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[Articulo traducido] Efectos n
clinicos diferentesde las
displasias ectodérmicas en

cuatro generaciones

Different Clinical Effects of Ectodermal
Dysplasias in Four Generations

Sr. Director,

Las displasias ectodérmicas (DE) son un trastorno mayor
hereditario raro que se caracteriza por cambios en las
estructuras de origen ectodérmico. Dicho sindrome esta
caracterizado por ectrodactilia, hipoplasia de las glandu-
las mamarias y pezones, paladar leporino, estenosis del
conducto lacrimal, hipoacusia, alteraciones urogenitales,
displasia nasal, hipohidrosis, hipodontia, displasia gonadal
y ausencia de piel o alteraciones pilosas’?. Las causas posi-
bles de la asimetria mamaria congénita pueden deberse a
problemas evolutivos u hormonales, sindromes, e incluso
trastornos familiares o genéticos. En este documento des-
cribimos a una familia con diferentes hallazgos clinicos a lo
largo de cuatro generaciones.

Una nifa de 14 anos acudié manifestando infradesarro-
llo de la mama derecha (fig. 1 B, c¢). La exploracion clinica
reveld pezon normal, aunque el tejido mamario izquierdo
era anormal (E-5), y ausencia de areola en el aspecto pro-
fundo del pezon. El mUsculo pectoral mayor derecho era nor-
mal. También tenia paralisis facial (fig. 1 A), areas cutaneas
ampliamente despigmentadas, hiperpigmentacion y dientes
irregulares y ausentes (fig. 1 E), hipoacusia, pelo pubico P4-
5 y pelo axilar ligeramente elongado (A-2). Los genitales
externos, Utero y ovarios eran normales, pero no existia cli-
toromegalia. También tenia las manos pequenas (fig. 1 D),
cerramiento de la epifisis, atrofia en el rindn izquierdo y pro-
blemas endocrinoldgicos. Los valores de las hormonas tales
como FSH, LH, E2, prolactina, progesterona, testosterona,
TSH y FT4 y el desarrollo mental y motor eran normales. El
padre y la madre tenian diagnostico de trastorno obsesivo
compulsivo y retraso mental leve. Se observaron en ellos
problemas dentales fisicos (fig. 1 F) y trastornos del len-
guaje. También se reportd que las glandulas sudoriparas de
la madre habian perdido su funcién durante la infancia, tenia
bocio, problemas alérgicos y dificultades de aprendizaje, y
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el cabello del padre no habia crecido y era anormal. En los
abuelos de la primera generacion se registraron cosangui-
nidad (I-3,4), retraso mental y en el aprendizaje leves, y
trastornos nerviosos y biliares. Sin embargo, de igual forma
se encontré hipoacusia congénita en otros dos miembros de
la tercera generacion (primos, 1lI-5,6) (fig. 2).

Se determiné que nueve dientes permanentes de la
paciente seguian en fase de crecimiento, estando todavia en
su lugar cuatro de los primarios. Se registré que los perma-
nentes fueron los incisivos centrales anteriores superiores
izquierdos, los caninos derecho e izquierdo superiores, los
primeros molares derecho e izquierdo superiores, los pri-
meros molares inferior derecho e inferior izquierdo y los
segundos molares superiores izquierdos. Los caninos tenian
caracteristicas dismorfoldgicas tales como que la forma de
los incisivos era ungueal y se afilaba hacia los bordes; el resto
de los dientes permanentes tenian caracteristicas morfologi-
cas normales. No se detectaron dientes retenidos ni pérdidas
dentales. Se observd un molar deciduo en cada mitad de
la mandibula, asi como pérdida dsea en la parte anterior
inferior debido a edentulismo (fig. 1 E).

Los resultados citogenéticos de nuestra paciente refleja-
ron un complemento cromosémico normal. Sin embargo, se
encontraron cambios cromosémicos estructurales y numéri-
cos en 22,5% de las células de la madre.

Los hallazgos clinicos y fenotipicos de los padres de la
paciente también fueron consistentes con DE. Ademas, se
report6 que la madre y el padre de la madre (abuelos, 1-3,4)
eran cosanguineos y tenian hallazgos clinicos similares. De
hecho, se registré que las dos hijas del tio de la probando
tenian sordera congénita (primas, llI-5,6). Los anteceden-
tes familiares nos muestran que los hallazgos clinicos de
la paciente son hereditarios. Se han constatado anterior-
mente casos de asimetria mamaria en algunas familias. En
una de ellas, se notifico ausencia de mama bilateral en un
varon, tres de entre cuatro jovenes y tres nietos de tres
generaciones®. Por otro lado, en un caso en el que la madre
y el padre no estaban afectados, los primos y primas en otra
familia no tenian mamas bilaterales, reportandose que siete
individuos de cuatro generaciones carecian de mamas o eran
hipoplasicas®®. Nuestros hallazgos sugieren que la presencia
de mamas asimétricas es una patologia grave y rara de DE.

Dado que la capsula otica es de origen ectodérmico, es
natural ver hipoacusia sensorineural en este tipo de displa-
sia. En la familia actual, tres miembros de la generacion
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Figura 1

Paciente de 14 afos con hipoplasia mamaria (pequefia mama derecha) (B, C), pequefno pezon izquierdo (B, C), paralisis

facial (A), manos pequenas (D), ausencia de dientes (E) y dientes de la madre (F).

Figura 2

(la probando y las primas 1lI-1,5,6) tenian hipoacusia congé-
nita, la cual fue consistente con series de casos previos®. Se
observo que el desarrollo motor, cognitivo y de inteligencia
estaban afectados en otros miembros de la familia. Algunos
estudios han reportado un desarrollo motor/mental anormal
en 15-25% de los pacientes afectados de DEH’. También se
han identificado diversos problemas renales. Nosotros repor-
tamos estructura renal atrdfica en la paciente. Su madre
tenia muchas irregularidades estructurales y numéricas en
diferentes cromosomas. Debe considerarse que los danos en
el cromosoma 2 (regiones q11-ter, q14, q21, q23 y p23), 19,
21y demas pérdidas cromosomicas detectadas en ella pue-
den estar asociadas al desarrollo del tejido ectodérmico.
Un gen responsable de DEH autosdomica ha sido reciente-
mente mapeado con el cromosoma 2q11-q13 en humanos y
ratones®. También ha habido expresién de dicho en el epite-
lio y en las capas adyacentes o parcialmente suprayacentes
de la piel humana en desarrollo’. Toda esta informacion
muestra que el cromosoma 2 juega un papel en la etiologia
de DE.
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