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Displasia ectodérmica anhidrética familiar

Reporte de un caso

Por los Dres.:

Mestor Acosta TiELes,
Ereain Brovez Lores”

Gustave Marrin Tewsy,**
CCLEMEXTING Avarpz””

Y SHIBLEY CAMPBELL " ®*

Vewsta Tielos 3, et al, Phisplasia Eetoddeniea Anhidratica Familior, Reporte de o caso, Res,

Culee P, 432 6, 1971,

Se disente wn caso de displasia ectodérmica anhidrética en un nifio recién nucido. el cual fue

portadoer de un =indreome Telail ol naci

e s dlesarrolle no se encontraron Tocras = jHiros e localizu
la weecsidad de plamear esta entidad, Se haee ana breve revisid

e v g se pralangd por varios dias, Eo ol curso

noes dalenitee, T T apuee Tanabins
e esle process v se pase

enfasic en su diagnéstico fremte a eunlquier coadro febril de origen desconocido,

INTHODL OO

La DLEAF. = un sindrome cuva des
cripeion fue dada o conoeer en el afio
1938 por Wedderburn, v ol término fue
introducido por Feech™ en ¢l aio 1929,
ambos autores citados por Hippe”

Esta enfermedad resulta ser una enti-
luil nosolégica curiosa e intercsante gue
no dleja de tener zus implicaciones cli-
nivas, va que en muchas ocasiones se le
wsocig un sindrome febril prolongado
que conduce a la muerte, y por este mo-
tive algunos autore: como Kichards® |a
ineluven en el diagndstico difercneial
ilel sindrome feliril al nacimiento.
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Hasta 1970 s¢ han publicado aproxis
madamente 300 casos, de los cuales 10
fueron dingnosticados antes de los seis
meses e vidin Nuestro paciente presens
ta estas dos coracteristicas. es ecir, o2
un nine con un sindvome febril prolon.
sado desde los 5 dias despuész del naci-
miento, ¥ el diagnostico de la entidad se
hace dentro de este |wrin1|o.

CASO CLINIW

HJF.S.. il sexo masculine L) e raea mestioa,
con H, €, 197660, de 5 dias de nacido, prove.
wivite e ung malee primipara ¥ de un parto
cutdeive; dngrosn en el Servicio de Heeidn Na-
ciddis, con o] digndstive v simlrome febril, s
e dlus dlias dle naeido para el coal uve tralge
wients ¥ oo aejors,  Ndemds preseotalia difi
vultad respiratoria,

Al exumen fisire. El nifio presenta aleteo
na:al. En la piel no se recogen dato: de interés;
tiewe un prao de 31 kpoi. una talls de 50 cms.
¥ una circunferencia cefilica de 365 cms,

Al examen e tdrax mosted tiraje intercostal.
F, K. de 68 mis, marmalle vesicalar roido. Xo
eetertores Sanoridnd algs avmentada, Kl apa-
rate vireuloterio, Intido e Lo pomta e visibile
v palpable oo Sto. cspavio intervostal,  Ruidos
vardigeos vitmicay 3 bien golpeados, El examen
del aparate digestive foe destes de limites e
miales, gt ewnrn el oreste dde lo= aparates y
=i,



En los antecedentes de este primer ingreso
o e recogen datos de interds,

En In evalueidn de ecste paciente predoming
el cundro febril que se moantuve durante los pri-
e U iling después del ingreso eniee 37 ¥ 38
grmlus centigrados, v en loa siguientes 5 dias
s higo persistentemente de 38 grados, alean-
wumilo hasta 39 grados en won ocasion, cediendo
ilurante 2 dias, para elevarse nncvamente a 385
graddos: cediendo posteriormente los signienies
dias hasta =u aha. A pesar de este cundro febril
ol nifio mantenia un boen estado general y gand
i F"«ll.

Los estudios realizados a este paciente mos-
travon v los hemogramas wop ancmia intensa
e tipe hipocrdmico, por la cual &l nifia v
e ger transfundido von 30 ee, de sangee 1otal;
en las orines se localizaron vestigios de alla-
mina ¥ cilindroz granulosos que desparecieron
ul eeder o] estado febril. Los cultives fucron
negatives, asi como el liguido cefalorraguideo.
Las provha: lepaticas fueron negativas, El e
tudio radiclisgico sils mosted signos de enlise-
[L1F] p-lmn:r.

