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RESUMEN

La displasia ectodérmica hipohidrética tipo 1 ligada al X (DEH1-X)
—sindrome de Christ-Siemens-Touraine— es una genodermatosis
que forma parte de las displasias ectodérmicas, caracterizadas por
alteraciones en el desarrollo de una o mas estructuras derivadas de
ectodermo. Clinicamente presenta hipotricosis, hipohidrosis e hipo-
dontia de severidad variable. Propdsito: Describir las caracteristicas
clinicas de la DEH1-X, su manejo odontoldgico y diferenciarla de otras
entidades patoldgicas. Caso clinico: Paciente masculino de 18 afios de
edad, con antecedente familiar de displasia ectodérmica hipohidrética
diagnosticada también en un hermano menor. Acude a consulta por
protesis anterior fracturada y mal ajustada. Se trat6 mediante freni-
lectomia anterior y rehabilitacion bucal protésica. Discusién: En el
diagndstico y tratamiento de las alteraciones congénitas de desarrollo
es de particular importancia la identificacion temprana y el trabajo
en equipo multidisciplinario. El plan de tratamiento y manejo clinico
de tejidos orales blandos y duros debe ser adaptado a las necesidades
particulares del padecimiento, lo que permitira establecer un mejor
prondstico. Conclusiones: La DEH1-X es una alteracion congénita del
desarrollo que afecta estructuras orales, por lo que debe ser identificada
por el estomatdlogo para atender correctamente las alteraciones dentales
y evitar complicaciones posteriores.

Palabras clave: Displasia ectodérmica hipohidrética, anomalias
dentales hereditarias, malformaciones dentales, rehabilitacion bucal,
protesis dental.

ABSTRACT

Type 1 hypohidrotic ectodermal dysplasia X-linked (DEH1-X)
-Christ-Siemens-Touraine syndrome- is a genodermatosis. Ectodermal
dysplasias are characterized by development alterations on one or
more ectodermal derived structures. IN DEH1-X, patients present
hypotrichosis, hypohidrosis and hypodontia of variable severity.
Aims: To describe anatomic and clinical characteristics of the
DEH1-X, dental treatment, and to differentiate from other clinical
conditions. Case report: Male teenager, 18-year-old, was referred
for replacement of anterior dental prosthesis. Family history for
hypohidrotic ectodermal dysplasia was positive, younger brother with
the same condition. Treatment consisted of anterior labial frenectomy
and dental prosthetic rehabilitation with acceptable clinical and
esthetic’s results. Discussion: When diagnosing and treating patients
with developmental genetic conditions is particularly important the
early detection and the participation of interdisciplinary team work.
The clinical treatment of hard and soft tissues of the oral cavity has to
be planned and personalized according to the particular needing of
each case, in order to achieve better results and long term prognosis.
Conclusions: DEH1-X is a congenital developmental disorder, which
affects oral structures, should be identified and treated appropriately
by the dentist to prevent further dental complications.

Keywords: Hypohidrotic ectodermal dysplasia, hereditary dental
anomalies, dental malformations, oral rehabilitation, dental prosthetics.
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INTRODUCCION

as displasias ectodérmicas (DE) son un extenso grupo

de trastornos hereditarios del desarrollo clasificadas
entre las genodermatosis, que significan alteraciones
cutdneas congénitas. Se han identificado casi 200 tipos
de DE'? caracterizadas por cambios en la organizacién y
desarrollo celular de dos 0 méas derivados ectodérmicos,?
principalmente pelo, ufias, dientes y glandulas sudori-
paras. Las DE presentan heterogeneidad en la forma de
herencia y en las manifestaciones clinicas, lo que genera
genodermatosis congénitas difusas.*> Las DE se pueden
dividir en dos grandes grupos de acuerdo a sus caracte-
risticas clinicas, funcionales, genéticas y moleculares; en
el primero se agrupan las DE que presentan alteraciones
Gnicamente en los derivados ectodérmicos, en el segundo
grupo se clasifican las DE con alteraciones de derivados
ectodérmicos y compromiso sistémico.3®

