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Acrodermatitis enteropática en un niño con deficiencia de zinc heredada
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Introducción: La acrodermatitis enteropática es una enfermedad autosómica recesiva que causa desordenes 
en la absorción de zinc llevando a hipozinquemía. La incidencia de esta enfermedad se estima en 1:500.000 
niños. En este artículo, relatamos un caso de un paciente con deficiencia de zinc heredada y sus manifestaciones 
cutáneas. Relato de caso: Bebé que mama, a término, sexo masculino, blanco, seis meses, presentando historial 
de erupción cutánea refractaria desde la 4ª semana de vida asociada a cuadro de irritabilidad, diarrea, pérdida 
ponderal y alopecia. El examen físico reveló placas erosivas eritematosas, simétricas, escamosas y con costras en 
las regiones: perioral, anogenital y en región del cuello. Además de estos hallazgos presentaba paroniquia del 1º 
pododáctilo, pelos de coloración blanco-plateados y alopecia difusa. Los niveles séricos del zinc estaban reducidos 
lo que, conjuntamente con el cuadro clínico, permitió el diagnostico de acrodermatitis enteropática por deficiencia 
de zinc. Discusión: La acrodermatitis enteropática se caracteriza por la tríada: dermatitis, diarrea y alopecia. El 
diagnóstico se establece por la reducción de los niveles séricos de zinc y el tratamiento requiere suplementación 
con zinc oral. El paciente fue tratado con zinc y se observó una respuesta dramática de las lesiones cutáneas en 
la 2ª semana de tratamiento. En la actualidad, el paciente tiene 6 años y sigue saludable en terapia continuada 
con suplementación de zinc. El tratamiento precoz proporciona cura de las lesiones cutáneas sin secuelas, no 
obstante, periodos largos de deficiencia de zinc pueden afectar al crecimiento y desarrollo de los niños afectados.

RELATO DE CASO
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INTRODUCCIÓN

La acrodermatitis enteropática (AE) es una enfermedad 
autosómica recesiva que promueve un desorden en la absorción 
de zinc llevando a hipozinquemia1. La incidencia de esta 
enfermedad se estimada en 1:500.000 niños, sin predilección 
por raza o sexo2. Fue primeramente descrita por Danbolt y Closs 
en 1942, caracterizándose por la tríada: dermatitis, diarrea, 
alopecia. A la época, como no se conocía la causa de esta 
enfermedad el desenlace era frecuentemente fatal3.

La relación entre AE y la deficiencia de zinc solo se 
descubrió años más tarde, después de la identificación de 
una mutación en el gene SLC39A4, ubicado en el cromosoma 
8q24.3 que codifica la proteína transportadora de zinc (Zip4), 
que permite la adecuada absorción entérica de zinc1,4,5.

La deficiencia de zinc se puede heredar o adquirir. 
Ambas formas presentan manifestaciones clínicas semejantes 
que dependen de los niveles de zinc sérico en el organismo1. 
Se estima que más que el 20% de los individuos en todo el 
mundo son deficientes de zinc, principalmente en los países 
en desarrollo5. En este artículo, relatamos un caso de un pa-
ciente con deficiencia de zinc heredada y las manifestaciones 
cutáneas desarrolladas.

RELATO DE CASO

Niño que mama, sexo masculino, con seis meses de 
vida, blanco, nacido a término, presentando historial de 
erupción cutánea refractaria desde la cuarta semana de vida 
asociada a cuadro de irritabilidad, diarrea, pérdida ponderal 
eventual y alopecia. El examen físico reveló placas erosivas 
eritematosas, simétricas, escamosas y con costras en las 
regiones: perioral, anogenital y en región del cuello (Figura 1). 
Además de estos hallazgos presentaba paroniquia del 1º 
pododáctilo, pelos de coloración blanco-plateados y alopecia 
difusa (Figura 2).

Figura 1. Lesiones eritematosas, erosivas, simétricas, con formación de costras 
en región anogenital.

Figura 2. Placas eritematosas y escamosas en región de doblez del cuello. Pelos 
de coloración blanco plateado, afinamiento de los pelos y alopecia difusa.

Se trató con varios medicamentos orales: eritromicina, 
cefalosporinas, cetoconazol, corticoide sistémico (1 mg/kg/
día) y medicamentos tópicos: Permanganato de Potasio, agua 
boricada, triamcinolona, neomicina, ketoconazol, sin mejora 
clínica de las lesiones.

Se solicitaron los siguientes exámenes de laboratorio: 
hemograma, sumario de orina, pruebas de función hepática 
y renal, sin anormalidades, así como el examen micológico 
y bacterioscopia de las lesiones. Se solicitó todavía la 
dosificación del zinc sérico. La biopsia de las lesiones cutáneas 
no se realizó. El valor de laboratorio del zinc sérico mostró 
una reducción de sus niveles: 256 (valor de referencia: 587-
1215 mcg/dl) que conjuntamente con el cuadro clínico del 
paciente permitió diagnosticar acrodermatitis enteropática 
por deficiencia de zinc.

El tratamiento oral con sulfato de zinc fue iniciado in-
mediatamente en la siguiente dosificación (5 mg/kg/día): 35 
mg, una vez al día por vía oral asociado al uso de antiséptico 
local con agua boricada en el lugar de las lesiones.

DISCUSIÓN

La importancia del zinc está bien documentada hoy en 
día, siendo un elemento que integra más de 40 metaloenzimas 
del organismo, esencial en muchas funciones biológicas. Entre 
ellas en el sistema inmune, por medio de la inmunidad celular, 
en la síntesis de proteínas, reproducción celular, cicatrización 
de heridas, además de desempeñar un papel importante en la 
fertilidad y concepción1,5. El Zinc también actúa como agente 
antioxidante y antiinflamatorio estabilizando la membrana 
de las células y reduciendo la formación de radicales libres1,6.

