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CORRESPONDENCIA

A B S T R A C T

Ectodermal dysplasias are a large group of hereditary disorders 
characterized by congenital defects in one or more ectoder-
mal structures. Dysplasias have been described in all Mendelian 
modes of inheritance, both autosomal (dominant or recessive) 
and X-linked. Of the latter, the common form is the anhidrotic 
ectodermal dysplasia, which presents with a clinical triad con-
sisting of hypodontia, hypotrichosis, and anhidrosis. There are 
about 200 cases reported in the literature. This paper docu-
ments 3 familial cases suggestive of X-linked inheritance. 
Keywords: Ectodermal dysplasia, anhidrosis, Christ-Siemens-To-
uraine syndrome.

R E S U M E N 

Las displasias ectodérmicas son un amplio grupo de enferme-
dades hereditarias caracterizadas por defectos en una o más 
estructuras que se originan en el ectodermo. Se han descrito 
alteraciones en los patrones de herencia tanto autosómica do-
minante o recesivo, como ligada al cromosoma X. De esta últi-
ma, la forma más común es la displasia ectodérmica anhidrótica 
(dea), que se presenta con una triada característica consistente 
de hipodoncia, hipotricosis y anhidrosis. Se han descrito alrede-
dor de 200 casos en la literatura mundial. Se informa de 3 casos 
familiares sugestivos de herencia ligada al cromosoma X .
Palabras clave: Displasia ectodérmica, anhidrosis, síndrome de 
Christ-Siemens-Touraine.
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Introducción

Las displasias ectodérmicas son un grupo de enfer-
medades hereditarias que comparten anomalías en 

las estructuras que provienen de la capa germinativa, el 
ectodermo. Se han descrito más de 192 tipos de displa-
sias ectodérmicas, todas ellas hereditarias bien de manera 
autosómica (dominante o recesiva) o ligada al cromoso- 
ma X.1,2 Se estima que 7 de cada 10,000 recién nacidos, 
sin predominio de raza, presentan alguna forma de dis-
plasia ectodérmica.3 La alteración más común es la dis-
plasia ectodérmica anhidrótica o síndrome de Christ-Sie-
mens-Touraine, trastorno recesivo ligado al cromosoma X  
que, no obstante, afecta sólo a 1 en 100,000 varones.4,5

La afección genética causante de la displasia ectodér-
mica ligada al cromosoma X es un trastorno en el gen eDa1 
(localizado en la región Xq12-13.1), el cual sintetiza un 
proteína transmembrana llamada Ectodisplasina (eDa), 

en tanto que los genes afectados en las formas autosómica 
dominante y recesiva son el Receptor de Ectodisplasina 
(eDar) y el dominio de muerte asociado a eDar (eDara-
DD). En conjunto, esos genes forman la cascada de seña-
lización de Ectodisplasina, proteína que activa el Factor 
Nuclear Kappa-Beta (nF-κβ), el cual regula la activación 
de múltiples transcripciones genéticas que promueven el 
desarrollo de estructuras ectodérmicas como piel, folícu-
los pilosos y dientes.2,6,7

En 2011, por Salas Alanís y cols.8 diagnosticaron, en 
Nuevo León, el primer caso de mutación eDa1 en nuestro 
país, para lo cual utilizaron una técnica de pcr y secuen-
ciación automática.

Dado que abarcan una gran cantidad de síndromes, 
las manifestaciones clínicas de las displasias ectodérmicas 
son muchas y muy diversas, y están determinadas por el 
trastorno genético, de allí que encontremos afectaciones 



Dermatología Cosmética, Médica y Quirúrgica
DCMQ

176

C A S O S  C L Í N I C O S  /  P E D I Á T R I C O

Volumen 12 / Número 3 n julio-septiembre 2014

de piel, cabello, piezas dentales glándulas sudoríparas y 
sebáceas, conjuntivas e incluso, sistema nervioso.

