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RESUMEN
La alopecia areata es un padecimiento 
dermatológico caracterizado por la pérdida 
de pelo no cicatricial del cuero cabelludo y/o 
del cuerpo, con una evolución impredecible y 
variable en los pacientes. A pesar de esfuerzos 
multidisciplinarios, su etiología sigue sin 
conocerse con exactitud, aunque algunas 
evidencias sugieren que factores ambientales, 
inmunológicos y genéticos podrían estar 
originando la enfermedad. El objetivo de esta 
revisión consiste en dar un panorama actual 
de las características clínicas, diagnóstico y 
tratamiento de la alopecia areata, analizar 
los mecanismos que podrían participar en 
su etiología, así como revisar algunas de las 
variantes génicas más importantes, que podrían 
conferir susceptibilidad al desarrollo de la 
enfermedad.
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INTRODUCCIÓN
La alopecia es un padecimiento 

común en los individuos, aunque, en 
algunos casos, puede estar asociada 
con otras enfermedades.1,2 Ejemplo 
de ello es la alopecia areata (AA) 
(OMIM 104000), caracterizada por 
la pérdida de pelo, no cicatricial,3 
c o n  u n a  e v o l u c i ó n  v a r i a b l e  e 
impredecible en cada paciente,4 la 
cual está clasificada en tres grupos 
de acuerdo con la gravedad y con 
las regiones en donde se observa la 
ausencia de pelo: 1) alopecia areata 
en parche (AA), considerada la forma 
más común e identificada por la 
presencia de parches redondos u 
ovalados en la cabeza (90% de los 
casos) o en diferentes regiones del 
cuerpo; 2) alopecia total (AT), en la 

cual existe una ausencia total o casi 
total de pelo en el cuero cabelludo; y 
3) alopecia universal (AU), establecida 
como la más grave y diferenciada de 
las dos anteriores porque la pérdida 
total de pelo es observada en todo el 
cuerpo, que incluye la cara y el cuero 
cabelludo.5,6 

Epidemiología
Se ha establecido que la  AA 

afec ta  a l  1 -2% de  la  poblac ión 
general, con un riesgo estimado de 
presentar la enfermedad a lo largo 
de la vida de 1,7%.7,8 Sin embargo, 
la prevalencia puede variar entre 
0,1% y 6,9% dependiendo de la 
población estudiada.9 En Estados 
Unidos (EE. UU.), la AA afecta al 
0,7-3% de su población. En el Reino 
Unido, aproximadamente, 2% de su 
población presenta la enfermedad.10 
En México, la prevalencia reportada 
se encuentra en 0,2-3,8%11 y, en Corea, 
se ha estimado que la AA afecta entre 
0,9% y 6,9% de los individuos.12

La AA no distingue géneros, 
aunque algunos trabajos sugieren que 
tiene una ligera predominancia por las 
mujeres.3,13 Sin embargo, esto puede 
depender de la población estudiada, 
dado que, en países como la India y 
Turquía, el mayor número de casos 
corresponde al sexo masculino,14 que 
presenta las formas más graves en 
comparación con las mujeres (63% 
vs. 36%, respetivamente).15 Además, 
se ha reportado que la AA podría 
afectar a todos los grupos de edad,16 
aunque alrededor del 25% de los 
individuos son niños.17 En neonatos, 
la AA ocurre con menor frecuencia y, 
según la literatura, el padecimiento 
podría aparecer en los primeros meses 
de vida.18,19
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Los rangos de edad en que la AA se presenta 
oscilan entre los 4-5 años y los 15-40 años, con 
mayor predominio entre los 10 y los 25 años 
(60%). Sin embargo, estudios recientes reportan 
que 1-2% de individuos menores de 2 años y 21-
24% menores de 16 años también la manifiestan. 
En adultos con más de 60 años, la AA ocurre 
raramente.9,13,20