Desarrollo ectodérmico

El desarrollo de los derivados ectodérmicos ocurre durante
la tercera semana posterior a la fecundacién. Las células
del epiblasto migran y se diferencian para formar el em-
brién trilaminar que estara constituido por el ectodermo,
mesodermo y endodermo. La diferenciacién ulterior del
ectodermo y neuroectodermo originara el sistema nervioso
central, cresta neural, epidermis y anexos cutaneos —pelo
y glandulas sudoriparas—, también forman el ojo, oido,
nariz, asf como las glandulas ecrinas, mamarias y pituitaria,
entre otras estructuras.” El epitelio de revestimiento de la
cavidad oral primitiva, denominada estomodeo, también
tiene origen ectodérmico. El epitelio que recubre los arcos
alveolares embrionarios se diferenciard en lamina dental,
que a su vez formara los brotes epiteliales del 6rgano del
esmalte, dentina y cemento dental.® Conocer el origen
embrionario de las estructuras mencionadas permite en-
tender las alteraciones del desarrollo de pelo, uias, dientes
y glandulas sudorfparas que se presentan en las displasias
ectodérmicas, ya que se considera que estas alteraciones
empiezan a manifestarse entre el tercer y cuarto mes de
vida intrauterina, cuando se detiene total o parcialmente
la maduracion de algunos tejidos derivados del ectodermo,
como la piel, sus anexos cuténeos, los dientes y en algunas
ocasiones otros tejidos del mesodermo.? En la semana 20
de desarrollo intrauterino el epitelio, que formara pelo,
ufias, esmalte dental y glandulas sudorfparas, prolifera y
se invagina hacia el tejido conectivo.?

El crecimiento epitelial estd controlado por varios
genes, la proliferacion y diferenciacién celular son con-

secuencia de una cascada de sefalizacién multigénica.
Para que este proceso se lleve a cabo de manera normal
es importante la expresién en la interfase ectodermo-
mesénquima del gen EDA que codifica para la proteina
ectodisplasina A. El gen EDA se localiza en brazos largos
del cromosoma X, en la region Xq13.1. La ectodisplasina A
forma parte de la familia de factores de necrosis tumoral.
Esta proteina inhibe la muerte celular al interactuar con
el receptor de EDA (EDAR) presente en la membrana
de las células epiteliales. Para que se una al receptor se
requiere una proteina intermedia que actdia como puente
entre EDA y EDAR, denominada proteina adaptadora de
la ectodisplasina A, asociada al receptor EDARADD (por
sus siglas en inglés, Ectodysplasin-A Receptor-Associated
Adapter Protein). Las mutaciones en los genes de EDA,
EDAR y EDARADD ocasionan varios tipos de displasia
ectodérmica.’®'! Ademas de los genes ya mencionados,
se han identificado mltiples genes causantes de muchas
de las formas de DE. Las técnicas moleculares han per-
mitido una répida expansion del conocimiento en este
campo. En el afo 2008 se habfan identificado 29 genes
y una region cromosémica involucradas en 39 formas
de DE, para 2012 habian sido identificados 77 genes
y nueve regiones cromosémicas relacionadas con 75
tipos de DE.>2 Por su parte Cluzeau et al.’® estudiaron
mediante secuenciacién de cuatro genes un grupo de 65
pacientes con DE. Los genes secuenciados fueron EDA,
EDAR, EDARADD y WNT10A. Los autores encontraron
mutaciones en alguno de estos genes en 60 de los 65
casos. El més frecuentemente afectado fue EDAT en 38
casos. Los autores concluyeron que las mutaciones de
esos cuatro genes ocasionan la mayoria de las displasias
ectodérmicas.

Tipo de herencia de las DE. Todas las DE se trans-
miten en forma monogénica, ya sea autosémica o ligada
al cromosoma X, con una amplia variacién en sus ma-
nifestaciones clinicas y formas de herencia.'>121415 |a
incidencia estimada de las diferentes DE es aproximada-
mente 7/10,000 nacimientos.?

Clasificacién de las DE de acuerdo a la senalizacion
celular. Existen varias clasificaciones de DE basadas en
criterios clinicos, genéticos, moleculares o por la integra-
cién de mas de uno de esos aspectos. En 1994, Pinheiro
y Freire-Maia'® publicaron una clasificacién basada
en criterios clinicos. Posteriormente, Priolo y Lagana'
revisaron la clasificacién de Pinheiro y Freire-Maia'® y
propusieron una clasificaciéon que integra caracteristicas
clinicas, genéticas y moleculares. En 2009, Priolo® publicd
una actualizacién de la clasificacién de DE basada en la
identificacién de dos mecanismos patogénicos resultado
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de la afectacién de las vias de sefalizacién celular que
dan origen a las displasias ectodérmicas, dividiéndolas en
dos grandes grupos:

El grupo uno incluye trastornos en los cuales se pue-
de identificar un defecto en la interaccién epitelio-
mesénquima. Los genes identificados en este grupo
regulan la expresién de proteinas de sefalizacion
ectodermo-mesénquima vy tienen relaciéon con la
diferenciacion y supervivencia celular, posiblemente
a través de la regulacién de la apoptosis. Se han
identificado dos patrones funcionales de regulaciéon
en este tipo de interaccién:

