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El sindrome de Conradi-Hiinermann-Happle es una variante de condrodisplasia
punctata de herencia dominante ligada a X. Se considera una genodermatosis
poco frecuente, con manifestaciones cutaneas y extracutaneas que se observan
desde el nacimiento.
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SUMMARY

The Conradi-Hiinermann-Happle syndrome is an inherited X-linked dominant va-
riant of chondrodysplasia punctata. It is considered a rare genodermatoses with
cutaneous and extracutaneous involvement that occur since birth. Four cases
diagnosed with Conradi-H{inermann-Happle syndrome in different stages of life
are presented.
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CASOS CLINICOS

Se presentan cuatro pacientes con diagnoéstico de sindrome de Conradi-Hiiner-
mann-Happle en el Servicio de Dermatologia del Hospital de San José.

El primer caso corresponde a un neonato de sexo femenino, de 39 semanas de
gestacidn, quien present6 desde el nacimiento escamas gruesas adheridas en las
areas extensoras y flexoras de los miembros superiores e inferiores, el cuello, las
axilas, el tronco y el abdomen. Adicionalmente se observaban maculas hiper-
pigmentadas siguiendo el patréon de las lineas de Blaschko implantacién capilar
anormal en la zona posterior de la cabeza y pequefias areas de alopecia. Ademas,
presentaba manifestaciones extracutaneas como puente nasal ancho, abomba-
miento frontal, cuello corto, distensién abdominal, y extremidades cortas y asimé-
tricas (FIGURA 1).

El segundo caso corresponde a la madre de la paciente anterior, a quien se le hizo
el diagnostico durante el interrogatorio sobre los antecedentes familiares. La pa-
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FIGURA 1. Paciente 1. Escamas
adheridas gruesas en miembros
superiores e inferiores, cuello,
axilas, tronco y abdomen; maculas
hiperpigmentadas de distribucién
blaschkoide, e implantacién anormal
del cuero cabelludo con areas de
alopecia. Hallazgos extracutaneos
dados por puente nasal ancho,
abombamiento frontal, cuello corto,
distension abdominal y extremi-
dades asimétricas.

ciente presentaba importante xerodermia con escamas
romboidales en los miembros inferiores y querato-
dermia plantar, ademéas de maculas hiperpigmentadas
distribuidas con el patrén de las lineas de Blaschko y
acortamiento del miembro inferior derecho (FIGURA 2).

El tercer caso corresponde a una nifia de cuatro afos
de edad, evaluada en consulta externa, quien presen-
taba xerodermia generalizada, hipotriquia, areas de
alopecia cicatricial en el cuero cabelludo e hiperpig-
mentacion estriada siguiendo las lineas de Blaschko
en las extremidades y el tronco; ademas, luxacion con-
génita de la cadera derecha y escoliosis toracolumbar.
Tenia antecedentes de faquectomia por catarata congé-
nita (FIGURA 3).

El cuarto caso es una nifia de cinco afios, remitida por
el Servicio de Ortopedia Pediatrica por presentar, desde
el nacimiento, lesiones pigmentadas distribuidas en
las extremidades, cifoescoliosis toracolumbar grave y
acortamiento de la extremidad inferior derecha. En la
piel de las extremidades superiores e inferiores, se ib-
servaban maculas hiperpigmentadas de configuracion
lineal que seguian las lineas de Blaschko, con lesiones
puntiformes atr6ficas mas pronunciadas en la zona

distal. Ademas, presentaba areas de alopecia parieto-
FIGURA 2. Paciente 2. Madre de la paciente 1, con temporal bilateral.

xerodermia asociada a escamas romboidales en miembros Con el diagnéstico clinico de sindrome de Conradi-
inferiores, y maculas hiperpigmentadas de distribucién

blaschkoide y queratodermia plantar. Hiinermann-Happle, se solicitdé interconsulta a los
servicios de Oftalmologia, Genética y Ortopedia, los
cuales confirmaron el diagnéstico en las cuatro pa-
cientes, que se encuentran en controles periédicos in-
terdisciplinarios por consulta externa.
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DISCUSION

El sindrome de Conradi-Hiinermann-Happle, o condro-
displasia punctata de tipo II, se incluy6 en la clasifi-
cacion de los sindromes de ictiosis ligados a X, en el
altimo consenso mundial sobre ictiosis en 2010?, cons-
tituyendo la Ginica alteracion de la queratinizacién con
un patron de herencia dominante ligado a X2

Las manifestaciones clinicas cutaneas incluyen eri-
trodermia ictiosiforme congénita de patréon blashc-
koide, alopecia cicatricial, atrofodermia folicular e hi-
perqueratosis distribuida en patron lineal y en parches.
Las manifestaciones extracutineas son anomalias
oculares, como cataratas, microftalmia, microcornea,
glaucoma, y atrofia de la retina y del nervio 6ptico. Las
anomalias esqueléticas incluyen baja estatura, anoma-
lias craneofaciales, extremidades asimétricas, malfor-
maciones vertebrales, displasia de cadera y condrodis-
plasia punctata’.

El sindrome de Conradi-Hiinermann-Happle es casi
exclusivo de ninas, dado que la alteracion se considera
mortal para los varones. Sin embargo, se ha descrito
en nifios con sindrome de Klinefelter. Las bases mole-
culares de esta enfermedad son las mutaciones en el
gen EBP (Emopamil Binding Protein) que codifica para
la 3p-hidroxiesteroide-A8, A7 isomerasa, implicado en
la sintesis del colesterol®4.

CONCLUSION

Se hizo el diagnostico clinico de sindrome de Conradi-
Hiinermann-Happle en cuatro pacientes de sexo feme-
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FIGURA 3. Paciente 3. Hipotriquia, areas
de alopecia cicatricial, hiperpigmentaciéon
estriada de distribucion blaschkoide en
extremidades y tronco. Hallazgos extracu-
taneos dados por luxacion congénita de
cadera derecha y escoliosis toracolumbar.

nino, dos de ellas con asociaci6on familiar de primer
grado. Se resalta la importancia de hacer un interroga-
torio completo, incluyendo los antecedentes de afecta-
cion familiar, y una evaluacién exhaustiva del compro-
miso cutaneo y extracutaneo en pacientes con ictiosis
congénitas, teniendo en cuenta multiples variables,
asociaciones genéticas y formas de presentacion.
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