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DISPLASIA ECTODERMICA Y LABIO LEPORINO. REPORTE
DE UN CASO

CENTRO NACIONAL DE GENETICA MEDICA. INSTITUTO
SUPERIOR DE CIENCIAS MEDICAS DE LA HABANA

Dra. Iris Rojas Betancourt,* Dra. Estela Morales
Peralta* y Dra. Dania Guerra Iglesias**

Se presenta un paciente masculino de 9 meses de edad con palidez del
fondo 'de ojo. dacriocistitis por estenosis del condicto lacrimcpasal,
Piel ‘poco pigmentada, cabello escaso ¥ claro. labio leporino y altera-
€ilones "del ‘tracto urinario. Se realiza estudio familiar'y se encuen-
tran caracteristicas que sugieren una displasia ectodérmica, por lo
cual ‘se propone el diagndéstico de sindrome EEC (Ectrodactyly. Ectbder=
mal Dysplasia. Clefting).

INTRODUCCION

La asociacién de displasia ectodérmica con ectrodactilia y fisura del
labic o© del paladar o ambos. se acepta como una nueva entidad denominada
sindrome EFC desde el afio 1970, en que se hace la primera descripcién de
dicha afeccién casi simultaneamente por Ridiger y Freire-Maia: aunque ya
anteriormente se recogen reportes de casos en los cuales el cuadro clinico
L3 ompatible con esta entidad. como la familia descrita por Cockayne en
1936 et al.

bt:d:ilsntoncn: se haﬁ_sfggrtndu un namero considerable de casos
tipicos y atipicos. asi como aIafigdat a otros sindromes
gentticos o malformaciones congénitas o ambos.

Se ha discutido mucho la posible patogenia del uindrone.l" asl como el
modo de transmisidén. y se acepta con mayor fuerza en la actualidad que se
"'Efaffg??afisd'°“° genético. con patrén de herencia autosémice dominan-

’ au ?}"lglguno: autcres plantean la posible heterogeneidad
genética del mismo.

En los Gltimos afos se ha presentado una tendencia a reportar casos
atipicos de sindrome EEC, en los cuales falta alguno de los 3 ‘1ﬂ“°'ﬁE¥TEI-
mentales dentro de familias en las que aparecen o no. casos tipicos.
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" Entre estos autores se destacan Kister et -1.5 que han reportado 2
familias con 8 casosm. entre los que concomitan individuos afectos del sin-
drome EEC tipico. y otros en los que falta la ectrodactilia. y se concluye
con que ésta no es una caracteristica obligada del sindrome: también se ha
demostrade que las hendiduras del labioc o del palas o ambas, no consti-
tuyen caracteristicas determinantes de dicho sindrome . que una manifesta-
clén de displasia sctodérmica que se tendria en cuenta. es la estencais del
conducto 1::51-3p1=|it asi como otras alteraciones del sistems de drenaje
lagrimina

nocitnttucntn & ha puesto especial interés en las malformacicnes
renales en el linﬂiﬂla Esci‘pﬁgn éstas se han sncentrado en algunos de los
casos reportados. Consisten tundlllntllntntu en alteracionea
de tipo obstructivo. con la consiguiente displasia renal de grado Vvariable:
su inclusién como caracteristica del sindrome y la consiguiente denomina-
cién propuesta de sindrome EEC-UT (UT: Urinary Tract). dependerid del incre-
mento  _en el nimero de casos de sindrome EEC con alteracicnes de este
tipo.lg .

Este trabajo tiene como objetivo presentar un casc con caracteristicas
clinicas de displasia ectodérmica. labio leporino y slteraciones del tracto
urinario. para el cual sugerimos el diagnéstico de sindrome EEC.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente J.C.G.. wexo masculino. de la raza blanca. el cual fue atendido
en la consulta de Genética Clinica del Hospital Pedidtrico "Centro Habana®.
en la Ciudad de¢ La Habana y procedents del Registro Cubano de Malforma-
ciones Congénitas (RECUMAC) por presentar el labio superior fisurado.