La deficiencia de zinc se puede heredar debido a la 
mutación en el gen SLC39A4 o adquirida derivado de deficiencias 
nutricionales, en la absorción, aumento de la demanda o 
excreción aumentada de este elemento. La deficiencia adquirida 
de zinc puede estar asociada a la enfermedad renal crónica, 
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malignidades, drogas como penicilamina, uso excesivo de 
alcohol, embarazo, lactación, quemaduras extensas, nutrición 
parenteral total, dieta rica en fibras, las que poseen exceso 
de filato, fosfato orgánico, que hace el zinc indisponible para 
absorción, anorexia nervosa y transpiración excesiva1,6,7.

La acrodermatitis enteropática se caracteriza por la 
tríada: dermatitis, diarrea y alopecia. Sin embargo, apenas 
el 20% de los pacientes presentan los tres componentes 
simultáneamente. La AE heredada generalmente se manifiesta 
en niños que maman coincidiendo con el periodo de 
suspensión del amamantamiento materno, pues se cree que la 
lecha materna contiene conectores del zinc que contribuyen en 
su absorción mascarando, por lo tanto, la deficiencia heredada 
de las proteínas transportadoras de dicho elemento.

Inicialmente los pacientes presentan un cuadro de derma-
titis perioral erosiva que evoluciona progresivamente para aco-
metimiento de cara, parte acro, y región de fraldas1. Alteraciones 
de las uñas incluyen onicodistrofia, onicolisis y paroniquia. Las 
lesiones mucosas consisten de estomatitis y angular queilitis. Los 
hallazgos oculares incluyen conjuntivitis y fotofobia5.

Pacientes con deficiencia grave de zinc pueden desarrollar 
más tardíamente: retardo en el crecimiento, lentitud mental, 
dificultad en la cicatrización de heridas, anemia, fotofobia, 
hipogeusia, anorexia, pubertad atrasada y hipogonadismo en 
hombres8. Las deficiencia de biotina, de ácidos grasos esenciales, 
de vitamina B2 (riboflavina), el eritema migratorio necrolítico, el 
síndrome pseudoglucagonoma, dermatitis atópica, psoriasis y 
candidiasis, son las principales dermatosis que hacen diagnóstico 
diferencial con esta condición1,5.

El diagnóstico de la AE se establece por la reducción 
de los niveles séricos de zinc. La biopsia de las lesiones es 
útil para descartar los diagnósticos diferenciales y contribuir 
con el diagnóstico5. El tratamiento de esta patología requiere 
suplementación con zinc oral donde la dosis recomendada por 
la mayoría de los autores es 5-10 mg/kg/día de zinc elemental 
y dosis de mantenimiento de 1-2 mg/kg/día. El zinc se puede 
administrar en la forma de acetato, gluconatos y sulfatos, 
siendo el sulfato de zinc el compuesto mejor tolerado4.

Este artículo muestra un caso de un niño que mama, 
sexo masculino con AE heredada diagnosticado a los 6 meses 
de edad. Presentaba un cuadro de diarrea, dermatitis y difuso 
afinamiento del pelo, asociado a la caída y coloración blanco 
plateado. La genitora relató que la diarrea era esporádica lo 
que puede justificar el hecho del niño presentarse dentro 
del estándar de normalidad en las curvas de crecimiento 
de la OMS: Peso x Edad y Estatura x Edad (Entre el P3 y 
P97). Piyush et al.1 en su revisión, evidenció que la diarrea 
es una manifestación variable que puede ser intermitente 
o totalmente ausente, sin embargo, cuando está presente 
contribuye a la reducción en la absorción del zinc, generando 
un ciclo vicioso que puede agravar todavía más la condición1.

El niño presentó como alteración ungueal la 
paroniquia recurrente del  pr imer pododácti lo.  E l 
diagnostico inicial para este caso, fue dermatitis de los 
pañales asociada a infección fúngica. Sin embargo, dicho 
diagnóstico fue descartado después de la persistencia 
clínica de las lesiones, a pesar del tratamiento clínico 
apropiado.

El Paciente fue tratado con suplementación de 
zinc y se observó una respuesta dramática de las lesiones 
cutáneas a eso de la 2ª semana de tratamiento. Después 
de 30 días, utilizó dosis de mantenimiento de 5 mg al día. 
Ningún efecto colateral fue observado. Desde entonces 
el paciente siguió en terapia con suplementación de zinc 
y actualmente se encuentra con 6 años de edad. En este 
periodo, la genitora del paciente, por cuenta propia, 
interrumpió el tratamiento de mantenimiento, ocurriendo 
tres episodios de recidivas de las lesiones. Hoy en día, el 
paciente sigue saludable en terapia continuada con suple-
mentación de zinc.

La acrodermatitis enteropática por deficiencia de zinc 
es un desorden raro y potencialmente fatal cuando no tratada 
adecuadamente. El reconocimiento y tratamiento precoz de 
esta condición son necesarios principalmente por cuenta de 
la inmunodeficiencia celular existente en estos pacientes. 
Cuando el tratamiento se instituye precozmente ocurre la 
cura de las lesiones cutáneas sin secuelas permanentes, sin 
embargo, periodos largos de deficiencia de zinc pueden tener 
efectos permanentes sobre el crecimiento y desarrollo de los 
niños acometidos.
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