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DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA: REPORTE
DE CASO.

RESUMEN

La displasia ectodérmica hipohidrética (DEH) es uno de los 150 tipos de displasias ectodérmicas que existen. Es una
afeccion genética poco frecuente caracterizada por hipohidrosis (disminucién o ausencia de sudoracién), hipodoncia
(dientes faltantes y aquellos que crecen son generalmente deformes) e hipotricosis (cabello fino y escaso).

La mayoria de los casos se relacionan con una herencia recesiva ligada al cromosoma X, afectdndose por consiguiente,
unicamente individuos varones. Sin embargo, también existen otras formas que se expresan de manera hereditaria auto-
sémica dominante y recesiva.

El presente articulo reporta el caso de una nifia de 5 afos de edad, con un cuadro compatible con una DEH, que presenta
cabello delgado y escaso, alteraciones de nimero y forma dentaria, escasa sudoracion y distrofia de las ufias.

PALABRAS CLAVE: Displasia ectodérmica hipohidrética, hipodoncia, sindrome de Christ-Siemens-Touraine.

HYPOHYDROTIC ECTODERMAL DYSPLASIA: CASE REPORT

ABSTRACT

The Ectodermal hypohidrotic dysplasia (EHD) is one of the 150 types of ectodermal dysplasia in the world. It is a rare genetic di-
sorder characterized by: hypohidrosis (decrease or absence of sweating), hypodontia (missing teeth and those that grow are usually
deformed) and hypotrichosis (fine and thinning hair).

Most cases are associated with a recessive X -linked inheritance, affecting therefore only male individuals. However, there are other
ways that are expressed by heritage autosomal dominant and recessive.

This article reports the case of a girl of 5 years old, with symptoms compatible with EHD, having thin and sparse hair, abnormal
tooth number and shape, little sweating and nail dystrophy.

KEY WORDS: Ectodermal hypohidrotic dysplasia, hypodontia, Christ-Siemens-Touraine syndrome.
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INTRODUCCION

La Displasia Ectodérmica (DE) forma parte de un
grupo de sindromes cuyo comun denominador es
la alteracion de la organizacion celular en al me-
nos dos tejidos derivados de la capa embrionaria
ectodérmica, tales como la piel, glandulas sudori-
paras, cabello, ufias y dientes.!

En 1848 Thurman® definio la Displasia Ecto-
dérmica Hipohidrotica (DEH) como una entidad
independiente, pero en la actualidad se conocen
mas de 150 tipos siendo la hipohidrotica la mas
comun, y presentandose en un 80% de los casos.?
Se estima que su frecuencia oscila entre 1 por
10.000 a 1 por 100.000 nacidos vivos.*

Se ha descrito en la literatura cientifica dos tipos
principales de DE, con diferencias clinicas e his-
tologicas: La displasia ectodermica hidrotica o
sindrome de Clouston, y la DEH o anhidroética o
sindrome de Christ Siemens Touraine, siendo esta
ultima el desorden mas comun, el cual se determi-
na segun el grado de sudoracion que presenta el
paciente.’ Se ha sugerido el término de hipohidro-
tica en lugar de anhidrdtica ya que la piel raras
veces es completamente anhidrotica.®

La DE hidroética difiere de la hipohidroética, tam-
bién con relacion al patron de transmision gené-
tico, ya que la forma hidrdtica generalmente se
transmite como un carécter autosdémico dominan-
te; por lo tanto, ambos géneros poseen el mismo
potencial de ser afectados. ’

La DE hipohidrotica es transmitida como carac-
ter recesivo unida al cromosoma X. Un 10% de
las mujeres la presentan en forma atenuada y co-
munmente afecta mas a varones.® Se caracteriza
por la siguiente triada: Hipodoncia o anodoncia,
hipotricosis (alteraciones en piel, pelo y ufias), e
hipohidrosis (glandulas sudoriparas total o par-
cialmente ausentes). Otras caracteristicas de estos
pacientes son: La frente y labios prominentes, el
puente nasal hundido, asi como la retrusion del
maxilar superior, la relativa protrusion mandibu-
lar que le da a la cara un aspecto de concavidad
y las orejas pueden implantarse oblicuamente en
la cabeza.’

