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RESUMEN

La displasia ectodérmica con hipohidrosis es un trastorno genético caracterizado
por comprometer el desarrollo de dos o mas tejidos derivados del ectodermo.
Tiene caracteristicas fenotipicas evidentes, como hipodoncia, hipotricosis e hi-
pohidrosis. Afecta principalmente a los hombres y tiene una herencia recesiva
ligada al cromosoma X. Es importante hacer un diagnéstico precoz debido a las
complicaciones asociadas con esta enfermedad; ademas, debe otorgarse un ma-
nejo multidisciplinario que incluya especialistas en dermatologia, oftalmologia,
odontologia, psicologia y asistencia social.

Se presenta el caso clinico de un paciente con maltiples consultas por episodios
febriles sin etiologia aclarada que, ademas, presentaba una facies caracteristica,
al igual que algunos de sus familiares. Se plante6 el diagnoéstico de displasia ec-
todérmica de sudoracién disminuida, el cual fue corroborado posteriormente con
la histopatologia.

PALABRAS CLAVE: hipohidrosis, hipodoncia, hipotriquia

SUMMARY

Hypohidrotic ectodermal dysplasia is a genetic disorder defined by the develo-
pmental complication of two or more tissues derived from the ectoderm. It has
obvious phenotypic characteristics such as hypodontia, hypotrichosis and
hypohidrosis. It mainly affects men and has a recessive inheritance linked
to the X chromosome. It is important to perform an early diagnosis given the
complications associated with this disease. Patients should be treated by a
multidisciplinary team of dermatologists, ophthalmologists, dentists, psycho-
logists and social workers.

We present the clinical case of a patient and family members with hypohi-
drotic ectodermal dysplasia, whose diagnosis was clinical and histopatholo-
gical.
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CASO CLINICO

Se presenta el caso de un varon de 11 afios de edad.
Ingreso al Servicio de Urgencia por convulsion febril,
tercer episodio en los Gltimos 12 meses, y cuadros fe-
briles previos de dificil manejo. No habia diagnostico
previo de genodermatosis, personal ni familiar

En el examen fisico se destacaba la facies cuadran-
gular, con frente prominente, piel seca, xerostomia, xe-
roftalmia, sudoracién disminuida, cabello fragil, seco
y fino, y ausencia de pestafias y cejas (figura 1A). En
el examen oral, se encontré anodoncia parcial, dientes
con forma de estaca y alteracion del desarrollo 6seo
maxilar y mandibular (figura 1B).

Se decidi6 hacer la evaluacion familiar, preguntandole
a la madre sobre familiares con caracteristicas fisicas
similares; se encontr6 un hermano (figura 2) y un
primo materno, con cuadros febriles y caracteristicas
fisicas similares.

En la radiografia lateral de cara (figura 3) se observd
agenesia del hueso alveolar maxilar y mandibular,
agenesias multiples de piezas dentarias permanentes,
ausencia de multiples piezas dentarias temporales (po-
sible agenesia o pérdida prematura) y anomalias en la
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forma de las piezas dentarias.

Se decidi6 tomar biopsias de las palmas de ambos her-
manos y el primo, en las cuales se destac) la escasa
presencia de glandulas sudoriparas, caracteristica in-
dicativa de displasia ectodérmica de sudoracion dismi-
nuida (figura 4); ademas, se observd disminucién de
las glandulas sebaceas y ausencia de foliculos pilosos,
lo cual es comiin encontrar en palmas y plantas. Dada
la falta de recursos econémicos, tanto de la familia del
paciente como del recinto hospitalario, no se pudo
hacer el estudio genético.

Con base en la clinica, los antecedentes familiares y
la biopsia, se diagnosticé displasia ectodérmica sudo-
raciéon disminuida y se inicié el manejo multidiscipli-
nario de los pacientes. Se solicitd evaluacion por el Ser-
vicio de Odontologia, después de la cual les trataron
las caries. Ademas, fueron evaluados por el Servicio
de Neurologia, con lo cual se descart6 una causa or-
ganica de las convulsiones, las que se atribuyeron a la
hipertermia relacionada con la enfermedad; se indico
un manejo antipirético adecuado en caso de presentar
fiebre para evitar las convulsiones, ademas de una co-
rrecta hidratacion y medidas generales.

Figura 1.A. Imagen del rostro completo: se observa facies cuadrangular envejecida, con frente prominente, meji-
llas deprimidas, y escasez de cejas y pestafias. B. Malformacién dental asociada a agenesia dental.
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Figura 2. Hermano del paciente: A. Cabello escaso, reseco y de aspecto fino, y alopecia importante. B. Comisuras
eccematosas y dientes en estaca.

