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RESUMEN

La displasia ectodérmica (DE) es un
trastorno hereditario multisistémico que
involucra dos 0 mas de las estructuras
ectodérmicas, que incluyen alteraciones
en la piel, cabello, unas, dientes y glan-
dulas sudoriparas.

Las manifestaciones bucales mas
frecuentes son alteraciones dentarias
en numero y forma, como anodon-
cias e hipodoncias en ambas denti-
ciones, gérmenes dentarios distroficos,
dientes impactados, en forma de clavija,
conoides, microdoncia, diastemas, etc.
El diagnostico clinico siempre va acom-
pafado de estudios imagenolégicos vy,
segun la edad en que se diagnostique,
el tratamiento siempre estara dirigido a
restablecer y mejorar la calidad de vida.

El objetivo de este trabajo es revisar la
etiologia, las manifestaciones clinicas
y las caracteristicas imagenoldgicas
observadas en radiografias panoramicas,

laterales de craneo, cefalometrias y tomo-
grafias computarizadas de haz conico
(TCHC), con la finalidad de contribuir y
ser parte del manejo multidisciplinario
para lograr diagnosticos y tratamientos
seguros y confiables.

Palabras clave: displasia ectodérmica,
imagenologia, odontologia, TCHC

ABSTRACT

Ectodermal dysplasia (ED) is a multi-
systemic hereditary disorder, involving
two or more of the ectodermal structures,
which includes alterations in the skin,
hair, nails, teeth and sweat glands.

The most frequent oral manifestations
are dental alterations in number and form
such as: anodontias and hypodontias in
both primary and permanent dentitions,
dystrophic tooth buds, impacted, peg-
shaped, conoid teeth, microdontia, dias-
tema, etc. Clinical diagnosis is always
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accompanied by imaging studies and
depending on the age at time of diag-
nosis, treatment is aimed at restoring and
improving quality of life.

The objective of this study is to review
the etiology, clinical manifestations
and imaging characteristics observed
in panoramic and lateral skull radio-
graphs, cephalometry and cone beam
computed tomography (CBCT), in order
to contribute to multidisciplinary manage-
ment, diagnoses, and safe and reliable
treatments.

Keywords:  Ectodermal
imaging, dentistry, CBCT

dysplasia,

INTRODUCCION

La displasia ectodérmica (DE) se iden-
tifica como un gran numero de tras-
tornos hereditarios multigenéticos que
conforman un grupo de sindromes,
caracterizados por defectos congénitos
de dos o mas estructuras de la capa
ectodérmica, en algunas ocasiones de
tejidos mesodérmicos del embridén en
desarrollo, como piel, pelo, ufas, dientes
y glandulas sudoriparas. De acuerdo con
el grado de disfuncién de las glandulas
sudoriparas, la DE se describe clinica-
mente de dos formas: displasia ecto-
dérmica hidrética (HED) o hipohidrética
(DEH) (1-4).

En la presentacion DEH, denominada
sindrome Christ-Siemens-Touraine, las
glandulas sudoriparas estan ausentes o
en un numero menor. Se acompaha de
oligo-anodoncia, hipotiposis e hipohidré-
tica, y es la forma mas rara y agresiva,
pues su patron de herencia ligado al X
es causado por mutaciones de los genes
EDA, EDAR o EDARADD (2, 4-6). La
HED se denomina sindrome de Clouston,
en la cual no se encuentran afectadas
las glandulas sudoriparas, siendo esta
la forma mas leve, y se hereda de un

una revision de la literatura

patrén autosémico dominante (7, 8). Se
han reportado mas de 200 afecciones
diferentes, considerandose como un
sindrome poco frecuente, variable entre
7:10 000 nacidos vivos (6, 8).

El diagndstico de la DE se debe referen-
ciar con estudios prenatales, de vello-
sidades coriales, la ultrasonografia y
postnatales como biopsias cutaneas,
complementando el examen clinico con
estudios imagenoldégicos, radiograficos
en 2 y 3 dimensiones, estudios cefalo-
métricos y fotografias (3, 5-7, 9).

Las manifestaciones clinicas se apre-
cian como deformidades craneo-maxilo-
faciales. En la mayoria de los pacientes
se presenta una cara pequeia, por la
marcada protuberancia frontal, depre-
sion del puente nasal, labios protube-
rantes, escaso o ausente cabello y cejas,
ufas fragiles, hiperqueratosis de manos
y pies, por ausencia de las glandulas
sudoriparas (1, 7).