El pacliente nacié por cesarea producto del segundoe embarazo (antes habia
tenido un aborto esponténec a las 12 semanas). de una madre joven al igual
que el padre: el embarazo del PEOPOSituN evoluciond con amenaza de aborto y
durante el mismo la madre me realizd un examen radiografico del pie
izquierdo a los 10 dias. Al nacimiento el nific presentaba un peso de
2 615 g. una talla de 46 cm y una circunferencia cefalica de 32 cm. El
llante fue inmediato y fuerte y no aparecieron complicaciones en el periodo
necnatal, séle ictero fisiclégico.

Al examen fisico se encontraron los siguientes datos positivos: (figura
1A. B y C).

- Cejas finas y cabello escaso y claro.

= Poco desarrollo de los arcos superciliares.

Ligera desviacién mongoloide de las hendiduras palpebrales.
Lagrimec constante.

Orejas con rotaciénm posterior ¥y un hoyuelo preauricular izquierdo.
Labio superior fino con fisura del lado derecho.

Retrognatia.

Manos y pies sin alteraciones (figuras 2A y B).
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FIGURA 1 A. B Y C. En las
figuras s=se resaltan los
datos positivos del sin-
drome gue se constatan en
el examen fisico.
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FIGURA 3. Arbol genealdgico del paciente J.C.G.



EVOLUCION

Hasta los 9 meses de edad mostrd buen desarrolleo psicomotor.

La wvaloracién oftalmoldgica constatd una dacriocistitis por estenosis
del conducto lacrimonasal y se encontrd ademaés palidez del fondo de ojo.
que junto a las caracteristicas de la piel y del cabello ¥y el hecho de gue
atn no le han comenzado a salir los dientesa. indican hacia la presencia de
una displasia ectodérmica.

Entre los antecedentes familiares se recoge lo siguiente {(figura 3):

- I1-2, I1I1-3, I1I1-4, 1I-5, II-7, II-8, I1I-4. III-5, IXII-&6, III-7: presentan
palidez de la piel ¥y cabello claro.

= II-3, II-6 ¥ II1I-6: retardo en la erupcidn de los dientes.

- II-3: ancdontia parcial.

= II-5: caries y calda prematura de los dientes.

Los examenes complementariocs indicados. arrojaron los siguientes resul-

tados:

- Radiografia y pies: sin alteraciones (figuras 4A y B).

= Ultrasonido renal: dilatacién pielocalicial.

-~ Cistografia: reflujo vesicoureteral y dilatacién (figura 5).

Carictipo: 46, X¥Y. légh+ (normal}).




FIGURA 4 A ¥ B. La radiografia de pies y manos no destaca

ciones.
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FIGURA 5. En ésta me aprecia

altera-

reflujo vesicoureteral y dilataciédn.



DISCUSION

Por las caracteristicas clinicas. los antecedentes familiares y los
resultados de los estudics realizados. pensamos que el caso gue presentamos
pudiera tratarse de un sindrome EEC atipico. con la ausencia de uno de los
3 gignos que forman la triada que lo caracteriza: la ectrodactilia. y por
las alteraciones tipicas del tracto urinario. lo consideramos un aporte a
la nueva denominacién del sindrome EEC-UT.

Con este criterio apoyamos la idea de gue esta afeccidn presentz un
patrén de herencia autoadmico dominante, pues nuestro caso tiene antece-
dentes de manifestaciocnes de displasia ectodérmica en familiares por wvia
paterna, ¥y 8e demuestra también la expresividad variable del gen gue lo
produce.

En la literatura médica revisada se han encontrado casos similares. cuya
caracterizacidn 6?51.5%?%1 dificil. llevando incluso al planteamiento de
nueves sindromes entre los cualese =e incluye el sindrome DEF
{displasia ectcdérmica, Fante Lebisle et/ /ou Palatine). descrito en un
caso aislado, cuya legitimidad fue discutida en faver del sindrome EEC.

