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HOSPITAL INFANTIL DOCENTE “PEDRO BORRAS ASTORGA™

Displasia ectodérmica

Informe de tres casos
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Se presentan tres casos de displasio ectodérmica hereditaria on la forma anhidrotica
en los gque se observa la triada fundamental de esta enfermedad: incapacidad para
sudar, anodoncia y escasez de pelo. Se insiste en la importancia de pensar en ella,
sobre todo en los primeros meses de la vida y. especialmente frente a todo paciente
con fiebre de causa no precisada, para poder realizar el diagnéstico de esta enfermedad
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de observacion tan poco frecuente,

INTRODUCCION

La displasia ectodérmica hereditaria
en la forma anhidrdtica es un raro pa-
decimiento que se caracteriza por desa-
rrollo deficiente de los dientes, pelo,
glandulas sebdceas y glandulas sudori-
paras.

El primero que hace mencidn de esta
patologia es Charles Darwing' en su li-
bro "Las Variaciones de los Animales y
las Plantas Bajo Domesticacidn’, donde
describe una familia de la India, de la
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cual le dio informes Widderburn., en
1838: esta familia tenia dentadura defi-
ciente e incapacidad para sudar apro-
piadamente. El primer informe médico
lo hace diez anos después Thurman, vy
luego Guilfor da a conocer otro caso en
1883.

Cuando Weech® hace una revision del
tema, casi 100 anfos después, sdlo se
habian descrito diez casos.

Actualmente se han informado sobre
poco mas de 300 casos y en nuestro
medio la primera descripcidn de esta en-
fermedad corresponde a la profesora.
doctora Liane Borbofla; mas tarde, emi-
tieron un informe el doctor Néstor Acos-
ta y colaboradores.

En la presentacion de este dltimo se
refiere que hasta 1970 sdlo se habian
publicade 10 casos de pacientes meno-
res de 6 meses,

MNuestros 3 pacientes quedan incluidos
dentro de este grupo



Informe de tres casos

Caso 1: paciente (O. O)) del sexo fe-
menino, con 5 meses de edad v de la
raza mestiza, que con historia clinica
564555 ingresa en el hospital infantil
“Pedro Borras”, Como antecedentes fa.
miliares: tiene algunos parientes por |i-
nea paterna, diabéticos: v por linea ma-
terna, asmaticos.

Nacid de un embarazo a término y de
un parto eutdcico, con un pesa de 6 li-
bras.

Se refiere que nacio con la piel saca
y cuarteada. Antes de su hospitaliza-
cion actual estuvo ingresada en dos
ocasiones en el mismo centro por des-
hidratacion debido a fiebre alta, que se
valord originada por una otitis a pe-
sar de que referian cuadros febriles que
se normalizaban con medidas antitér-
micas, desde los dos dias de nacida.

Ahora ingresa con fiebre y diarreas
liquidas. y al examen fisico presenta.
como signos de wvalor. mucosas secas.
Piel seca y caliente, hiperpigmentada
en el nivel de los parpados, los cuales
eran finos y arrugados. Signos clinicos
de deshidratacion. Pelo ralo y escaso.
Cejas poco pobladas. Temperatura 38°C,
ademas, nariz en silla de montar, labios
pulpasos vy poco desarrollo del maxilar
inferior. Se le practica hemograma, eri-
trosedimentacion, serologia. proteinas
por electroforesis, exudado nasofarin-
geo, hemocultive, urocultives, y copro-
cultivos que resultaron normales,

Lo obtenido en el examen fisico y en
los antecedentes nos orienta a investi-
gar si la niha era portadora de una dis
plasia ectodérmica. por lo que se reali-
zan Rx de maxilar inferior. perfilograma
v biopsia de piel, elementos que comple.

Figura 1. Se observa fa pobreze del cabe-
o, =z coma de pestanss y cejas con
implantacicn baje de orejos; Tabios
pulposas,
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Figura 1.a. Se evidencia la pobreza ool
pelo y la implantacidn bajo de las orejas
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Figura 1-B. En esta figura se observa la pusencia de dientes.
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Figura 2. Riopsia de prel tomada de fo region axidar donde se observa
la ausencia de glindulas sudoriporas: se aprecio tejido
glandilar redimentario.

taron el diagnostico (figuras 1, 1-a. 1-b
y 2).