El ruadra febril fue trotmds con distintes
antibidticos, aungue no hiube foecos de locali-
sucitn cspercifica,

El nifie fue dwde de ol of lin 21.00.50,
eatmiilo ingresmlo por eapocio de 31 lins,

Al alin siguivnte despuds ool alte el wifio
reingresn con ¢l condrs febreil pors ahors mu-.
cho més severs permancciends con fiebre de
38 a 39 grades durante 9 dias, alcanzando hastas
0 grados, posteriormente se mantiens 3 dias
von fiehee de 37 prados, haciconds un pico de
9 grades: sbespués 10 diss, que manticoe una
temperatura de 365 grados haciends 2 picos
de 39 grado=. Nnalmente cede la fielire durante
3 iss. En este segundo ingreso se hizo la ne-
vesidud de valorar ¢l paciente mis cuidadosa.
wiente, v que bes exdamenvs realizalos no arro-
Jueon datos e interés, o pesar de teoer el pa-
chente i pegueiio foco lesionnl en el vérties
ilel |||J|{m3|| ili rechn detectailo rulnull'igiﬂ.un!.rll-
ti, El ming ez dizentide nuevamente ¥ ge en-
cucitran  las siguientes caractemisticas:  bene
la pel lisa, seca, brillante, aspers con cscasos
|||r|-|. en la rezion de la caliesa v las eejas, con
protusion de Iz boca v sequedad e lo: labios,
Las wrejas aungue  implaotadas  normalmente

som algo de fnmafo mayer,

Lo wariz muwstea aplanemiento del  poente,
Ihiendd o hiperpigmentacién v arrugas de Jos
jrbrpunibes, Bl fonda de ojo realizade fue nega-
P M ose wncontrarsn anomolioe de las uiios,
ik sl anbres sisteanas oo aparalos.
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En los cuudics realizados se enconird  al
examen radiolagico de la mandibula, la ausen.
cin e gérmenes dentarios. La biopsia de picl
fue informadn como sigue:

La wpidirmis dentro del lmite normales, son
ligera mumento dle Lo pigmentacidn de Do copa
basal. La dermis alge densa por el coligenn,
notindese  pusenvin de las glindulas  sudori-
paras ¥ sebdoras, Este cumldes s¢ catalogd come
una displasia ectodérmica anhidrdtica,

El estmilio alel arbol genealigice de los pas
rientes hasia wna 3ra. gencracion se enconine
wn tie eon los mismas caracteristicas de puestro
parciente, vl vual mosire ansencia de los gérme-
nes dentarios, la aboels actoalmente eareve de
dientes, segin ella los ha perdida debido o las
Carivs,

En la madee el nifio s enconted un coning
eon I forma pumtisgods, no hallindese otros
caracteristicas, Asi mismo, debemos sofinlar
gque @ estos dos altimos hechos, le bemos res-
tade importancia,

LOGMENTARIOS

La D.E.F.A. ¢= un sindrome que mues-
tra como earacleristicas una displasin de
ciertas estructuras de origen ectodérmi-
co, como es la ausencia de glandulas su-
doviparas, el saco lagrimal v otras;
ademas anodontia o hipodontia e hipo-
tricosis,

A estos defectos pueden unirse otros
signos menores, como son las arrugas al-
rededor de los pirpados, la hiperpig-
mentacion, la protusion de los labios, la
nariz en silla de montar ¥ defecto de las
orejas.'” Se han citado algunos otros de-
fectos como alteraciones de los ojos, En
nuestra paciente, excepto las alteracio-
nes del ojo,* va que el fondo fue nega-
tivo, todas lus demds estuvieron presens
=,

Hurwell v eols,® Joory v eols,’ cita-
do por Hippe,® senalan que en este sin-
drome no hay cazo: informados con al-
teraciones neurolégicas, aungue s sc
deseriben casos eon inteligencin normal
o submormal,

Este hecho resulta intercsante puesto
que ambas estructoras, es deeir, el sise
tema nervioso y la piel tienen ¢l mismo
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origen cclodérmico. Nosolros pensamos
ique ello obedece al tiempo en que se
desarrollan estas estructuras, ya que el
sistema nervioso hace su aparicion muy
tempranamente en el curao del desarro-
lo v wa, para la época en que haee su
aparicidn  la piel, el sistema nervioso
v+ uni estructura va establecida. En
nuestro vaso, el nifio tiene actualmente
uti desarrollo normal ¥ en los parientes
no s¢ recogen antecedentes eon déficit
neuroligico e inclusive el tio afectado
ha temido un desarrollo normal. hasta
la eddud actual.

See ha relacionado este zindrome con
atros ilelectos, l‘ﬁIll‘l'i;llllll"lll{‘ e origen
mesodérmico, asi por l*_ivmplu,I e le ve
wsacinilo al Hamade sindeome de Ellis
Van Crepeld. que ademiis de la displasia
vetodérmica anhidreética, presenta poli-
dlactilia, condrotisplasia v enfermedad
congénita del eorazon.®

Hippe® seiiala ¢l aumento de la tivoxi-
na sérica. unida a las proteinas, en su
pucicnte de tres meses, considerando
esle heecho eomo coineidente con la dis-
plasia ectodérmica del paciente,

Borbolln® encontré aumento de los
vlectralitos en el saudor, en su paciente
de dicz afos de edad; este hallazgo no
fue informado por otros aulores.

