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Displasia ectodérmica anhidrética hereditaria

(Presentacion de un caso y estudio

de los electrélitos del sudor)

Por los Dres. Liane Borgorna (%) ¥ Yasmin Koum (* %)

La displasia ectodérmica hereditaria
es una enfermedad caraeterizada por la
ausencia o poco desarrello de estructu-
ras derivadas del ectodermo, especial-
mente piel ¥ faneras,

La entidad es rara, el nimero de ca-
sos conocidos en 1956 ' era de 130 apro-
ximadamente. El primero en deseribirla
fue Widderburn® en 1838 y Weech ®
emplea por primera vex el nombre de
dizplasia ectodérmica en 1929,

Aron v Sosniteky * presentan un caso
de 18 mesez de edad con hiperpirexia
continua ¥ Stiles ¥y Weir ? otro de 11
meses con Ja misma sintomatologia,

Se reconoeen dos formas clinicas de la
afeceidn, la hidrdtica y la anhidrétiea.
En la primera, hay glindulas sudoripa-
ras normale: pero trastornos del des-
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arrollo de dientes, pelo v uiias. En la
segunda, las glindulas sudoriparas son
defectuosas o awsentes y la produecidn
de sudor es escasa o nula, por lo demis,
ambas son elinicamente similares,

Las publicaciones en estos tihimos
A0S 20N POCO NUMETDSAS ¥ N0 tenemos
noticias de que se haya deszerito en la
literatura pedidtrica de nuestro pais. A
continuaciéon referimos nuestra observa-
ciom.

NUESTRA OBSERVACION
A, F. A—H. C.: 364459, nific blanco.

masculine de 10 aios de edad, ingresa
en ¢l Servicio de Pediateia por presen
tar traztornos de la sudoracidn,

Historia de la enfermedad actual: Re-
ficre la madre que al cumplir ] nifio un
aio, observd que no le salian los dien-
tez, A la edad de 4 afioz 2e realizaron
distintas placas de loz maxilares inferior
y superior informindole en esa ocasidn
que tenia dientes por lo que habia que
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esperar a que brotaran. Hace 8 meses, de
nuevo se hace radiografia de los maxi-
lares por tener denticién incompleta,

Ademads, el nifio desde su nacimiento,
solamente suda en plantas de los pies,
palmas de las manos y regidn infraorbi-
taria, siende ¢l resto de Ia piel caliente
y seco, por lo cual, en verano, el niio
encuentra alivio acostindose en el sue-
lo. El nifio sangra facilmente por Ia
nariz cuando hace ejercicio o cualguier
deporte.

A los 45 dias de nacido fue interve-
nido de onfalocele.

Antecedentes Patologicos Personales:
Sarampién, paperas, reaccién a la anti-
toxina tetdnica, se transfundid sangre v
plasma a la edad de 45 dias, operacion
ya sefalada.

Antecedentes Prenatales: Duracion de
la gestacién: 8 meses.

Antecedentes del Parto: La madre tu-
vo un atagque de eclampsia.

Antecedentes Neonatales: Llanto déhil
al macer, cianosis intensa.

Nutricién y Alimentacion: Alimenta-
cidn artificial durante 6 meses, después
leche de vaca, dieta variada en el mo-
mento actual.

Desarrollo Psicomotor: al afio ¥ me-
dio todavia no caminaba, control esfin-
teriano vesical a los 5 & 6 afos, anal al
afo,

Vacunaciones: Antipoliomielitica oral,
triple, BCG al nacer.

Antecedentes Patolégicos Familiares:
Madre de 29 afios, padre de 32 aiios,
aborto de 4 meses, 3 embarazos. uno. el
paciente ya referido, una hermana de 9
afios, con algunas anomalias dentarias
que estamos estudiande actualmente,

Vivienda: nada de importancia, piso
de losas.

Antecedentes por Aparatos: Las epis-
taxis sefaladas anteriormente.

Examen Fisico General: Configura-
cién longilinea, peso: 58 lbs., Talla: 132
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ems., circunferencia cefdlica: 51 cms., in-
dice de Wilkins: 68/64: 1.06, distancia
bimalar: 11 cms,

Tejido celular sub-cutineo: no infil-
trade.

Piel: de coloy amarillento, piel de la:s
piernas seca, en el resto del cuerpo, fina,
lisa ¥ ecaliente al tacto. Llama la aten
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Fie. 1.z A, F. A.: Displasia ectodérmica anhi.

dritiea, el pociente de cuerpo entero, se obser-

va la facies caracteristica con orejus prominen-
tes ¥ aspacto senil.

. C. P,
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cion la ausencia de vellos en todo el
cuerpo.

Se aprecia sudoracién en palmas, plan-
tas y regién infraorbitaria pero no la
hay en el resto del cuerpo.