Etiología
La estructura básica del folículo piloso es 

considerada la más complicada e importante de 
los anexos de la piel, cuyas funciones primordiales 
son las siguientes: 1) defensa de los efectos de la 
radiación ultravioleta, 2) supresión de pérdida de 
calor y 3) sensación táctil.3 Además, se caracteriza 
porque atraviesa tres fases durante el ciclo de 
crecimiento normal: anágena, catágena y telógena. 
La fase anágena es considerada la etapa de 
crecimiento (1 cm por mes aproximadamente) 
y, por ende, la de duración más prolongada (2-
6 años).7 En la fase catágena (2-4 semanas), el 
crecimiento de pelo es interrumpido, es decir, 
ocurre un proceso de apoptosis de queratinocitos, 
además de darse la preparación para la última 
fase del ciclo,3 la fase telógena (2-3 meses), 
caracterizada por ser una etapa de inactividad, 
en la que el pelo se va perdiendo y da lugar a 
un nuevo ciclo de crecimiento.21 No obstante, 
en los pacientes con AA, la pérdida de pelo 

podría deberse a la alteración de una de estas 
fases de crecimiento del folículo piloso, es decir, 
la transición prematura de la fase anágena a 
catágena2 o de anágena a telógena (Figura 1).7 
Dicho evento no puede darse por sí solo, sino 
que diversos reportes han sugerido que, a pesar 
de que la etiología de la AA no se conoce con 
exactitud, es posible que factores ambientales, 
inmunológicos y genéticos sean los responsables 
de su desarrollo.22,23

Factores ambientales
En relación con el ambiente, se ha propuesto 

que uno de los factores que podría contribuir 
de manera importante al desarrollo de la AA 
es el estrés, pues algunos reportes señalan que, 
al menos, 23% de los pacientes experimentan 
algún evento emocional o una crisis de ansiedad 
previos al inicio de la AA.11,24,25 Otros factores, 
tales como infecciones, toxinas y la propia 
alimentación, podrían estar asociados a procesos 
de desregulación inmune y, por consiguiente, han 
sido propuestos como posibles desencadenantes 
de la enfermedad, aunque no todos han sido 
validados.13,15

Factores inmunológicos
Diversos grupos de investigación han 

documentado que la AA tiene una fuerte 
asociación con enfermedades autoinmunes, 
como el vitiligo. Se estima que la probabilidad 
de que un paciente con AA lo presente es de 
2 veces mayor que la población general, aunque 
los pacientes con AT y AU tienen un riesgo 
más alto, mientras que las personas que ya 
tienen vitiligo tienen 4 veces más posibilidad de 
desarrollar AA.26 Además, se ha observado que 
2,3% de los pacientes con enfermedad tiroidea, 
3,2% de los pacientes con diabetes mellitus 
tipo 1, 0,9% con artritis reumatoide, 10-60% 
con anemia perniciosa y 4,1% de pacientes con 
vitiligo podrían desarrollar AA,14,27 aunque la 
enfermedad de Addison, lupus eritematoso 
sistémico, miastenia gravis, esclerodermia, rinitis 
alérgica, dermatitis atópica, asma24 y psoriasis28 
también han sido asociadas, por lo tanto, una 
historia positiva de enfermedades autoinmunes 
podría representar un grupo importante de 
pacientes con AA.10

Aunado a esto, se ha hipotetizado que la 
AA es causada porque los pacientes desarrollan 
anticuerpos que actúan contra la estructura de 
sus propios folículos pilosos en la fase anágena 
y, en relación con ello, se ha observado que los 

Figura 1. Fases de desarrollo del folículo piloso

Ciclo de crecimiento normal del folículo piloso y una de 
las alteraciones que podría ocurrir durante las fases en los 
individuos con alopecia areata 
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linfocitos T CD4+ y CD8+ se infiltran alrededor 
del bulbo del folículo piloso.13,29 Los linfocitos 
CD8+ son los responsables primarios del daño 
folicular y los más predominantes durante la 
activación de la enfermedad, mientras que los 
linfocitos CD4+ se presentan en menor cantidad 
y solo contribuyen con las células CD8+ para que 
la AA se desarrolle. Se ha propuesto que no solo 
los linfocitos CD4+ y CD8+ están involucrados en 
dichos procesos, sino que también participarían 
células natural killer, macrófagos, células de 
Langerhans y diversas citocinas30,31 que podrían 
generar tres sucesos: 1) formación de un proceso 
inflamatorio en la periferia de los parches,  
2) alteración de los ciclos del folículo piloso y  
3) inhibición de su crecimiento.29