Caso 2: paciente (L. L) del sexo mas-
culino y de la raza mestiza, que con la
historia clinica 560800 ingresa en el
mismo centro que el caso anterior, por
fiebre, diarreas y deshidratacion y con
historia de haber sido dado de alta dias
antes por un sindromz febril acompa-
fiado de deshidratacion. No tenia ante-
cedentes familiares de interés y nacid
de un embarazo a término y de un parto
cutdcico,

Al examen fisico presentaba mucosas
secas, hiperpigmentadas en el nivel de
los pérpados, los cuales son finos vy
arrugados. Pelo ralo y escaso: pestanas
muy escasas; cejas poco pobladas, dor
so de la nariz aplanados. Maxilar infe-
rior poco desarrollado e implantacion
algo baja de orejas. Durante su hospi-
talizacidon se le realizaron las mismas
investigaciones que al caso anterior, las
cuales resultaron normales, por lo que se
revalord el caso. y se plantes, por las
caracteristicas clinicas del nifno y el au-
mento de temperatura, que presentaba
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una displasia ectodérmica anhidrdtica:
entonces se decidio realizar Rx de maxi-
lar. perbilograma y biopsia de piel que
conlirman el diagnastico (figuras 3. 25
y 4]

Casa 30 pociente del sexo masculing
fque al mes de nacido ingresa por fiebre
en el hospital infantil "Centro Habana”
con o historia clinica 7650, No existe
ningun antecedente patologico familiar,
salvo gue la madre es asmdtica. Es el
producto de un cmbarazo a término que
Curst con anemia y de un parto normal.
Pest al nacer 2 970 g sin trastornos na.
tales mi posnatales. En la historia de 12
enfermedad actual la madre refiere que
desde los pocos dias de nacido comien
za a presentar fiebre de 37.5 a 38°C que
cedia, a veces, espontaneamente. vy
otras con medidas antitérmicas, Cinco
dias antes de su ingreso la fiebre au
menta y le indican tratamiento con eri-
tromicina. pero como no mejora, lo traen
al hospital.

Al ingreso pesa 4 110 g, con una talla
de 53 cm. y en ese momento. practica
mente. no se encuentra nada patologico

RLOP
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Figura 5. (3er. coso). Biopsia de piel con ausencia de glandulas
sudoriparas.

al examen fisico, salvo la faringe enro-
jecida. En la sala persiste su estado.
ya que presenta picos febriles de 38°C
y a veces hasta de 40°C., y en las pri-
meras Semanas se mantieng con me-
dias generales. En ese transcurso de
tiempo, los hemogramas, la eritrosedi-
mentacion, dos hemocultivos, tres uro-
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cultivos vy las pruebas de Paul Bunnell
y de Davidson fueron negativas. Llama-
ba la atencidn la vitalidad y el buen es-
tado general del nifo.

Luego fueron utilizados varios antibio-

ticos por aparicion de una eritrosedi-
mentacion elevada, aunque se abando-
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ng su wuso no solo por ineficacia, sino
nara realizar nuevas investigaciones,
las cuales todas resultaron negativas
meluide un medulocultive, Durante to-
do este tiempo su temperatura fue inter-
mitentemente elevada y comienza a pre-
sentarse tos perruna, a veces: los reite-
rados examenes radiograficos resultaron
negativos, ¥y aparecieron poco a poco
lesiones eritéematoescamosas en cuesro
cabelludo, rostro y superficie de flexion
de los brazos. Se revalora el caso y se
ohserva escaso desarrollo piloso de pes-
tanas y cejas, por lo que se plantea la
posibilidad de gue fuera portador de una
displasia ectodérmica, logréndose hacer
el diagndstico (figura 5).