Uiias: nada a seiialar,

Examen Fisico Regional y por Apara-
tos: Facies: de aspecto senil, se notan fi-
nas arrugas alrededor de los ojos. Pelo:
muy caracteristico, fino, escaso, rale.
Pestatias ¥ cejas muy finas y poco des-
arrolladas, epicanto ligero. Orejas: gran-
des algo puntiagudas, cartilago normal a
la palpacién. Nariz: un poco deprimida
en su base de punta fina, mentén pun-
tiagudo, algo recesivo especialmente por

Fig, 2.: 4. F, A.: Displasic ectodérmica anhi-

drética, los dientes malformados de forma irre

gular, puntiogudos, ampliamente seperados,

depresion del puente nesal, ¢f poco desarrolle

de cofes ¥ pestaiias Ins fines arruges elrededor
de los ajos 52 aprecian en esta foto,

¢l hecho de que no hay dientes en parte
anterior ¥ central de la mandibula in-
ferior. (Fig. 1)

Garganta y boea: respiracién nasal, lo
demds sin importancia.

R, C. P.
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Fie, 22 AL F. Ax Bl mismo caso, en regién ume
Dilical, cicatriz quirtirgica de onfalocels.

Denticidn: 4 muslas superiores, 2 in-
cisivos superiores puntiagudes ¥y acera-
doz, amplinmente separados, dos: eani-
nos que terminan en punta, 3 muelas in-
feriores. (Fig. 2)

Cuello: nada a seidialar.

Troneo: Aparato respiratorio: nor
mal; apavato circulatorio: pulso radial:
90 pulsaciones por minuto, ruides car-
diacos normales TA: 110/70.

Abdowen: cicatriz lineal quirirgica
en region umbilical alargada en sentido
transversal (Fig. 3), no hay agranda-
miento hepdtico, baze: no palpable ni
percutible, no adenopatias,

Aparato urinario: normal, genitales:
fimosis.

Sistema mnervioso: normal.
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Fondo de ojos: reaccidon rapida a la
atropina, relacién arteria vena normal,
palidez de la retina, papila normal,

Eximenes complementarios

Hemograma: eritrocitos:  4.560.000/
mm3; hemoglobina: 13.35 gm/100ml.,
leucocitos: 10.000/mm3, diferencial:seg-
mentados: 4695, cosinéfilos 37, linfoei-
tos: 49%. monocitos: 295, eritrosedi-
mentacién: 16 mm/hora, glicemia: 75
mg/100 ml; urea: 30 mg/100 ml., sero-
logia: negativa, heces fecales v orina
normales; lonograma: sodio: 144
mEq/1, potasio: 5.2 mEq/l. cloruros:
105 mEq/1, reserva alcalina: 22 mEq/1.

Examen radiolégico de ambas arcadas
dentarias: la falta de dientes en ambos
maxilares del paciente se debe a la au-
sencia de germen dentario.

Biopeia de la piel: hiper ¥ paraque-
ratosis, aplanamiente de las papilas, no
foliculos pilosos en ¢l corte,

Test de Goodenough: normal para sn
edad.

Estudio de los elecirdlitos del sudor:
se realiza empleando método similar al
de Shwachman ® y también la prucba de
contacto de Shwachman 7 y estimulacidn
con pilocarpina.

No observamos sudoracién ain des-
pués de estimulacién con pilocarpina y
calor durante tiempo prolongado excep-
to regiones palmar, plantar v perinasal,
Test de Shwachman en regién palmar:
negative inmediatamente después de Ia-
varse las manos, a los 20" positive: xxxx.

Los resultados de los electrdlitos del
sudor en este paciente son:

Sodie 119.0 mEqg/1
Potasio 17.0 mEq/]
Cloruros 125.0 mEq/1

cifras elevadas, si las comparamos con
los valores mormales hallades por nos-
otros ® que son: sodio: 48.5 mEq/1; po-
tasio: 8.3 mEq/1 clorures: 32.0 mEq/1.
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COMENTARIOS

Los sintomas de la displasin ectodér-
mica hereditaria son muy tipicos: las
pestafias yecjas son escasas o no existen,
el pelo es valo fino, poco poblado (hipo-
iricosizs) porque hay disminuecién o au-
sencia de los foliculos pilosos. Los dien
tes pueden no existic (anondontia) o es-
tin disminuides en mimero, muy sepa-
rados unos de otros, en forma de cla-
vija o puntiagudos (hipodontia). La fa-
cies gs zenil por la presencia de pdrpa
dos {inos y arrugados y la falta de dien-
tes; los labios son gruesos, evertidos, la
nariz a menudo en silla de montar, con
depresion del puente nasal, Hay altera-
ciones de la forma de las orejas, grandes
v puntiagndas,

Puede haber susencia de ligrimas y
conjuntivitiz, rinitis atréfica, faringitis
y laringitis crénicas. Algunos pacientes
muestran trastornos de la olfacién: anosz-
mia asi como disminucidn o ausencia
del sentido del zusto. La piel es seea,
liza, suave, [ina con disminucion de
la cantidad de glandulas sebiceas. A
veces, las ufiae estin malformadas. Se-
gtin Metson y Williams ? en la forma hi-
drética no hay sintomas nasales, farin-
gitis o laringitis y si deformidades de
las whas, mientras que, en la variedad
anhidrética hay disminuecién o ausencia
de sudoracién por estar ausentes o dis-
minuidaz en nimero las glindulas sudo-
riparas. En esta forma, hay disminucién
ide la tolerancia al calor. En lactantes
portadores de esta enfermedad se pro-
ducen hipertermias graves, a veces acom-
paiiadas de convulsiones febriles. En
algunos casos se ha descrito retardo
mental, aungue en la mayoria la inte-
ligencia es normal, Gregory ** encontréd
ademads cataratas congénitas y alteracio-
nes corioretinianas,

Los estudios histolégicos muestran que
las alteraciones son consecutivas a apla-
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tia o hipoplasia de los derivades del ec-
todermo.

