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Eponimia meédica. Mallorca i els seus eponims
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Lany 2007 vam dedicar un dels articles d’aquesta seérie
eponimica al métode de Ponseti'. Com explicavem llavors,
el doctor Ignasi Ponseti i Vives havia nascut el 3 de juny
de 1914 a Ciutadella (Menorca); essent molt petit, la seva
familia es va traslladar primer a Felanitx, després a Pal-
ma i, finalment, a Barcelona I'any 1924. Dissortadament,
el 1939 es va haver d’exiliar i acaba establint-se als Estats
Units, on va morir el 2009 Des de llavors, i quan ja fa
quinze anys que escrivim regularment sobre eponims ca-
talans, teniem pendent dedicar un altre article a dos epo-
nims de les Illes Balears.

En aquest cas es tracta d'uns eponims ben diferents. El
primer, l'acne Mallorca, va ser descrit per primera vegada per
un grup de dermatolegs danesos fa més de quaranta anys. El
segon esta dedicat a una variant d’una piruvat cinasa eritroci-
taria que s'associa a una esferocitosi hereditaria. La van des-
criure I'any 2000 un grup d'investigadors de 'Hospital Clinic
de Barcelona i de 'Hospital Son Dureta de Mallorca.

Els eponims

Acne Mallorca

“Forma d’acne associada a I'exposici6 solar, descrita per
Hjort i colls. 'any 1972, que es caracteritza per la presen-
cia de papules dures d’1 a 3 mm, amb elevacio central, de
color pallid o rosat i amb halo vermell. Es coneix també
com acne aestivalis™.

Piruvat cinasa Mallorca

“Variant d’una piruvat cinasa, descrita per Zarza i col-ls.
I'any 2000 en un nen mallorqui amb esferocitosi heredita-
ria i anémia hemolitica moderada™.

Lacne Mallorca

Lany 1972 Hjort i colIs.** van descriure una nova forma
d’acne associada a I'exposici6 solar (Figura 1). Les lesions
primaries principals eren papules dures d’'1 a 3 mm, amb
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FIGURA 1. Article que descriu per primera vegada I'acne Mallorca®

elevacio central, de color pallid o rosat i amb halo ver-
mell. La majoria dels afectes eren dones d’entre 20 i 40
anys, sense antecedents d’acne. Lerupci6 apareixia a la
primavera o l'estiu; romania durant 3-6 mesos i s'associa-
va a una intensa exposicié solar, sense relacié amb l'apli-
cacié de protectors cutanis. No responia a 'administracid
dels tractaments antiacneics tradicionals. Des del punt de
vista histologic, sobservava una queratosi fol-licular amb
la formacié de quists queratinosos que es podien buidar a
la pell. Clinicament I'erupci6 s'estenia per arees exposa-
des, com les galtes, les arees cervicals laterals, el torax, les
espatlles i la part superior dels bracos® (Figura 2). General-
ment no s’observaven barbs ni pustules i evolucionava cap
a la curacié tot i que lentament.

Fisiopatologicament, aquesta forma d’acne podria ser
conseqiiéncia de lexposicié a la radiacid ultraviolada,
sobretot a la UVA. El mecanisme bioquimic responsable

FIGURA 2. Exemple de les lesions presents a I'acne Mallorca®
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podria ser la conversio de 'esqualeé cutani en peroxid d’es-
quale per acci6 de la radiacié UVA ilefecte obstructiu que
tindria aquest darrer’. Altres autors, pero, ho han atribuit
a un augment de la sudoracié secundaria a les altes tempe-
ratures ambientals®. Els afectats pateixen la mateixa afecta-
ci6 quan tornen a exposar-se a la radiaci6 solar.

Per tractar aquesta afecci6 es recomana 'aplicacio to-
pica de tretinoina, peroxid de benzoil o retinaldehid, men-
tre que la prevencid pot fer-se mitjangant una exposicid
progressiva a la radiacié ultraviolada artificial, fins i tot
amb combinacié amb PUVA, abans de tornar a entrar en
contacte amb la radiacié solar®.

Els autors la van anomenar acne aestivalis o acne Ma-
llorca®. Justificaven, perd, aquesta darrera denomina-
ci6 de manera poc convincent. A larticle original no hi
havia cap referéncia al lloc de vacances dels afectats; per
aquest motiu, 'associacié entre l'illa de Mallorca i I'erup-
ci6 cutania sembla més aviat un caprici dels autors. Aquest
eponim ha tingut éxit i esta fins i tot inclos en un docu-
ment de 'FDA®: “Acne aestivalis (mallorca acne, sic) is a
rare seasonal acne which flares up in the summer months
and regresses in winter. It usually affects women beyond
adolescence with papules developing in the lower back’.
Ja n’és de curids com una denominacio triada de forma
gairebé capritxosa va ser rapidament acceptada per la co-
munitat medica i té un nombre considerable de referenci-
es a la bibliografia dermatologica. Maniscalco i col'ls.” han
suggerit recentment el canvi d’aquest nom, acne aestivalis
o acne Mallorca, pel de papulosi actinica recurrent, argu-
mentant que 'absencia de barbs fa que el nom d’acne sigui
inadequat. Una cerca bibliografica recent a PubMed, pero,
no ens ha mostrat que la proposta hagi tingut gaire exit.

