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COMUNICACION DE CASOS
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Focal dermal hypoplasia
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RESUMEN

El sindrome de Goltz llamado también hipoplasia dérmica focal es una rara
dermatosis que fue definida por primera vez por Goltz en el afio 1962. Se la
considera una genodermatosis de presentacion esporadica (95% de los pacientes)
aunque se han reportado casos de transmision familiar. Compromete estructuras
derivadas del mesodermo y ectodermo con predominio en el sexo femenino
acompafada de herencia dominante ligada al cromosoma X. La mutacién en el gen
PORCN (locus Xp11.23) es letal en la mayoria de varones. La importancia de su
publicacion radica en su baja frecuencia y las manifestaciones clinicas
caracteristicas que ayudan al establecer el diagnéstico.
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ABSTRACT

Goltz syndrome, also called focal dermal hypoplasia, is a rare dermatosis that was
first defined by Goltz in 1962. It is considered a genodermatosis with sporadic
presentation (95% of patients) although familiar aggregation has been reported. It
compromises mesodermal and ectodermal structures, most frequently in female
patients, its inheritance mode is dominant X linked. The mutation in the PORCN
gene (locus Xpll.23) is lethal in the majority of males. The importance of its
publication lies in its low frequency and clinical characteristic that helps in
establishing the correct diagnosis.
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Caso clinico

Paciente femenina de 14 afos, procedente de la regién Sierra ecuatoriana, con
antecedente de retraso de crecimiento. Acude por presentar dermatosis diseminada,
congénita.

En la evaluacion clinica se encontr6 contorno facial triangular, lesiones atréficas
hipopigmentadas en rostro, neoformaciones periorales eritematosas, caries dentales

y orejas prominentes (Foto 1).
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En la piel de térax y extremidades se observaron maculas hipopigmetadas atroficas,
cribiformes que alternan con lesiones hiperpigmentadas siguiendo las lineas de
Blaschko con predominio en lado derecho (Foto 2), trastornos 6seos de los dedos,
algunas ufias de manos y pies hipoplasicas (Foto 3) y en region anogenital
neoformaciones verruciformes del color de la piel. Con los hallazgos descritos, se
decide efectuar una biopsia, con la sospecha de hipoplasia dérmica focal.

En el reporte histopatolégico se detalla piel con hiperqueratosis, hiperplasia irregular
de las redes de cresta epidérmica, con leve y focal hiperpigmentacion basal. La
dermis papilar muestra marcado edema, leve infiltrado de linfocitos y numerosos
vasos de pequeiio calibre dilatados y acompafiados por un incremento de
aditopositos hacia la dermis (Foto 4). Las radiografias de pies y manos muestran
mineralizacidbn O6sea disminuida y espacios articulares esclerdticos en pies. Se
realizd6 tomografia axial computada de craneo: normal, ultrasonografia pélvica y
tiroidea: normal. Cariotipo de linfocitos de sangre periférica: 46XX, hormona 17

hidroxiprogesterona, hormona adrenocorticotrofica y cortisol matutino normales.
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FOTO 1. Alteracion de la morfologia facial y dental.
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FOTO 2. Maculas hipopigmentadas cribiformes y atréficas que se
alternan con lesiones hiperpigmentadas que siguen las lineas de
Blaschko en el hemitérax derecho.
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FOTO 3. Trastornos 6seos de los dedos y ufias hipoplasicas.
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FOTO 4. Piel hiperqueratdésica con hiperplasia irregular de las crestas
epidérmicas acompafiadas de hiperpigmentacién basal focal leve. Dermis

papilar con leve infiltracion de linfocitos y dilatacibn de pequefios vasos
acompafados de un ascenso de adipocitos hacia la dermis.