Factores genéticos
L a  m a y o r í a  d e  l o s  c a s o s  d e  A A  s o n 

esporádicos.32 Sin embargo, existen reportes que 
señalan una fuerte asociación entre los factores 
genéticos y el desarrollo de la enfermedad,9 la 
cual está respaldada por 3 tipos de estudios: 
1) de ligamiento basados en familias, 2) estudios 
en gemelos monocigóticos en los que se ha 
observado hasta un 50% de concordancia para 
el desarrollo de esta14 y 3) estudios basados en 
la heredabilidad en parientes de primer grado,10 
en los que se ha reportado que la incidencia 
familiar positiva para AA es de 10-42%.16 3% 
de los pacientes tienen, al menos, un hermano 
con la enfermedad y 2% tienen, al menos, 1 hijo 
afectado,10 con un riesgo estimado de 6% en niños 
de pacientes con AA.13

Así mismo, se ha observado que la AA tiene 
un origen poligénico, es decir, no sigue un patrón 
mendeliano común atribuido a un solo locus 
génico, sino que intervienen múltiples genes que 
van a conferir mayor susceptibilidad al desarrollo 
de la enfermedad,9 por lo que, en los últimos 
años, se han desarrollado estudios de asociación 
de genes candidatos para AA,27 considerando las 
siguientes características para su elección: 1) que 
participen en procesos inflamatorios, 2) que sean 
genes reguladores de la inmunidad y 3) que 
participan en la diferenciación y mantenimiento 
de células T.24,28 De ahí que genes con funciones 
específicas en el folículo piloso, como STX17, 
PRDX5, ULBP6 y ULBP3, genes asociados a 
procesos inflamatorios o respuesta inmune, tales 
como HLA, NOCH4, MICA, IL13, IL4, PTPN2, 
IRG, IFN, NKG2D, IKZF4, CTLA4, así como los 
genes que se muestran en el Anexo han sido 
analizados en diversas investigaciones, con 

resultados variables dependiendo de la población 
estudiada.33

Manifestaciones clínicas
La AA en parche es la forma más común en 

niños. Se caracteriza por la presencia de áreas 
circulares u ovaladas de pérdida de pelo no 
cicatricial, en el cuero cabelludo, las cejas, las 
pestañas o en cualquier lugar donde haya pelo20 
y, en adultos, además de las áreas mencionadas, 
pueden observase parches en la barba o, incluso, 
en el área púbica, con tamaño y número variable 
en cada paciente.21 En los casos más graves, 
como la AT o la AU, es evidente la pérdida casi 
completa de pelo en el cuero cabelludo o la cara 
y en todo el cuerpo, respectivamente.5

Diagnóstico
La realización de un diagnóstico preciso 

en pacientes con AA puede ser, en ocasiones, 
complejo, particularmente, en recién nacidos, 
dado el poco pelo que tienen en esta etapa.1,20 
Por ello, el diagnóstico debe de estar basado en 
la historia clínica y en la exploración física.34 La 
historia clínica es uno de los elementos claves 
para identificar posibles disparadores de la 
enfermedad o determinar la presencia de algún 
otro desorden clínico en ellos2. La exploración 
física permitirá establecer un diagnóstico preciso 
mediante el apoyo de técnicas, como el signo de 
pilotracción y el signo de Jacquet, o con el uso 
de herramientas, como el dermatoscopio, con el 
cual se podrán observar puntos amarillos y pelo 
en forma de signos de exclamación en la periferia 
del parche, es decir, corto (con una longitud de 
3-4 mm aproximadamente), roto y con un extremo 
distal amplio, aunque esta característica es visible 
solo en casos de AA simple.2,21,35

Las uñas y la apariencia del pelo también 
deben ser consideradas durante la exploración 
física. En el caso de las uñas, se ha reportado que 
10-66% de los pacientes con AA podrían presentar 
alteraciones ungueales, pitts (pequeños hoyuelos), 
entre las más comunes,2,10,25 mientras que el pelo 
puede observarse con un color blanquecino, 
delgado y carente de brillo en algunos pacientes.35