La piruvat cinasa Mallorca

Lesferocitosi és la causa més freqiient d’anémia heredita-
ria a la poblacié espanyola. La fragilitat cel-lular ve donada
per una alteracié molecular en una o més de les proteines
estructurals de les membranes cel-lulars dels eritrocits: es-
pectrina, anquirina, banda 3 o intercanviador anionic 1
(TA3) i proteina 4.2*. UTA3 és la proteina més abundant en
la membrana eritrocitaria i entre el 20% i el 40% dels casos
d’esferocitosi s'associen a una reducci6 del 30% d’aques-
ta proteina'®. El patr6 de transmissio de la malaltia és de
tipus autosomic dominant i el fenotipus es manifesta cli-
nicament com una anemia hemolitica lleu 0 moderada en
els heterozigots. Shan descrit diverses mutacions que por-
ten a una reduccio de la banda 3 i que s'acompanyen gene-
ralment d’una reduccié de la proteina 4.2. Encara que no
és freqiient, s’ha descrit I'associaci6 de lesferocitosi amb
altres malalties congénites dels eritrocits, entre les quals es
troba el déficit de piruvat cinasa eritrocitaria''.

El deficit de piruvat cinasa eritrocitaria afecta el meta-
bolisme anaerobic de la glucosa i difereix de I’esferocitosi

en diverses caracteristiques. Aixi, no produeix alteracions
en les hematies circulants, les proves de fragilitat osmo-
tica sén normals 1 dona una anémia hemolitica cronica
més greu”. Afortunadament, les manifestacions cliniques
només son evidents en les persones homozigotiques o en
aquelles que son heterozigotiques per a dues mutacions'.
La primera descripci6 del déficit de la piruvat cinasa erit-
rocitaria fou realitzada ’any 1961 per Valentine i col-Is.'*.
A Espanya, Vives Corrons i col‘1s."” van descriure el pri-
mer cas 1’any 1980.

L’associaci6 entre esferocitosi hereditaria i deficit de
piruvat cinasa és molt poc freqiient. El primer cas fou des-
crit per Brook i Tanaka'' I’any 1970 i trenta anys després
Zarza i col-ls.* van descriure un déficit parcial de 1’en-
zim associat a esferocitosi hereditaria i anémia hemolitica
moderada en un nen de nou anys provinent de Mallor-
ca (Figura 3). En paraules dels autors*: “Clinical, family,
genetic and molecular studies allowed determination of
the interrelationship between the two RBC abnormalities
in the patient and his relatives (parents and brother) and
description of a new mutation at the PK-LR gene which
has been provisionally designated PK Mallorca due to the
geographical origin of the patient”. L’estudi genétic dels
pares va confirmar la preséncia de la nova mutacié de for-
ma heterozigota a la mare.

L’origen de I’estudi hematologic va ser la preséncia
d’esferocitosi en el pare, a qui se li va diagnosticar al
presentar un episodi d’anémia hemolitica després d’una
colecistitis aguda. També es va trobar una anémia cronica
en ’avia paterna, encara que el nen no havia tingut cap
antecedent d’anémia o d’hemolisi, mentre que la mare i
un germa no tenien cap alteracié hematologica ni clinica.
L’estudi hematologic exhaustiu de la familia mostra que
el nen i el pare tenien diverses alteracions que estaven
absents en la mare i el germa. S observa la preséncia d’es-
ferocits, equinocits i eritrocits en forma de fong (pincered
red blood cells) en el nen, esferdcits en el pare i equindcits
en la mare i el germa. L’estudi de les proteines de la mem-
brana eritrocitaria mostra una reduccié significativa del
contingut de la banda 3 i la proteina 4.2 en el nen i el pare.
Quan es van estudiar les activitats enzimatiques es va ob-
servar una reduccio significativa de 1’activitat de la piru-
vat cinasa en el nen i el seu germa. L’estudi de PCR-SSCP
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FIGURA 3. Article on es descriu la piruvat cinasa Mallorca*
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del gen de PF-LR en tots els familiars va mostrar un canvi
d’un nucleotid unic (1516 G—=A) en I’ex6 11 del nen i de
la seva mare. Aquest canvi suposava la substitucié d’una
valina per una isoleucina en la posicié 506.

La descripcio de la familia mallorquina de Zarza i
colls.* fou la segona publicacio de ’associacié de 1’es-
ferocitosi hereditaria associada, després de la de Brook
i Tanaka'!. El seu interés ha fet que hagi estat recollit en
articles dedicats a revisar les alteracions de la membra-
na eritrocitaria'®'’. Des d’agost de 2000, pyruvate kinase
Mallorca és un descriptor inclos a MeSH (www.ncbi.nlm.
nih.gov/mesh/), el tesaurus de PubMed.
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