Entre los sgindromes gque presentan manifestaciones de displasia
ectodérmica con hendiduras orofaciales o zin éstas, descartamosz en nuestro
casc: el sindrome LADD (LAcrimo-Auriculo-Dento-Digital). pues faitan las
alteraciones auriculares. auditivas vy digitales tipicas en el paciente ¥y
familigres: el sindrome AEC (Ankyloblepharcn-Ectodermal Dysplasia-Clef-
ting). vya gque no estd presente el anguileobléfaron: el sindrome de Rapp
Hodgkin, pues en nuestro casc se ha evidenciado la sudacidn y no hay epi-
sodios de hipertermia o similares y el sindrome de Roselli-Gulienetti (dis-
plasia ectodérmica. 1ndiu2leporina, paladar hendido, defectos de mancs ¥y
pies y retraso mental). va gue aungue es dificil evaluar aln en nuestro
paciente el retrasc mental: a causa de su corta edad. su desarrclle psico-
motor hasta el momento es normal ¥y ademas presenta sclamente 2 de las ca-
racteristicas de este gindrome cuyo patrdén de herencia es autosdmico
recesive, por lo gue es poco probable la wvariabilidad en su expresion
fenotipica.

Si comparamos las caracteristicas clinicas del caso que se presenta. con
los casos atipicos descritos por Kister y con los hallazgos tipicos del
gindrome EEC resumidos en el Catalogo de Smith de 1982, vemos que existe
una c¢oincidencia del 60 % con los casos tipicos y del 66 % con los casos
atipicos similares al gue sometemos a discusidn (tabla).

CONCLUSIONES

Por todo lo anterior sugerimos el diagnéstico de Sindrome EEC. some-
tiendo el cazo a la consideracidn de otros investigadores en este campo.
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TABLA. Resumen de los hallazgos clinicos tipicos
del sindrome EEC, comparacién con el caso
presentado y otros casos atipicos*

Caracteristicas Casos atipicos® Caso reportado
tipicas® 1 2 3 4 65 J.C.G.
Piel fina y clara T r*rr 1 -
Moderada hiperque-

ratosis T ?T T T 2 -
Tetillas hipoplasicas T T r T 1 *
Felo claro y disperso * o+ +* *
Anodontia parcial + & = & = *
Microdontia - = = & = ?
Caries - = & & = 7
Ojos azules - = + % = .
Fotofobia - = & 4 = +
Blefarofimonis T Y TTY *
Atresia del conducto

lacrimonasal * = & » = *
Blefaritis * = 2 = @ +
Dacriocistitis T T 207 +
Labio leporinec + & 0+ = @ .
Paladar hendido + + * = & -
Hipoplasia maxilar = = = & = +
Hipoplasia malar Tt *r ¢ -
Defecto del eje medio

de la mano - = = = = -
Defecto del eje medio

del pie - e £
Sindactilia - = = & = -
Ectrodactilia - = = = o= -
Displasia de las ufias + & = & = -
Herencia autosdmica

dominante * + o+ o+ *

* Yer referencias bibliogrAficas 6 y 18.

This paper deals with the case of a nine month-old boy, who presents pale-
ness of the fundus of eye. dacryocystitis due to stenosis of the nasolacri-
mal duct, little pigmented skin. light and scanty hair. cleft lip and
alterations of the urinary tract. A family study is carried out and charac-
teristics suggesting ectodermal dysplasia are found. therefore. the diagno-
sis of EEC syndrome (Ectrodactyly. Ectodermal Dysplasia. Clefting) is pro-

posed.
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RESUME

Il ='agid d'un patient du sexe masculin. Agh de 9 mois. qui montre péleur
du fond d'cell, dacryccystite due & sténose du conduit lacrimo-nasal. peau
faiblement pigmentée, dea cheveux clairsemés. bec-de-lidvre et des
altérations du tractus wurinaire. On étudie la famille du malade et on
détecte des caractéristiques qui suggérent une dysplasie ectodermique.
Aussi a-t-on proposé le diagnostic de syndrome EEC (Ectrodactyly. Ectoder-

mal Dysplasia., Clefting).
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