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tricomegalia congénita — congenital trichomegaly

Tricomegalia Congénita

Primary Disciplinary Field(s): Dermatologia, Genética Médica, Oftalmologia

1. Definicion Central

La tricomegalia congénita es una rara condicion dermatoldgica y oftalmolégica caracterizada por
el crecimiento excesivo, anémalo y, en ocasiones, rizado de las pestafias (cilia), superando
significativamente la longitud media considerada normal para la edad, el sexo y el grupo étnico del
individuo. Esta manifestacion, que se clasifica dentro de las anomalias del tallo piloso, esta
presente desde el nacimiento o se desarrolla de manera temprana en la infancia, lo que la
diferencia fundamentalmente de las formas adquiridas que suelen ser secundarias a la exposicion
a ciertos farmacos, trastornos endocrinos o enfermedades sistémicas.

Aunque el término "tricomegalia" puede aplicarse teéricamente al crecimiento exagerado de
cualquier pelo corporal, en la practica clinica se utiliza casi exclusivamente para describir el
fendmeno que afecta a las pestafias. La importancia de la condicién radica en que, si bien puede
presentarse como un hallazgo aislado y benigno (tricomegalia pura), en la gran mayoria de los
casos es un signo fenotipico clave que orienta el diagnéstico hacia un sindrome multisistémico
subyacente, muchos de los cuales conllevan graves implicaciones para el desarrollo y la salud
general del paciente.

Desde una perspectiva funcional, la tricomegalia crea un dilema clinico. Por un lado, las pestafias
largas son a menudo percibidas como una caracteristica estética atractiva en algunas culturas; por
otro lado, el crecimiento descontrolado puede provocar problemas oftalmoldgicos serios. Las
pestafias excesivamente largas pueden rozar la superficie ocular, actuando como un cuerpo
extraflo que causa irritacion corneal crdnica, conjuntivitis, fotofobia y, en casos extremos,
abrasiones o Ulceras corneales que comprometen la visidn si no se manejan adecuadamente.

2. Etimologia y Desarrollo Historico

El término tricomegalia es un compuesto de origen griego, derivado de *thrix* o *trichos*, que
significa 'cabello’, y *megas* o *megalo*, que significa 'grande' o 'excesivo'. La descripcidn clinica
de pestafias inusualmente largas data de principios del siglo XX, pero la comprensién de esta
condiciéon como un marcador sindrémico se consolidé a medida que la genética médica avanzaba
en la identificacion de trastornos raros. Inicialmente, las descripciones se centraron en casos
esporadicos o familiares aislados, a menudo sin una etiologia clara.

El verdadero punto de inflexion en el estudio de la tricomegalia ocurrid con la caracterizacion
detallada de sindromes congénitos raros. Por ejemplo, la tricomegalia se reconocié como una
caracteristica distintiva y altamente prevalente en el Sindrome de Cornelia de Lange (CdLS),
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una enfermedad genética compleja descrita formalmente en la década de 1930. Esta asociacién
obligo a los clinicos a considerar la tricomegalia no solo como una anomalia cosmética, sino como
un posible indicio de una enfermedad genética subyacente que requeria una investigacion
profunda y multidisciplinaria.

El desarrollo histérico ha pasado de la simple observacién morfolégica a la investigacion de la
fisiopatologia molecular. Hoy se sabe que la tricomegalia es resultado de una alteracion en el ciclo
de crecimiento del foliculo piloso ciliar. ElI avance en la identificacién de las mutaciones genéticas
especificas en sindromes asociados ha permitido entender que la tricomegalia es un fenotipo
resultante de fallos en vias de sefalizacién celular o en complejos proteicos que regulan el
desarrollo embrionario y el ciclo celular, como el complejo de la cohesina afectado en CdLS.

3. Caracteristicas Clinicas y Morfologia

La caracteristica definitoria de la tricomegalia congénita es la longitud exagerada de las pestafas,
gue pueden alcanzar varios centimetros, superando con creces el limite superior normal de 12
mm en el parpado superior. Estas pestafias suelen ser mas gruesas de lo normal, con una
pigmentacion oscura intensa, y a menudo presentan una curvatura o ensortijamiento notable, lo
gue contribuye a la apariencia de "pestafias de mufieca" o "pestafias de ciervo", términos
descriptivos utilizados en la literatura clinica.

Aungue la condicién se centra en las pestafias, es comin que coexista con otras formas de
hipertricosis, incluyendo el crecimiento excesivo de las cejas (sinofridia o cejas pobladas) y el
hirsutismo en otras areas del cuerpo. Sin embargo, la tricomegalia pura aislada de otras
anomalias del pelo es significativamente menos frecuente que su presentacion dentro de un
cuadro sindrémico, donde puede acompafarse de alteraciones dentales, dismorfia facial,
malformaciones esqueléticas o retraso en el desarrollo neurocognitivo.