1. El primer patrén funcional corresponde a la via de
sefalizacion ectodisplasina/EDAR/EDARADD y a
la via de NEMO. Ambas vias coinciden en la acti-
vidad del factor nuclear kappa-beta (NF-«B), que
son una familia de factores de transcripcién que
se expresan practicamente en todas las células. Es
activado por miltiples protefnas, entre ellas las que
intervienen en algunas displasias ectodérmicas.
Una vez activado, actGa como promotor de la
transcripcion en el nlcleo de aproximadamente
150 genes.!” En este grupo existe importante he-
terogeneidad clinica y esta dividido en cuatro sub-
grupos y clasificado de acuerdo al codigo MIM, '8
que corresponde al catédlogo de genes humanos
y trastornos genéticos de herencia mendeliana en
el hombre, de acuerdo con sus manifestaciones
clinicas:

1.1 Displasias ectodérmicas con compromiso
importante de derivados ectodérmicos. En
este subgrupo se encuentra la DEH1 (MIM
#305100), en la que se afecta la via de se-
falizacion ectodisplasina/EDAR/EDARADD,
mencionada previamente.

Displasias ectodérmicas con respuesta in-
mune anormal y anomalias funcionales de
sistema nervioso central. Un ejemplo es la
incontinencia pigmenti (MIM #308300).
Displasia ectodérmica y malformaciones
esqueléticas. Se clasifica en este subgrupo
el sindrome EEC (MIM #604292), que se
caracteriza por ectrodactilia, displasia ecto-
dérmica y fisura labio-palatina. Las siglas EEC
corresponden a la denominacién en inglés
Ectrodactily, Ectodermal Dysplasia and Cleft
Lip/Palate.

1.2

1.3

1.4 Displasias ectodérmicas con defectos end6-
crinos, por ejemplo la displasia ectodérmica
hipohidrética con hipotiroidismo y agenesia
de cuerpo calloso (MIM #225040). En el
cuadro | se presenta la forma de herencia
y las principales caracteristicas clinicas de
algunas DE del grupo uno.

En el segundo grupo, Priolo® clasificé las DE a partir
de caracteristicas clinicas especificas. En este grupo
se ha identificado, o se puede inferir, un defecto en
proteinas estructurales que participan en el citoes-
queleto, estabilidad celular, adhesién y comunicacién
intercelular, mantenimiento de la homeostasis tisular,
control de desarrollo y crecimiento y en la respuesta
celular a diferentes estimulos. Desde el punto de vista
clinico, se trata de un grupo heterogéneo dividido en
cuatro subgrupos. Los rasgos clinicos a partir de los
cuales se clasifican las DE son:

2.1 Hiperqueratosis. Entre las DE hidréticas, la tipo
2 es la forma mas comin. También se denomina
displasia ectodérmica hidrética tipo Clouston. Es
producida por el gen GJB6 que codifica para la
conexina 30. En esta displasia se afectan ufias
y pelo, asi como el vello corporal y facial. El
desarrollo dental y de glandulas sudoriparas
es normal, y puede presentar hiperqueratosis
palmoplantar.® Se hereda en forma autosémica
dominante (MIM # 129500).

Sordera, por ejemplo el sindrome de sordera
congénita-onicodistrofia (MIM #124480).
Fisura labiopalatina que se presenta, entre otros,
en el sindrome de displasia ectodérmica con
labio y paladar hendido de tipo T —CLPED1—
(MIM # 225060).

Degeneracion retiniana, presente en algunos
sindromes de frecuencia muy baja, por ejemplo,
el sindrome de displasia ectodérmica, ectrodac-
tilia y distrofia macular (MIM #225280). En el
cuadro Il se muestra las formas de herencia y las
principales caracteristicas clinicas de algunas DE
del grupo 2.

2.2

2.3

2.4

Clasificacion de las DE, de acuerdo al grado de

afectacién de las glandulas ecrinas. Desde el punto de
vista clinico y de acuerdo con el grado de alteraciones en

las glandulas sudoriparas, existen dos grupos principales

de displasias ectodérmicas: hidréticas e hipohidréticas.

En las primeras no se afecta el desarrollo de las gldndulas
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Cuadro II. Trastornos del grupo 2.