COMENTARIOS

La hipoplasia dérmica focal es un sindrome raro del cual se desconoce su
prevalencia a nivel mundial. Presenta compromiso multisistémico con diferentes
grados de afectacion en piel, ojos, y esqueleto.® Muestra predominio en el sexo
femenino de 9:1, en virtud de ser un sindrome dominante ligado al X, cuando se
presentan casos familiares, las manifestaciones en las generaciones subsecuentes
son progresivamente mas graves, y puede ser letal en varones, sin embargo, se ha
reportado un 12% de casos en hombres, esto en relacion a mosaicismos genéticos

o mutaciones de novo.?
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Se ha visto que hay compromiso del gen PORCN que codifica la enzima “O
acetiltransferasa” que interviene en el direccionamiento de la via Wnt, que media en
el desarrollo del tejido ectodérmico y mesodérmico. En la mayoria de los casos la
afectacion tiene predominio unilateral e incluso hay casos de afectacion bilateral.>*
Entre las alteraciones que caracterizan a esta entidad se han descrito retraso del
crecimiento, delgadez y alteraciones en la piel que siguen las lineas de Blaschko,
correspondientes a la migracion del ectodermo y mesodermo durante el desarrollo
embrionario y fetal lo que da como consecuencia atrofia lineal cribiforme con
telangiectasias. Debido a que la dermis se encuentra disminuida o ausente, el tejido
adiposo puede herniarse hacia la dermis superficial. Ademas, los pacientes
presentan lesiones papilomatosas fibrovasculares en vulva, mucosas, prurito y
fotosensibilidad.>®

La fascie es asimétrica, triangular, con microcefalia y protrusién de los pabellones
auriculares por hipoplasia del cartilago. También, podemos observar la presencia de
hipoplasia bilateral del ala nasal y en un 30% acompafada de alopecia o cabello
fino. En los dientes se puede ver hipodontia, microdontia, alteraciones del esmalte
gue conlleva a caries y retraso de su erupcion. Entre las alteraciones oculares se
encuentran descritas colobomas, microftalmia, estrabismo, nistagmus, subluxacion
del cristalino, quistes del conducto lagrimal, microcérnea, queratocono, catarata,
enoftalmos y ceguera.®*’ En manos y pies podemos encontrar oligodactilia,
hipoplasia de pulgar bilateral, placa ungueal, atrofica cdéncava, estrias y en

ocasiones anoniquia.®
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En el sistema musculoesquelético se puede presentar ectrodactilia, sindactilia,
hipoplasia o agenesia de los dedos, asimetria corporal, osteopatia estriada
identificada como un rasgo caracteristico en radiografia, de disposicion longitudinal
en huesos largos por el mosaisismo cromosémico.®

Entre las manifestaciones sistémicas figuran, agenesia o dismorfia renal, agenesia
del cuerpo calloso e hidrocefalia, retraso mental, hernia diafragmatica y atresia
duodenal.®

Los datos clinicos que presenta esta entidad permite que el diagnostico sea clinico,
sin embargo, los estudios moleculares serviran para confirmar el diagnéstico. El
estudio histologico no es concluyente y a la microscopia electrénica, el colageno tipo
lIl esta aumentado principalmente en la dermis con ausencia de colageno tipo IV en
la membrana basal.?

El manejo de los pacientes con hipoplasia dérmica focal debe ser multidisciplinario.
El prondstico de vida es igual al de la poblacion general cuando la afectacion
sistémica es leve.™°

Entre los diagnosticos diferenciales estan incluidos el sindrome EEC (displasia
ectodérmica con ectrodactilia, labio y paladar hendidos), el sindrome de Rothmund -
Thomson, incontinencia pigmenti y nevo lipomatoso de Hoffman y Zurhelle.?

Dentro de los hallazgos clinicos que ayudaron a establecer el diagndstico de nuestro
paciente se destacan: retraso de cecimiento, lesiones maculares hipopigmentadas,
cribiformes y atroficas que intercalan con otras hiperpigmentadas y que siguen las
lineas de Blaschko, asociado a los cambios esqueléticos de la morfologia facial,
alteraciones dentarias, hipoplasia del ala nasal, hipoplasia ungueal, trastornos 6seos

de los dedos de las manos y cabello fino.
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