Clinico

Displasia Ectodérmica Hipohidroética
(Anhidrotica)

RESUMEN

La més reciente clasificacién clinica, distingue méas de
150 tipos de displasias ectodérmicas. La displasia
ectodérmica hipohidrética (anhidrética) es la mas comin,
usualmente es una enfermedad hereditaria recesiva ligada
a X, con expresion total sblamente en el sexo masculino.

Las displasias ectodérmicas son un grupo de
enfermedades hereditarias de la piel, caracterizadas por
una triada de defectos: ausencia parcial o completa de las
glandulas sudoriparas, denticién anémala e hipotricosis.

Palabras clave: Displasia ectodérmica, enfermedades
hereditarias de la piel.

SUMMARY

The mest recent clinical classification distinguished 150
types of ectodermal dysplasia. Hypohidrotic ectodermal
dysplasia is the most common, usually is inherited as an
x-linked recessive trait, with full expression only in males.

The ectoderminal dysplasia is a disorder of
morphogenesis characterized by a triad of defects: partial
or complete absence of sweat glands,anomalous dentition
and hypotricosis.
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INTRODUCCION

Las displasias ectodérmicas son un grupo heterogéneo de
genodermatosis, caracterizadas por presentar defectos en
dos o més estructuras del ectodermo. Charles Darwin
identificc por primera vez esta patoiogia en 1860. La
incidencia real se desconoce, hay autores que sefialan
cifras de 7 / 10,000, (2,3,7,)

Se conocen muchos tipos de displasias ectodérmicas, la
més reciente clasificacion clinica, distingue 150 tipos o
formas, las cuales se denominan de acuerdo a los
defectos o anormalidades encontrados en las estructuras
derivadas del ectodermo (1,5,6,7,).

La displasia ectodérmica hipohidrética (anhidrética), es la
mas comiin, aproximadamente una tercera parte de las
displasias ectodermicas, corresponde a esta patologia. Es
una enfermedad hereditaria que se trasmite con un
patron recesivo ligado a X y raramente con un patrén
autosomico recesivo, con expresion total solamente en
individuos del sexo masculino, y se caracteriza por
presentar una triada de defectos: ausencia parcial o
completa de glandulas sudoriparas, denticion anémala e
hipotricosis.(1,3,8,9,)

El propésito de este trabajo es la comunicacion de dos
casos clinicos en nifios escolares, que presentaron las
manifestaciones clinicas caracteristicas de la enfermedad,
sefialando la importancia de la realizacidon del diagnéstico
y tratamiento oportunos que modifica indudablemente la
calidad y expectacién de vida de los nifios con esta
enfermedad.

CASOS CLINICOS

Caso Clinico I : Escolar masculine de 8 arfios de edad,
ingresa al servicio de urgencias con hipertermia de 40.5,
crisis conwulsivas febriles vy datos de infeccién de vias
aéreas superiores.

En la exploracion fisica presenta una facies anormal
caracteristica con crestas frontales prominentes (frente
“olimpica" ), piel seca, arrugas finas en cara, puente nasal
deprimido, columnela nasal oculta, labios gruesos y
evertidos, cabello ralo, rebelde e hipopigmentado
pestafias v cejas ausentes, piel periorbitaria
hiperpigmentada, implantacién baja de pabellones
auriculares , hipodoncia con dientes cénicos y algunos en
forma de gancho, glandulas mamarias hipoplasicas v
atelia.

Los familiares refieren como antecedente una historia de
hospitalizaciones frecuentes por infecciones respiratorias
recurrentes e hipertermias hasta de 42 grados
centigrados, asi como de intolerancia a climas calidos.
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Se le inicia tratamiento con antibidticos, inhaloterapia,
control térmico por medios fisicos y quimicos, se descarta
neurcinfeccion vy se realiza estudios de laboratorio v
gabinete, los cuales muesiran (nicamente una anemia
microcitica hipocrémica, quimica sanguinea normal,
examen general de orina normal, la radiografia de torax
muestra un aumento de la trama broncovascular
pulmonayr, que nos indica infecciones recurrentes de las
vias aéreas. Se determina que el paciente es portador de
una displasia ectodermica vy se realiza una biopsia de piel
palmar en la regién tenar, el estudio histopatolégico
revelé el diagnéstico de Displasia ectodérmica
anhidrética, se document6 la reduccién severa de la
sudoracién por una iontoforesis con pilocarpina. {fig. 1)