Hidréticas. Funciones anormales de las proteinas estructurales de la membrana celular

Via Gen Locus Proteina Enfermedad Herencia ~ Manifestaciones Clinicas
Conexién GJB6 139-12 Conexina 30 Sindrome de AD Sordera neurosensorial,
intercelular por Clouston distrofia ungueal, alopesia,
conexones atriquia o hipotricosis, quera-
(uniones gaps) todermia plantar
Adhesion celular PVRL1 11923-024 Nectina 1 DE con labio/ AD DE, labio/paladar hendido bi-
calcio-indepen- paladar hendi- lateral, retraso mental, sindac-
dientes do o sindrome tilia, hipotricosis o alopecia,
de Zlotogora- Xerosis cutanea, hiperquera-
Ogur tosis palmoplantar, anomalias
genitourinarias, microdontia,
hipodontia, anodontia, retraso
de la erupcion dental
PKP1 1932 Placofilina 1 DE-sindrome AR Fragilidad cuténea, eritema
de fragilidad generalizado, alopecia, dis-
cutanea trofia ungueal, queratodermia
y fisuras de la piel dolorosas,
hipohidrosis
CDH3 16g22.1 Cadherina 3 DE con AR Sindactilia, degeneracion de
ectrodactilia retina, cabello escaso, hipo-
y distrofia dontia y microdontia
muscular
WN- 2035 Wnt10A Displasia AR Eritema reticulado facial,
T10A odonto-6nico- telangiectasico y atrofico,
dérmica o hiperqueratosis palmoplantar,

trico-odonto-
onico-dérmica

hiperhidrosis y fisuras doloro-
sas, queratosis pilar, hipotri-
cosis, alteraciones ungueales,
quistes en los parpados,
atrofia de papilas linguales,
alteraciones dentales

Modificado de: Martinez, 2013. AD = Herencia autosomica dominante; AR = Herencia autosomica recesiva; LX = Herencia ligada a X.

sudoriparas, la sudoracién es normal. Mientras que en las
segundas, las glandulas sudoriparas son escasas o faltan,
por lo que la sudoracién es muy escasa o ausente. Las
formas hidréticas e hipohidréticas de DE se deben a
mutaciones en genes diferentes; por tanto, afectan vias
de senalizacion ectodermo-mesodermo distintas. Cabe
mencionar que no existe una clasificacién actualizada
que unifique las DE vy sustituya las clasificaciones que
se presentan. El grupo de la Fundacién Nacional para

Displasias Ectodérmicas ha estado trabajando junto con
cientificos de distintos paises para desarrollar una nueva
clasificacién.?

Displasia ectodérmica hipohidrética tipo 1, ligada
al cromosoma X. La displasia ectodérmica hipohidroti-
ca tipo 1 ligada al X (DEHT) (MIM #305100), también
denominada sindrome de Christ-Siemens-Touraine, '8 es
el tipo mds comun de DE, representa aproximadamente
el 80% del total de los casos. La frecuencia estimada
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es de 1/5,000 a 1/10,000 recién nacidos; sin embar-
go, puede ser mayor, ya que las caracteristicas clinicas
completas sé6lo serdn evidentes al crecer.?% En mujeres
la frecuencia de portadoras se estima en 17/100,000.%!
Se produce por mutacién en el gen EDA. Se hereda en
forma recesiva ligada al cromosoma X. Desde el punto
de vista clinico presenta hipotricosis —cabello ausente
0 escaso—, hipohidrosis —disminucién o ausencia de
sudoracién—, e hipodontia —ausencia dental parcial,
total o malformacién dental—.18:20

La DEH1 tiene una gran importancia en estomatologia,
ya que tiene una incidencia que varia de un caso por cada
10,000 o 100,000 nacimientos, es mas frecuente en el
sexo masculino que en el femenino con una relacién de
5:1.° Fue descrito por primera vez por Thurman en 1848;
posteriormente, Charles Darwin, en 1875, reseiié una
familia en la India en la que sélo los varones estaban afec-
tados y las mujeres eran las portadoras de un gen recesivo
ligado al cromosoma X. Christ, en 1913, lo catalogé como
un defecto ectodérmico congénito, y en 1921, Siemens
determiné su patron de herencia ligada al cromosoma X
recesiva. El término displasia ectodérmica fue acunado
por Weech en 1929.422 En 1936, Touraine describi6 las
manifestaciones clinicas de la enfermedad. Desde entonces
se le conoce como sindrome de Christ-Siemens-Touraine
o DEH1.23 En 1939, Clouston la denominé anhidrdtica
al considerar que no existe sudoracion; posteriormente,
Felsher, en 1944, sugiri6 el término de hipohidrética ya
que la piel raras veces es completamente anhidrética.?*-2