El tratamiento debe realizarse en forma
individual tan pronto como sea posible,
dependiendo de la edad, la agenesia
dental, el grado de malformacién de los
dientes, el crecimiento y desarrollo del
sistema estomatognatico y la motivacion
del paciente, dirigido a mantener la denti-
cion presente y las crestas alveolares,
ya que estas estructuras tendran que
soportar prétesis toda la vida (10-12).

La DE debera ser evaluada en forma
multifactorial, los estudios imagenolo-
gicos ocupan un lugar destacado, ya
que las manifestaciones craneo-maxilo-
faciales que se observan son diagnosti-
cadas por medios de estudios en 2D y
utilizan tecnologia de avanzada, como
la tomografia cone beam, que ofrece
confiabilidad y certeza en el diagndstico,
para que el cirujano y el rehabilitador
oral puedan abordar los diferentes trata-
mientos y sus posteriores controles (5,
13-15).
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ETIOLO}GiA DE DISPLASIA
ECTODERMICA

La DE tiene participacion multisistémica,
lo que provoca alteraciones en estruc-
turas derivadas del ectodermo. No se
restringe solamente a esta estructura,
sino que puede llegar a comprometer el
mesodermo. Las interacciones son ecto-
dermo-mesodermo, que es fundamental
en la embriogénesis de varios drganos.
El ectodermo y endodermo estan
presentes al concluir la primera semana
después de la fecundacion, mientras
que el mesodermo se forma en la tercera
semana, en la que su origen es producto
de la invaginacion del ectodermo. El
ectodermo da origen al sistema nervioso
central y periférico, epidermis, esmalte
de piezas dentarias, glandulas sebaceas
y sudoriparas y el epitelio de 6rganos de
los sentidos (3, 16).

Las piezas dentarias pueden verse afec-
tadas en ambos componentes: ecto-
dermo (esmalte) y mesodermo (dentina).
Cuando se asocian con otros érganos
y sistemas provocan una alteracion o
sindrome que, segun la combinacion,
la gravedad y funcionalidad de las glan-
dulas sudoriparas, se presenta de dos
formas: la hidrética HED o sindrome de
Clouston, que es la forma autosémica
dominante (AD) HED, en la cual no se
ven afectadas las glandulas sudori-
paras y no tiene predileccién por el sexo;
y la hipohidrética DEH, anhidrética o
sindrome de Christ-Siemens Touraine,
que es la mas frecuente, con afeccion
en glandulas sudoriparas en reduccion
de numero o ausencia, y ligada al sexo
(XL)-HED, afectando al sexo masculino
en un alto porcentaje; o autosémica rece-
siva (AR) o dominante (AD) y producido
por la mutacion de la proteina ectodis-
plasina A (EDA), proteina transmem-
branal, llegando a inhibir la accién de las
enzimas necesarias para el desarrollo de
la estructura del ectodermo y su correla-
cion con el mesodermo (17, 18-21).

Las mutaciones en el gen EDA, ligado
al XL- HED, se ubican en el cromo-
soma Xg12-q13, que es miembro de la
familia del factor de crecimiento tumoral
(TNF) (22). Las mutaciones de los genes
EDAR (receptor de ectodisplasina A)
se ubican en el cromosoma 2q11.q13 y
EDARADD (dominio de muerte asociado
al receptor de ectodisplasina A), se ubica
en el cromosoma 1g42-943 (23). Estos
tres genes provienen de la union del
ectodermo y mesodermo, lo que afecta
dientes, glandulas sudoriparas y cabello,
causantes de DEH; aunque la forma mas
frecuente es la XL-HED, responsable
en el 90% de las HED (8, 18, 24). Los
genes dan la orden de fabricar proteinas
que trabajan juntas mientras se produce
el desarrollo embrionario, interaccionan
entre el ectodermo y mesodermo. La
unién de ambas ectodermo mesodermo
da origen a la formacion de estructuras
que derivan del ectodermo como cabello,
piel, ufas, dientes y glandulas sudori-
paras (18, 25).

Las HED en sus tres variantes son
indistinguibles clinicamente, aunque los
avances moleculares y las funciones
biolégicas han llevado a identificar una
gran variedad de genes y, de esta forma,
el diagndstico clinico puede validar a la
genética molecular en las diversas ED
(16, 26, 27).

