Los controles ulteriores de glicemia son adecuados, posterior al
inicio de la alimentacion, cifras tensionales adecuadas, con
hiperpigmentacion secundaria al hiperandrogenismo, como parte
de la HSC, los examenes complementarios: (Tabla 1).

Tabla 1: EXAMENES COMPLEMENTARIOS

TABLA 1: EXAMENES COMPLEMENTARIOS

VALOR VALORES DE REFERENCIA

Cortisol am 3.8 5—25ug/100mL
Testosterona total 61 2,62-15,93 ng/mL
Potasio 4.46 3.5-5.5mEq/dL
Sodio 138.5 135-145mmol/dL
17 hidroxiprogesterona 5.98 0.13-1.06ng/mL
DHEAS - 1.42 1.7-3.6 ug/mL
dehidroepiandrosterona
Androstenediona delta-4 29 0.4-3.5ng/mL

Ecocardiograma Leve hipertrofia del septum interventricular que no afecta al flujo y

ductos de 2mm con flujo de izquierda a derecha.

Eco inguinal Testiculo derecho en canal inguinal, morfologia normal.

Concluyendo que éste neonato presenta una 17 OH progesterona
elevada, cortisol bajo, DHEAS baja, testosterona elevada, confirmando la
sospecha clinica de una Hiperplasia suprarrenal congénita no clasica, con
hiperpigmentacion, secundaria al déficit probable de 3 beta-hidroxilasa no
perdedora de sal, por déficit parcial, descartando falsos positivos de 17
OH progesterona por no ser un paciente pretérmino ni de peso bajo.

Se inicia tratamiento con hidrocortisona via oral 10mg/m2 de superficie
corporal/dia, en dos dosis, y se mantienen controles permanentes cada 7
dias en la fase inicial.

DISCUSION

La tasa de mortalidad en pacientes con HSC con pérdida de sal no
detectados esta entre el 4% y 10% en paises industrializados, los nifios
identificados precozmente tienen menos casos de hiponatremia severa.
En HSC independientemente de que sea clésica o no, hay reporte de
problemas de aprendizaje posteriores, sobre todo cuando se asocian a
crisis perdedoras de sal.

La HSC incluye un amplio grupo de patologias, cada una determinada por
una afeccion enziméatica distinta y por grados diferentes de penetrancia. El
déficit de 11-B-hidroxilasa: P450c11, es la segunda forma mas frecuente
de HSC y supone el 3-5%, con un déficit de cortisol y un aumento de los
niveles plasmaticos 11-desoxicortisol y de 11-desoxicorticosterona, con
acumulacion de 171-desoxicorticosterona y de sus metabolitos con
actividad mineralo-corticoide, por lo que habitualmente no cursa con
pérdida salina y sf tendencia a la hipertension por alteracion del eje
renina-angiotensina, similar a nuestro paciente.

El diagnastico precoz favorece un tratamiento adecuado y mejor prondsti-
co, basado en la terapia de reemplazo hormonal con glucocorticoides,
para generar un efecto principal en la sintesis de ACTH y su estimulo a
nivel adrenal. Es menos complejo el diagndstico de las formas clasicas.

Es importante, destacar el andlisis costo-beneficio del tamizaje neonatal
para la HSC, especialmente en los hombres, disminuyendo la morbilidad
y favoreciendo la esperanza de vida, con el diagndstico y tratamiento
precoces. Es prioritario reducir la morbilidad y mortalidad causada por las
crisis de pérdida de sal, con una sospecha clinica y un diagnostico
oportuno.

La recomendacion es realizar el tamizaje neonatal oportuno, después de
los 3 dias y antes de los 5 dias para disminuir el nimero de falsos
positivos por la elevacion fisiolégica neonatal de 17-OHP, estandarizar la

técnica de tamizaje, con un valor de corte establecido, con programas de
control de calidad intemos y externos; se sugiere que el resultado del
tamizaje de 17-OHP se obtenga en los primeros 7 a 10 dias de vida, con
la finalidad de optimizar la prueba diagndstica y evitar el riesgo de crisis
adrenal en caso de HSC perdedora de sal. Para mejorar el valor predictivo
positivo del tamizaje neonatal, se ha modificado el punto del corte de
acuerdo a peso y edad gestacional, con una confirmacién con toma de
una segunda muestra, la cromatograffa liquida con espectrometria de
masas Yy el tamizaje genético. Hay que considerar que un tamizaje negati-
vo con antecedente de uso de esteroide en etapa prenatal, requiere que
el estudio se repita.