Por ser un gen con herencia recesiva ligada al cromo-
soma X, el fenotipo completo se presenta en hombres.
Existen también otros tipos de displasia ectodérmica
hipohidrética que se heredan en forma autosémica do-
minante o autosémica recesiva.?” En la actualidad, con la
identificacién molecular de los genes involucrados, se han
clasificado casi diez formas producidas por mutaciones
en diversos genes.'8

Caracteristicas clinicas: La DEH1 se caracteriza clini-
camente por presentar desde el nacimiento piel blanda,
lustrosa, lisa, delgada y seca, hiperpigmentacion y finas arru-
gas lineales alrededor de los ojos y la boca, lo que les da un
aspecto de envejecimiento prematuro, con ausencia parcial
o absoluta de glandulas sudoriparas, lo que ocasiona que
la secrecion de las glandulas sudoriparas ecrinas y sebaceas
esté ausente —anhidrosis— o disminuid —hipohidrosis—,
seglin el grado de severidad fenotipica. La falta de sudo-
racién impide la dispersiéon de calor y, en consecuencia,
genera hipertermia e intolerancia al calor. La hipertermia
puede ser grave, hasta poner en peligro la vida.?28-30

El adulto presenta cabello fino y escaso, similar a lanugo,
de implantaci6n frontal alta, craneo con frontal prominente,
cejas y pestanas escasas, unas de las manos convexas.?'
En cara existe hipoplasia del tercio medio facial de grado
variable, puente nasal bajo o en forma de silla de montar,
pémulos anchos, mandibula triangular, labio superior corto
y fino, labio inferior grueso y evertido, y orejas puntiagudas,
pequenas, de implantacién baja, con rotacién anterior?8:32
(Cuadro I). Recientemente, el fenotipo facial ha sido refi-
nado mediante el uso de técnicas de analisis de geometria
morfométrica de imagenes digitales con reconstruccién
tridimensional. Goodwin y colaboradores®? estudiaron un
grupo de 23 sujetos de sexo masculino con diagnéstico de
DEH1 por mutacién del gen EDAT comprobado genéti-
camente, comparando los hallazgos de morfometria facial
con un grupo control de 59 individuos del mismo sexo sin
displasia ectodérmica ni antecedentes familiares conocidos
del padecimiento. Los autores concluyen que el fenotipo
facial de la DEH1 es distintivo, no encontraron correlacion
genotipo-fenotipo al confrontar los datos moleculares de
mutacién con la morfologia facial.

Las manifestaciones bucales en estos pacientes se
relacionan con la afectacién en el desarrollo de derivados
ectodérmicos. Puede existir anodontia con ausencia com-
pleta de 6rganos dentales u oligodoncia (hipodontia), que
corresponde a la ausencia parcial.>* Los dientes presentes
suelen estar malformados, de manera caracteristica son
conicos o piramidales. Existe hipoplasia de los rebordes
alveolares y la béveda palatina es de poca altura.'3° La
hipoplasia de las glandulas salivales es un rasgo comun, lo
que produce xerostomia por la marcada disminucién de
la secrecion salival, resequedad en los labios que tiene un
aspecto abultado o edematizados, asi como mayor riesgo
de desarrollar caries dental. Ademas de la afectacion de
estructuras orales, existen complicaciones en otros niveles.
La falta de secrecién salival interfiere en forma secundaria
con las funciones de fonacién y deglucion. Las glandulas
mucosas de vias aéreas altas se afectan, existe resequedad
nasal, rinitis atréfica, disfagia, laringitis crénica y disfonfa. La
piel palmar y plantar suele ser normal, en raras ocasiones
presenta hiperqueratosis. Puede existir hipoplasia o agene-
sia de glandulas mamarias.3®3” Debido a que la DEH1-X
es una genodermatosis poco frecuente, el estomatélogo
puede pasar por alto el diagndstico por falta de suspicacia
clinica, también puede confundirla con otras variedades de
displasia ectodérmica, a pesar de existir las caracteristicas
clinicas distintivas, y realizar tratamientos no indicados en
estos casos. Por esta razén, el propésito de este reporte cli-
nico es determinar las caracteristicas clinicas de la displasia
ectodérmica hipohidrética y los pardmetros de diagnéstico
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clinico para diferenciarla de otras entidades patolégicas. Asf
como dar a conocer las técnicas clinicas para el diagnéstico
y rehabilitacion bucal de estos pacientes y determinar su
asociacion con otras entidades patoldgicas.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 18 afos de edad, con antecedente
heredofamiliar de displasia ectodérmica hipohidrética tipo
1 ligada al X. Un hermano de 17 afos, también afectado,
presenta caracteristicas clinicas similares. La madre pre-
senta manifestaciones menores consistentes en piel reseca
y descamativa, y cabello delgado sin otra sintomatologfa.
Padre clinicamente sano, como es de esperarse en un
trastorno con transmision recesiva ligada al cromosoma X.
El paciente refiere que fue tratado previamente con reha-
bilitacién dental parcial sin seguimiento posterior del caso.