Caso clinico Il : Es un paciente preescolar masculino, de
5 afos de edad, hermano del paciente anterior que
presenta las mismas caracteristicas clinicas, pero sin una
historia clinica de cuadros severos de hipertermia. Sele
realiza biopsia de piel palmar en region tenar con el
diagnéstico histopatoldgico de displasia ectodérmica
hipohidrética, se les inicia a ambos un tratamiento
integral multidisciplinario, requiriendo la intervencion del
pediatra, dermatologo, odontopediatra, cirujano
pediatra, psicologo y nutriblogo, cambiando las
condiciones del medio ambiente y mejorando la calidad
de vida. {fig 2)

Ambos tienen antecedentes heredofamiliares positivos
para su enfermedad, una tia materna procreé tres hijos,
dos de ellos masculinos con la enfermedad, uno de ellos
fallecié a la edad de 2 afios por presentar un cuadro febril
severo, que se hospitalizé v no se llegd a un diagnéstico
preciso de la causa.

DISCUSION

Las Displastas Ectodérmicas son un grupo de alteraciones
complejas hereditarias que presentan anormalidades de
dos o més estructuras del ectodermo, son enfermedades
recesivas ligadas a X, el gen de la enfermedad se
encuentra localizado en el cromosoma xxgl2.2-13, atn
no ha sido detectada la naturaleza, ni la patogenesis
molecular del gen {1,6,8,10,)

Esta enfermedad tiene expresién total en el sexo
masculino, pero también pueden ser trasmitidas en forma
autosdmica recesiva y mujeres heterocigotas pueden
presentar la enfermedad (2,3,4,8). Las displasias
ectodérmicas presentan alteracion del sisterna glandular
derivado del ectodermo:

Glandulas exocrinas:
disminucién o ausencia de la suderaciéon
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Glandulas lagrimales:
disminucién ¢ ausencia de la lagrimacion.

Glandulas mucosas:
enfermedades respiratorias recurrentes.

Glandulas sebaceas:
manifestaciones variadas de patologia de la piel.

Hay algunas enfermedades que afectan (nicamente una
sola estructura del ectodermo y no llenan los requisitos
para ser denominadas displasias ectodérmicas, cada
combinacion de alteraciones de dos o més estructuras del
ectodermo representa un tipo de displasia ectodérmicas y
se le da un nombre especifico .(2,7,)

La disminucién o ausencia de la sudoracién es un
problema comun, las glandulas exocrinas estan ausentes,
disminuidas en nimero o no funcionan adecuadamente,
la reduccién de la sudoracién condiciona fiebre alta, ya
que las glandulas sudoriparas regulan la temperatura
corporal, esta elevacion de la temperatura puede causar
alteraciones metabdlicas y neurolégicas severas.(2,3,9,)

Las alteraciones oculares son diversas, puede haber
cataratas, ausencia de conducto lacrimonasal,
microoftalmos, entropién, telecanto, ausencia de
glandulas de Meibomio, ausencia parcial o completa de
pestafias vy  cejas, lagrimacién  deficiente,
queratoconjuntivitis, siccablefaritis, displasia corneal y
estenosis lacrimal.{1,6,9,)

La mortalidad de estos pacientes es alta, un 30 % de los
nifios afectados fallecen antes de cumplir los primeros
dos afios de edad, por infecciones respiratorias
recurrentes y complicaciones de los cuadros de
hipertermia severa.(3,5,2,).

El diagnostico de esta enfermedad debe ser temprano
para evitar en primer lugar la mortalidad vy
posteriormente disminuir la morbilidad,debe ser
multidisciplinario e integral, deben de intervenir el
pediatra, el cirujano pediatra, odontélogo, oftalmélogo,
dermatologo, genetista y psicélogo.(3,5,9,7,)

El tratamiento debe incluir la proteccién en el hogar a la
exposicion de temperaturas ambientales altas, evaluacién
temprana, odontologica por razones cosméticas y
nutricionales, requiriendo el uso de prétesis dentales
ademés de la utilizacién de lagrimas artificiales para
prevenir dafio comeal, ia presencia de alopecia puede
requerir el uso de pelucas para mejorar la apariencia
fisica. (3,6,9,).
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El objetivo del tratamiento tiene el fin de mejorar las
calidad de vida de los pacientes y disminuir la
morbimortalidad de esta enfermedad hereditaria de la

piel.
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