La displasia ectodérmica anhidrótica se caracteri-
za por un fenotipo con ausencia parcial o completa de 
glándulas sudoríparas, frente olímpica, pirámide nasal 
hundida y tres alteraciones principales: hipotricosis, hi-
pohidrosis e hipodoncia. La hipotricosis se advierte en la 
afectación de piel cabelluda y vello corporal: el cabello 
es delgado, levemente pigmentado y de lento crecimien-
to. En cuanto a hipohidrosis, el paciente tiene histo- 
ria de sudoración muy deficiente o nula, así como pe-
riodos de hipertermia (muchos individuos desarrollan la 
habilidad para controlar esos episodios con medidas ex-
ternas). La hipodoncia se caracteriza por la erupción de 
algunos dientes malformados que suelen aparecer a edad 
tardía o incluso, están ausentes de la dentición perma-
nente. Otros signos y síntomas acompañantes incluyen 
uñas anormales, ausencia o disminución de las lágrimas, 
palidez, disminución de agudeza visual, y antecedentes 
de cuadros de faringitis, conjuntivitis, laringitis y crisis 
convulsivas.9-11

A continuación se presentan 3 casos familiares. 

Casos clínicos
En marzo 2010, una madre y sus cuatro hijos varones, to-
dos originarios de Guanajuato, México, acuden al servicio 
de Dermatología debido a la sospecha de que tres de los 
menores presentan displasia ectodérmica anhidrótica. En 

todos los casos se refiere antecedentes de incapacidad para 
sudar y múltiples episodios de hipertermia (Cuadro 1).

• Caso 1. Paciente masculino de 11 años de edad, presen-
taba dermatosis diseminada a las cuatro extremidades, 
bilateral, simétrica y constituida por placas de eccema, 
liquenificación y prurito. Se observaron anhidrosis 
generalizada e hipotricosis, con las manifestaciones 
concomitantes de odontodisplasia, hipodoncia y dias-
tema (Figuras 1 y 2). Tenía el antecedente de que, en 
su primer año de vida, fue hospitalizado en múltiples 
ocasiones por fiebre de origen desconocido. Entre los 
2 y 5 años de edad sufrió de convulsiones tónico-cló-
nicas febriles; así mismo, había padecido de múltiples 
infecciones de vías respiratorias superiores y pérdidas 
dentales. La biopsia de piel reveló ausencia de glán-
dulas sudoríparas, sebáceas y de folículos pilosos, 
confirmando el diagnóstico de displasia ectodérmica 
anhidrótica.

• Caso 2. Paciente masculino de 4 años de edad con der-
matosis diseminada a todos los segmentos y constitui-
da por hipotricosis, anhidrosis y xerosis, con eccema y 
liquenificación en las extremidades. Tenía el antece-
dente de episodios de hipertermia, ninguno asociado 
con crisis convulsivas (Figuras 3 y 4). 

• Caso 3. Paciente masculino de 3 meses de edad, sin  
otros antecedentes. A la exploración se detectan piel 
anhidrótica, y cabello delgado y escaso. La madre 

Cuadro 1. Características de los casos descritos. 

caso sexo edad sIgnos/síntoMas bIoPsIa

1 Masculino 11 años Hipertermia, eccema, liquenificación, anhidrosis generalizada e hipotrico-
sis, odontodisplasia, hipodoncia y diastema

Sí

2 Masculino 4 años Hipertermia, hipotricosis, anhidrosis y xerosis No

3 Masculino 3 meses Hipertermia, anhidrosis, cabello delgado y escaso No

Figura 2. Ortopantograma: Evidencia de ausencia dental permanente.
Figura 1. Odontodisplasia, hipodoncia y diastema (pueden apreciarse los dientes 
cónicos).
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informa de breves episodios de hipertermia, sin con- 
vulsiones.