Exploracion fisica extraoral. Presenta discrepancia en
la proporcién de los planos y tercios faciales, incluyendo
implantacion baja de los pabellones auriculares. Cejas y
pestafas escasas. Hipertelorismo discreto, epicanto bila-
teral. Puente nasal alto. En piel facial presenta xerosis y
mudltiples dreas hipocrémicas, principalmente en la zona
periocular y peribucal. Xeroftalmia y refiere fotofobia.
Labios con resequedad de la semimucosa, edema y
protrusion (Figura 1). Se realizé el test de sudor de Minor
(yodo-almidén) en piel palmar con resultando negativo.

Examen intraoral. Al examen intraoral, en maxilar
presenta dientes cénicos, oligodoncia con ausencia de
incisivos laterales, premolares y molares. Frenillo labial
medio superior corto. En mandibula oligodoncia, ausencia
de incisivos centrales, premolares y molares. Reborde
alveolar ligeramente disminuido. Mucosas de aspecto
normal. Prétesis anteriores fijas mal ajustadas, cementadas
parcialmente con acrilico autocurable sobreextendido

F

hacia el margen gingival. Las prétesis fueron colocadas
directamente sobre érganos dentales cénicos, sin prepa-
racion protésica, lo que generaba un pseudoprognatismo,
maloclusién e hiperplasia del margen gingival. Prétesis
inestables, sin cumplir principios protésicos, por lo que
constantemente se desprendian.

El paciente refiri6 que también colocaron botones
ortoddncicos sobre las coronas para tratar de cerrar el
espacio interdental. La presencia del frenillo labial de
insercién baja e hiperplasico generaba un diastema en
la linea media (Figura 2).

Imagen radiografica. La ortopantomografia inicial
mostré la presencia de seis 6rganos dentarios anteriores,
cuatro incisivos superiores y dos inferiores. Ausencia del
resto de 6rganos dentarios. Restauraciones en 6rganos den-
tales 11y 12. Defectos verticales seos en proceso alveolar
anivel de linea media en maxilar y en mandibula (Figura 2).

Plan de tratamiento y rehabilitacion. Después de la
valoracién, diagnéstico y plan de tratamiento, se realiz6
inicialmente la frenilectomia y posteriormente la rehabi-
litacion protésica de los 6rganos dentales presentes en el
maxilar superior.

Consideraciones éticas. Para realizar los estudios y
rehabilitacién del paciente, asi como reportar el caso,
al paciente se le informé detalladamente sobre el plan
de tratamiento y el propésito del mismo, y firmé volun-
tariamente una carta de consentimiento informado en
presencia de familiar acompanante. Toda la informacién
personal se mantuvo totalmente confidencial de acuerdo
a los lineamientos propuestos en la declaracién de Hel-
sinki®8 para el total beneficio del paciente.

Remocion del frenillo bucal superior. La freni-
lectomia se realiz6 con electrobisturi (Coltene/Whale-
dent), con potencia de corte de 55 W, 3.69 MHz, 600
Ohms, utilizando una punta delgada, lo que acorta el

Figura 1. Examen extraoral de frente y de perfil en donde se seialan las discrepancias de los tercios faciales y la linea media.
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tiempo de cicatrizacion y evita remanentes fibrosos
en el lecho quirdrgico. El corte del frenillo se realiz6
desde la porcion palatino hasta vestibular, asi como
la gingivectomia del margen gingival de los dientes
involucrados para alargar la corona clinica. Después

Figura 2. Examen intraoral de inicio en donde se observa la presencia
de coronas mal ajustadas en los 6rganos dentales 11, 12, 21, 22 y el fre-
nillo labial medio hiperplasico con su insercion extendida hacia el borde
gingival, y la radiografia panoramica del paciente en la que se observa
hipodontia, y se han retirado las coronas de los drganos dentales 21 y 22.

de la eliminacién del tejido blando se colocé cemento
quirdrgico (Figura 3 Ay B).

