
INTRODUCCIÓN

Las displasias ectodérmicas son un grupo complejo
de enfermedades hereditarias que tienen  en  común
anomalías en  el desarrollo de dos o más órganos de
origen  ectodérmico, como el pelo, los d ien tes, las
uñas, las glándulas sudoríparas y otras estructuras
ectodérmicas como el oído externo, el sistema
nervioso cen tral (SNC) , la córnea, la con jun tiva, las
glándulas y los conductos lacrimales.

Existen  más de 150 displasias ectodérmicas1. El
síndrome EEC es un trastorno hereditario muy poco
frecuen te, con  modo de herencia autosómico
dominan te, cuyos hallazgos principales son  la
ectrodactilia (un  defecto del desarrollo que afecta a
las manos y los p ies) , la d isplasia ectodérmica y el
paladar hendido, acompañado o no de labio
leporino. El acrón imo síndrome EEC fue utilizado
por primera vez por Rudiger et al en 19702.

Se presen ta el caso de una pacien te en  la que se
observan los tres aspectos clín icos fundamentales de
este síndrome.

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Una niña de 14 meses de edad fue remitida a nuestra
consulta para evaluación dermatológica. Se trataba de
una niña producto de una gestación de 38 semanas con
un parto provocado por distocia de maduración, con un
peso al nacer de 2.480 g y una talla de 45 cm. No pre-
sentaba historia médica familiar de interés. Ya en la ex-
ploración  neonatal destacaba un  síndrome polimal-
formativo con fisura palatina completa y labio leporino
bilateral, con  defectos de localización  distal de los
miembros presentando en ambos pies sindactilia entre
el segundo y el tercer dedo, hipoplasia del cuarto dedo
y ausencia del quinto ( fig. 1) , mientras que en ambas
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Resumen.—El síndrome EEC se considera una displasia
ectodérmica con afectación pr imar ia de los anejos
ectodérmicos orales y epidérmicos. Se t ransmite de modo
autosómico dominante y sus t r es signos cardinales son la
ectrodactilia, la displasia ectodémica y el paladar hendido y/ o
labio lepor ino. La piel, el pelo, los dientes y las uñas pueden
estar  afectados. Además de los síntomas cardinales, las
anomalías en los conductos lacr imales o anomalías
urogenitales pueden formar par te del síndrome. El diagnóstico
diferencial incluye otras displasias ectodérmicas que asocien
paladar hendido con o sin labio lepor ino como el síndrome de
Rapp-Hodgkin y el síndrome AEC (anquilobléfaron, displasia
ectodérmica y paladar hendido con o sin labio lepor ino).
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EEC SYNDROM E

Abstract .—EEC syndrome is an ectodermal dysplasia with
pr imar y involvement  of the ectodermal oral and epidermal
appendages. It is an autosomal, dominantly inher ited condition
which has three cardinal signs: ect rodactyly, ectodermal
dysplasia, and cleft  palate and/ or  harelip. Skin, hair, teeth,
and nails can be affected. In addit ion to the cardinal
symptoms, anomalies in the lacr imal ducts or  urogenital
anomalies can be par t  of the syndrome. The different ial
diagnosis includes other  ectodermal dysplasias with cleft
palate and with or  without harelip such as the Rapp-Hodgkin
syndrome and the AEC (ankyloblepharon, ectodermal
dysplasia, and cleft palate with or  without harelip) syndrome.
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Fig. 1.—Ectrodactilia.



manos destacaba la presencia de unos dedos de peque-
ño tamaño con microniquia y displasia ungueal ( fig. 2).

En la paciente se observaban hipertelorismo, nariz
ancha, epican to e h ipoplasia mandibular faciales
( fig. 3) . Por otra parte, la pacien te no presen taba
retraso mental o del desarrollo psicomotor.

En la exploración se apreciaban todos los hallazgos
ya descritos en el período neonatal, excepto la fisura
palatina y el labio leporino que habían  sido
corregidos quirúrgicamente en  dos tiempos a los 6 y
8 meses de edad. Destacaba, además, la presencia de
dien tes h ipoplásicos ( fig. 4) . No presen taba
hipohidrosis; el pelo del cuero cabelludo era escaso y
de color claro ( fig. 5) , y existía una discreta sequedad
facial.

Se realizaron  las siguien tes exploraciones
complemen tarias: estudio otorrinolaringológico
incluyendo potenciales evocados, estudio
oftalmológico con  examen  del conducto lacrimal,
ecografía renal y cerebral, ecocardiografía,
electrocardiograma, cariotipo, radiografías de tórax y
abdomen y determinaciones analíticas sanguíneas con
hemograma y bioquímica. Todas las pruebas fueron
normales.

