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Las displasias pilosas son un grupo heterogéneo de entidades
que afectan a la estructura del pelo. La mayoria son con-
génitas y pueden asociarse a multiples sindromes, siendo
en ocasiones un signo clave en el diagnostico de algunas
genodermatosis.

Se presenta el caso de un nifo de tres meses, de
padres no consanguineos, tenia un cuadro clinico compuesto
de epilepsia, hipotonia, hiperlaxitud, micrognatia, pectus
excavatum, vasos cerebrales tortuosos y bajos niveles de
ceruloplasmina (2 mg/dL, rango normal 20-60) y cobre en el
plasma (32 mcg/L, rango normal 175-308). A la exploracion,
el paciente presentaba una cutis laxa, hipopigmentacion,
un cabello escaso y las fontanelas ensanchadas. Mediante
microscopio electrénico, el cabello mostré diametros varia-
bles, torsiones (pili torti), fracturas del tallo (tricorrexis
nudosa) y nudos capilares (fig. 1). En este caso, las alteracio-
nes del pelo fueron la clave para sospechar el sindrome de
Menkes e iniciar un tratamiento con cobre-histidina subcu-
tanea 250 mcg/24 h. Posteriormente, en el analisis genético
se encontré una nueva mutacion sin sentido heterocigota,
no descrita previamente en el gen ATP7A.

El sindrome de Menkes, es una enfermedad recesiva
ligada al cromosoma X, caracterizada por una alteracion del
metabolismo del cobre que se inicia antes del nacimiento. El
pronostico de este sindrome depende del diagnostico tem-
prano, aunque suele ser desfavorable a pesar de un inicio )
precoz del tratamiento con el complejo cobre-histidina. Figura 1
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