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RESUMEN

El síndrome EEC (ectrodactilia, displasia ectodérmica y labio/
paladar hendido) es una genodermatosis causada por la muta-
ción del Gen P63. Se describe el caso clínico de un paciente 
de tres años con signos clínicos e histopatológicos del síndrome.

ABSTRACT

The EEC syndrome (ectrodactyly, ectodermal dysplasia, cleft lip/
palate) is a rare genodermatoses caused by the mutation of P63 
gen. We describe the case of a three year old child with clinical 
and histopathological signs of the syndrome.

INTRODUCCIÓN

El síndrome EEC (ectrodactilia, displasia 
ectodérmica y labio/paladar hendido) es 

un desorden genético heterogéneo descrito 
por Rudiger en 1970.1,2

Presenta transmisión autosómica domi-
nante con expresividad variable y penetrancia 
incompleta.3 También se han descrito formas 
de aparición esporádica4 como el caso que se 
describe a continuación.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Paciente varón de tres años dos meses, 
natural y procedente de Lima, es admitido a 
hospitalización por absceso periapical dentario. 
El paciente es el menor de tres hermanos 
(6 y 11 años de edad, respectivamente, 
sin estigmas de enfermedad).Los padres, 
procedentes de Apurímac, no presentan 
antecedentes de importancia. El paciente 
fue producto de embarazo a término, peso 
al nacer de 2,850 g, y llanto inmediato. La 
madre (33 años) no reveló anormalidades en 
los controles prenatales.

Cabello delgado y claro, madarosis 
(ausencia de pestañas) y pérdida de tercio 
distal bilateral de cejas, orejas de implantación 
baja (Figura 1), remanente atrófico por 
ausencia de ambos pezones, xerosis cutis 

y parches de hipopigmentación que siguen 
líneas de Blaschko en tronco y extremidades, 
mancha color café con leche en tórax 
anterior (Figura 2), cicatriz de orientación 
derecha de corrección de labio hendido en 
la hospitalización postnacimiento, dentadura 
cónica e hipoplásica, con presencia de 
diastemas (Figura 3). En miembro inferior 
derecho presenta fusión de dedos índice y 
medio, así como del tercer y cuarto dedo, 
conformando ectrodactilia, además de 
displasia ungueal en pies (Figura 4) y manos 
(Figura 5).

La histopatología mostró epidermis 
adelgazada con ausencia de crestas y anexos 
escasos rudimentarios, compatible con displasia 
ectodérmica hipohidrótica (Figura 6).

DISCUSIÓN

El síndrome EEC es una genodermatosis rara 
(alrededor de 200 casos reportados)1,5,6 causa-
da por la ausencia del factor de transcripción 
p63, codificado en el cromosoma 7q11.7 Altas 
concentraciones de esta proteína se hallan en 
el desarrollo embrionario de extremidades, 
epitelios y región craneofacial.8,9

La displasia ectodérmica se manifiesta 
por alteración de dos o más estructuras 
ectodermales: alteraciones ungueales, dentarias, 
glándulas sudoríparas, cabello ralo y escaso.3,10
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Figura 1. Hipotriquia y madarosis.

Figura 2. Atelia bilateral.

Figura 3. Labio hendido corregido e hipoplasia dentaria.

Figura 4. Ectrodactilia en pie derecho e hipohidrosis.

Figura 5. Displasia ungueal.

Debido a su variabilidad fenotípica, los casos 
familiares pueden presentarse de forma incompleta o 
con alguna de las características, como por ejemplo, 
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Figura 6. Biopsia de piel compatible con displasia ectodérmica hi-
pohidrótica.

sólo paladar hendido.6 Los casos esporádicos4 
se presentan de forma más severa y con mayor 
expresividad de signos clínicos como el caso de 
nuestro paciente.5,8 Otros hallazgos relacionados son 
anormalidades en ductos lacrimales, microcefalia, 
retardo mental, sordera o defectos en audición y 
anomalías genitourinarias. Se ha descrito síndrome 
de EEC incompleto (sin ectrodactilia).10 Dada la 
complejidad del cuadro se requiere un manejo 
interdisciplinario. Es posible realizar un diagnóstico 
prenatal mediante citometría de flujo cromosomial.11
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