DISCUSIÓN

El caso descrito reúne los criterios para ser
diagnosticado de síndrome EEC, ya que presen taba
las tres características principales de éste que son  la
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Fig. 2.—Microniquia y displasia ungueal.

Fig. 3.—Rasgos faciales con hipertelorismo, nariz ancha, epicanto e 
hipoplasia mandibular.

Fig. 4.—Microdontia y labio leporino quirúrgicamente corregido.

Fig. 5.—Pelo escaso y claro.



ectrodactilia, la d isplasia ectodérmica y el paladar
hendido con labio leporino.

El síndrome EEC es un trastorno poco frecuente. El
patrón  de herencia de este síndrome es autosómico
dominante, con marcada variabilidad en la expresión
y con penetrancia reducida3. Se han descrito defectos
y anomalías del brazo largo del cromosoma 7 en
varios individuos afectados4.

La displasia ectodérmica es el ún ico signo que no
puede faltar para diagnosticar el síndrome. Las mani-
festaciones dermatológicas son  en  general poco ma-
nifiestas5. El pelo del cuero cabelludo es fino, escaso y
habitualmente rubio. La piel puede ser seca con  h i-
pohidrosis. En algunos casos se ha descrito la presen-
cia de numerosos nevos melanocíticos6. Los dien tes
son hipoplásicos o están ausentes, y con frecuencia, se
observa una pérdida prematura de los dientes defini-
tivos, posiblemente secundaria a la existencia de ca-
ries múltiples por hipoplasia del esmalte dental7. Las
uñas pueden ser distróficas, hipoplásicas o estar com-
pletamente ausentes7. El paladar hendido con o sin la-
bio leporino asociado se observa en el 75 % de los in-
dividuos afectados7.

Además de los tres h allazgos card in ales se h an
descrito otras man ifestacion es asociadas a este
sín drome como la h ipoplasia o la atresia del
conducto lacrimal, la disminución de la secreción de
la glándula lacrimal causando epífora, dacriocistitis,
blefaritis y blefarocon jun tivitis3. Las an omalías del
tracto gen itourin ario existen  en  alrededor de un
tercio de los in d ividuos afectados, sien do el
megauréter el hallazgo estructural más frecuen te8.
Estos pacientes también pueden presentar sordera y
alteraciones del pabellón auricular. El retraso mental
es un  hallazgo poco común; se presen tan  en  menos
del 10 % de los casos, y cuan do aparece es de
in tensidad muy variable7. Los individuos afectados
por el sín drome EEC también  pueden  presen tar
cierto dismorfismo facial como puente nasal ancho,
men tón  afilado o h ipoplasia man dibular; sin
embargo, su  aspecto facial n o es un  rasgo
caracter ístico. La atresia de coan as también  se h a
descrito en estos pacientes9.

El d iagnóstico se basa en  la detección  de las tres
man ifestaciones principales que componen  el
síndrome. El diagnóstico prenatal puede ser posible
median te ecografía que detecta los defectos de los
miembros y del paladar en las familias afectadas10.

En  cuan to al diagnóstico diferencial, además del
síndrome EEC existen  2 síndromes que se
caracterizan por la presencia de displasia ectodérmica
en  asociación  con  paladar hendido con  o sin  labio
leporino. Estos dos síndromes son  el de
Rapp-Hodgkin  y el síndrome AEC o de Hay-Wells,
ambos también de herencia autosómica dominante11.
El síndrome de Rapp-Hodgkin  se asocia a displasia
ectodérmica, paladar hendido y/ o labio leporino e
hipoplasia medio facial con una boca pequeña, lo que

confiere a los individuos afectados un  aspecto facial
característico. El síndrome AEC o síndrome de
Hay-Wells presenta como manifestaciones principales
el anquilobléfaron  filiforme adnatum, que es el
término utilizado cuando existe una conexión  por
finas bridas de tejido epitelial entre los bordes de los
párpados superior e in ferior, que pueden  romperse
espon táneamen te y ser d ifíciles de detectar; la
displasia ectodérmica; el paladar hendido con  o sin
labio leporino, y las anomalías del conducto
lacrimal12. Otro hallazgo frecuente en el síndrome de
Hay-Wells es la presencia de una dermatitis del cuero
cabelludo, caracterizada por lesiones u lceradas e
in fecciones de repetición . Esta dermatitis también
puede aparecer con menor frecuencia e intensidad en
el síndrome de Rapp-Hodgkin 12.

El paciente afectado por el síndrome EEC requiere
una evaluación  oftalmológica precoz y con tinuada
para detectar alteraciones del conducto lacrimal13.
En  la mayoría de casos los pacien tes presen tan  una
inteligencia normal con buena adaptación al medio.
El principal tratamien to consiste en  la corrección
quirúrgica del paladar hendido y del labio leporino,
así como de las anomalías del conducto lacrimal, de
los miembros y genitourinarias que estén presentes.
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