COMENTARIOS

La displasia ectodérmica hereditaria
aparece en dos formas: la hidrdtica v
la anhidrética. Los dientes y el pelo
presentan trastornos en ambas formas,
aunque los defectos en unas vy en glan-
dulas sudoriparas, asi como los patrones
de herencia tienden a diferir. La dis-
trofia de las ufas es caracteristica de
la forma hidrdtica. pero no es tipica de
la forma anhidrdtica.™ ' Esta variedad de
la patologia se caracteriza por displasia
de algunas estructuras que se origina a
partir del ectodermo, la que estd dada,
fundamentalmente, por tres signos que
son: incapacidad para sudar, hipo o ano-
dontia y pelo escaso. La biopsia mues-
tra una ausencia o disminucidn marcada
de glandulas sudoriparas. Puede apa-
recer una piel seca, delgada. con lesio-
nes eczematosa y un arrugamiento de
la piel bastante tipico alrededor de los
ojos. Las cejas pueden faltar o ser muy
escasas, al igual gue las pestanas. Lla
nariz en silla de montar v las orejas
grandes y puntiagudas. ademas de los
labios gruesos y pulposzos. caracteristi-
cas que contribuyen a que los pacientes
presenten una facies peculiar™?

Han sido descritos muchos defectos
en asociacion con esta enfermedad. ta-

RGP
MARFO-ARRIL, 1976

les como ausencia de lagrimas. retardo
mental, cataratas, sindactilia. ufas de-
formadas., v ausencia de dedos de los
pies: también Mohler® describe el caso
de un paciente con hipogonadismo pri-
Maric,

La profesora Borbollz® encontrd au-
mento de los electrolitos en el sudor
de su paciente-estudio. Nosotros no pu-
dimos realizar la investigaciéon en los
nuestros.

Evidentemente. mientras mas joven
resulte el paciente. mas se nos dificulta
el diagndstico. si no pensamos en esta
rara enfermedad como causa de fiebre
desconocida. Stifes y Weir® describen el
caso de un nino de 11 meses que estuvo
ingresado durante siete meses por un
sindrome febril antes de que se pensa-
ra en este diagnostico; y Richards vy Ka-
Man,™ el de una nifa de una semana de
nacida en la que se emite el diagndstico
después del fracaso en el tratamiento
de una sepsis causada por estafiloco-
cos. En nuestros tres pacientes el sig-
no mas sobresaliente era la fiebre, v en
todos ellos las variaciones ambientales
a que fueron expuestos eran seguidas.
casi inmediatamente, de evidentes wva-
riaciones en la temperatura corporal.

La norma de trasmisién genética de
esta enfermedad es motivo de discu-
sidn, Sin embargo, se ha sehalado como
diez veces mas frecuente en varones
que en hembras,” por lo que algunos au-
tores senalan que se trata de una enfer-
medad autosdémica recesiva ligada al
sexo. Otros la consideran autosdmica
dominante c¢on penetracién incomple-
talh, AL

Mo encontramos en el arbol geneald.
gico de nuestros pacientes otros casos,
salvo la hermanita de nuestro dltimo pa-
ciente. la cual tenia dientes en forma
de clavijas y escaso desarrollo piloso,
le que evidencia, se trata de una nina
portadora de una forma incompleta de
la enfermedad.
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HUNARY

Blanco Rabassa, E. et al. Ectodermal dysplosia. A report of three cazes. Rev Cub Ped
A 20 1976,

Three patients with hercihtary anhidrotic cctodermal dysplasia are presented; they show-
ed the fundamental trizd found o this disease —anhidrosis, anodontia. and hair scar
Cily-—. In order o diagrosc this unfrequent disease ils presence should be iy
considered during the first monthis of lile, and specially in every palient with fever
which otiology s nod exactly koown,

RESUMAE

Blanco Rabassa. [ et al. Dvsplasie ectodermigee A4 propos de 3 cos. Rev Cub Pod
48: 2. 197G

Le travanl presente 3 patienls atleints de dysplasie cetodermique anidrotique héréditaire
ou s'observait la triade fondamentale de cette maladie: anhidrose, anodontie el cheve
lure clairsemée, Pour povwsir réaliser le diagnostic de cotte maladie i pew Irdquents,
on insiste sor limpartance de tenir compie de sa préscnce surtout au cours des pre-
mecres mgis e vie b notasaimen ches des itients peescmtant une ligvee de canse oon
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