es importante señalar que si bien la 

patogénesis del SO no ha sido establecida, en los últimos 

años ha habido grandes avances en las bases genéticas de 

esta alteración de la queratinización. Lin et al 16 identificó el 

gen TRPV3 como el gen "responsable" del SO en 6 

pacientes no relacionados con la mutación heterocigota 

p.Giy573Ser en 4 pacientes, una mutación diferente en el 

mismo aminoácido p.Giy573Cys en un paciente y la 

mutación heterocigota p.Trp692Giy en otro paciente. 

Lai-Cheong et al 17 encontró un caso más con la mutación 

p.Giy573Ser proponiéndola como una mutación patogénica 

recurrente en el SO. Esta mutación supone un aumento en 

la función controlada por este gen condicionando un 

aumento en la apoptosis de los queratinocitos con la 

consecuente hiperqueratosis en los niños afectados. Hay 

evidencias que sugieren que el gen TRPV3 juega un papel 

esencial en la queratinización, el crecimiento del pelo y 

probablemente en la sensación de prurito en los humanos 

por lo que la manipulación selectiva del gen TRPV3 podría 

tener un efecto terapéutico en 

queratinización y el prurito 16-18. 
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ANEXOS 

Figura 1 

Placas eritemato-queratósicas. Note la afectación del 

conducto auditivo externo. 
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Figura 2 

Placas eritemato-queratósicas periorificiales características. 
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Figura 3 

Queratodermia plantar focal. 
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Figura 4 

Además del eritema e hiperqueratosis note el aumento de 

volumen y pseudoanhium del primer dedo. 

20 



Figura 5 

Persistencia de las placas eritematosas periorificiales y en 

pliegues con menos hiperqueratosis. 
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Figura 6 

Queratodermia palmar simétrica , transgrediens, mutilante. 
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Figura 7 

Queratodermia plantar difusa, note la simetría . 
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