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El síndrome ectrodactilia-displasia

ectodérmica-fisura facial (EEC) labio
leporino con o sin paladar hendido
(MIM 129900) es el más frecuente
dentro de un heterogéneo grupo de en-
fermedades hereditarias que asocian
displasia ectodérmica y fisura facial. La
displasia ectodérmica se define como la
afectación de dos o más órganos de
origen ectodérmico, como el pelo, los
dientes, las uñas, las glándulas sudorí-
paras, el oído externo, la córnea, la
conjuntiva, las glándulas y los conductos
lacrimales o el sistema nervioso central.
Los tres síndromes más importantes
que asocian displasia ectodérmica y fi-
sura facial son el síndrome EEC, el
síndrome de Rapp-Hodgkin: displasia
ectodérmica, paladar hendido o labio
leporino, prominencia frontal, hipo-
plasia mediofacial y boca pequeña
(MIM 129400) y el síndrome de Hay-
Wells: síndrome AEC: anquiblefa-
ron-displasia ectodérmica-fisura facial
(MIM 106260)1,2. El origen de este
grupo de enfermedades parece encon-
trarse en mutaciones en la zona 3q27
que codifica la proteína p63, un homó-

logo del supresor tumoral p53, que re-
gula el desarrollo ectodérmico3,4.

Presentamos el caso de un varón de
36 años de edad, que consultaba por
lesiones en las comisuras labiales de
tres meses de evolución. A la explora-
ción dermatológica se observaban unas
lesiones eritematosas, levemente vege-
tantes, con fisuración en ambas comi-
suras labiales (fig. 1). En la región
supralabial se apreciaban dos leves ci-
catrices que alcanzaban de forma bila-
teral ambos vestíbulos nasales.

En la exploración física general des-
tacaba la existencia de malformaciones
en ambas manos y pies, consistentes en
una ausencia de algunos de los dedos
centrales, una hendidura mediana y fu-
sión de algunos de los dedos restantes,
con aspecto de manos y pies en «tenaza
de langosta» (figs. 2 y 3). Además se
objetivaba una xerosis intensa en el
tronco y las extremidades y un pelo
fino y claro. También se podía apreciar
una intensa inyección conjuntival bila-
teral.

Al interrogar al paciente respecto de
dichas lesiones refirió no tener antece-
dentes familiares dermatológicos de

interés, pero que presentaba malforma-
ciones en congénitas extremidades.
Además, había sido intervenido cuan-
do era niño de una fisura labial y pala-
tina que también presentaba desde su
nacimiento. En los últimos años había
sido seguido en varios servicios de of-
talmología por blefaroconjuntivitis,
infecciones oculares de repetición, tri-
quiasis y entropión, habiendo sido tra-
tado con lágrimas artificiales, corti-
coides y antibióticos oftálmicos en
repetidas ocasiones.

Las lesiones en las comisuras labiales
fueron diagnosticadas y tratadas como
una queilitis angular en el contexto de
un paciente afecto de síndrome EEC.

El síndrome EEC se trata de una
rara enfermedad congénita, de trans-
misión autosómica dominante, descri-
ta en 1804 por Eckholdt y Martens5.
Posteriormente, en 1970, Rüdiger in-
trodujo el acrónimo EEC (ectrodactyly-
ectodermal dysplasia-clefting) para de-
nominar este síndrome. Los pacientes
afectos de síndrome EEC presentan,
característicamente, ectrodactilia (84 %
de los casos), también llamada «manos
y pies en tenazas de langosta», la cual
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Figura 1. Lesiones compatibles con

estomatitis angular en ambas comisuras

bucales.

Figura 2. Malformaciones en las manos

en «tenaza de langosta».

Figura 3. Malformaciones en los pies en

«tenaza de langosta».



se trata de una anomalía del desarrollo
de las manos y los pies con alteración
del eje digital central, ausencia de de-
dos, una hendidura mediana profunda
y fusión de algunos de los dedos res-
tantes6. Además, presentan alteracio-
nes en los dientes y en el pelo: dientes
hipoplásicos o ausentes o pérdida pre-
matura de los dientes definitivos debi-
do a caries secundarias a hipoplasia del
esmalte (77 % de los pacientes), labio
leporino con o sin paladar hendido
(68 % de los casos) y alteraciones en el
aparato lacrimal (59 % de los casos),
todas ellas presentes en nuestro pacien-
te. Entre las anomalías del sistema la-
crimal se produce principalmente una
atresia del conducto lacrimal y aplasia
de las glándulas de Meibomio con de-
fectos en la película lacrimal, causando
epífora, dacriocistitis, blefaritis, blefa-
roconjuntivis, infecciones recurrentes,
cicatrices corneales y deterioro visual6,7.
Además, menos frecuentemente pre-
sentan alteraciones del sistema geni-
tourinario (hidronefrosis, pielonefritis
crónica, obstrucción vesicoureteral, du-
plicación renal o del sistema colector,
criptorquidia o hipospadias), sordera
conductiva, dismorfismo facial (puente
nasal ancho, hipoplasia mandibular y
mentón afilado), estrabismo, infeccio-
nes respiratorias de repetición, atresia
coanal, talla baja o retraso mental1,3,8,9.

Desde el punto de vista dermatoló-
gico los pacientes con síndrome EEC
presentan un pelo fino, seco y claro,
con presencia en ocasiones de pili torti,
canaliculi o trianguli. Además los pa-
cientes con displasias ectodérmicas y
paladar hendido también pueden pre-
sentar dermatitis y foliculitis del cuero
cabelludo1. Otras alteraciones derma-
tológicas incluyen piel seca, dermatitis
en diferentes localizaciones, hipopig-
mentación, aumento de nevos nevoce-
lulares, hiperqueratosis de palmas y

plantas o alteraciones en los pezo-
nes1,3,8,9. En nuestro caso también pu-
dimos observar la existencia de una
queilitis angular, hallazgo ya descrito
por otros autores3. La influencia de un
exceso de saliva en esa zona debido a
la alteración anatómica secundaria a la
cirugía correctora del labio leporino y
del paladar hendido podrían provocar
estas lesiones, si bien factores bacteria-
nos o fúngicos también podrían contri-
buir a su aparición.

Aunque muchos de los casos de pa-
cientes publicados hasta la fecha son
casos esporádicos sin antecedentes fa-
miliares, la detección prenatal de alte-
raciones cromosómicas específicas de
este tipo de síndromes está constitu-
yendo un avance importante para
aquellos pacientes que desean tener
descendencia. En la actualidad ya se ha
utilizado con éxito la detección pre-
natal de alteraciones del gen p63 del
cromosoma 3, habiéndose logrado el
nacimiento de niños sanos, hijos de fa-
miliares afectos de síndrome EEC4,10.

El enfoque de este tipo de casos debe
de ser multidisciplinar. Un primer pun-
to importante es la corrección quirúr-
gica de los defectos que pueden conlle-
var un déficit funcional como los
problemas de fonación y audición debi-
dos al paladar hendido, o de la marcha
o manipulación de objetos debido a la
ectrodactilia, así como del sistema geni-
tourinario si existiesen. Por otro lado
es crucial un seguimiento odontológico,
con la corrección de la mala oclusión
dental y caries, así como la posible colo-
cación de implantes. El uso de lágrimas
artificiales y antibióticos tópicos puede
ser necesario para evitar los problemas
oculares, si bien en ocasiones las com-
plicaciones oculares son insidiosas,
siendo necesario recurrir a otras técni-
cas para evitar problemas como el en-
tropión o la triquiasis.
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