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Se presenta un paciente con displasia ectodérmica anhidrética ligada
al cromosoma X 'y su madre.  los cuales’ fueron estudindos. 'y me les de-
termind la forma de expresidn de/la enferwedad en ambos v law ' altera-
ciones 'clinicas presentes en el nifo. La hipohidrosis e hipbtricosis,
plel 'weca,"escasa salivaclidn, rondquera’ e “hipoplasia | 'de’ Lo pezones
fuercon  loas signos'propios de la enfermedad detectados en el paciente.
Iofeccion respiratoris alta fue la afeccidn asociada en nusstro caso.
La''madre presenta ausencis de todos los dientes permanentes. La siida-
cidn fue 'escasa en el paclente estudiado y mis o ments normal en la
madre. La biopsia de piel demostrd ausencia de glandulas sudoriparass 'y
sus conductos.

INTRODUCCION

Las displasias ectodérmicas son un amplio y heterogéneo grupo de alte-
raciones. La mas comin de todad., es la llamada displasis ectodérmica
anhidrética Ilundt 51 cromogoma C (DEA lig. X) o sindrome de Christ-
Siemens-Touraine.  Es una anomalia hereditaris del dessrrollo. caracteri-
zada por aplasia o hipoplasia de las gliandulas sudoriparas acrinas,
sebédceas ¥y mucosas. de las estructuras pilosas y los elementes dentarios.
Sus principales rasgos distintivos son hipohidrosis., hipotricosis. anodon-
tia o hipodontia y las caracteristicas fi:gﬂbﬂicnl. En nuestro pails se har
reportado pocos casos menores de & meses.

* Residente de 2do afio en Pediafria. Hospital Pedidtrico Docente “Cen-
tro Habana®. Instructor de Pediatria de la Facultad General "Calixto
Garcia®.

** Especialista de II Gradc en Pediatria. Asistente de Pediatria del
Instituto Superior de Ciencias Médicas de La Habana de la Facultad
General "Calixto Garcia”®.



Solamente loa wvarones mueatran serios problemas :uuimﬁ'? ¥y las hem-
bras sdlo presentan alguncs signos de grado variable. Para el paciente mas-
culino, el dafo principal en la infancia es el deterioroc cerebral y la
muerte. a causa de la hipertermia. Los rasgos clinicos distintivos son
tipicos en 1la i?isncil. pero el diagnéstico puede errar facilmente en el
periodo neonatal.

El objetivo de eate informe es llamar la atencién en los servicios de
Pediatria sobre las causas de sindrome febril prolongado en el recién
nacido y lactante y reconocer las manifestacicnes clinicas de la DEA lig. X
¥ Su expresidn en un paciente y su madre.

MATERIAL Y METODO

Se estudid un paciente de 3 meses de edad que presentaba la mayoria de
las manifestaciones clinicas propuestas por Freire-Maia y Pinheiro, 1980,
Gorlin y Pendborg. 1964 (anexo). asociada sl cromosoma X y au madre. que
exhibia manifestaciones heterocigéticas. El paciente fue ingresado y estu-
diado y sus padres fueron examinados clinicamente y les fueron realizados
diversos exdmenes de diagndstico. Entre éstos. cultivos de secreciones sa-
livares y nasofaringeas. hemocultivos en medic agar chocolate. electrélitos
en sudor y biopaia de piel.

Se¢e les realizd el patrdn genético familiar. Posteriormente se efectio la
revisién bibliografica.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente 1.G.F.. de 3 meses de edad. sexo masculino. de la raza blanca.
Ingresa con el diagndatico de sindrome febril prolongade.

Historia de la enfermedad actual. Paciente que desde los 16 dias de edad
comenzd a presentar fiebre de 38 *C por las tardes. sin causa aparente
¥ sin acompafarse de otros sintomas. Recibié diferentes tratamientos con
antibidticos. pero el cuadro febril permanecid ain variaciones.

En el momento del ingreso se constata temperatura de 38,5 *C Y manifes-
taciones respiratorias altas.

Datos poaitivos al examen fisico. Se encontrd: piel seca, cabello muy
escaso y ausencia de cejas y pestanas. ausencia de sudacién. pelo ralo,
hiperpigmentacién alrededor de los ojos. micrognatia con doble mentén.
surco simianc en mano izquierda. hélix sobreenrolada., orejas despegadas,
escroto hinchado y obstruccién nesal con secrecién verdosa (figuras 1 y 2).

Antecedentes familiares. Se recogen como antecedentes que la madre y la
abuela materna presentan poco desarrollo del pelo. pérdida de la cola de
las cejas., pestafias muy cortas y escasas, pobre sudacién y ausencia de ele-
mentos dentarios (figura 3).

Lo obtenido en el examen fisico y en loa antecedentes del paciente nos
orientaron a investigar si el nino padecia de una DEA., por lo cual sa le
realizaron diferentes estudios orientados a este diagndstico. Se encontrd
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FIGURAR 1. S5e aprecia la
pobreza del cabello, asi
como las pestafias y ce-
jas., con implantacidn ba-
ja de pabellones auricu-
lares y labios pulposos.