Los exámenes histológicos, aunque no son 
necesarios para el diagnóstico, podrían ser de 
utilidad en casos particulares, dado que permiten 
observar agregados de células alrededor del bulbo 
de folículo piloso, que son las responsables de 
ocasionar los procesos inflamatorios.54 Además, 

las pruebas de laboratorio también podrían ser 
necesarias, sobre todo, en aquellos casos en los 
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que existan condiciones autoinmunes asociadas.35 

El diagnóstico diferencial también debe ser 
considerado para establecer un diagnóstico 
p r e c i s o  d e  A A .  E n  n i ñ o s ,  s e  r e a l i z a , 
principalmente, con la tricotilomanía y tinea 
capitis, alopecia triangular congénita y pérdida 
de pelo neonatal transitoria,20 aunque, tanto en 
niños como en adultos, debería ser considerado 
el efluvio telógeno y la alopecia por tracción. El 
lupus eritematoso y la alopecia androgénica son 
de mayor interés en adultos.55,56

Tratamiento
No existe tratamiento universal y totalmente 

aceptado para todos los casos de AA. Sin embargo, 
las guías de tratamientos para AA británica y 
japonesa han sugerido la inmunoterapia tópica 
(dinitroclorobenceno, difenilciclopropenona 
o el ácido escuárico dibutilester) como una de 
las opciones más efectivas,7,8 aunque también 
los corticoesteroides intralesionales, tópicos 
o sistémicos (acetónido de f luocinolona, 
tr iamcinolona acetonida,  dexametasona, 

propionato de clobetasol, metilprednisolona y 
otros) son empleados en los pacientes con AA.10,14 

Otras opciones de tratamiento incluyen 
la  antral ina,  azat ioprina, 10 c ic losporina, 
metotrexato ,  sul fasalazina ,  minoxidi l , 21 
adalimumab,29 tofacitinib y ruxolitinib.57,58 
Todos los fármacos usados están encaminados 
a eliminar la inflamación, prevenir la pérdida 
de pelo y controlar los síntomas.2 No obstante, 
es importante señalar que los pacientes que 
se encuentran bajo tratamiento deben ser 
monitoreados clínicamente por los efectos 
adversos que pueden generarse, como ganancia 
de peso, necrosis avascular, hipertensión, 
diabetes, alteración del sueño, cambios en el 
estado de ánimo, acné, sensibilización ante 
alergias,21 coloraciones atípicas en el pelo,59 o 
hasta enfermedades, como el vitiligo ocasionado 
por la difenilciclopropenona.26

A  p e s a r  d e  l a s  d i v e r s a s  o p c i o n e s  d e 
tratamientos para AA, cada individuo puede 
responder de manera diferente tanto a los 
fármacos como a las enfermedades.29 Ejemplo 
de ello son los casos de AA graves, en los que la 
respuesta a cualquier fármaco puede depender 
de un conjunto de factores, tales como la edad de 
inicio, edad del paciente, antecedentes familiares, 
además de las condiciones clínicas que podrían 
estar asociadas.24

En los niños, las opciones son más limitadas 
dados los efectos adversos que generan, 

por lo que deben prescribirse fármacos con 
efectos adversos menores, considerando que 
la mayoría de los casos en este grupo de edad 
son de remisión espontánea.60 Para casos de AA 
en parche, se utilizan, con mayor frecuencia, 
corticoesteroides tópicos, como el dipropionato 
de betametasona 0,05%, propionato de clobetasol 
0,05% o la triamcinolona acetónido 0,1% por 3-4 
meses. Los corticoesteroides intralesionales en 
niños no son tolerados y deberían evitarse.25,61 Sin 
embargo, tanto el minoxidil 5% como la antralina 
tópica 1-2% podrían ser prescritos en estos 
pacientes.62 En casos graves de AA, se ha usado 
la inmunoterapia tópica (difenilciclopropenona), 
aunque la pulsoterapia de corticoesteroides ha 
mostrado menores efectos adversos en bajas 
dosis.63,64 El metotrexato está siendo evaluado 
en niños con AT o AU y la prednisolona se ha 
recomendado en algunos casos.63,65

Pronóstico 
El curso de la AA tanto en niños como en 

adultos es impredecible. Sin embargo, se ha 
establecido que un mal pronóstico podría estar 
dado por la edad temprana de aparición, la 
extensión de pérdida de pelo, alteraciones en 
la uñas, historia familiar positiva para AA y la 
comorbilidad con enfermedades autoinmunes.21