El tratamiento debe incluir monitorizacion de la densidad mineral dsea,
sobre todo con dosis de cortisol >20mg/m2/dia, monitorizacion por el
tratamiento glucocorticoide y riesgo de sindrome de Cushing iatrogénico.
Descartar incrementos del IMC (indice de masa corporal) con mayor
riesgo de trastornos metabdlicos, por lo que se recomienda cambios en
el estilo de vida en forma temprana, cuando se asocia a sobrepeso u
obesidad.

La HSC es una entidad de gran variabilidad clinica y paraclinica que exige
un amplio conocimiento en cuanto a la forma de presentacion, diagndsti-
co y manejo, para realizar un diagndstico oportuno, seguimiento regular,
intervenciones tempranas en el estilo de vida, valoracion de la salud dsea,
ecograffa gonadal y manejo psicolégico.
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RESUMEN

Presentamos el caso de un neonato sin antecedentes familiares ni prenatales de importancia, con peso bajo para la edad, fascies enveje-
cida, puente nasal ancho, hipotricosis, piel descamativa, apergaminada, seca y hepatomegalia, aparente hipohidrosis con episodios de
hipertermia, fenotipo compatible con displasia ectodérmica hipohidrdtica, por alteraciones en la diferenciacion y desarrollo de estructuras
ectodérmicas: piel, pelo, dientes y glandulas sudoriparas, alteracion en las sefiales entre ectodermo y mesénguima, ademas de mayor
riesgo de desarrollar alteraciones inmunoldgicas y en la supresion de tumores. Este paciente requiere cuidados dérmicos vy evitar la
hipertemia que puede ocasionar un dano cerebral fatal, tratamiento dental precoz para restaurar la funcion, monitoreo permanente de
funcion auditiva y oftélmica, consejo genético a la familia; y al asociarse con inmunodeficiencia puede requerir terapias de restitucion
inmune, tratamientos agresivos de las infecciones asociadas y/o un trasplante de células madre hematopoyéticas, segun la evolucion
clinica.

PALABRAS CLAVES: displasia ectodérmica, hipotricosis, hipohidrosis, hipertermia, inmunodeficiencia.

ABSTRACT

This is the case of a newborn without family history of important diseases, with low weight for age, aged fascies, broad nasal bridge, hypotri-
chosis, desquamative skin, parchment, dry and hepatomegaly, apparent hypohidrosis with episodes of hyperthermia, phenotype compati-
ble with dysplasia ectodermic hypohydrotic, by alterations in the differentiation and development of ectodermal structures: skin, hair, teeth
and sweat glands, alteration in the signals between ectoderm and mesenchyme, as well as a greater risk of developing immunological
alterations and tumor suppression. This patient requires dermal care and avoids the hyperthermia that can cause fatal brain damage, early
dental treatment to restore function, permanent monitoring of auditory and ophthalmic function, genetic counseling to the family, and to
associate with immunodeficiency, probably, requires therapies of immune restitution, aggressive treatments of associated infections and /
or a transplant of hematopoietic stem cells, according to the clinical evolution.

KEYWORDS: ectodermal dysplasia, hypotrichosis, hypohidrosis, hyperthermia, immunodeficiency.

INTRODUCCION

Las displasias ectodérmicas son un grupo poco frecuente de
patologias, alrededor de 200 entidades genéticas diferentes, carac-
terizadas por alteraciones en al menos dos estructuras derivadas del
ectodermo. La displasia ectodérmica hipohidrética (DEH) es la mas
comun y presenta, en la mayoria de los casos, un patron de heren-
cia ligado al X, se debe a mutaciones en el gen EDA localizado en
Xg12-13, tiene un patron de herencia autosomica dominante
causada por mutaciones en el gen EDAR, cuyo locus se encuentra
en 2g12.3, y la autosdmica recesiva, por el gen EDARADD, localiza-
do en 1g42-g43.

La displasia ectodérmica se produce por alteracion en estructuras
derivadas del ectodermo, hay 2 grupos: uno caracterizado por
aplasia o hipoplasia de derivados ectodérmicos, que fracasan en su
desarrollo y diferenciacion por ausencia de sefales reciprocas entre
ectodermo y mesénquima, y otro con queratodermia palmo-plantar,
con alteracion de otros epitelios altamente especializados vy
mutacion en genes que regulan la produccion de queratina y en
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genes supresores de tumores. Hay alteraciones de epidermis vy
anexos, mutaciones en genes de la via ectodisplasina que codifica
el factor de necrosis tumoral.

La displasia ectodérmica variante hipohidrética (DEH) es un trastorno
genético del desarrollo del ectodermo caracterizado por la malfor-
macion de estructuras ectodérmicas (piel, pelo, dientes y glandulas
sudoriparas). Incluye tres subtipos: el sindrome de Christ-Sie-
mens-Touraine (CST) (subtipo ligado al cromosoma X), la DEH
autosémica recesiva y autosémica dominante, asf como un cuarto
tipo poco frecuente con inmunodeficiencia asociada.