Las complicaciones oftalmolégicas son la principal preocupacion funcional. La longitud y la rigidez
de las pestafias pueden inducir triciasis, una condicién donde las pestafas crecen hacia el globo
ocular. El roce constante y repetitivo con la cérnea o la conjuntiva puede llevar a la queratitis
punteada superficial, dolor ocular crénico, lagrimeo excesivo (epifora) y, en el peor de los casos, a
la formacion de leucomas corneales (opacidades) que pueden afectar permanentemente la
agudeza visual. Por ello, la evaluacidon oftalmoldgica es obligatoria en todos los pacientes
diagnosticados con tricomegalia congénita.

4. Clasificacion y Formas Sindromicas

La clasificacion de la tricomegalia se basa principalmente en su etiologia: la forma idiopéatica
(aislada o pura) y la forma secundaria (sindromica o asociada a enfermedades). La identificacién
de la forma sindromica es vital, ya que dicta el pronéstico y el plan de manejo clinico a largo plazo.
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Existen numerosos sindromes genéticos raros que incluyen la tricomegalia como un rasgo
fenotipico. El Sindrome de Cornelia de Lange (CdLS) es quizas el mas conocido, caracterizado
por una dismorfia facial distintiva (incluyendo sinofridia y tricomegalia), deficiencia intelectual,
retraso en el crecimiento y anomalias en las extremidades. Otro sindrome relevante es el
Sindrome de Oliver-McFarlane, una patologia extremadamente rara que combina la tricomegalia

con degeneracion retiniana progresiva, discapacidad intelectual y baja estatura.

Otros trastornos asociados incluyen el Sindrome de Hermansky-Pudlak, un trastorno

autosOmico recesivo que causa albinismo oculocutaneo y una diatesis hemorragica debido a la
disfuncion plaquetaria; el Sindrome de Ehlers-Danlos, caracterizado por la hiperlaxitud de la piel y
las articulaciones; y el Sindrome de Waardenburg, que combina anomalias de la pigmentacién
(mechon de pelo blanco, heterocromia del iris) con sordera neurosensorial. La presencia de
tricomegalia en estos contextos subraya la naturaleza pleiotrépica de los genes implicados en el
desarrollo ciliar y sistémico.

La tricomegalia también puede estar asociada a condiciones menos frecuentes como la hipoplasia
dérmica focal (Sindrome de Goltz), la porfiria, y la neurofibromatosis tipo 1. La presencia de la
tricomegalia en un recién nacido o lactante debe desencadenar un protocolo diagnostico que
incluya un examen fisico completo, evaluacion oftalmoldgica, estudio genético y, a menudo, una
evaluacion neurologica para descartar la afectacion multisistémica.

5. Bases Genéticas y Fisiopatologia Molecular

La causa subyacente de la tricomegalia congénita es la prolongacién anormal de la fase anagena
(crecimiento activo) del ciclo de vida del foliculo piloso ciliar. Normalmente, las pestafias tienen
una fase anagena muy corta (aproximadamente 30 a 45 dias) seguida rapidamente por la fase
catadgena (transicion) y la telégena (reposo), lo que limita su longitud maxima. En la tricomegalia,
esta fase anagena se extiende, permitiendo que el pelo crezca mucho mas de lo habitual antes de
caer.

En las formas sindrémicas, la base genética es heterogénea. Por ejemplo, el CdLS es causado
por mutaciones en genes que codifican componentes del complejo de la cohesina (principalmente
NIPBL, SMC1A y SMC3). Este complejo es vital para la segregacion cromosomica, la reparacion
del ADN vy la regulacién de la expresion génica durante el desarrollo embrionario. La disfuncién de
la cohesina afecta multiples vias de sefializacion, lo que resulta en las diversas anomalias
congénitas, incluyendo la alteracion del ciclo folicular.

En los casos de tricomegalia congénita aislada (pura), la etiologia genética esta menos definida,
aunque se ha sugerido un patrén de herencia autosémico dominante con penetrancia incompleta
en algunas familias. Se postula que mutaciones en genes que regulan directamente las vias de
crecimiento del pelo, como los factores de crecimiento o los receptores hormonales a nivel del
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foliculo, podrian ser responsables. La investigacion continta enfocandose en identificar genes
especificos que controlan la duracion de la fase anagena en los foliculos ciliares de manera
independiente de los grandes sindromes de dismorfia.