Figura 3. Radiografia lateral de cara: agenesia de multiples piezas dentarias y atrofia 6sea maxilar y mandibular
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Figura 4. A. Piel con hiperortoqueratosis e hiperplasia epitelial regular sin atipias; dermis papilar y reticular con
estructura histologica normal, en la que se destaca la ausencia casi completa de anexos sudoriparos ecrinos. He-
matoxilina y eosina, 4X. B. Escaso remanente de anexo sudoriparo ecrino. Hematoxilina y eosina, 40X.

En el Servicio de Oftalmologia, se descart6 compro-
miso glandular, de cristalino y de cérnea, y se citaron a
evaluacion cada seis meses.

Fueron evaluados por el Servicio de Psicologia, donde
se les explico a cabalidad la enfermedad a los pacientes
y a sus padres; ademas, mediante sesiones progra-
madas cada tres meses, que atn se llevan a cabo, les
brindan herramientas para manejar la baja autoestima
y el matoneo (bullying).

Desde el punto de vista dermatolégico, se inici6 el
manejo apropiado de la lubricaciéon de la piel, con
controles cada seis meses, y se les instruyd para que,
en caso de presentar dermatitis, consulten inmediata-
mente en el servicio.

DISCUSION

Las displasias ectodérmicas son un grupo de enferme-
dades heredadas que se caracterizan por comprometer
el desarrollo de dos o mas tejidos derivados del ecto-
dermo @,

Se subclasifican en dos grupos: displasia ectodérmica
con sudoracién (sindrome de Clouston) y la displasia
ectodérmica sudoracién disminuida (sindrome de
Christ-Siemens Touraine) @, Esta Gltima presenta una
incidencia de 1 por 10.000 a 100.000 nacidos vivos,
aproximadamente @, y corresponde a un trastorno ge-
nético por mutacién de los genes EDA (ectodisplasina-
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A), EDAR (receptor de EDA) o EDARADD (death domain
de EDAR) @,

Fue descrita por primera vez por Thurman, en 1848 ©,
y posteriormente, por Charles Darwin en 1875 ©. Sus
caracteristicas fenotipicas hacen evidente el diagnoés-
tico. Afecta principalmente a los hombres y es de he-
rencia recesiva ligada al cromosoma X. Es importante
conocer las complicaciones, ya que el manejo multidis-
ciplinario de estos pacientes evitara complicaciones o
secuelas fisicas y psicoldgicas importantes @, Entre las
complicaciones relacionadas, estan las convulsiones,
las infecciones respiratorias, los eccemas y la depre-
sién secundaria a alteraciones fisicas como la ano-
doncia.

Entre los rasgos fisicos caracteristicos, se puede en-
contrar la piel seca, hipopigmentada y con gran ten-
dencia a los eccemas. Ademas, la sudoracion en estos
pacientes esta afectada, por lo que se describe la hi-
pertermia secundaria a la incapacidad de termorregu-
lacion ©®, asi como xeroftalmia y conjuntivitis secun-
darias a la escasa produccion de lagrimas. Existe un
aumento de la frecuencia de infecciones de las vias res-
piratorias superiores, rinitis y otitis, y de inflamacion
de las mismas.

Es caracteristico el cabello fino y seco, incluso, pu-
diendo haber alopecia. Ademas, se afectan las cejas y
las pestanas, y todo el vello corporal puede estar dis-
minuido.

En relaciéon con los dientes, se aprecia subdesarrollo
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maxilar y prognatismo mandibular, lo que genera
mala oclusién dental y facies envejecida. También, se
observa agenesia del hueso alveolar maxilar y mandi-
bular, agenesia dental y microdoncia. Son caracteris-
ticos los dientes malformados o con forma de estaca.
A temprana edad, se presenta disminucion importante
de la densidad 6sea de los maxilares, lo cual impide
hacer implantes dentales en algunos casos.

La xerostomia debida a la escasa produccion de saliva,
implica en muchas ocasiones un aumento del riesgo de
desarrollar caries y otras infecciones dentales.

Es importante destacar los problemas asociados a una
pobre ingestion nutricional, la cual puede desenca-
denar anemia por déficit de hierro y otras alteraciones
carenciales @,

CONCLUSION

Siendo esta una enfermedad ligada al cromosoma X,
en este caso solo involucr6 a pacientes de sexo mas-
culino.