FIGURA 2. Se observa 1la
hiperpigmentacién alrede-
dor de los ojos, microg-
natia con doble mentdn. vy
las orejas despegadas.



FIGURA 3. Se destaca la
pérdida de la cola de las
cejas y la ausencia de
dientes.

una anemia normocitica hipocrdmica. una disminucién marcada de 1la IgA.
ausencia de sudacién para el estudio de electrélitos: en el estudio
radiografico del maxilar se halld la ausencia de génesis dentarios y en la
biopsia de piel ausencia de gléndulas sudoriparas y sebiceas. el resto de
los eximenes complementarios fueron negativos.

En la evolucidn de este paciente predomind el cuadro febril y las mani-
festaciones respiratorise altas; moatraba un buen estado general, estado
nutricional conservado y desarrollo psicomotor adecuado.

DISCUSION

Las manifestacionea comunes de las DE son el resultado de las anormali-
dades de los tejidos de origen ectodérmico. originados por el desarrcllo
inadecuado en los estadios embriolégicos.

Freire-Meia ~ clasificé las DE ¥ las condiciones clinicas de las mismas
hasta 100 (Pineiro et al.. 1983). Aunque la disminucién de la sudacidn es
uno de los mignos constantes en muchas de estas alteraciones. hay que dife-
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renciar le DEA por otros aspectos. La incidencia de DEA ligada al cromo-
soma X en 1/100 000. Airenna, 1981, reportd 11 varones de familias con
DEA 1lig. X. Han =ido reportados desde Escandinavia por Samuelson, 1970,
Hervald, 1955, desde muchos palses europeos y desde EE.UU.. desde Japdn
Hakata et al.. 1980 v desde Suramérica Pinheiro y Freire-Maia. 1979; Pin-
heiro,1981: Freire-Maia y Pinheiro. 1980.

El problema en el diagnéstico diferencial se encuentra en la distincidn
de la forme autosdmica recesiva de la DER de la forma ligada al cromosoma
X. La primeriaea consideradamente menos frecuente que la forma ligada al
cromosoma X.

Loz hallazges clinicos son muy similares en ambas condiciones, pero se
diferencian en el modo de interaccién. la DER autosdmica recesiva afecta
tante a hembras como a varones y los elementos heterocigdticos no muestran
manifestaciones clinicas. El patrén genético familiar es entonces sumamente
importante para reconocer las DEA lig. X ¥ clinicamente por el examen de la
distincién de los heterocigoticos y de la secrecidn del sudor. o

Los signos v sintomas presentes en el nino de nuestro estudio se corres-
ponden perfectamente con la mayorla de los casos reportados. Entre los
principales y mas comunes se encuentra el sindrome febril prolongado y las
infecciones respiratorias gue mostraba nuestro paciente.

La madre de nuestro estudio exhibid ausencia total de denticidn perma-
nente, lo cual es rarc en la poblacidn genera}zegro reportade en el 60 % de
los enfermos heterocigétices con DEA lig. X.

La ausencia de sudacién de nuestro casc y la pobre sudacidén de la madre
ayudan a corroborar el diagndstico. Varios estudios muestran que la secre-
cion pobre de sudor puede variar en diferentes regiones de la piel. En la
ortodoncia el proceso de desarrollo del maxilar superior y la mandibula se
encuentra afectado. Consecuentemente esto dificulta el desarrollo adecuado
de la denticidn.

Estos pacientes necesitan proteccién dental en cada caso y la mayoria de
las veces no resuelven producto del crecimiento. Nuestro paciente presen-
taba salivacién muy escasa, motivo por el cual la flora en la mucosa oral y
faringe se encontraba alterada al aislar Streptococo y hemolitico del grupe
A. La electroforesis de proteinas mostraba descansoc sobre todo de IghA., con-
siderada importante por la proteccién de la mucosa. Los resultados del cal-
cio sérico fosfato y el total de proteinas fueron normalea. asl como la
fosfatasa alcalina.

Estoe resultados suelen verse relacionadog con 1 sindrome y suelen aso-
ciarse con la reduccién de la concentracién de hormona paratiroidea. la gque
ge invoca al involucrar al mecanismo patogénico.

El estudio de los cromosomas en &l paciente ¥y madre fue normal. En la
muestra HGM de Peter Cook. citado per AlsoderhSlm  se reportd una nifia con
X/g translocacidén y DEA lig. X por Peter Coma; &1 sugirié que la alteracidn
as encuentra- al nivel del I?Eqi Xql2 (Gerald y Broun. 1974). No obstante.
esto no ha sido confirmado.
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ANEXO
SIGNOS CLINICOS EN LOS PACIENTES

A) Principales signos:
= Hipohidrosis.
- Pelo ralo.
- Pelos de las cejas y pestanas escaso o ausente.
= No velle en el cuerpo.
- Anomallas dentales.
- Alteraciones de la fisonomia:
. frente prominente.
. anomalias de occipucio.
. labios pulposos. etcétera.

