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Tricotiodistrofia: sindrome PIBIDS
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La tricotiodistrofia conforma un grupo heterogéneo de entidades determinadas genéticamente por
un patrén autosémico recesivo. Este hecho va a dar lugar a diferentes alteraciones que comparten un mismo ori-
gen neuroectodérmico. Desde el punto de vista estructural estas manifestaciones se caracterizan por ser conse-
cuencia del bajo contenido de azufre tisular. Presentamos un caso de tricotiodistrofia clasificado inicialmente
como sindrome Tay, pero en funcién de las manifestaciones clinicas y pruebas complementarias, asi como de
la evolucién de la enfermedad, fue finalmente etiquetado como sindrome PIBIDS.
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TRICHOTHIODYSTROPHY: PIBIDS SYNDROME

Abstract. Trichothiodystrophy comprises a heterogeneous group of autosomal recessive entities. This fact gives
rise to different interrelated neuroectodermal disorders. From a structural point of view these features are the
result of the low tissue sulfur content. We report a case of trichothiodystrophy initially classified as Tay
syndrome that based on clinical features, complementary exams as well as on the disease evolution was labelled

as PIBIDS syndrome.
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Caso clinico

Nifia de 4 meses de edad nacida a pretérmino, que desde
el nacimiento presentaba una piel extremadamente seca de
aspecto ictiosiforme, junto con alteraciones en el pelo y las
ufias. En la exploracion se apreciaba fascie de progeria jun-
to a una fragilidad capilar importante (figs. 1y 2). La piel
tenia un aspecto ictiosiforme que también afectaba a pal-
mas y plantas (fig. 3). Se acompaifiaba de retraso en el cre-
cimiento, con peso, longitud y perimetro craneal por de-
bajo del P3, existiendo una discordancia evidente entre
longitud-peso. El desarrollo psiquico era normal. A lo lar-
go de los controles la madre referia problemas de foto-
sensibilidad y clinicamente era evidente la presencia de len-
tigos.

Entre los antecedentes personales caben destacar patolo-
gias poco frecuentes en esta edad, como una enterocolitis
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por Campylobactery dos procesos neuménicos. Debido a es-
tas alteraciones se realizaron precozmente estudios citoge-
néticos e inmunitarios que resultaron normales.

Las exploraciones complementarias mostraron una ane-
mia microcitica hipocroma catalogada como rasgo talasé-
mico, por el aumento del nimero de hematies asociado a la
disminucién del volumen corpuscular medio (VCM) y alos
antecedentes familiares.

Fascies de progeria.
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Aspecto capilar caracteristico, con fragilidad
importante.

Piel de aspecto ictiosiforme con afectacion de palmas
y plantas.

Se tomaron muestras para un examen tricolégico comple-
to. El tricograma mostré una trichosquisis por #richorrhexis
nodosa y presencia esporddica de pili torti (fig. 4). El estudio
de componentes demostré un déficit leve de azufre en pe-
los de la regi6n fronto-parietal, mas evidente (> 50%) en los
de la regién occipital (fig. 5).

Dadas las manifestaciones clinicas y complementarias se
llegé al diagnéstico de tricotiodistrofia, que al asociar la eri-
trodermia ictiosiforme con alteraciones en el pelo y retraso
fisico se catalogé inicialmente como sindrome Tay. La pos-
terior aparicion de fotosensibilidad en la evolucién del cua-
dro yla presencia de multiples lesiones pigmentarias faciales
(lentigos) nos hizo sospechar finalmente de que se trataba de
un PIBIDS.