Los casos graves se presentan, con mayor 
frecuencia, antes de la pubertad y tienen menos 
de 10% de probabilidad de que recuperen el pelo 
a pesar de los tratamientos.63

Manejo psicológico
La pérdida de pelo en niños y adultos tiene 

efectos psicológicos importantes no solo en 
los pacientes afectados, sino también en las 
familias, dado el efecto cosmético que causa. 
Baja autoestima, ansiedad, depresión y efectos 
negativos en su calidad de vida son algunos 
ejemplos.57,66 En los niños, particularmente, tales 
efectos podrían repercutir en su crecimiento y 
desarrollo,20,64 por lo que el paciente con AA debe 
recibir tanto asesoría médica como psicológica. El 
médico debería explicar al paciente o a los padres 
del paciente (cuando son niños) la naturaleza 
impredecible del padecimiento, el curso que 
podría tomar, los tratamientos disponibles en la 
actualidad y el éxito o fracaso que podrían tener. 
Los especialistas en salud mental deben trabajar 
con el paciente en el manejo de emociones y 
deben brindar soporte emocional en casos de 
recaídas.66 
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CONCLUSIÓN
La AA es un padecimiento cada vez más 

común en los individuos, que tiene efectos 
emocionales importantes en niños y adultos. En 
la actualidad, no existen tratamientos universales 
que garanticen bajas tasas de recaídas y efectos 
adversos menores, por lo que es necesario que 
nuevos fármacos sean desarrollados, a partir de 
genes (dianas terapéuticas) que participen en 
procesos autoinmunes o inflamatorios y en el 
desarrollo o función del folículo piloso. n
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Anexo

Variantes génicas asociadas con alopecia areata

Gen	 Locus	 Función	 Variante 	 Población	 Referencia 
		 génica	

AIRE	 21q22.3	 Responsible for regulating transcriptional activity. In animal models,  
mutations in this gene are associated with a deficiency of the cell immune  
response. In humans, it is associated with autoimmune polyendocrinopathy 	 7215T>C	 Caucásica	 36 
candidiasis-ectodermal dystrophy syndrome (APECED) characterized by 	  
candidiasis, Addison’s disease, thyroid disease and other autoimmune 	 961G>C	 Caucásica	 37 
conditions. AA is common in these patients.	

CXCL1	 4q12-13	 Chemokines that play an important role in the development, homeostasis 	-429C>T 
and function of the immune system. In addition, they participate in the 	 (Promotor) 
recruitment and activation of leukocytes, and in the balance of 	 -264T>C	 Coreana	 12 
angiogenesis, angiostasis, and T lymphocyte regulation.	 (Promotor) 	

DSP	 6p25.1-p23	 Encodes desmoplakin, a protein that is important for desmosomes, whose  
function is to mediate adhesion between cells. Alterations in this gene 	 1493C>T 
may affect the sites where desmosomes are needed, such as the skin, 	 (Exón 12)	 Pakistaní	 38 
hair, nails and heart.	  

NOS3	 7q36.1	 Synthesizes nitric oxide (NO) from L-arginine in immune and inflammatory  
responses by stimulation of proinflammatory cytokines such as IL-1β,  
INF-γ, and TNF-α. It is expressed in skin melanocytes and keratinocytes 	 27pbVNTR 
and it has been hypothesized that NOS3 expression in the hair follicle 	 (Intrón 4)	 Kuwaití	 39 
can induce apoptosis in cases of AA.	  

FAS	 10q24.1	 Cell surface receptor characterized by regulating growth, maintaining  
homeostasis and participating in apoptosis in association with FASLG. 		  Turca	 40 
It is expressed in the hair follicle and polymorphisms in this gene have 	 -670A>G 
been associated with autoimmune diseases such as systemic lupus 	 (Promotor) 
erythematosus, vitiligo, Sjogren’s syndrome, and Guillan Barre syndrome.	 - 	 China	 41

FASLG	 1q23	 Together with its Fas receptor, it participates in signaling cascades involved  
in cell death (apoptosis). It is expressed in various immune cells such as 	 -124A>G 
T cells and natural killer cells and also expresses in perifollicular infiltrates; 	 (Promotor)	 Turca	 40 
therefore, it is suggested that polymorphisms in this gene could 	 -844T>C  
contribute to the development of AA.	  (Promotor)	 China	 41

FOXP3	 Xp11.23	 Responsible for modulating the function and development of regulatory  
T cells (Treg). Treg control the homeostasis of the immune system. 	 -3675G>A  
Polymorphisms in this gene have been associated to autoimmune 	 (Promotor)	 Italiana	 42 
diseases such as type 1 diabetes and psoriasis.	

