CARTAS AL DIRECTOR

¢Sindrome EEC u OFD? Respuesta

Sr. Director:

Agradecemos al Dr. Happle las interesantes
sugerencias que nos ha efectuado en su carta, en
relacién al caso clinico que publicamos como
sindrome EEC!.

Como en todos los sindromes clinicos en los que no
existe una base etiopatogénica o genética definida,
cabe la posibilidad de que se produzcan algunas
superposiciones que dificulten su correcta
clasificacion.

Para efectuar el diagnéstico de sindrome EEC se
ha propuesto el cumplimiento de tres de cuatro
criterios mayores, la displasia ectodérmica que seria
imprescindible, el paladar hendido, la ectrodactilia y
la estenosis del conducto lagrimal®. Nuestra paciente
no presentaba afectaciéon lagrimal, pero si que a
nuestro entender cumplia el resto de criterios. El
paladar hendido con labio leporino era un hallazgo
claramente observable. La displasia ectodérmica
también estaba presente, ya que por lo menos dos
estructuras ectodérmicas estaban afectadas (ufiasy
dientes), y también las alteraciones pilares serian
compatibles puesto que se han descrito diversos
hallazgos que van desde el pelo fino y escaso hasta
distorsiones del bulbo o la vaina3. Serfa discutible si las
anomalias digitales podrian ser incluidas dentro del
sindrome ya que, como es evidente, no presentaba la
tipica afectacion de los dedos en pinza de langosta; sin
embargo, este hallazgo aunque presente hasta en el
85 % de pacientes, no parece ser imprescindible, ya
que existen casos publicados con otras alteraciones
digitales como clinodactilia o sindactilia*.

Existe una gran variabilidad fenotipica en este
sindrome con casos descritos incluso como EEC
oligosintomaticos, lo cual permite plantear dudas
diagndsticas razonables>S.

Por otra parte la consideraciéon de que pudiera
tratarse de un sindrome orofacial digital de tipo 1
(ofd-1) nos parece muy interesante yrealmente debe

ser incluido en el diagndstico diferencial. Los rasgos
faciales, el paladar hendido ylas alteraciones digitales
de nuestra paciente son compatibles con este
sindrome; sin embargo, no presentaba uno de los
hallazgos mas caracteristicos de éste que es la
lobulacién de la lengua yla hiperplasia del frenillo’.
Otras caracteristicas como el retraso mental y otras
anomalias asociadas se describen tanto en el sindrome
EEC como en el ofd-1 en porcentajes variables.

En conclusién, como afirma el Dr. Happle en su
carta, no podran definirse correctamente estos casos
hasta que no se disponga de la ayuda del diagndstico
molecular.
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