Se instituyó un manejo multidisciplinario para los tres pa-
cientes pues, al no existir un tratamiento específico para 
la enfermedad, requerirán de apoyo pediátrico, psicológi-
co, neurológico, odontológico y asesoramiento genético. 
Por parte del departamento de dermatología, se sugirió 
el uso emolientes y medidas generales para controlar la 
temperatura corporal.

Discusión
Identificado inicialmente por Thurman, en 1848, Christ, 
Siemens y Touraine describieron después los patrones de 
herencia, así como las características genéticas y clínica, 
de allí que el síndrome lleve su nombre.12,13

Los pacientes con Displasia Ectodérmica, tienen alte-
ración en la función de barrera, la cual consiste en contro-
lar la pérdida transepidérmica de agua y electrolitos, este 
proceso reside en el estrato córneo (ec), que es la interfase 
con el ambiente. La integridad de ec está determinada 
por los desmosomas, compuestos por desmocolina-1 y 
desmogleina.1, proteínas que se modifican cuando ocu-
rren mutaciones en el gen eDa1, que sintetiza a la proteína 
transmembrana Ectodisplasina (eDa).3,6,9,14

Los episodios de hipertermia recurrente e intolerancia 
al calor son la causa principal de la consulta médica, sobre 
todo en pacientes jóvenes; aunque también puede estar 
motivada por el antecedente de infecciones recurrentes 

de las vías aéreas superiores, ya que existen trastornos li-
gados al cromosoma X que ocasionan inmunodeficiencia, 
como el déficit de lectina de unión a manosa, una proteí-
na del sistema inmunitario innato.14,15

Los pacientes descritos en el presente artículo mani-
festaban la forma clínica de displasia ectodérmica ligada 
al cromosoma X, impresión diagnóstica sustentada en la 
expresión del trastorno en pacientes masculinos; presen-
cia de la triada clínica; y una biopsia confirmando la au-
sencia de glándulas ecrinas, así como la disminución de 
glándulas sebáceas y folículos pilosos, hallazgos compati-
bles con displasia ectodérmica anhidrótica.

Si bien la literatura mundial no sugiere la biopsia 
como instrumento diagnóstico para este tipo de displasia, 
la madre no presentaba signos ni síntomas del trastorno, 
desconocía si algún miembro de su línea familiar pre-
senta la enfermedad y no se había realizado una prueba 
genética para comprobar la mutación en el gen eDa1 que, 
si bien no era determinante para el diagnóstico o trata-
miento, habría sido la forma de asegurar que la displasia 
ectodérmica estaba ligada al cromosoma X.

El manejo de estos pacientes requiere de un equipo 
multidisciplinario, debido a que no hay cura para el tras-
torno. Algunas medidas para aminorar los síntomas in-
cluyen uso de pelucas y dentaduras postizas para mejorar 
la apariencia; empleo de lágrimas artificiales para susti-
tuir el lagrimeo natural y evitar la xeroftalmia; humectar 
fosas nasales con un aerosol nasal salino para eliminar los 
desechos y prevenir infecciones; y utilizar lubricantes y 

Figura 4. Placa de eccema y liquenificación (dorso de la mano). Figura 3. Placa de eccema y liquenificación (antebrazo). 
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emolientes. Se recomienda, además, establecer la resi-
dencia en un clima fresco; tomar baños frecuentes; vestir 
ropa ligera; utilizar aspersores de agua para mantener la 
temperatura corporal estable (el agua hace las veces del 
sudor y al evaporarse, refresca la piel); evitar la actividad 
física vigorosa; y lo más importante, educar al paciente 
sobre su enfermedad.15-16 

Aunque la displasia ectodérmica anhidrótica es una 
enfermedad poco común, debe tenerse presente como 
diagnóstico diferencial y sobre todo, detectarla a tempra-
na edad, ya que su control requiere de un manejo multi-
disciplinario que mejore la atención y la calidad de vida 
del paciente. 
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