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Paciente con malformaciones en cara, boca y dedos: sindrome
orofaciodigital tipo | o sindrome de Papillon-Léage Psaume
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El sindrome orofaciodigital (SOFD) tipo I, o sindrome
de Papillon-Léage Psaume (MIM 605041), se caracteriza
por la presencia de malformaciones orofaciales y digitales.

Figura 1. Facies anémala con hipertelorismo, raiz nasal ancha,
hendidura en la linea media del labio superior, pérdida de piezas
dentales y alopecia difusa.

Es frecuente que los pacientes desarrollen alteraciones der-
matoldgicas durante los primeros meses de vida. El papel
del dermatélogo puede ser clave para establecer un diag-
néstico precoz. La enfermedad aparece en un 75% de los
casos de forma esporddica, siguiendo el resto una herencia
dominante ligada al cromosoma X. Es letal en varones, por
lo que sélo se observa en mujeres. Su incidencia es de
1/50.000 recién nacidos vivos'. El gen responsable de la
enfermedad se encuentra en el brazo corto del cromo-
soma X (Xp22.2-22.3). El producto genético de este
fragmento podria tener un papel fundamental en la orga-
nogénesis?.

Presentamos el caso de una mujer de 29 afios de edad,
ingresada en el Servicio de Nefrologia por rechazo vascular
de un trasplante renal. Consultaba por prurito generaliza-
do y sequedad cutinea acentuados durante el ingreso hos-
pitalario. En la exploracidn fisica destacaban una facies
andémala con hipertelorismo, una raiz nasal ancha, una im-
plantacién baja de los pabellones auriculares, una hendidu-
ra en el labio superior y la ausencia de multiples piezas
dentarias (fig. 1). Presentaba, ademds, braquidactilia en los
dedos de ambas manos y en algunos de los de los pies
(fig. 2). El pelo era fino, seco y fragil, con dreas de menor
densidad capilar, mas evidentes en la linea de implantacién
frontal.

La paciente era fruto de un embarazo sin complicacio-
nes y un parto eutdcico. No existia consanguineidad entre
los progenitores y el cariotipo resulté 46XX normal. Desde
el momento del nacimiento presentaba multiples anoma-

732 Actas Dermosifiliogr. 2009;100:719-40



Cartas cientifico-clinicas

lias fenotipicas, destacando una lengua trilobulada con fre-
nillo supernumerario, anomalias dentarias, una hipoplasia
de los cartilagos alares, braquidactilia y dreas de alopecia
difusa en el cuero cabelludo. Fue sometida a multiples
cirugias reparadoras durante su infancia. La pérdida pro-
gresiva de piezas dentarias dificultaba actividades bésicas
tales como la masticacién o la emisién del lenguaje. A los
17 afios desarroll6 una insuficiencia renal por la presencia
de multiples quistes y requirié finalmente un trasplante re-
nal. Nuestra paciente presentaba xerosis cutdnea y prurito,
acentuados por el deterioro de la funcién renal. Se reco-
mendo tratamiento con antihistaminicos orales y el uso de
emolientes.

En 1954 Papillon-Léage y Psaume describieron un
sindrome con malformaciones faciales, orales y digitales?.
Posteriormente, al heterogéneo grupo de sindromes que
inclufan malformaciones en dichas localizaciones se les
designé como SOFD*. Se han descrito 13 variantes,
siendo complicada la identificaciéon de cada una de ellas
por presentar caracteristicas y rasgos comunes. El sindro-
me descrito por Papillon-Léage y Psaume es conocido
como SOFD tipo I, y supone la variante mas frecuente.
Sélo los tipos I y II presentan alteraciones cutdneas®. Las
anomalias en la cavidad oral son las mds constantes y ca-
racteristicas. Los pacientes pueden presentar una lengua
lobulada, un frenillo corto o supernumerario, anomalias
del paladar blando y duro, del suelo de la boca y de las
encias, dientes supernumerarios y ausencia de piezas
dentarias. Es caracteristica una hendidura del labio supe-
rior en la linea media. Las anomalias faciales incluyen
una frente prominente, hipertelorismo, una raiz nasal an-
cha, hipoplasia de los cartilagos alares y de los maxilares,
micrognatia e implantacién baja de los pabellones auricu-
lares®. Las alteraciones digitales mds frecuentes son la
clinobraquisindactilia y la polidactilia. La imagen radio-
légica de las falanges muestra una radiolucencia irregular
reticulada en la parte media de las mismas, hallazgo con-
siderado como patognoménico del SOFD tipo I7. Un
50% de los pacientes presenta retraso mental o alteracio-
nes del sistema nervioso central. La afectacion visceral
condiciona el prondstico. Hasta un 15 % presenta quistes
renales que pueden conducir a una insuficiencia renal
terminal®. También pueden aparecer quistes hepdticos y
pancredticos.

