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RESUMEN
El sindrome de Christ-Siemens-Touraine o displasia ectodérmica

hipohidrética es un sindrome congénito heredo familiar raro, que afecta
en el 90 % de los casos a los varones. Se presenté el caso de un paciente
masculino de 44 anos de edad, trabajador por cuenta propia, atendido en
marzo del 2019 en el servicio de Dermatologia de la provincia de Villa
Clara, Cuba, por mostrar piel seca, diminucién del bello corporal y escaso
sudor incluso cuando realizaba ejercicios fisicos intensos. Estos
sintomas fueron referidos desde los 10 afios de edad aproximadamente.
Se plantea diagnéstico de una displasia ectodérmica hipohidrética, que
se confirmé por biopsia cutdnea. Lo interesante del caso radica en la
importancia de conocer las caracteristicas clinicas de esta entidad, para
lograr un diagnoéstico de certeza desde la edad pediatrica y evitar
complicaciones e inadecuadas terapéuticas en el adulto.

Palabras clave: displasia ectodérmica hipohidrética; sindrome
heredofamiliar; xerosis cutis.
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ABSTRACT
Christ-Siemens-Touraine syndrome or hypohidrotic ectodermal dysplasia is

a rare familial inherited congenital syndrome, which affects males in 90% of
cases. The case of a 44-year-old male patient was reported. He is self-
employed, treated in March 2019 at the Dermatology service of Villa Clara
province, Cuba, for showing dry skin, decreased body hair and scant
sweating, even when intense physical exercising. These symptoms were
reported from approximately 10 years of age. A diagnosis of hypohidrotic
ectodermal dysplasia was proposed, which was confirmed by skin biopsy.
The interesting fact of this case lies in the importance of knowing the clinical
characteristics of this entity, in order to achieve a firm diagnosis from the
pediatric age to avoid complications and inadequate therapeutics in adults.
Keywords: hypohidrotic ectodermal dysplasia; hereditary familial syndrome;

Xerosis cutis.
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Introduccion
Las displasias ectodérmicas representan un trastorno genético

caracterizado por comprometer el desarrollo de dos o mas tejidos derivados
del ectodermo. La displasia ectodérmica hipohidrética (DEH) o sindrome de
Christ-Siemens-Touraine es la forma mas frecuente de esta dermatosis.
Otras terminologias usadas antiguamente fueron: sindrome de Fischer

Jacobsen-Clouston, distrofia familiar de los cabellos y ufias, anhidrosis
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asociada con anodoncia, distrofia ectodérmica hereditaria y defecto
ectodérmico hereditario.®

Aunque desde 1848 se han encontrado en la literatura reportes de displasia
ectodérmica y mas adelante, en 1875 de Charles Darwin, fue en 1929 cuando
se hizo la primera descripcién y clasificacién de las displasias en dos grupos:
hidrotica e hipohidrética. Luego se divide la displasia ectodérmica en tres
tipos, segun su etiologia y compromiso de cabello, ufias y dientes. En 1994 se
clasificaron las displasias ectodérmicas en 154 sindromes y 11 subgrupos
segun la afectacidn clinica. Se estimo su frecuencia en alrededor de 7 casos
por cada 100 000 recién nacidos, sin predominio de raza. Actualmente se
describen cerca de 192 variantes clinicas de DEH.(-2

En cuanto a los aspectos de malignidad, se pueden clasificar en tres grupos:
no malignas, premalignas y malignas. Seqgun esta clasificacién, las displasias
no malignas constituyen la gran mayoria de ellas, desde las mas simples
hasta las mas complejas como los sindromes de displasias y
malformaciones. La DEH presenta una tasa de mortalidad infantil entre el 2
% y el 20 %, en dependencia de la precocidad del diagnostico y de los
protocolos de tratamiento en cada institucién de salud.®

Clinicamente se caracteriza por la triada: hipohidrosis, oligodoncia e
hipotricosis, las cuales predominan en un elevado porcentaje dentro de las
manifestaciones cutaneas la xerosis cutis. También pueden presentarse
afectaciones visuales, otorrinolaringolégicas, desérdenes alérgicos e
infecciones respiratorias. El diagnéstico positivo se realiza por el conjunto
de manifestaciones fenotipicas presentes desde la infancia y se confirma por
estudios genéticos personales y familiares.*5

En ocasiones es necesario realizar biopsia cutanea para su diagnostico

definitivo, sobre todo, en el adulto con sospecha de esta entidad.®
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El diagnostico diferencial se debe realizar con diversas dermatosis que
cursan con fenotipos similares, principalmente con la aplasia cutis
congénita.®7?