Preparacion de pilares protésicos. Cinco dias pos-
teriores a la frenilectémia, se procedié a preparar los
6rganos dentales 12 y 22 realizando una fisura vertical
con fresa de diamante de fisura recta del No. 7 sélo por
la porcién mesial y distal, con el objeto de evitar la rota-
cion de la prétesis al momento de cementarla y evitar su
movilidad por las fuerzas de oclusién (Figura 4).

Montaje en articulador y prueba de metales. Des-
pués de la toma de impresiones con silicon de precision
(Elite HD), se procedié a montar los modelos en un arti-
culador semiajustable. Las coronas fueron elaboradas de
niquel-titanio y acrilico para evitar traumatismo durante
la oclusién y corregir el pseudoprognatismo mandibular.

Figura 4. Preparacion de los drganos dentales 12 y 22 y resultado
final de la frenilectomia y gingivectomia.

Figura 3.

A'y B. Frenilectomia y gingivec-
tomia. Colocacion inmediata de
cemento quirurgico en el lecho
quirdrgico.
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De igual manera se elaboraron las prétesis parciales remo-
vibles mucodentosoportadas de los trayectos posteriores
del maxilar superior e inferior (Figura 5).

RESULTADOS

Por las caracteristicas clinicas y hereditarias, se determiné
que se trataba de una displasia ectodérmica hipohidré-

tica tipo 1 ligada al cromosoma X (DEH1-X) o sindrome
de Christ-Siemens-Touraine. Los resultados clinicos del
tratamiento de rehabilitacién bucal realizado mostraron
una excelente adaptabilidad y cementado de las prétesis
fijas superiores, con resultados estéticos y funcionales
satisfactorios para el paciente, con apertura y cierre
normal y contacto labial apropiado (Figura 6 A-D). La
frenilectomia y la gingivectomia permitieron cerrar el

Figura 5.

Montaje en articulador y elabora-
cion de las protesis fijas y removi-
bles superior e inferior, y prueba de
metales.

Figura 6.

A-D. Cementado de protesis fija y
aspecto clinico de la oclusion.
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espacio entre los centrales y por consiguiente una mejor
adaptacion de las proétesis fijas. La idea de colocar protesis
dentosoportadas de acrilico permite realizar correcciones
en el tamafo, conforme el individuo va creciendo, lo que
impide la reabsorcion ésea y evita tratamientos costosos
para pacientes con escasas posibilidades econémicas,
una rehabilitacién bucal completa y su integracién en el
aspecto social.

DISCUSION

Los diferentes tipos de DE presentan manifestaciones
clinicas diversas, relacionada con la heterogeneidad de
genes y proteinas afectadas, asi como de los distintos
tipos de herencia, lo que ha generado dificultad para su
clasificacién y diferenciacién clinica. En la DEH1, por ser
recesiva ligada al cromosoma X, las mujeres portadoras
tienen manifestaciones sutiles que pueden ayudar a iden-
tificar la forma de transmisién familiar. Presentan cabello
delgado, ausencia de 6rganos dentales o dientes conicos.
Sin embargo, debe diferenciarse de otras alteraciones
genéticas no sindrémicas en la que puede existir ausencia
de 6rganos dentales.?? En la DEH1, las glandulas sudori-
paras pueden estar afectadas tanto en nlimero como en
distribucién. El test de sudor de Minor ayuda a identificar
la disposicién y nimero de glandulas sudorfparas en la
piel palmar. Este test se realiza mediante impregnacién
de la piel palmar con yodo, una vez seco se espolvorea
almidén y se provocar sudoracién mediante exposicion
a calor generado por ldmpara incandescente o mediante
ejercicio. La secreciéon de las glandulas sudoriparas se
hara evidente por la apariciéon de puntos oscuros en los
sitios donde se mezcle el yodo con el almidén.*° Existen
otras pruebas para el diagnéstico como la iontoforesis,
aplicando pilocarpina en el antebrazo, el recuento de
los poros sudoriparos, la termografia o el andlisis de la
conductancia de la piel que requiere equipos especiales,
no disponibles facilmente. Una alternativa invasiva para
determinar la presencia de las glandulas sudoriparas es
la biopsia cutdnea, que permite evaluar disminucién o
ausencia de gldndulas sudoriparas.3” El estandar actual
de diagnéstico es el estudio molecular,?® este tipo de
estudios esta disponible en México; sin embargo, su costo
es elevado, lo que limita la posibilidad de llevarlas a cabo
cuando existen recursos econémicos limitados.