Identificar las mutaciones genéticas que
provocan la DE ayuda al diagndstico,
proporciona informacién y brinda aseso-
ramiento sobre posibles enfermedades
genéticas; se considera que la funcion de
la proteina es la conexion con el enfoque
del tratamiento clinico (28). Esta informa-
cion permite observar que se producen
respuestas inmunes que alteran el
estado normal y provocan afecciones en
el sistema nervioso central, deficiencias
mentales, alteraciones en las estruc-
turas Oseas como paladar fisurado y
labio leporino, alteraciones respiratorias,
pérdida de audicion (1, 29).

238

Rev Cient Odontol (Lima). 2018; 6 (2): 236-247



Etiologia, manifestaciones clinicas y estudio por imagenes de la displasia ectodérmica:

El examen clinico nos referencia sobre
el diagnéstico, en su gran mayoria de
nacidos de alto riesgo, denotando carac-
teristicas clinicas faciales identificativas,
sobre las cuales se aprecian deformi-
dades craneo-maxilofaciales, despropor-
cion con cara pequena, marcada protu-
berancia frontal, depresion del puente
nasal, con labios protuberantes, escaso
0 ausente cabello y cejas, las unas
son fragiles, hiperqueratosis de manos
y pies, por ausencia de las gandulas
sudoriparas en la DE hipohidrética (1,
20) (figura 1). Se acompana el diagnds-
tico con estudios radiograficos, como la
ortopantomografia, radiografia lateral de
craneo, tomografia cone beam, radiogra-
fias de pies y manos, estudios capilares,
biopsias cutaneas y ultrasonografia (3, 6,
7,9).

Los medios de diagndstico prenatales se
realizan por la muestra de vellosidades
coriales a la semana 10 de gestion y la
ultrasonografia, después de la semana
30 de gestacion (30-32).

Para detectar la irregularidad en la distri-
bucion de las glandulas sudoriparas y
foliculos capitales se emplea la prueba
de Juhlin, por medio de una biopsia
cutanea (5).

una revision de la literatura

ASPECTOS CLINICOS Y
MANIFESTACIONES ORALES

La presentacion clinica de la DE en
sus dos formas, hidrética e hipohidro-
tica, comparten la afeccion de dientes y
cabello; incluyendo en el tipo hipohidro-
tica una triada de caracteristicas clinicas
llamadas hipohidrosis, hipotricosis e
hipodoncia (33).

En la hipohidrosis se destacan las altas
temperaturas corporales, por la falta de
capacidad del organismo para producir
sudor, pues las glandulas sudoriparas
se encuentran en hipofunciéon o redu-
cidas en su numero (34). La hipotricosis
se caracteriza por una alteracion en el
foliculo pilosebaceo, el cual se encuentra
reducido o con aplasia, por lo que el pelo
capilar y corporal es escaso, fino y corto.
La hipodoncia y la anodoncia pueden
estar presentes en denticion temporaria 'y
permanente, asociada con anomalias de
estructura, forma y tamano. Las piezas
que presentan mayor porcentaje de
presencia en el maxilar son los incisivos
centrales, caninos y primeros molares, y
en mandibula son los caninos, primeros
premolares y molares; con menor proba-
bilidad las piezas dentarias anteriores (30,
33, 35-38). Con frecuencia, las coronas
de los caninos son conicas y en molares
se presenta el taurodontismo (39).

FicurA 1. PACIENTE DE 6 ANOS. SIGNOS CLINICOS CARACTERIisTICOS DE D. E.

A. FOTOGRAFIA FACIAL, SE OBSERVA ESCASO CABELLO Y CEJAS.
B. FOTOGRAFIA PERFIL FACIAL, LOS LABIOS PROMINENTES, DEPRESION DEL PUENTE NASAL, PERFIL RECTO.
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Presencia de diastemas en incisivos
centrales superiores producidos por la
insercion del frenillo labial en la encia
marginal y sequedad de la mucosa bucal
con alteracion en su color condicionan el
medio a riesgos infecciones como caries
dental, enfermedades periodontales y
ulceraciones (40).

En la evaluacion oral, las encias se
presentan con atrofia y xerostomia,
producto de la hipoplasia de las glandulas
salivares y de la hipodoncia o anodoncia,
lo cual provoca que el tamafo del arco
mandibular sea pequefio, asociado a
una reduccion del reborde alveolar en
forma de filo de cuchillo (1, 35).