El diagnostico de los pacientes con displasia ec-
todérmica estd basado, fundamentalmente, en la
historia y examen clinico; el analisis genético de
de linkage es utilizado para la identificacion de
los portadores y para el diagnostico prenatal.’®
En la biopsia cutdnea se observa disminucion de
unidades pilosebaceas y glandulas sudoriparas; el
estudio capilar muestra cabellos finos y delgados;
y la radiografia panoramica evidencia claramente
agenesias y dismorfias dentales.!!

El diagnostico diferencial de las DE se debe rea-
lizar con patologias como la aplasia de cutis con-
génita, la disqueratosis congénita, sindrome de
Werner y sindrome de Rothmund Thompson.'?

El pronodstico en general, es bueno, salvo los
casos con hipohidrosis, que alcanzan tasas de
mortalidad del 30% en la primera infancia, fun-
damentalmente, debido a infecciones respirato-
rias dada la ausencia de glandulas mucosas en el
aparato respiratorio."

Para los pacientes y para los dentistas, la agenesia
dental y sus efectos secundarios en el crecimien-
to y desarrollo del maxilar y la mandibula son el
problema clinico y terapéutico mas significativo.
La rehabilitacion prostodoncica es fundamental
para dar una soluciéon funcional y estética al pa-
ciente, que le permita realizar una vida normal,
sin lesionar su autoestima y su desarrollo psico-
logico."

El presente reporte de caso describe las caracte-
risticas clinicas y radioldgicas de una paciente
con las manifestaciones de DEH, diagnosticada
presuntivamente como tal por el servicio de ra-
diologia, con base en la descripcion de esta pato-
logia que se encuentra disponible en la literatura.

CASO CLINICO

Paciente femenina, de 5 afos de edad. Acude un
centro radioldgico privado, referida por su odon-
tologo para evaluacion radiologica. El motivo de
la consulta fue multiples anomalias morfologicas
dentarias, aparente hipoplasia del esmalte, aspec-
to de cono y multiples lesiones cariosas.
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La madre no reporta antecedentes familiares de
importancia. Refiere que su hija presenta intole-
rancia al agua caliente, ausencia de sudor en la
piel, boca seca, sensibilidad a la luz (fotosensibi-
lidad) y conjuntivitis recurrentes.

Al examen extraoral presenta puente nasal alto,
piel seca con eczema bilateral en la region ge-
niana, labios delgados y resecos, perdida de la
dimension vertical, cabellos escasos, finos de co-
lor claro y pajizo, se observan cejas y pestafas
escasas ademas de ufias hipoplasicas y convexas
(Figura 1y 2).

A la evaluacion intraoral presento gingivitis mar-
ginal generalizada asociada a una deficiente hi-
giene oral, ausencia de las piezas 5.1y 7.1, caries
dentarias extensas generalizadas con amplias des-
trucciones coronales, mucosas delgadas y secas,
lengua brillante y disminucién de secrecion sali-
val. (Figuras 3,4y 5).

Al examen radiografico, sobre la radiografia
panoramica y periapicales se observa la alter-
acion morfolégica generalizada de las coronas
dentales. (Figuras 6,7 y 8). Esta alteracion com-
promete ambas denticiones y se caracteriza por
una disminucion del grosor del esmalte, lo que
evidencia una ausencia de contraste entre el es-
malte y la dentina, que se visualiza claramente
en los gérmenes dentarios los cuales presentan un
aspecto apolillado. En este examen se confirma la
pérdida de esmalte, la presencia de caries coro-
narias profundas y exposiciones multiples de pul-
pa en piezas temporales; las piezas permanentes
se encuentran en evolucion intradsea y se confir-
man las ausencias dentales de las piezas 5.1, 7.1,
1.5,2.5,3.5,4.1 45.

DISCUSION

Las displasias ectodérmicas agrupan un grupo
heterogéneo de enfermedades que se caracterizan
por el desarrollo de displasias de al menos dos es-
tructuras de origen ectodérmico.* Las anomalias
son congénitas, difusas y no progresivas.