Se estima que este sindrome cs trans.
mitido genéticamente pero el medo de
transmisién es todavia objeto de contra-
versia, Algunos autores ! 2 creen que
la herencia ¢s recesiva, ligada a] sexo en
la variedad anhidrética, mientras que la
olra forma seria hereditaria también
pero dominante no ligada al sexo. E] pa-
ciente de Stiles y Weir ¥ no tenia nin-
gt nantecedente hereditario. En 1a lite-
ratura francesa, se han sefialado alzunas
casos en hembras y Bernard y cols. 12
piensan que el gene anormal es trans.
mitide e¢n forma dominsnte hologiica.

Sefialaremos que se han deserito for-
maz incompletas de Ia displasia ectodér-
mica hereditaria vy que la afeccién nos
pareee guardar alzuna relacién con la
enfermedad de Ellis-Von Creveld. El
diagnéstico diferencial no ofrece ningu-
na dificultad, quizds se deba descartar 1a
progeria, algunas formas de micosiz v ol
hipotiroidismo. El prondstico es buena
¥ el tratamiento sintomitico, cirugia
plistica para la nariz v ortodoncia.

El caso que presentamos pertenece sin
duda alguna a la variedad anhidrética
de displasia ectodérmica. No hemos po-
dido estudiar todavia con detalle el ar-
bol genealégico del nifio, pero sabemos
que su hermana tiene alguna malfor
macidén dentaria con ausencia de algunas
piezas. En la literatura Seagle ™ tiene
dos casos similares, amhos hermanos,
una nifia de 2 aiios 10 meses v un va-
ron de 1 afto 5 meses. Nos parecié inte-
resante estudiar los electrélitos del sudor
en la afeecién y hallamos alteraciones
de los electrolitos en las zonas entaneas
donde sudaba ¢l nifio. Aquellos estaban
muy aumentados, especialmente los cla-
ruros ¥ el sodio.

Robinson y cols. ** en 1962, estudian
el drbol genealdgico de una familia con
displasia hereditaria ectodérmica varie-
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dad hidrética y determinan los eleetrd-
litos del sudor en varios de sus easos, en
dos, el sodio ¥ los cloruros estaban ¢le
vados y en otros dos, los valores de elee-
trolitos estaban en el limite superior
normal. Ellos zefialan que no han en-
contrado otros trabajos sobre la deter-
minacién de los electrélitos del sudor en
la displasia  ectodérmica  hereditaria,
Noszotros haremos constar que en la va-
riedad que presentamos, la anhidrética,
tampoco hemos hallado ninguna valora-
cién de los eleeirdlitos del sudor en la
literatura, por lo que ereemos de inte
réz el hallazgo de hiperelectrolitemia
sudoral posiblemente caracteristica de-
terminada genéticamente.

RESUMEN

Presentamos un caso de displasia ee-
todérmica anhidrética que mostraba hi-
pohidrosis, hipotricosis, hipodontia, fa-
eiez caracteristica e intolerancia al ea-
lor. Ademis de ser el primer caso pu-
Ihlicade en nuestre medio, tiene el inte-
rés de presentar una hiperlectrolitemia
del sudor, comprobada por nosotres, sig-
no que al parecer no ha sido senalado
en ninguna publicacién anterior en la
variedad anhidrética de la enfermedad.

SUMMARY

A case of Anhidrotic hereditary ecto-
dermal dysplasia is reported with typi-
cal symptoms: hypohidrosis, hypotri-
chosis and hipodontia with elderly fa-
cial expression and decreased heat tole-
rance.

We think this is the first case in our
country and we have not encountered
any reports of sweat electrolyte deter-
minations in this type of ectodermal
dysplasia and find that the sodivm and
chloride comcentrations in sweat were

elevated.
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RESUME
Nous présentons un cas de dysplasie
ectodermique anhydrotique qui mon-
trait de lhypohydroze, hypotrychose et
hypodontie, un visage =énile caractéris-
tique et intolérance & la chaleur. Nous
pensons que c'est le premier cas de

I'affection publié dans notre pays et il
a zussi lintérét de présenter une hyper-
élécirolyvtémic de la sueur que nous
avons vérifiée, un signe qui, jusqu’alors,
n’a pas été signalé dans d'autres ouvra:
ges dans la variété anhydrotique de la
mazaladie.
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