Clinicamente, la apariencia facial
demuestra aspecto de pacientes enveje-
cidos, ya que se suman cambios en la

dermis, presencia clinica de piel seca,
aspera y descamativa, o hiperqueratosis
en pies y manos, alteraciones en unas,
ausencia de estas al nacer o fragiles y
quebradizas durante la vida (33, 35, 36).
Elbajo pesoy los problemas nutricionales
estan en relacién con la falta de piezas
dentarias, lo que dificulta la alimentacion
y los trastornos asociados a estas caren-
cias (41). El aspecto estético esta afec-
tado severamente y esto provoca dificul-
tades en la insercion social (40).

Se asocian a este sindrome otras mani-
festaciones clinicas como sordera,
conjuntivitis, estrabismo y sequedad

ocular, y se describieron hallazgos de
hipoplasia glandulares submandibulares,
asi como la asociacién a otros sindromes
como el de paladar fisurado y labio lepo-
rino (40, 42).

FiGURA 2. RADIOGRAFIA PANORAMICA, SE OBSERVAN LAS ANODONCIAS TANTO EN PIEZAS TEMPORARIAS
COMO EN PERMANENTES, HIPODONCIA, LA PERSISTENCIA DE PIEZAS DECIDUAS Y LAS CONICIDADES DE LAS
DIFERENTES CORONAS CLINICAS.

FIGURA 3. RADIOGRAFIA LATERAL DE CRANEO, SE OBSERVA DISMINUCION DE CRECIMIENTO DEL MAXILAR EN
SENTIDO VERTICAL Y ANTEROPOSTERIOR, CON UN CRECIMIENTO MANDIBULAR CON EJE ROTACIONAL POSTERIOR.

240

Rev Cient Odontol (Lima). 2018; 6 (2): 236-247



Etiologia, manifestaciones clinicas y estudio por imagenes de la displasia ectodérmica:

una revision de la literatura

FicurA 4. RADIOGRAFIA PANORAMICA. PACIENTE FEMENINO DE 6 ANOS, SE OBSERVAN ANODONCIAS EN
AMBOS MAXILARES Y DENTICIONES. ANOMALIAS DENTARIAS DE FORMA Y TAMARO,
HIPODONCIAS Y PERSISTENCIA DE PIEZAS DECIDUAS.

RECURSOS IMAGENOLOGICOS
2D Y 3D PARAUN
ADECUADO DIAGNOSTICO

Y TRATAMIENTO DE LA
DISPLASIA ECTODERMICA

Los estudios imagenoldgicos incluyen
radiografias panoramicas, laterales de
craneo y CBCT, adjuntando analisis
cefalométricos, en los que se observa
protuberancia frontal marcada, puente
nasal deprimido a causa de la hipoplasia
en el tercio medio inferior de la cara,
mandibulas protruidas, maxilar atrésico
y altura facial disminuida. Estas caracte-
risticas son atribuidas a una disminucién
en el crecimiento del maxilar en sentido
vertical y anteroposterior (29). El perfil
facial es concavo, tendencia esquelética
a clase lll; perfil blando muestra rasgos
afnejos, con eversion de los labios (34)
(figuras 2, 3).

La evaluacion panoramica permite
observar la cronologia de la denticion,
caracterizada por una disminuciéon en
su numero y forma; se aprecian anodon-
cias, hipodoncias, en ambas denticiones,
gérmenes distroficos, dientes impac-
tados, en forma de clavija, conoides,
microdoncia, diastemas, ademas revela
la estabilidad de los medios rehabilita-
dores para restablecer la mayoria de
las funciones afectadas. Las radiogra-
fias laterales cefalométricas permiten
observar el perfil facial caracteristico,

demarcando puntos referenciales que
permiten establecer mediciones que
registren y controlen el crecimiento
craneofacial, variando segun el creci-
miento y la evolucion en el tratamiento.
Por lo tanto, el diagndstico imagenolo-
gico justifica el tratamiento rehabilitador
(21, 29, 37, 43-47) (figura 4).

El procedimiento del radidlogo en la
realizacion de estudios por imagenes
considerara el beneficio en cuanto al
diagnéstico y tratamiento de tecnologias
vanguardistas como la TCBC. Se debera
informar al paciente sobre el o los estu-
dios a realizar, mediante el consenti-
miento informado, que debera ser rubri-
cado por el paciente, para el diagnostico
y tratamiento (48).

Es habitual que el diagndstico radiogra-
fico se encuentre demorado hasta que las
piezas dentarias no erupcionen a la edad
cronoldgica esperada (6 a 9 meses). En
estos pacientes de corta edad, las radio-
grafias dentales son primordiales para
determinar la extension de la hipodoncia
y la evaluacién de seguimiento cada seis
a doce meses, aconsejando el uso de la
técnica radiografica panoramica (39).