EPIDEMIOLOGIA
Tiene una prevalencia 1/15.000, el sindrome CST es el subtipo méas
frecuente (80%) con una incidencia de 1/50.000 a 1/100.000.

DESCRIPCION CLINICA

Presenta una triada: hipotricosis, hipodoncia e hipohidrosis, por
ausencia de glandulas sudoriparas hay intolerancia al calor e
hipertermia recurrente potencialmente mortal, se describe en la
tabla 1.
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TABLA 1: SIGNOS CLINICOS DISPLASIA ECTODERMICA
HIPODONCIA HIPOTRICOSIS HIPOHIDROSIS

®  Menorniimero de dientes, o  Escasez de cuero cabelludoy e  Capacidad reducida para sudar

agenesias completas. vello corporal. en respuesta al calor,
*  Hipodoncias, oligodoncias e  Cabello fragil episodios de hipertermia.
*  Amelogénesis imperfecta
e Dientes conoides y/o

microdoncia
e  Taurodoncia

PIEL BOCA Y VIA AEREA CARA

*  Fina, secay eczematosa *  Xeroftalmia e  Frente prominente cejas y

con hiperqueratosis e Sequedad nasofaringea y pestafias ralas y finas

localizada sintomas similares a un Arrugas infraoculares

asma Hiperpigmentacion periorbital
®  Xerostomia Nariz en silla de montar

Hipoplasia de la mandibula.

ANEXOS DE PIEL OTROS
e Distrofia ungueal e  Hipotiroidismo e Inmunodepresion
e Hipoacusia, vision e Complicaciones oftdlmicas, e Mayor frecuencia de tumores
deficiente enteropatia e infecciones
del tracto respiratorio
causados por disquinesia
ciliar
ETIOLOGIA

Causada por mutaciones en genes de la via ectodisplasina/NF-kB,
necesarios para el desarrollo de estructuras ectodermicas, gen
EDA (Xg12-g13.1), que codifica el factor de necrosis tumoral, y/o
mutaciones en IKBKG (Xg28) originan la HED con inmunodeficien-
cia.

DIAGNOSTICO

Se establece por fenotipo sugestivo, diversos episodios hipertérmi-
Cos, retraso en la erupcion dental, ausencia de glandulas sudoripa-
ras, establecido por biopsia cutanea, microscopia confocal, o
visualizacion de huellas digitales de pies/manos.

Diagnéstico diferencial: incluye otros tipos de displasias como la
odonto-onico-dérmica, ciertas formas de ictiosis y progeria. Otros
tipos de displasias:

1. Sindrome de diente y ufia de Witkop (OMIM 189500).
2. Sindrome trico-dento-dseo (OMIM 190320).

3. Displasia con inmunodeficiencia (HED-ID; OMIM 300291) con
alteraciones en el gen que codifica el modulador esencial del factor
nuclear proteico kappa-B (NF-kappa-B).

4. Displasia ectodérmica, anhidrotica, con inmunodeficiencia de
células T (OMIM 612132).

CASO CLINICO

Presentamos el caso de un neonato de una madre de 19 anos,
padre 20 anos, ecuatorianos, No consanguinidad, primigesta, sin
antecedentes familiares de importancia, madre con dientes
conicos, sin otras alteraciones, refiere dientes similares en tio
matemo. Cursa embarazo sin complicaciones, al nacimiento Apgar
9-9, 41 semanas, peso 2335g, restriccion intrauterina simétrica,
fascies envejecida, puente nasal ancho, escaso cabello, ausencia
de cejas y pestanas, piel descamativa, apergaminada, seca y
hepatomegalia, durante la observacion permanece en cuna
corriente con episodios de hipertermia, sin factores de riesgo para
sepsis, con examenes complementarios negativos para infeccion.
Ecocardiograma normal, normotension pulmonar (PAP 24mmHg),
eco: higado aumentado de tamano (55mm), ecoestructura homo-
génea, sin lesiones ocupantes ni dilatacion de vias biliares, perfil
lipidico normal, funcion hepatica y renal conservadas, tamizaje
auditivo normal.

Este paciente requiere cuidados dérmicos, Ilubricacion de piel,
controles periddicos de peso y talla, mantener lubricacion de
mucosas, evitar la hipertemia que puede ocasionar un dano
cerebral fatal, tratamiento precoz dental para restaurar la funcion y
colocacion de implantes dentales, monitoreo permanente de
funcion auditiva y oftaimica, consejo genético a la familia.

Ademas, vigilancia con marcadores tumorales y al asociarse con
inmunodeficiencia puede requerir terapias de restitucion inmune,
tratamientos agresivos de las infecciones asociadas y/o un
trasplante de células madre hematopoyéticas, segun su evolucion
clinica.
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