HR	 8p21-p22	 Belongs to the family of nuclear repressors co-repressors, which prevent  
transcription in the absence of specific ligands. It acts as a co-repressor 	 854G>A 
of thyroid hormones and the vitamin D receptor (VDR), blocking 	 (Exón 3)	 Pakistaní	 43 
the function of keratinocytes. It is also a regulator of apoptosis in the  
catagen phase and in the absence of this gene, hair follicles are 	   1075InsGGCC 
disintegrated and new hair cannot be formed.	  (Exón 17)	 Italiana	 44

IL1B	 2q13-21	 Intervenes in the inflammatory response. Participates in processes such  
as proliferation, differentiation and apoptosis. Its involvement in the 	 -511C>T 
inhibition of hair growth in humans has been proposed and that 	 (Promotor)	 Kuwaití	 45 
the polymorphisms in this gene may be responsible for the  
susceptibility and severity in patients with AA.	

IL17A	 6p12.2	 Secreted by T cells and other inflammatory cells. Involved in the production  
of proinflammatory cytokines, chemokines, cell adhesion molecules and  
growth factors. Its high expression has been observed in certain 	 7488A>G	 Turca	 16 
autoimmune diseases such as systemic lupus erythematosus, asthma,  
and inflammatory bowel disease.	

MTHF	 1p36.3	 Folate metabolism regulatory enzyme with possible influence on DNA  
methylation and nucleic acid synthesis. Alterations in this gene have been  
associated with a decrease in enzyme activity and elevated homocysteine 	 677C>T 
levels in plasma, disrupting normal cellular function in various tissues. 	 (Exón 4)	 Turca	 46 
It has been suggested as the gene responsible for some autoimmune  
diseases.	  

CXCL2

Responsable de regular la actividad transcripcional. En modelos animales, 
las mutaciones en este gen están asociadas a deficiencia de la respuesta 
inmune celular y, en el humano, se asocian al síndrome autoinmune 
poliendocrinopatía-candidiasis-distrofia ectodérmica (APECED), 
caracterizado por candidiasis, enfermedad de Addison, enfermedad tiroidea 
y otras enfermedades autoinmunes. La AA es común en estos pacientes.

Quimiocinas que juegan un papel muy importante en el desarrollo, 
homeostasis y función del sistema inmune. Además, participan en el 
reclutamiento y activación de leucocitos, balance de la angiogénesis, 
angiostasis y regulación de linfocitos T.

Codifica para la desmoplaquina, una proteína importante para los 
desmosomas, cuya función consiste en mediar la adhesión entre células. 
Alteraciones en este gen pueden repercutir en los sitios donde los 
desmosomas son necesarios, como la piel, el pelo, las uñas y el corazón.

Sintetiza óxido nítrico (NO) a partir de L-arginina durante respuestas 
inmunes e inflamatorias por estímulo de citocinas proinflamatorias, 
como IL-1β, INF-γ y TNF-α. Se expresa en melanocitos cutáneos y 
queratinocitos y se ha hipotetizado que la expresión de NOS3 en el 
folículo piloso puede inducir apoptosis en los casos de AA.

Receptor de superficie celular caracterizado por regular el crecimiento, 
mantener la homeostasis y participar en el proceso de apoptosis en 
asociación con FASLG. Se expresa en el folículo piloso y polimorfismos 
en este gen han sido asociados a enfermedades autoinmunes, como lupus 
eritematoso sistémico, vitiligo, síndrome de Sjögren y Guillain-Barré.