El manejo de la DEH es multidisciplinario por el amplio espectro clinico que
presenta. En la actualidad no hay un tratamiento curativo, por lo que cada
paciente es tratado en dependencia de la afectaciéon clinica y posibles
complicaciones, e implica a diferentes especialidades dentro de las cuales la
Dermatologia juega un papel fundamental.®) En Cuba se reportan solo 22
casos en edad pediatrica en la literatura médica y 4 pacientes adultos. En
Villa Clara no existen registros de pacientes con DEH.©®

El objetivo de presentar este caso fue lograr un diagnoéstico de certeza desde
la edad pediatrica y evitar complicaciones e inadecuadas terapéuticas en el

adulto.

Presentacion del caso

Se presenta un paciente masculino, de 44 anios de edad, trabajador por cuenta
propia, natural de Cifuentes, Villa Clara, Cuba, con antecedentes patolégicos
personales (APP) de hipertensiéon arterial, que tiene tratamiento con
enalapril (tableta 20 mg) 1 tableta cada 12 h via oral y antecedentes
patoldgicos familiares (APF) de ambos padres fallecidos por complicaciones
de la diabetes mellitus. Fue valorado en marzo de 2019 por el servicio de
Dermatologia Provincial, con historial clinico que desde nifio su piel se
tornaba seca, empeoraba con el frio, y aunque realiza ejercicios fisicos
ocasionales su sudor es escaso. Ademas, su vello facial y corporal es muy
escaso y fino, al igual que el cuero cabelludo. Refiere que se corta el cabello

cada 6 meses porque apenas le crece, motivo por el cual habia sido valorado
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anteriormente por la consulta de Dermatologia, cuando se le realiz6 una
biopsia cutanea sin diagnéstico preciso.

Al examen fisico cutaneo se observé estado poiquilodérmico de la piel con
predominio en el tronco y extremidades superiores, con un moteado de areas
hipopigmentadas, con atrofia discreta y escamas finas a nivel de la zona

dorso lumbar y abdomen (figs. 1y 2).

Fig.1 - Lesiones hipopigmentadas, xerosis cutis marcada y parches moteados con

algunas escamas finas en regién dorso lumbar.

Fig. 2 - Marcada xerosis cutanea en el abdomen.
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Se constata, ademas, hipohidrosis e hipotricosis de las cejas, pestanas y

cuero cabelludo, este ultimo ademas quebradizo y deslustrado (fig. 3).

Fig. 3 - Hipotricosis de las cejas, y cuero cabelludo.

Se constaté distrofia ungueal de las ufias de los dedos de ambos pies. En
cavidad oral se apreci6 oligodoncia y malformaciones dentales. Al examen
otorrinolaringoldgico present6 disminucion de la capacidad auditiva en oido
1zquierdo, y al examen oftalmolégico marcada xeroftalmia.

Se discutié el caso en colectivo y se plante6é como diagndéstico probable una
displasia ectodérmica hipohidrética, el cual se confirmé en la biopsia

cutanea realizada.

Examenes complementarios:

Hemograma completo: Hb 13,4 g/L, Leucocitos 9,2/10°

Coagulograma: Plaquetas 350 000, Glicemia: 4,0 mmol/L,
Eritrosedimentacién: 12, VIH, VDRL y antigeno de superficie para hepatitis B
y C: negativos, LDH: 180 UI, Perfil hepatico y renal: normales. TSH, T3 y T4

normales.

Se concluyé el caso como una displasia ectodérmica hipohidroética, y se

inicié tratamiento con emolientes dos veces al dia, fotoproteccion y
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vitaminoterapia. Fue referido a las consultas de Genética Clinica,
Otorrinolaringologia, Oftalmologia y Odontologia para su manejo

multidisciplinario.

