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Sindrome del cabello
impeinable tipo 1

Uncombable Hair Syndrome Type 1
Sr. Director,

Una nina de 2 afnos fue remitida a nuestra consulta por
presentar cabello corto, aspero y siempre despeinado. La
alteracion habia comenzado a los primeros meses de vida,
aumentando progresivamente (fig. 1). No referia otros ante-
cedentes patoldgicos personales ni familiares. El desarrollo
psicomotor era normal, y no se detectaron alteraciones
esqueléticas, oftalmologicas, dticas ni dentarias. A la explo-
racion, el cuero cabelludo presentaba poca densidad de
pelo rubio, seco, deslustrado, aspero y desordenado. Cejas
y pestanas sin alteraciones. A la tricoscopia se observaban
pelos con una hendidura o canal longitudinal emergiendo
del cuero cabelludo en distintas direcciones (fig. 2). La ana-
litica sanguinea era normal. La microscopia electronica (ME)
mostraba tallos acanalados con forma triangular en el corte
transversal (fig. 3). El estudio genético confirmd una muta-
cion en el gen PADI3, presentando 2 nucleotidos alterados
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12 meses de edad

Figura 1
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c.335t>a (p.leu 112his) y c881c>t (p.ala 294val), confir-
mando el diagnostico de sindrome de cabello en fibra de
vidrio tipo 1. Se indico biotina oral y champl de piritiona
de cinc. En los distintos controles la nifia presenta mayor
densidad, el pelo mas largo y siempre despeinado.

El sindrome del cabello impeinable (SCl) fue descripto
por Dupré et al. en 1973, y ese mismo ano Stroud y Mehre-
gan reportaron un caso similar en una nina de 6 anos. Sin
embargo, el fenotipo habia sido reconocido mucho antes, y
habia obtenido notoriedad con el famoso personaje litera-
rio «Struwwelpeter» («Pedro el melenas») del cuento infantil
publicado por el médico aleman Heinrich Hoffmann en 1845.
También se ha denominado «cabello en fibra de vidrio» por su
apariencia, mientras que «pili trianguli et canaliculi» hace
referencia a su aspecto al microscopio electrénico (ME)'.
Hasta el momento se han reportado 127 casos’. Hay des-
critos casos esporadicos y autosomicos recesivos, y puede
ser un fenotipo aislado o formar parte de un sindrome. Cli-
nicamente se presenta como cabello plateado, rubio o de
color pajizo, seco, encrespado, con un brillo caracteris-
tico por la reflexion de la luz en el pelo acanalado. Este
se aleja de cuero cabelludo en distintas direcciones y es
imposible peinarlo. Caracteristicamente afecta el pelo de
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Nina con pelo corto, rubio, seco y siempre despeinado.
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Figura 2

Figura 3

la cabeza, mientras que las cejas, las pestaias y otras areas
pilosas se alteran raramente. Existen variantes localizadas
en area frontal u occipital. Se han descrito 3 subtipos segun
el gen mutado: tipo 1 (OMIM 191480) en el gen PADI3 (pep-
tidil arginina deiminasa Ill); tipo 2 (OMIM 617251) en el gen
TGM3 (transglutaminasa 3) y tipo 3 (OMIM 617252) en el gen
TCHH (tricohialina)®”. El hallazgo constante es el Pili canali-
culi, que también puede observarse en el sindrome de pelo
anageno suelto, alopecia androgenética, alopecia areata,
alopecia cicatricial y en otras displasias ectodérmicas. Se
ha descrito asociado con alteraciones de la piel (63%), uhas
(28%) y dientes (25%) y, ocasionalmente con cuadros dis-
morficos, neuropsiquiatricos y del desarrollo, oftalmicos,
oticos y cardiopulmonares?. La tricoscopia muestra cabe-
llos terminales bien implantados, que se dirigen en distintas
direcciones algunos incluso encimados y entrecruzados, sin

Microscopia electronica, Pili trianguli et canaliculi. (Centres Cientifics i Tecnologics Universitat de Barcelona).

signos de inflamacién perifolicular®*®. Al ME se observan
canales longitudinales y en el corte transversal puede verse
triangular, arrifionado, cuadrangular o irregular’®. En gene-
ral el SCI tiende a mejorar con el inicio de la pubertad. En
el tratamiento se han utilizado suplementos de biotina*®,
logrando resultados favorables en algunos pacientes. El uso
de champls con piritionato de cinc también podria ser
de utilidad en esta entidad al producir un efecto rebote
en la produccion de grasa del cuero cabelludo, proporcio-
nando cierto efecto acondicionador, mejorando el aspecto
tan seco de los cabellos’. Aunque el SCI suele presentarse
como una manifestacion aislada en el cuero cabelludo, la
coexistencia ocasional con otras alteraciones, hace muy con-
veniente descartarlas y realizar siempre que sea posible el
estudio genético que permita acotar las diferentes varian-
tes.
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