En unión a su receptor Fas, participa en cascadas de señalización de 
muerte celular (apoptosis). Se expresa en diversas células del sistema 
inmune, como células T y natural killer, además de expresarse sobre el 
infiltrado perifolicular, por lo que se sugiere que polimorfismos en este 
gen podrían contribuir con el desarrollo de la AA

Responsable de modular la función y desarrollo de células regulatorias 
de linfocitos T (Treg). Treg controla la homeostasis del sistema inmune. 
Polimorfismos en este gen han sido asociados a enfermedades 
autoinmunes, como diabetes tipo 1 y psoriasis.

Pertenece a la familia de represores correpresores nucleares, caracterizados 
por evitar la transcripción en ausencia de ligandos específicos. Actúa 
como correpresor de las hormonas tiroideas y del receptor de la vitamina 
D (VDR), bloqueando la función de los queratinocitos. Además, es un 
regulador de la apoptosis en la fase catágena y, en ausencia de este gen, 
los folículos pilosos son desintegrados y no puede formarse nuevo pelo

Interviene en la respuesta inflamatoria. Participa en procesos, como 
proliferación, diferenciación y apoptosis celular. Se ha propuesto que 
tiene implicación en la inhibición del crecimiento de pelo en humanos 
y que los polimorfismos localizados en este gen podrían ser los 
responsables de susceptibilidad y gravedad en pacientes con AA.

Secretada por linfocitos T y otras células inflamatorias. Participa en la 
producción de citocinas proinflamatorias, quimioquinas, moléculas de 
adhesión celular y factores de crecimiento. Su elevada expresión ha sido 
observada en algunas enfermedades autoinmunes, tales como lupus 
eritematoso sistémico, enfermedad de Bowel y asma.

Enzima reguladora del metabolismo del folato, con posible influencia 
sobre la metilación del ADN y síntesis de ácidos nucleicos. Alteraciones 
en este gen han sido asociadas a una disminución de la actividad de la 
enzima y a la elevación de los niveles de homocisteína en plasma, que 
alteran la función celular normal en diversos tejidos. Se ha sugerido como 
gen responsable de algunas enfermedades autoinmunes.
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NOTCH4	 6p21.3	 Belongs to the family of receptors involved in various cellular signaling 	 1297C>T 
pathways; also in the differentiation and maturation of T cells, therefore, 	 (Exón 3)	 Kuwaití	 47 
it has been associated with autoimmune diseases. Involved in the 	 3063A>G 
arrest of growth and differentiation of keratinocytes.	 (Exón 5)	 	

PTPN22	 1p13.2	 It is expressed in immune cells. It is characterized by suppressing T cell 	 1858C>T	 Mexicana	 9 
activation; therefore, it has been associated with various autoimmune 		  Caucásica y 
diseases such as rheumatoid arthritis, systemic lupus erythematosus, 		  no caucásica 
diabetes, and Graves’ disease. A probable relationship between AA and 		  Norteamericana	 23 
this gene has been studied in several world populations.		  Belga-alemana	 48

TNFA	 9p13-21	 Proinflammatory cytokine that is synthesized in epidermal keratinocytes  
with other cytokines and characterized as an autoimmune modulator.  
Altered TNF-α levels can cause changes in normal hair follicle growth  
and the polymorphisms in this gene represent a risk factor for various	 -308G>A 
autoimmune diseases such as rheumatoid arthritis, systemic lupus 	 (Promotor)	 Mexicana	 49 
erythematosus, Crohn’s disease, and others. 		

HSPA1B	 6p21.3	 Gene associated with inflammatory processes and autoimmune  
diseases such as vitiligo. It is suggested that it could play an important  
role in AA since in animal models, its expression has been correlated 	 rs6457452	 Coreana	 31 
with hair loss and immune reactions on the hair follicle in the  
anagen phase.	

IL1A	 2q14	 Cytokine expressed in keratinocytes and in the epidermis. It participates  
in inflammatory processes and is characterized by inducing hair loss  
and inhibiting its growth. In patients with AA, high levels of this 	 rs3783553	 China	 27 
cytokine have been observed; therefore, it could be a candidate  
gene for AA.	

