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Sindrome de ectrodactilia-displasia ectodérmica-

labio/paladar hendido

Reporte de un caso
Ectrodactyly -ectodermal dysplasia- cletfing syndrome.
Report of one case

Nancy Matute®, Verdnica Meléndezt

RESUMEN: Se presenta el caso de femenina de 26 me-
ses de edad, producto de primer parto, hija de padres
sanos no consanguineos, quien desde el nacimiento
presenté displasia ectodérmica; ausencia de varios de-
dos (ectrodactilia) de forma simétrica en miembros
superiores e inferiores; labio y paladar hendido; cabe-
llo escaso, fino y ralo; piel seca (xerosis); disminucién
de la sudoracién (hipohidrosis) y erupcién retardada
de las piezas dentales. No habia alteraciones en otros
6rganos, ni otros familiares afectados. Esta paciente
ilustra un caso esporddico del Sindrome de ectrodacti-
lia -displasia ectodérmica- labio/paladar hendido con
los signos cardinales caracteristicos del sindrome: 1.

Ectrodactilia 2. Displasia ectodérmica y 3. Labio/pa-
ladar hendido.

Palabras clave: Displasia ectodérmica. Ectrodactilia.
Paladar Fisurado.

Abstract: case a report of 26-month-old female patient,
product of first delivery, daughter of healthy parents
non consanguineous, who since newborn presented
Ectodermal Dysplasia; absence of several fingers (ec-
trodactyly) of symmetrically in upper and lower limb;
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cleft lip/palate; sparse, light colored and thin hair, dry
skin (xerosis); scarse sweating (hypohidrosis) and de-
layed eruption of the teeth. No other alterations. No
other relatives affected. The patient illustrates a spo-
radic case of Ectrodactyly -Ectodermal Dysplasia- Cle-
tfing Syndrome, with the cardinal sings caracteristical
of syndrome: 1. Ectrodactyly 2. Ectodermal Dysplasia
and 3. Cleft lip/palate.

Keywords: Ectodermal Dysplasia. Cleft Palate. Ectro-
dactyly.

INTRODUCCION

En los dltimos 10 afos mds de 170 diferentes condicio-
nes clinico patoldgicas han sido reconocidas y definidas
como displasias ectodérmicas. Todas ellas se caracterizan
por anormalidades en el cabello, los dientes, las ufias y
las glindulas salivales, muchas de ellas son asociadas con
alteracién de otros érganos y en algunos casos retraso
mental. El sindrome de Ectrodactilia -displasia ectoder-
mica- labio/paladar hendido (EEC) forma parte de este

complejo.’

El sindrome EEC es un trastorno autosémico dominan-
te complejo, con penetrancia incompleta y expresién va-
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riable, con multiples anormalidades congénitas debido al
compromiso de otras estructuras aparte de las derivadas
del ectodermo. Fue descrito por Cockayne en 1936 y el
acrénimo fue usado por primera vez por Rudiger et al en
1970 (Ref. 2). Las manifestaciones clinicas mds comunes
son ectrodactilia, displasia ectodérmica, labio/paladar
hendido y anormalidades en los conductos lagrimales
(atresia, hipoplasia del conducto lagrimal) y aparato ge-
nitourinario. El componente ectodérmico incluye altera-
ciones en las ufas, los dientes y el pelo. Aun cuando tiene
una herencia autosémica dominante los casos esporddicos
también ocurren.

La importancia de publicar el presente caso radica en el
hecho que hasta la fecha no existen casos publicados en
nuestro pais y que se trata de una enfermedad muy rara en
la préctica médica dermatolégica.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 26 meses de edad, producto de pri-
mer parto, hija de padres sanos, no consanguineos, em-
barazo y parto sin complicaciones; quien al nacimiento
presentd: 1. Ectrodactilia de manos y pies de forma simé-
trica 2. Paladar y labio hendido 3. Piel seca 4. Erupcién
retardada de los dientes 5. Disminucién en el ndmero de
piezas dentales 6. Disminucién de la sudoracién 6. Cabe-
llo claro, fino, ralo y de crecimiento lento. Sin alteraciones
genitourinarias, renales, ni retraso psicomotor. A la edad
de nueve meses se le realizé correccién quirdrgica del la-
bio hendido. Actualmente se encuentra en buen estado
general, con buen desarrollo psiocomotor (Figura No. 1)
y acudiendo a controles periddicos en la consulta externa
de Dermatologia del Hospital Escuela.

DISCUSION

Las displasias ectodérmicas comprenden un grupo hete-
rogéneo de anormalidades de dos o mds estructuras ecto-
dérmicas. Freire y Maia desarrollaron una clasificacién en
base a la presencia de cuatro anormalidades ectodérmicas
mayores: 1. Formacién anormal de pelo (tricodisplasia)
2. Formacién anormal de los dientes (odontodisplasia) 3.
Formacién anormal de las unas (onicodisplasia) y 4. Su-
doracién anormal (dishidrosis).!
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Figura No. 1. Aspecto general de la paciente.