La displasia ectodérmica hipohidrotica es el fe-
notipo mas comun y el cual es heredado en forma
recesiva al cromosoma X, estando el gen respon-
396
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sable en el area proximal del brazo largo del mis-
mo, en la posicion ql3. Las mujeres portadoras
pueden ser asintomaticas o mostrar manifesta-
ciones clinicas leves a moderadas, presentado el
70% de ellas muestra algin rasgo sugestivo de la
enfermedad, las manifestaciones mas frecuentes
son las anomalias dentales, una ligera hipohidro-
sis y diferentes grados de hipotricosis.'

Los primeros sintomas suelen llevar a los padres
a la consulta al médico pediatra, particularmen-
te debido a la ausencia de sudor lo que origina
hipertermia sin existir proceso. Muchas veces se
piensa que pueden ser procesos virales o bacte-
rianos de vias respiratorias y de igual manera se
suele consultar por la presencia de eczemas en la
piel y la ausencia de cabello.'

En los pacientes con DEH estan presentes las tres
manifestaciones clinicas descritas por Freire —
Maia:"* Hipohidrosis, hipotricosis e hipodoncia,
observadas también en la paciente del presente
caso.

Las personas con DEH presentan multiples anor-
malidades en el desarrollo craneofacial, como
marcada disminucion de la profundidad del tercio
inferior de cara, puente nasal deprimido, mandi-
bula triangular, pémulos anchos, labio superior
fino y corto, labio inferior evertido y grueso, y
orejas de implantacion baja, pequefias, puntiagu-
das y desplazadas hacia adelante, lo que ocasiona
las caracteristicas faciales tipicas de este sindro-
me.'® La baja funcioén del hueso alveolar deri-
vada de las ausencias dentales, deja al paciente
con la apariencia de un anciano. Yavuzy col.” al
estudiar 15 pacientes con DEH, observaron que
todos presentaban un perfil concavo, con reduc-
cion maxilar, retrusion labial, menton prominente
y angulo nasolabial disminuido.

Ruhin'® y Suri' los cuales realizaron analisis
cefalométricos a pacientes con DEH, encontran-
do una reduccion en la altura facial, un perfil y
concavo e hipoplasico con tendencia clase III es-
quelética (retrusion maxilar asociada con protru-
sion mandibular) debido a la hipoplasia del tercio
medio.

Espinal® encontrd que las caracteristicas esquelé-
ticas de maloclusion clase 111 con DEH, fueron
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Figura 1. Cabello delgado y pajizo, piel seca con eczema en Figura 2. Uiias hipoplasicas y convexas
region geniana

Figura 3. Gingivitis marginal, deficiente higiene oral, dientes
con alteraciones en su formacion
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mucho mas marcadas en pacientes con mayor
cantidad de agenesias. Sus hallazgos son coin-
cidentes con los de Yavuz y col.'” quien afirma
que el desarrollo sagital, la retrusion maxilar y el
desarrollo vertical dentoalveolar estan relaciona-
dos con la severidad de la hipodoncia; el diente
soporta la formacion de tejido 6seo como conse-
cuencia de la creacion de procesos de reabsorcion
y aposicion, por lo que la agenesia dental va a
inhibir el crecimiento del hueso alveolar.

Con respecto a las anomalias dentales presentes
en pacientes con DEH se encuentran principal-
mente de forma, posicion, y tamafio, como: giro
versiones, transposiciones y una forma conica co-
ronal.'® El esmalte es el tejido ectodérmico que
cubre la corona anatomica del diente y puede es-
tar también afectado en los pacientes con DEH,
asociando el sindrome con amelogénesis imper-
fecta e hipoplasias del esmalte.

La agenesia dentaria es uno de los componentes
de la triada de una DEH. Espinal®® encontré que
los incisivos laterales tanto superiores como infe-
riores, son los dientes que con mas frecuencia es-
tan ausentes, siguiendo en su orden los incisivos
centrales inferiores, primeros y segundos premo-
lares superiores y primeros premolares inferiores,
resultados que coinciden parcialmente con los
reportados por Priager’' quien encontrdé que los
incisivos centrales inferiores y los laterales supe-
riores fueron los dientes mas ausentes.