Es importante recalcar que, méas alla de todas las com-
plicaciones fisicas y las alteraciones fenotipicas cla-
sicas, como la facies cuadrangular con prominencia
frontal, mejillas deprimidas, nariz ancha, labios
gruesos y evertidos, parpados hiperpigmentados, au-
mento de las arrugas y orejas de implantacion baja ®2,
hay jovenes propensos a sufrir estrés emocional por su
baja autoestima o por acoso escolar, dadas sus carac-
teristicas fuera de lo habitual. Es por ello que el reco-
nocimiento precoz de esta enfermedad puede mejorar
la calidad de vida y evitar complicaciones que pueden
amenazar la vida, como la sudoracién disminuida
grave, ademas de prevenir secuelas sicologicas impor-
tantes @,

En el caso de los pacientes aqui presentados, el diag-
nostico de displasia ectodérmica con sudoracion dis-
minuida moderada fue tardio. Su evaluacion se llevo a
cabo de manera multidisciplinaria. Para la afectacion
dental, se iniciaron controles odontolégicos para me-
jorar la estética y la funcionalidad. Se llev6 a cabo una
evaluacion oftalmoldgica debido a la tendencia al com-
promiso ocular por la afectacion glandular @9, la con-
juntivitis y las molestias con la luz solar, asi como tam-
bién posibles alteraciones del cristalino y la cornea.
En lo que respecta al aspecto mental, se mantiene un
manejo con un equipo de psicdlogos para brindarles
herramientas para evitar comorbilidades en esta area.
Seles ha remitido con la asistente social parala compra
de equipos de aire acondicionado, para evitar la expo-
sicién a altas temperaturas, asi como para educarlos

sobre el uso de ropa apropiada.

En el area dermatolégica, se ha hecho un manejo de la
sequedad de la piel, la alopecia y los cuadros de der-
matitis.

Se sugiri6 la evaluacidn genética para todos los inte-
grantes de la familia.

AGRADECIMIENTOS

Al Servicio de Dermatologia y Venerologia del Hospital
El Pino.

REFERENCIAS

1. Al-Ibrahim HA, Al-Hadlag SM, Abduljabbar TS,
Al-Hamdan KS, Abdin HA. Surgical and implant-
supported fixed prosthetic treatment of a patient
with ectodermal dysplasia: A case report. Spec
Care Dentist. 2012;32:1-5.

2. Vasconcelos M, Romero ], Paiva F, Fonseca T,
Nunes A, Carvalho S, et al. Hypohidrotic and hi-
drotic ectodermal dysplasia: A report of two cases.
Dermatol Online J. 2013;19:11.

3. Crawford PJ, Aldred MJ, Clarke A. Clinical and
radiographic dental findings in X linked hy-
pohidrotic ectodermal dysplasia. ] Med Genet.
1991;28:181-5.

4. Wohlfart S, Soder S, Smahi A, Schneider H. A
novel missense mutation in the gene EDARADD
associated with an unusual phenotype of hypo-
hidrotic ectodermal dysplasia. Am J Med Genet.
2016:249-53.

5. Thurnam J. Two cases in which the skin, hair and
teeth were very imperfectly developed. Proc RM
Chir Soc. 1848;31:71-82.

6. Kere ], Srivastava AK, Montonen O, Zonana ],
Thomas N, Ferguson B, et al. X-linked anhidrotic
(hypohidrotic) ectodermal dysplasia is caused by
mutation in a novel transmembrane protein. Nat
Genet. 1996;13:409-16.

7. Huang SX, Liang JL, Sui WG, Lin H, Xue W, Chen
J], et al. EDA mutation as a cause of hypohidrotic
ectodermal dysplasia: A case report and review of
the literature. Genetics and Molecular Research.
2015;14:10344-51

8. Jones KB, Goodwin AF, Landan M, Seidel K, Tran
DK, Hogue ], et al. Characterization of X-linked
hypohidrotic ectodermal dysplasia (XL-HED) hair
and sweat gland phenotypes using phototricho-
gram analysis and live confocal imaging. Am J
Med Genet. 2013:1585-93.

Rev Asoc Colomb Dermatol. 2018; 26 : 2 (abril - junio), 138-143



Toso, S; Sepiilveda, C;Reeves, MB; Macias, MA; Chivez, F; Fuenzalida, H

9. Wiinsche S, Jiingert J, Faschingbauer F, Mommsen
H, Goecke T, Schwanitz K, et al. Noninvasive pre-
natal diagnosis of hypohidrotic ectodermal dys-
plasia by tooth germ sonography. Ultraschall in
Med. 2015;36:381-5.

10. Kaercher T, Dietz J, Jacobi C, Berz R, Schneider H.
Diagnosis of X-linked hypohidrotic ectodermal
dysplasia by meibography and infrared thermo-
graphy of the eye. Cur Eye Res. 2014:40:884-90.

Rev Asoc Colomb Dermatol. 2018; 26 : 2 (abril - junio), 138-143 143



