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RESUMEN

a dermopatia restrictiva es una genodermatosis

L autosomica recesiva, letal, caracterizada por piel

rigida, facies dismorfica, artrogriposis multiple e

hipoplasia pulmonar. Reportamos el caso de nifo

de nueve meses de edad, remitido por endurecimiento de

la piel asociado con retraso del crecimiento, a quien se le
hizo diagndstico de dermopatia restrictiva.’

Palabras clave: dermopatia restrictiva, genodermato-
sis autondémica recesiva.

SUMMARY

Restrictive dermopathy is a fatal autosomal recessive
genodermatosis. Its main features are rigid skin, dysmor-
phic facies, arthrogryposis multiple and pulmonary hypopla-
sia. We report the case of a nine month-old male patient,
who came to the clinic because of hardening of skin and
growth retardation. Restrictive dermopathy was diagnosed.

Key words: restrictive dermopathy, autosomal recessi-
ve genodermatosis

CASO CLIiNICO

Presentamos el caso de un nino de nueve meses de
edad, residente en Chocd, remitido por endurecimiento pro-
gresivo de la piel desde las primeras semanas de vida, aso-
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ciado con retraso del crecimiento. En los antecedentes per-
sonales se encontré que el paciente nacié a las 36 sema-
nas de gestacion, con un peso de 2500 g. No hay antece-
dentes familiares de importancia.

Al examen fisico se encuentra un paciente con retraso
en el crecimiento, facies dismorfica donde se observa mi-
crognatia y retrognatia, boca pequena en forma de “O”, na-
riz pequena y orejas de implantacion baja, y restriccion de
movimientos respiratorios y de extremidades. La piel es
delgada, brillante y dura, principalmente en el tronco, con
vasos cutaneos prominentes en el cuero cabelludo (Figuras
1y 2). Se tomo biopsia de piel en la que se evidencia un
corion cutaneo colagenizado con vasos ectasicos no con-
gestivos y escasas estructuras anexiales de predominio
ecrino; la coloracion para elastico fue negativa (Figura 3).

Figura 1. Piel ten-
sa, brillante, fisu-
rada, en forma de
coraza en todo el
térax.
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Figura 2.Vasos prominentes en el cuero cabelludo, orejas de
implantacion baja y nariz pequena.

Figura 3.A. Corion cutaneo colagenizado con vasos ectasicos
no congestivos; escasas estructuras anexiales de predominio
ecrino. B. Coloracion elastico negativa.

Con lo anterior se hizo un diagndstico de dermopatia res-
trictiva. El paciente fue llevado a su lugar de origen, por lo
que no se pudo hacer seguimiento del caso.

DISCUSION

La dermopatia restrictiva es una genodermatosis auto-
némica, recesiva, rara y letal. El término fue introducido por
Witt y colaboradores en 1986. Aunque hay varios reportes
similares desde 1929, la primera descripcion clinica fue en

b 74

1983. No hay datos disponibles sobre la frecuencia de la
entidad; la relacion hombre-mujer es 1.0:0.84.

A la fecha hay cincuenta casos reportados en la litera-
tura. La enfermedad esta incluida dentro del sindrome de
piel rigida o sindrome de piel rigida de Parana, el cual inclu-
ye cuatro desordenes diferentes: la hialinosis sistémica in-
fantil, el sindrome de Winchester, la distrofia fascial conge-
nita y la dermopatia restrictiva infantil.2?

La patogénesis de la dermopatia restrictiva es desco-
nocida. Estan implicados en ella los siguientes factores:

1. Los estudios en familias sugieren una herencia auto-
sOmica recesiva con una penetrancia y expresion va-
riables; sin embargo, los genes implicados no se han

localizado aun.

Otros investigadores postulan que el sindrome clinico
probablemente se debe a un defecto primario en la sin-
tesis y orientacion del colageno.

Los cambios en la piel pueden estar relacionados con
un proceso inflamatorio por la presencia de niveles se-
ricos elevados de IL-6, FNTo, factor transformante de
crecimiento TGB-p.

Defecto en la interaccion dermo-epidérmica, con pér-
dida de queratinas especificas de la diferenciacion.

Disturbios en la formacion y funcion del citoesqueleto
y en las estructuras de union.

Disminucion o ausencia de fibras elasticas en la der-
mis.?

El sindrome se manifiesta principalmente con altera-
ciones en la piel, que es tensa vy brillante, y puede estar
fisurada y erosionada debido a su rigidez; los vasos cuta-
neos son prominentes, reflejando la delgadez de la piel y la
prematuridad. Otros hallazgos incluyen las contracturas en
flexion de las extremidades, orejas de implantacion baja, la
micrognatia, el hipertelorismo y boca pequena entreabierta;
dificultad respiratoria cuando hay hipoplasia pulmonar.*

En la biopsia de piel los hallazgos reportados con ma-
yor frecuencia son la hiperqueratosis, la ausencia de la red
de crestas, unadermis delgada con colagenonormal, anexos
cutaneos anormales y una union dermo-subcutanea apla-
nada. La radiografia puede revelar anormalidades esquelé-
ticas comprometiendo especialmente las claviculas y los
huesos largos. La historia obstétrica se caracteriza por poli-
hidramnios, retardo del crecimiento intrauterino, disminucion
de los movimientos fetales, ruptura prematura de membra-
nas y parto prematuro (29-37 semanas de gestacion).?
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Entre los diagnosticos diferenciales estan la hialinosis
sistémica infantil, el sindrome de Winchester, la distrofia fa-
cial congeénita, la progeria, la esclerodermia generalizada,
el sindrome de Neu-Laxova y las ictiosis.®

El tratamiento consiste en hidratacion, ambiente hume-
do, analgesia y soporte respiratorio. Se debe dar consejeria
genética a las familias afectadas

Muchos infantes con dermopatia restrictiva mueren en
los primeros dias o0 semanas de vida, por insuficiencia res-
piratoria secundaria a la rigidez toracica, combinada algu-
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nas veces con hipoplasia pulmonar. La literatura informa
una expectativa de vida menor de cuatro meses en todos
los reportes.

CONCLUSION

Presentamos un caso ilustrativo de dermopatia restric-
tiva, una genodermatosis rara cuya esperanza de vida es
corta, aungue en nuestro caso el paciente habia sobrevivi-
do mas tiempo del informado en la literatura.
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