IL2RA	 10p15.1	 Cytokine highly expressed in regulatory T cells and CD4+ and CD25+.  
It is important for immune homeostasis and suppression of 	 rs3118470	 China	 50 
autoimmune responses. It has been associated with various diseases  
such as Graves’ disease and multiple sclerosis. Alterations in this gene 	 rs706778	 Belga	 51 
result in severe immunodeficiency with T cell infiltrates in some tissues.	 	 y alemana

IL16	 15q26.3	 T cell chemoattractant cytokine associated with autoimmune diseases  
such as systemic lupus erythematosus. In patients with AA, high levels 	 rs11073001	 Coreana	 52 
of this cytokine have been observed compared to normal population.	

IL18	 11q22.2	 Pleiotropic proinflammatory cytokine produced by immune cells such  
as monocytes, macrophages and Kupffer cells, whose function is to 	 rs187238 
regulate the innate and acquired immune response. High levels of these 		  Coreana	 13 
cytokines have been observed in autoimmune diseases such as 	 rs549908 
rheumatoid arthritis and systemic lupus erythematosus.		

TAP1	 6p21.3	 Gene involved in the presentation of CD8+ lymphocytes. It has been  
seen associated with autoimmune disorders. Polymorphisms in this  
gene may affect antigen recognition and presentation, considering it 	 rs2071480	 Coreana	 53 
a candidate gene for AA.	

AA: alopecia areata; ADN: ácido desoxirribonucleico.

Citocina quimioatrayente de linfocitos T, asociada a enfermedades 
autoinmunes, como lupus eritematoso sistémico. En pacientes con AA, 
se han observado niveles elevados de esta citocina en comparación con 
la población normal.

Pertenece a la familia de receptores que participan en diferentes vías de 
señalización celular, así como en la diferenciación y maduración de células 
T, por lo cual se lo ha asociado a enfermedades autoinmunes. Interviene 
en el arresto del crecimiento y diferenciación de queratinocitos.

Se expresa en células inmunes. Se caracteriza por suprimir la activación 
de células T, por lo que se lo ha asociado con diversas enfermedades 
autoinmunes, como artritis reumatoide, lupus eritematoso sistémico, 
diabetes y enfermedad de Graves. La probable relación entre AA y este 
gen ha sido estudiada en diversas poblaciones del mundo.

Citocina proinflamatoria sintetizada en los queratinocitos epidérmicos 
junto con otras citocinas y caracterizada por actuar como un modulador 
autoinmune. La alteración en los niveles de TNF-α puede generar 
cambios en el crecimiento normal del folículo piloso y los polimorfismos 
en este gen representan un factor de riesgo para diversas patologías 
autoinmunes, como artritis reumatoide, lupus eritematoso sistémico, 
enfermedad de Crohn y otras. 
Gen asociado a procesos inflamatorios y a enfermedades autoinmunes, 
como vitiligo. Se sugiere que podría jugar un papel importante en AA, 
dado que, en modelos animales, su expresión ha sido correlacionada 
con pérdida de pelo y reacciones inmunológicas sobre el folículo piloso 
en fase anágena.

Citocina expresada en queratinocitos y en la epidermis. Participa en 
procesos inflamatorios y se caracteriza por inducir la pérdida de pelo e 
inhibir su crecimiento. En pacientes con AA, se han observado niveles 
elevados de esta citocina, por lo que se piensa que podría ser un gen 
candidato para AA.
Citocina altamente expresadas en células T regulatorias CD4+ y CD25+ 
e importante para la homeostasis inmune y la supresión de respuestas 
autoinmunes. Se la ha visto asociada a diversas enfermedades, como 
enfermedad de Graves y esclerosis múltiple. Alteraciones en este gen 
resultan en inmunodeficiencia grave con infiltrado de linfocitos T en 
algunos tejidos.

Gen involucrado en la presentación de linfocitos CD8+. Se lo ha visto 
asociado a desórdenes autoinmunes. Polimorfismos en este gen pueden 
afectar el reconocimiento y presentación de antígenos, y se considera 
un gen candidato para AA

Citocina proinflamatoria pleiotrópica producida por células inmunes, 
tales como monocitos, macrófagos y células de Kupffer, cuya función 
radica en regular la respuesta inmune innata y adquirida. Niveles 
elevados de estas citocinas se han observado en enfermedades 
autoinmunes, como artritis reumatoide y lupus eritematoso sistémico.