En cuanto al sindrome febril, el sin-
loma mas importante en nuesiro peque-
iio paciente, senala Awwaad y Assawy,?
citmlo por Samuelson,' ea de particular
importancia, ya que al estar en un am-
hiente con temperaturas clevadas pue-
den desarrollar un cuadro febril, mas
agohiante min en el nifio recién nacido
debido a su difienltad para regular la
temperatura. Este cuadro febril ha sido
sweialado por otros autores’ gquienes
apuntan las distintas cousas de hiperpi-
rexia en ¢l nine recién nacide v donde
también debe incluirze la 1ii:-||]u:liu eolo-
dérmica anhidrdtica. El sindrome fehril
pareee ser debido a la dificuliad que
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muecsiran eslos ninos para la respira.
cion.

Nueslro caso s¢ Irala de un nifio con
sindrome febiril, con marcada inestahili-
dad para contrelar la temperatura v +in
focos de infeccion: es por cllo que s
hizo la necesidad de plantear ¢l sindro.
me de displasia ectodérmica anhidrd.
tica, lo eual se confirmo posteriorments
por las caracteristicaz del cuadro eliniea
ifig. 2), ¢l cuadro radiolégico ifigs. 3
v 4}, el estudio histopatolégico | Fig. 5)
¥ las caracteristicas del arbol gencals.
zico (flig. 61, de tres generacioncs: un
tio del nifio en cuestion presentaba las
mismag caracleristicas.

Por tiltimo se seiala gue ean entidal
e trasmite como faclor recesivo ligado
al sexo. aunque existen casos de domi-

nancia con pentratén incompleta. sien-
do rara en las nifas,

Fig. l.—Vista del tio del pociente, donde se
ebiervan  fud coracteristions senafodas en esfi
prtalocia.
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Fig 2~ Baca del tie donde se preden ofervar T presencin de 2 dicnes
defertvosas, faltando of resto de oz areadis denturins.

Fig. 3-—Vistu vadiaoliogica de lax arcadas dentarins del tio, donde e abserva
ausencin de gérmenes dentirios

anz R C. P.
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Fig. 4—VFista de nuestro pequeiio paciente con coracteristices similares
i las del rio,

Fig. 5.—Viste radiolégica def nifo donde se aprecia ansencin de girmenes
tlesntaerios.

R, . P -
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Fix. fi—Biopsin e fo piel de nuesteo peagueio paciente.

SLAMMARY

Avostn Tieles Mo et all Famidiod anhidrotic ectodermie dveplosia. A ease report. Rev, Cub.
Pl %2 6, 1971,

A rose of anhidratic setadermic dysplasia in o newhorn which presented a fever syndrome at
ilelivery and pralonged for some dayvs is dizenssed, During courze of development no septic foci
of evident localization were found, heing therefore necessary 1o present this entity, A Drief
deseription of this process is made amd disgnosiz in the presence of any unknown — origin
fever picture is stressed.

RESUME

Acosta Tieles M. m al. Dysplasie ectodermigue anhidrotique familizre, A propas Tun cas,
Rewv, Cub. Ped. 43: 6, 1971,

On dliseute un cas de dysplasie ectodermique anhidrotique chez un nouveanndé goi présensait
wn syalrome fébrile & la naissance vn se prolongeant pendant quelgues jours. On a pas trouve
e foyers sepliques de localisation évidente an cours de son développement, o'est pourgquoi il
¥ a vu besoin de poser eette entité, On fait une breve revision de ce procts ¢t on souligne
son diagnostigne en negard de quelgque cadree fébrile dorigine méconnu,

PESIME

Avocta Tmenec H., @ mp. IRTOmepsgriecRas aHTHIpOTHYecKad cemefinas
mEcnaazeEs. CoolmeHNe ONHOTO cJydad. Bew, Cub. Ped. &3: 6,1971.

JodcywnaeTed caydal sEToIepMEdeckolf AERTHApOTHYecKON MMCONASER ¥ HO—
Bopgﬁélmom pedénka,y ROTODOTO OWA CEANPOM BHCOROE TeMnepaTyIs
ODH DORIeR:E:, ommeficAd HecKONBKO mHel, B TeYeHMH DaseHTRA CONESHR
HEe HAXOIMIOCE CENTHYecHEX OUYATOER OUEBHIEHOH JORATEIAINN,4YTO H JEeii-
A0 AyEHEM ofcyEpeEme aToll GojesHE. JlenseTeA HOPDOTKHD NepecMoTp 8-
TOTO NPOOeccs M DOMMEDHEEAETCA ero IHATHOZ B OT/EYHE OT ANGOTO 3-
HAROMOTO CHHIpPOMA BHCOKOM TeMIepaTyIH.

, R. C. P.
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