La CBCT es el medio de diagnostico mas
exacto y confiable porque se acerca a la
realidad, sus mediciones en tratamientos
de ortodoncia son los mas adecuados,
su uso deberia ser limitado en etapas
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iniciales del diagndstico en pacientes
de baja edad (48). En las mutaciones
genéticas mas severas WNT1, el CBCT
esta indicado en el defecto éseo grave del
maxilar, permite evaluar la densidad 6sea
y determinar la zona que contenga mayor
soporte para la colocacion de implantes,
y en aquellas de menor soporte para la
realizacion de injertos 6seos, con sus
correspondientes controles de volumen
0seo y la osteointegracion de la implan-
tologia (49).

El uso de implantes dentales en trata-
miento rehabilitador requiere evalua-
ciones en cuanto al crecimiento del
hueso, particularmente la sincronizacion
(4). Los cambios dentoalveolares trans-
versales son menores en maxilar inferior
que en el superior, ya que el crecimiento
lateral anterior de la mandibula puede
ocurrir a los 3 anos, y el cierre de la

PointNix

sutura sinfisiaria mandibular se completa
antes de los 2 anos de edad, conside-
rando esta posibilidad de tratamiento
(50, 51). Los ultimos datos recomiendan
el retraso de la colocacion de implantes
en pacientes adolescentes, no antes de
los 13 a 16 afos, aunque se confirmé la
previsibilidad de implantes provisionales,
ya que no sufren osteointegracion (4).
Antes de la maduracion esquelética y
dental, el tratamiento sera ortopedia, ya
que la aparatologia fija inhibe el creci-
miento oseo (52, 53) (figura 5, 6,7, 8, 9).

A diferencia de sindrome de Christ-
Siemens-Touraine, cuya emisién es
recesiva ligada al cromosoma X, puede
estar asociado al sindrome autoso-
mico dominante Rapp-Hodgkin, el cual
causa malformaciones de las extre-
midades como la ectrodactilia, boca
pequena e hipoplasias (42). El labio

FicurA 5. RADIOGRAFIA PANORAMICA CONTROL DE IMPLANTES. PACIENTE MASCULINO DE 13 ANosS. EN
TRATAMIENTO REHABILITADOR IMPLANTOLOGICO. SE OBSERVAN LAS ANODONCIAS EN EL SECTOR ANTERIOR DE
AMBOS MAXILARES, PERSISTENCIA DE PIEZAS DECIDUAS, DISMINUCION DEL REBORDE OSEO ALVEOLAR EN ZONAS
EDENTULAS. SEPTIEMBRE DE 2014.

PointNix

El Galeng

FicurA 6. RADIOGRAFIA PANORAMICA CONTROL DE IMPLANTES. JuLio bE 2015.
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FicurA 8. RADIOGRAFIA PANORAMICA DE CONTROL DE IMPLANTES. AGosTO DE 2016.

-
M

PointNix

El Galent

Ficura 9. RADIOGRAFIA PANORAMICA DE CONTROL DE IMPLANTES. SEPTIEMBRE DE 2016.

leporino y paladar hendido deben ser
evaluados realizando un diagndstico
clinico asociado al uso de técnicas
radiograficas laterales de craneo y cefa-
lometrias, que determinan resultados
confiables de relaciones esqueléticas,
perfil blando y relaciones dentales,
utilizados en tratamientos de osteogé-
nesis por distraccién maxilar (54, 55).

CONCLUSIONES

La displasia ectodérmica ocupa en lugar
relevante en la practica médica-odontolo-
gica e imagenoldgica; sobre la base de la
presente investigacion es de gran impor-
tancia ofrecer un enfoque profesional y
multidisciplinario que permita conocer
su etiologia, presentaciones clinicas;
de esta forma, su puede llegar a diag-
nésticos precisos y certeros, utilizando
para ello los medios imagenoldgicos,

Rev Cient Odontol (Lima). 2018; 6 (2): 236-247
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confiables y seguros, asi como a trata-
mientos que mejoren la calidad de vida.
Considerando que la displasia ectodér-
mica se diagnostica a edades tempranas,
el uso de las imagenes 3D es restringida,
ya que la cantidad de radiaciéon es mayor
que en uso de imagenes 2D. Se deberia
esperar que, con el avance de la tecno-
logia en un corto tiempo, en particular el
CBCT, se realicen estudios en edades
mas tempranas minimizando los efectos
bioldgicos.
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