Las alteraciones dermatolégicas resultan de gran utili-
dad para establecer un diagnéstico precoz. La aparicién de
multiples quistes de milio en el cuero cabelludo, la cara y el
dorso de las manos es frecuente en los primeros afios de
vida. Se resuelven dejando cicatrices puntiformes en las
dreas afectadas®. Mas de la mitad de los pacientes presen-
tan una alopecia difusa con pelo fino, seco y frigil. Es tipi-
co observar pelos fragmentados en la linea de implantacién
del pelo. Presentan, ademds, xerosis cutdnea y anomalias en
los dermatoglifos de los dedos?®.

Figura 2. Braquidactilia del tercer y cuarto dedos en el pie
izquierdo.

Establecer un diagnéstico precoz es fundamental ante
un recién nacido con malformaciones. El hallazgo de
anomalias faciales, orales y digitales asociado a alteraciones
cutdneas debe hacer sospechar el diagnéstico de SOFD
tipo I. Los quistes de milio sélo estdn presentes en esta
variante. Es necesario un enfoque multidisciplinar. En los
primeros afios de vida deben realizarse cirugias reparado-
ras de las malformaciones para evitar secuelas en el desa-
rrollo y maduracién del paciente. Deben seguir controles
odontolégicos periddicos para evitar la pérdida de piezas
dentarias. El cuidado dermatolégico requiere el uso fre-
cuente de emolientes y una alimentacién equilibrada que
evite un déficit de nutrientes. Asimismo, deben realizar
controles periédicos de las funciones renal y hepitica para
detectar precozmente una enfermedad poliquistica.
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El lupus eritematoso cutdneo subagudo es una forma
especifica de lupus que cursa con placas eritematosas anu-
lares o policiclicas en dreas fotoexpuestas’. Los tratamien-
tos convencionales incluyen el uso de fotoprotectores,
corticoides tépicos y orales, sulfona, antipalidicos y agen-
tes inmunosupresores como ciclosporina, azatioprina o
metotrexato’.

Presentamos el caso de una mujer de 54 afios, alérgica a
la heparina, con antecedentes de hipertensién arterial,
trombosis venosa profunda en miembro inferior derecho y
tromboembolismo pulmonar bilateral a raiz de una fractu-
ra de tobillo, en seguimiento por nuestro servicio desde
hace 25 afios por lupus eritematoso cutdneo subagudo.
Desde el momento del diagnéstico la paciente ha presen-
tado brotes continuos de lesiones cutdneas en la regién

ciliar, las mejillas y la porcién superior de la espalda consis-
tentes en placas eritematosas anulares, de superficie brillan-
te y borde neto (fig. 1), sin sintomas sistémicos asociados y
con anticuerpos antinucleares (ANA) y anti-Ro positivos.
El cuadro cutdneo ha evolucionado con brotes de dificil
control tratados con corticoide tépico de mediana-alta po-
tencia, inhibidores de la calcineurina tépicos, prednisona
oral (minimo 15 mg a difas alternos hasta 60 mg diarios) y
agentes sistémicos (hidroxicloroquina, azatioprina, meto-
trexato y ciclosporina), que han tenido que suspenderse
por ineficacia, mala tolerancia o efectos adversos. Debido a
la imposibilidad de disminuir la dosis de 30 mg diarios de
prednisona, se asocié efalizumab subcutineo 1 mg/kg/se-
mana, con resolucién de las lesiones cutineas a los dos me-
ses (fig. 2). Tras 4 meses de seguimiento, manteniendo la
dosis de efalizumab y con dosis descendiente de predniso-

Figura 1. Placas eritematosas infiltradas de borde neto
en las cejas, las mejillas y la piel del labio superior.

Figura 2. Resolucion de las lesiones tras dos meses
de tratamiento con efalizumab.
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