B) Otros:
- Piel seca.
- Infecciones respiratorias repetidas.
= Reduccidén de secrecidn salival.
- Pigmentacidn alrededor de los ojos.
= Reduccién de lAgrimas.
- Alergia.
- Disfagia.

SUMMARY

This paper deals with the study of a case of anhidrotic ectodermal dyspla-
gia linked to chromosome X presents in a child and his mother. Form of ?ia-
ease expression was determined in both. as well as clinical alterations
occurring in the child. Hypohidrosis and hypotrichosis, dry skin. scanty
galivation. hoarseness and hypoplasia of the nipples were the signs of dis-
ease detected. Upper respiratory infection was the associated affection in
our case. The mother present absence of all permanent teeth. Sweat‘ was
scanty in the child and more or less normal in the mother. The skin biopsy
demonatrated absence of sweat glands and their ducts.

RESUME

Il s'agit d'un patient porteur d'une dysplasie ectodermigue anhidrotigue
li¢e au chromosome X. L& malade et 8a mére ont &té étudiés et on a
déterminé la forme d'expression de la maladie chez lea deux et les
altérations cliniques chez 1'enfant. L'hypohidrose et 1'hypotrichose, la
sécheresse de la peau. une pauvre salivation. 1'enrouement et 1°hypoplasie
des mamelons ont &té les signes propres de la maladie observés chez le
patient. L'infection respiratcire haute a &té l'affection associée dans ce
cas. La mére présente une absence de toutea les dents permanentes. La suda-
tion a é&té pauvre chez le malade &tudié et & peu prés normale chez la mére.
La biopsie de la peau a montré 1l'absence de glandes sudoriparea et de leurs
conduits.

9



REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1.

10.

11.

12.

13.

14.

15,

16,

AIRONNE, B.: =X-linker hypohidrotis ectodernal dysplassia in Finland. A
clinical. radiographic and genetic study. Pro Finn Dent Sec 77. No. 6.
1981.

RENHEIRO. N.H.: Freire-Maia-Christ-Siemens Touraine syndrome. A clini-
cal and genetic analysis of a large Brazilidn kindred. 5. affected
females. II affected males. III Carrier detection. Am J Med Genet 4.
113-134, 1979.

BORBOLLA. L.: Displasia Ectodérmica Anhidrética hereditaria. Rev Cubana
Pediatr 35: 129-134, mar.-dic.., 1963.

ACOSTA TELLES. N.: Displasia Ectodérmica Anhidrética familiar. Informe
de 3 casos. Rev Cubana Pediatr 43: 559-565. nov.-dic.. 1971.

BLANCO RABASA. E.: Displasia ectodérmica. Informe de 3 casos. Rev Cubana
Pediatr 48: 215-222. mar.-abr.. 1976.

FREIRE-MALA. N.: Ectodermal Dysplasias revisited. Acta Genet Med 76 :
121-131, 1977.

sesssssss=seee] Heterogenity among ectodermal dysplasias. J Med Genet
l4: 234, 1977.

FREIRE-MAIA., N.: G.M. PINHEIRO: So-called "Anhidrotic ectodermal dis-
plagia™. Int J Dermatol 19. 455-456, 1980.

GORLIN, R.G.: J.J. PENDBORG: Adrenes of the Head and Neck. New York., Mc
Graw Hill., 1964. pp. 379-385.

KERR. C.B.: R.5. WELLS: M.B. COOPER: Gene affect in carriers of anhi-
drotic ectodermal dysplasia. J Med Genet 3: 169-176. 1966.

HARVALD, P.: Ectodermal dysplasia of anodriti Nov. tanalaigenforen tid.
65: 141-148,1956.

NA KATA N.H. ET AL.: Genetic. 5tudy of anodontia en X - linked hypohi-
drotic ectodermal dysplasia. Am J Bum Genetic 32: 908-519. 1980.
PASSARGE. E.: C.T. NUSUA: W.H. SEHBERT: Anhidrotic extodermal dysplasia
as autoscniol recessive tract in an imbred kindred. Humangenetic 3:
181-185. 1966.

GERARL, F.A.: J.A. BROWN: Report of the committee in the genetic consti-
tutive of the X chromosome, Cytogenet, Colle, Genet 13 (1): 1974.
Expression of X linked hypohidrotic ectodermal dysplasia in six males
and in their mothers. Clin Gen 28: 136-144. 1985,

MILLER., ©O.J.: F.6004 fellow. Report of the Commitee on the genetic
conatitution of the X and ¥ chromosomes. Human Genet. Mapping Cytoge-
netic Cell Genet: 37: 176-204. 1984.

Recibido: 2 de septiembre de 1988. Aprobado: 7 de octubre de 1988.
Dr. Vicente Martinez CArdenas. Hospital Pediadtrico Docente "Centro Habana".
Calle Benjumeda y Morales. municipio Centro Habana, Cuba.

923