Espinal® encontré que los primeros molares in-
feriores y superiores estaban presentes en la ma-
yoria de la poblacion, al igual que los incisivos
centrales superiores resultados que concuerdan
con los de Guckes* quien observo que los incisi-
vos centrales superiores, primeros molares maxi-
lares, caninos maxilares, y segundos molares
mandibulares fueron los dientes menos ausentes.
Estos resultados coinciden con lo observado en
la paciente, la cual presentd ausencia de incisivos
(5.1-7.1-4.1) y segundas premolares (2.5 y 3.5).

La afectaciéon mdas importante en pacientes con
DEH es la psicoldgica, por la ausencia y/o afec-
tacion de las piezas dentarias, se produce perdida
de dimension vertical, lo que conlleva a que su
apariencia fisica sea la de una persona mayor.
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El manejo del paciente inicia con informarle al
paciente los signos y sintomas de su enfermedad:
alteraciones dentales, de piel, sistémicas, de cabe-
llo y sobre los cuidados y terapias que debe de te-
ner con cada uno de ellos.” La ausencia de glan-
dulas sudoriparas requiere medidas preventivas,
como: Una adecuada hidratacion, humidificar la
mucosa nasal y oral, hidratar la piel y proteger-
la del sol a través del uso de protectores solares,
y evitar temperaturas altas en aquellos pacientes
que presenten intolerancia al calor.** En el caso
que se encuentren comprometidas las glandulas
lacrimales es importante el uso de lagrimas artifi-
ciales para prevenir dafios en la cornea.”

El odontdlogo hace parte del equipo multidis-
ciplinario que manejara al paciente con DEH, y
serd el encargado de la rehabilitacion oral estéti-
ca y funcional.?® Los objetivos seran modificar el
patron de crecimiento y desarrollo de los maxi-
lares y la alineacion dental, crear una condicion
protésica favorable; y mejorar la eficiencia mas-
ticatoria, fonética y estética. Los procedimientos
odontolégicos como protesis totales, parciales,
puentes, coronas, restauraciones deben ser rea-
lizadas segun el caso en particular. Los pacientes
con DEH requieren un trabajo interdisciplinario
con multiples y frecuentes controles a lo largo de
toda su vida.?’

El manejo de las manifestaciones clinicas de la
DEH merecen cuidados, recomendaciones y ac-
ciones terapéuticas que van a variar segun la com-
plejidad de los casos. Estos pacientes requieren
una intervencion multidisciplinaria, que incluye
areas como genética, pediatria, dermatologia,
otorrinolaringologia, odontopediatria, rehabilita-
cion oral, ortodoncia, cirugia oral y maxilofacial,
y psicologia con el objetivo de lograr su total re-
habilitacion y adaptacion social.

La atencion odontologica temprana en pacientes
con DEH es de suma importancia, puesto que
permitiria un diagndstico precoz presuntivo, y
ofreceria un rapido mejoramiento de su calidad
de vida a corto plazo, ademés de disminuir y con-
trarrestar las alteraciones en el crecimiento cra-
neofacial que ellos presentan.
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Fig.4 Maxilar superior :alteraciones en la formacion dental Fig. 5 Maxilar inferior: alteraciones en la formacion dental
con lesiones de caries extensas con lesiones de caries extensas, lengua de apariencia brillante

Figura 6. Pérdida de esmalte, caries coronarias profundas y exposiciones multiples de pulpa en piezas temporales. Ausencias
de las piezas 5.1, 7.1, 1.5, 2.5, 3.5, 4.1, 4.5.

Figura 7. Alteracion morfologica generalizada de las coronas Figura 8. Disminucion del grosor del esmalte presentando
de ambas denticiones. Ausencia de la pieza 5.1 en gérmenes dentarios que presentan un aspecto apolillado.
Ausencia de la pieza 7.1-4.1
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CONCLUSIONES

1.

Las manifestaciones clinicas de la DEH son
patognomonicas y los pacientes con este diag-
noéstico deben recibir en lo posible interven-
cion y el tratamiento temprano ya que suelen
presentarse en la consulta odontologica.
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