Aun cuando el diagnéstico es fundamentalmente
clinico con la triada de hipohidrosis, hipotricosis e hipo-
doncia,*! se puede complementar el estudio realizando
una biopsia cutanea, la cual muestra disminucién o
ausencia de glandulas sudoriparas.3” Estas pruebas cli-

nicas permiten detectar a los padres afectados, aun con
manifestaciones minimas en las formas de herencia auto-
sémica dominante, a excepcion de los casos de mutacion
de novo, en cuyo caso los padres no estaran afectados.
El caso de nuestro paciente se consideré como DEHT,
ya que la madre es asintomdtica, y el padre no present6
ninguna manifestacién clinica. Existen casos de mujeres
sintomdticas con DE ligada al X, lo que podria deberse
a un sesgo en la inactivacion del cromosoma X, ya sea
aleatoria, por alteraciones estructurales del cromosoma
X o por monosomia X.*? Es muy importante senalar que
el consejo genético para los padres de estos pacientes es
imprescindible. En esta familia se considera que la madre
es portadora ya que existen dos hijos afectados. El riesgo
de recurrencia en descendencia subsecuente de la madre
es de 50% de hijos de sexo masculino afectados y 50%
de hijas portadoras. En el caso del paciente y su hermano
también afectado, la posibilidad de transmitir la afeccién
a su descendencia es 100% de hijas portadoras y ningtn
hijo afectado.*!

Respecto a la rehabilitacién oral, la decisién inicial de
realizar la frenilectomia y la gingivectomia con electro-
bisturi coadyuvé en gran medida al aspecto estético del
paciente y la colocacién y adaptacién de las prétesis. Un
caso similar con frenilectomia fue reportado por Aranibar
y colaboradores,?® por lo que la presencia de frenillos
cortos o largos puede ser otra caracteristica clinica que no
se habfa reportado previamente en la literatura. Es impor-
tante mencionar que el proceso biolégico de cicatrizacién
se puede encontrar alterado en estos pacientes, dando
como resultado cicatrices defectuosas y antiestéticas, por
lo que se debe planear cuidadosamente el tipo de abor-
daje quirdrgico, ya sea con bisturi, electrobisturi o laser
quirdrgico. El tratamiento de los pacientes con DE debe
ser multidisciplinario. Es recomendable que el diagnéstico
y tratamiento de las alteraciones dermatolégicas y bucales
inicien a edad temprana, en todos los tipos de DE, 3243 de
ahf la importancia de un diagnéstico clinico apropiado,
con lo que se evitaran alteraciones mayores en los 6rganos
dentales, como caries dental, hipoplasia maxilar, atrofia
de las encias, maloclusién, problemas de masticacion,
estéticos y de fonacion. En el presente caso, no se realiz6
estudio cefalométrico, pero es recomendable hacerlo ya
que se ha reportado que existen discrepancias éseas que
afectan la oclusion,** de aqui la dificultad para obtener
planos de oclusion favorables para elaborar las prétesis.
Ya que no existe tratamiento efectivo clinicamente com-
probado para la alopecia y los trastornos de la piel, se
recomienda realizar una exploracién clinica al menos una
vez al afo para evitar complicaciones, ya que el riesgo
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de desarrollar melanomas puede ser alto.*> Debido a
los diferentes trastornos que presentan los pacientes, la
consulta de otros especialistas es necesaria, incluyendo
al otorrinolaringélogo, el oftalmélogo, el neumélogo y, si
es necesario, el psicélogo.

CONCLUSIONES

El manejo clinico de estos pacientes considera las altera-
ciones en los epitelios y tejido conectivo bucal, ya que se
altera el proceso de cicatrizacién posterior a una cirugia.
Se debe realizar un anélisis minucioso de la oclusién, el
plan de tratamiento y del material dental utilizado, ya
que los cambios morfolégicos dentales y craneofaciales
dificultan la elaboracién y colocaciéon de aditamentos
protésicos. El diagndstico temprano y plan de tratamiento
multidisciplinario de los diferentes tipos de DE, entre el
genetista, el dermatdlogo, el patélogo, el odontopediatra
y el protesista, son fundamentales para llevar a cabo una
buena rehabilitacién protésica, con resultados estéticos y
funcionales. Es recomendable el seguimiento clinico pe-
riédico de por vida. Desafortunadamente, las condiciones
sociodemograficas de muchos de estos pacientes no per-
miten hacer los estudios moleculares y tratamientos mas
completos. Este caso contribuye a realizar investigacién
clinica basada en evidencias que sustenten los modelos
de rehabilitacién en pacientes con problemas genéticos
con manifestaciones bucales.
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