Discusion
El término tricotiodistrofia deriva del griego #richo: pelo,
thio: azufre, dis: alteracion, frophe: forma. El origen de este

Tricosquisis (tricorrexis nodosa) y pili torti en el
tricograma.

desorden se encuentra en el déficit de azufre que existe en
tejidos derivados del neuroectodermo. La fotosensibilidad
observada deriva de un defecto en el sistema de reparacién
de escision nucleétida (NER)'2 que se encarga de la repa-
racién del ADN. El defecto en alguno de los 11 genes que
determinan la afectacién en la funcién del general transcrip-
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tion factor IIH (TFIIH), conlleva padecer un alto riesgo de
céncer cutdneo por hipersensibilidad cutdnea a la radiacién
ultravioleta (UV). Segin se encuentre afectada la funcién
del complejo NER, de la transcripcién o ambas, se obser-
vardn una serie de caracteristicas clinicas que componen
sindromes diferentes (fig. 6). Son tres las entidades mds fre-
cuentemente relacionadas con la alteracién de este siste-
ma®*: xeroderma pigmentosum, sindrome de Cockayne y
tricotiodistrofia (PIBIDS).

El término fue adoptado inicialmente por Price entre los
afios 1979-1980, y se basé en una serie de casos a los que
sumo otros descritos por Pollit, Jenner y Davies (1968). Es-
tos enfermos asociaban retraso mental y fisico, asi como #7i-
chorrhexis nodosa. Posteriormente, Brown et al (1970) des-
cribieron el defecto especifico que se produce en el pelo, la
trichosquisis, asi como una birrefringencia alterna, y la de-
terminacién de un contenido bajo en azufre.

Tay (1971) describié la asociacion con eritrodermia ictio-
siforme, retraso mental y fisico, denomindndolo sindrome
Tay. Jorizzo et al (1982) sugieren el término IBIDS, que
asocia ictiosis. Posteriormente se describen signos que com-
pletan el cuadro, asi Chapmann (1988) propone SIBIDS
que asocia ademds osteosclerosis, y Crovato, Borrone y Re-
bora (1983) proponen el término PIBIDS, que incluye la
fotosensibilidad® (tabla 1).

Clinicamente se observa un pelo caracteristicamente
quebradizo, desarrollo de fotosensibilidad hasta en un 50 %
de los casos, debida a una deficiencia en la reparacién del
ADN, pricticamente indistinguible del producido en el XP
tipo D¢, aunque sin evidencia de aumento del céncer cuti-
neo en esta entidad. Existen numerosas manifestaciones
asociadas descritas en forma de casos clinicos aislados” que
resumimos en la tabla 2 junto a las formas mds frecuentes.

Desde el punto de vista diagnéstico las alteraciones del
pelo son los unicos cambios diagnésticos (y obligatorios)
que identifican el déficit de azufre. Los cambios macroscé-

picos se aprecian en las regiones frontal y occipital, y los mi-
croscépicos en la region occipital. Asi, en el microscopio
éptico se observan caracteristicamente imagenes de tri-
chosquisis, pero pueden observarse otras distrofias pilosas
como trichorrhexis nodosa atipica o alteraciones pili
torti-like. En el microscopio de luz polarizada se aprecia un
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Caracteristicas NER
Fotosensibilidad
Alteraciones cutaneas
Cancer de piel
Degeneracion neural

XP/CS
Fotosensibilidad
Sindrome Cockaine
TTD

No fotosensibilidad
Sindrome Cockaine
TTD

Caracteristicas transcripcién
Pelo/unas quebradizas
Ictiosis
Retraso del crecimiento
Fascies de pajaro
Desmielinizacion
Inmadurez sexual
Caries dentales
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Tabla 1. Clasificacion de la tricotiodistrofia segun manifestaciones clinicas

Tabla 2. Manifestaciones clinicas asociadas a la tricotiodistrofia®
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patron #iger-taiff. Por otro lado, el andlisis del contenido de
azufre debe encontrarse en cifras inferiores al 50 %.

Desde el punto de vista terapéutico cabe destacar el avan-
ce en el diagndstico prenatal de nuevos casos en madres em-
barazadas que presenten algin hijo afecto, basindose en la
medida de defectos en la sintesis de ADN inducidos por
UV en células cultivadas de liquido amnidtico, que puede
llevar a los padres a tomar la decisién de detener el embara-
zo en algunos casos’.
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