6. Diagnostico Diferencial

Establecer el diagnostico de tricomegalia congénita requiere un proceso riguroso de diagnéstico
diferencial para excluir las numerosas causas adquiridas que pueden provocar un crecimiento
ciliar exagerado. La historia clinica detallada es crucial para determinar si el crecimiento anémalo
ha estado presente desde el nacimiento o si se ha desarrollado mas tarde en la vida.

Las causas adquiridas mas comunes incluyen la exposicion a farmacos, siendo los analogos de
prostaglandinas (como el latanoprost o bimatoprost, utilizados en el tratamiento del glaucoma) los
inductores mas frecuentes. Otros medicamentos como la fenitoina, la ciclosporina y el interferén
alfa también han sido implicados. El cese del medicamento generalmente revierte la tricomegalia
adquirida, lo cual no ocurre en la forma congénita.

Otras condiciones adquiridas que deben ser descartadas son las enfermedades autoinmunes, el
hipotiroidismo, la malnutriciébn severa (particularmente la anorexia nerviosa) y las infecciones
cronicas. Se ha observado tricomegalia en pacientes con infeccién por VIH avanzada, aunque el
mecanismo exacto no estd completamente aclarado, se cree que esta relacionado con la
alteraciéon del estado inmunoldgico y nutricional. La distincion entre la tricomegalia verdadera
(alargamiento) y la hipertricosis (aumento de la densidad) es también fundamental, aunque ambas
pueden estar presentes simultaneamente.

7. Manejo y Opciones Terapéuticas

El manejo de la tricomegalia congénita debe ser individualizado y se enfoca en dos objetivos
principales: prevenir las complicaciones oftalmoldgicas y abordar las preocupaciones estéticas y
psicosociales. Si la condicion es sindromica, el tratamiento de la enfermedad sistémica
subyacente siempre tiene prioridad.

Para la prevencion de la irritacion ocular y las abrasiones corneales, el método méas simple y
seguro es el recorte manual de las pestafas. Este procedimiento es temporal y debe repetirse
regularmente (a menudo cada 4 a 6 semanas) a medida que las pestafias vuelven a crecer debido
a la prolongacion de la fase anagena. El recorte debe ser realizado por un oftalmélogo o un
técnico capacitado para evitar lesiones oculares.

Si el paciente o los padres buscan una solucién mas permanente, o si el recorte no es suficiente
para controlar la irritacién corneal severa, se pueden considerar métodos de depilacion definitiva.
Estos incluyen la electrélisis, que destruye el foliculo piloso mediante corriente eléctrica, o la
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depilacion laser. Ambos procedimientos requieren multiples sesiones y presentan un riesgo
inherente de dafio al globo ocular o a los tejidos perioculares, por lo que deben ser realizados por
especialistas con experiencia en la region palpebral. El uso de la crioterapia o la depilacién
guimica es generalmente desaconsejado en esta zona sensible.

8. Impacto Psicosocial y Pronéstico

El prondstico de la tricomegalia congénita es altamente variable y depende casi exclusivamente
de la presencia o ausencia de un sindrome subyacente. En los casos de tricomegalia pura o
aislada, el pronéstico es excelente en términos de salud general y esperanza de vida, y el manejo
se limita a la atencion oftalmoldgica y estética. Sin embargo, cuando la tricomegalia es un
marcador de un sindrome grave (como CdLS), el prondstico estd dominado por las comorbilidades
sistémicas, como la discapacidad intelectual, las cardiopatias congénitas o las malformaciones
esqueléticas.

Mas alla de las implicaciones médicas, el impacto psicosocial de la tricomegalia, incluso en su
forma aislada, puede ser significativo. La apariencia inusual puede llevar al estigma, al acoso
escolar (bullying) y a la baja autoestima, particularmente durante la adolescencia. Es fundamental
gue el manejo clinico incluya apoyo psicologico y asesoramiento para el paciente y la familia,
ayudandoles a manejar la autoimagen y a integrarse socialmente.

La educacion sobre la benignidad de la condicién (cuando es aislada) y el manejo efectivo de las
expectativas son componentes clave del cuidado. En ultima instancia, la tricomegalia congénita
sirve como un recordatorio de la compleja interconexién entre la dermatologia, la genética y la
salud mental, donde un rasgo aparentemente superficial puede ser la clave para un diagndstico
profundo o una fuente de angustia significativa.

9. Lecturas Adicionales

Sindrome de Cornelia de Lange - Wikipedia

Oliver-McFarlane syndrome - Wikipedia

Sindrome de Hermansky-Pudlak - Wikipedia
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