La mayoria de los pacientes con un sindrome EEC pre-
sentan mutaciones del gen p63, un gen supresor tumoral
mapeado en la regién cromosémica 3q27 (Ref. 3).

El sindrome EEC es un trastorno con expresién variable.
A menudo se observan variaciones de la severidad intrafa-
miliares e interfamiliares. En una reciente revisién de to-
dos los casos publicados, Roeslfema y Cobben encontra-
ron 116 casos familiares y 114 casos esporddicos,” el caso
que actualmente se presenta es un caso esporddico.

La paciente que se reporta presentd los tres signos cardi-
nales y caracteristicos del sindrome que son: ectrodactilia,
displasia ectodérmica y labio/paladar hendido.* Sin anor-
malidades del ducto nasolagrimal ni del aparato genitouri-
nario que son otras de las manifestaciones mds frecuentes,
reportadas.

En estos pacientes por lo general el cabello es rubio grue-
so y seco y puede ser ralo y crecer con lentitud, como el
caso de la paciente que se reporta. La piel puede estar seca
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y presentar engrosamiento palmoplantar.’ En ocasiones
afecta el vello axilar y pubiano; la alteracién en la forma
de las ufas (distrofia ungular) por lo general se observa en
4/5 de los pacientes y se manifiesta con surcos transversa-
les, depresién, crecimiento lento o ausencia de la ufas; el
caso que se reporta mostré piel seca y no habia alteracio-
nes en las ufias, el vello axilar y pubiano no es valorable

debido a la edad de la paciente.

La odontodisplasia se manifiesta por la ausencia congénita
de los dientes (anodontia), ausencia de varias piezas den-
tales (hipodontia), dientes pequefios (microdontia), hipo-
plasia del esmalte, y pérdida prematura de las piezas den-
tarias secundarias.® El caso que se reporta tenfa ausencia de
incisivos superiores (Figura No. 2). La hipohidrosis no es
un hallazgo frecuentemente reportado en estos pacientes,
la paciente que se reporta si lo presentd.

El rasgo distintivo del sindrome EEC es la ectrodactilia,
es decir, el defecto del desarrollo de los ejes medios de
las manos y los pies. Los pies se ven afectados con ma-
yor frecuencia que las manos y el compromiso puede ser
asimétrico. El paladar hendido, con labio hendido o sin
él, se observa en un 70-100% de los casos. La sordera de
conduccién secundaria es un hallazgo frecuente.”” La pa-
ciente que se reporta, en ambas manos present$ ausencia
de dedos indice, medio y anular “pinza de cangrejo” (Fi-
gura No. 3); en ambos pies presentd ausencia de segundo,
tercer y cuarto dedos (Figura No. 4).

Figura No. 2. Displasia ectodérmica: Obsérvese la ausencia
de los incisivos superiores, cabello ralo y fino. La flecha sefiala
la cicatriz quirtrgica de la correccion del labio hendido.
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Figura No. 4. Ectrodactilia. Obsérvese en el pie la ausencia
del segundo, tercer y cuarto dedos y la disposicién en pinza
del primer y quinto dedo.

Un tercio o més de los pacientes con el sindrome EEC
presentan alteraciones genitourinarias, entre ellas hidro-
nefrosis y malformaciones estructurales renales y genitales.
En una serie de 5 casos familiares se reporté malformacio-
nes genitales en 1 de 5 casos.”” Otras alteraciones repor-
tadas son las del ducto lagrimal, caracterizadas por apla-
sia de la glindula de Meibonio o atresia del ducto y que
predisponen a infecciones oculares recurrentes. Asi como
retraso mental que es un hallazgo infrecuente y disfuncién
hipotaldmica pituitaria.® Dichas alteraciones no se han
presentado hasta la fecha en el caso que se reporta.

El diagnéstico prenatal mediante la deteccién de malfor-
maciones en las extremidades es poco confiable, los estu-
dios moleculares son valiosos pero en la actualidad no se
dispone de un test prenatal. Muchos de los desérdenes
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han sido mapeados en 3q27, ademds se han observado
deleciones y translocaciones en la regién cromosémica
7q11-q21, y las mutaciones patogénicas han sido recien-
temente identificadas en el gen p63.”'?

El manejo de estos pacientes requiere un abordaje multi-
disciplinario. La correccién quirtdrgica de las alteraciones
que causan deterioro de la funcionalidad es mandatorio.
Se deben realizar evaluaciones odontolégicas y oftalmolé-
gicas de forma periddica, asf como ecografia renal cuando
hay sospecha de alteraciones en tracto genitourinario.®

En conclusién el diagnéstico del sindrome EEC se base
en los hallazgos clinicos hasta que no se disponga de un
test genético especifico. Es de suma importancia realizar
la evaluacién de todos los miembros de la familia incluso
aquellos con cambios leves.

En cuanto a la evolucién de la paciente reportada, a la
edad de nueve meses se realizé correccién quirdrgica de
labio hendido, aun pendiente la correccién del paladar, no
se han detectado otras alteraciones.
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