Discusion

La DEH es un sindrome de caracter congénito, heredo familiar que no
presenta un curso progresivo. El gen responsable de la DEH se situa en el
locus ql2-ql3 del cromosoma X, que consta de 12 axones, de los cuales ocho
son los encargados de codificar una proteina transmembrana (EDA-A)
involucrada en el desarrollo ectodérmico, cuyas mutaciones originan la
patologia que caracteriza dicha enfermedad. Es transmitido como un rasgo
recesivo ligado a X, que afecta en un 90 % de los casos a los varones. El resto
corresponde a mujeres portadoras.(9

Existen alrededor de 200 casos en la literatura mundial. E]l mayor porcentaje
reportado se encuentra en EE. UU,, Brasil y México.®

Entre los rasgos fisicos caracteristicos se puede encontrar la piel seca,
hipopigmentada y con gran tendencia a los eccemas. Ademas, la sudoraciéon
en estos pacientes esta afectada, por lo que se describe la hipertermia
secundaria a la incapacidad de termorregulacion, asi como xeroftalmia y
conjuntivitis secundarias a la escasa produccién de lagrimas. Existe un
aumento de la frecuencia de infecciones de las vias respiratorias superiores
(rinitis y otitis) e inflamacién.® Es caracteristico el cabello fino y seco,
incluso, alopecia. Ademas, se afectan las cejas y las pestanas, y todo el vello
corporal puede estar disminuido. En relaciéon con los dientes, se aprecia
subdesarrollo maxilar y prognatismo mandibular, lo que genera mala

oclusién dental y facies envejecida.*?
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Los dientes malformados o con forma de estaca son caracteristicos de esta
enfermedad. A temprana edad, se presenta una disminucién importante de
la densidad 6sea de los maxilares. La xerostomia, debida a la escasa
produccioén de saliva, implica en muchas ocasiones un aumento del riesgo de
desarrollar caries y otras infecciones dentales. Es importante destacar los
problemas asociados a una pobre ingestiéon nutricional, la cual puede

desencadenar anemia por déficit de hierro y otras alteraciones carenciales.(

El diagnoéstico se basa fundamentalmente en la sintomatologia y en el
estudio genético, siendo clave la disminucién o falta de sudoracién cuando
la temperatura corporal se eleva. También se puede realizar el diagnéstico
prenatal de forma invasiva (biopsia de piel fetal o estudio genético de
vellosidades coridénicas) o, no invasiva, mediante ultrasonografia
tridimensional que permite identificar las caracteristicas faciales a partir de
la semana 30 de gestacion.®”) Durante las primeras semanas de vida es
complicado reconocer la presencia de DEH en el recién nacido, y es
importante pensar en ella en los casos que presenten fiebre de origen
desconocido o hiperpirexia como diagnostico diferencial frente a la sepsis
neonatal, con los beneficios que esto conlleva en cuanto a la realizacién de
medidas diagndsticas y terapéuticas.

Dentro de los diagnésticos diferenciales, ademas de la aplasia cutis
congénita, se pueden citar los sindromes progéricos como el sindrome de
Werner, el de Rothmund-Thompson y el sindrome de Griselli. También se
reporta la disqueratosis congénita y la fiebre de origen desconocido.®)

El tratamiento que se reconoce en la literatura es exclusivamente
sintomatico y preventivo e incluye evitar ejercicios fisicos, mejorar las
condiciones de vida del paciente entre estas, tratar de mantenerse en climas
frescos, con proteccién visual, tomar medidas sintomaticas que mantengan

la hidratacién de piel y mucosas, asi como apoyar los cuidados de la piel con
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cremas hidratantes y protectores solares. El tratamiento debe ser

individualizado en dependencia de la gravedad del caso y la edad.®

Conclusiones

Aunque la displasia ectodérmica hipohidrética no es una dermatosis letal, es
importante conocer sus caracteristicas clinicas para lograr un diagnoéstico
de certeza desde la edad pediatrica y asi evitar complicaciones e

inadecuadas terapéuticas en el adulto.
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