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Caso clinico
Lactante masculino de 50 dfas de vida. Desde su na-
cimiento presenta dermatosis bilateral diseminada
en tronco y cuatro extremidades, con tendencia a la si-
metrfa y afectacién de todas las caras de los segmentos
involucrados. Las lesiones consisten de multiples placas
hipopigmentadas, de forma irregular y de tamario varia-
ble; algunas blanquecinas y otras de color rosado palido;
bien delimitadas; unas con superficie deprimida y otras,
atroficas.
Asi mismo, presenta malformaciones congénitas con-
comitantes: labio y paladar hendido, anoniquia en los

dedos indice y medio de la mano derecha, sindactilia de
los dedos segundo y tercero del pie derecho y deforma-
ciones de ambos pabellones auriculares.
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Diagnostico: hipoplasia dérmica focal

a hipoplasia dérmica focal (HDF) o sindrome Goltz-

Gorlin es una genodermatosis rara, caracterizada
por lesiones que involucran ectodermo y mesodermo.
Descrita inicialmente en 1962,' el sindrome consiste de
un trastorno dominante ligado al cromosoma X, por lo
que tiene mayor incidencia en mujeres. Aunque suele ser
letal en pacientes masculinos, hasta 10 por ciento de los
casos pueden estar asociados con mosaicismo, sindrome
de Proteus™ o tratarse de mutaciones esporddicas nuevas.

Se ha sugerido que el mecanismo patogénico es una
mutacién del gen porg, regulador de la via Wnt, impli-
candose el papel de senalizacién de esta via en el desarro-
llo de este trastorno.*’

HDF se manifiesta con lesiones cutdneas, 6seas, oculares
y bucales. Las lesiones de piel incluyen édreas de atrofia hi-
per o hipopigmentadas que suelen seguir la distribucién
de las lineas de Blaschko y dan origen a lesiones lineales
deprimidas, con consecuente herniacién del tejido celu-
lar subcutdneo a través de la piel.° Se observan también
telangiectasias, cabello escaso y distrofia ungueal.” Las
manifestaciones no dermatolégicas incluyen estatura
baja, retraso mental, microcefalia, cara triangular, pro-
trusién de orejas y alas nasales asimétricas. Las lesiones
esqueléticas abarcan sindactilia, hipoplasia o ausencia de
dedos, polidactilia, talla baja y osteopenia estriada.® Las
anomalias cardiacas incluyen tumores cardiacos y enfer-
medades congénitas como tronco arterioso.?

Entre las manifestaciones oculares pueden haber mi-
croftalmia, anoftalmia, coloboma, estrabismo, queratoco-
no, opacificacién corneal y fotofobia,” mientras que las
manifestaciones bucales incluyen anodoncia o presencia
de dientes displdsicos, defectos en el esmalte y arcos pala-
tinos altos.” En las mucosas de boca, genitales y regiones
periorificiales pueden desarrollarse lesiones papiloma-
tosas que se confunden, fécilmente, con infecciones por
virus del papiloma humano.”

El estudio histopatolégico revela una epidermis casi
siempre normal y marcada disminucién del espesor de
la dermis, la cual estd conformada por haces de coldgeno
delgados y laxos; tejido adiposo muy superficial, casi por
debajo de la epidermis; escasez de anexos cutdneos; in-
cremento en el numero de vasos sanguineos; y presencia
de fibras eldsticas intercaladas en tejido adiposo, aunque
marcadamente disminuidas en la dermis. Puede haber
infiltrado inflamatorio en las biopsias de pacientes neo-
natos.?
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