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Displasia ectodérmica hipohidrética.

Revision de sus manifestaciones otorrinolaringoldgicas

a proposito de dos casos

Hypohidrotic ectodermal dysplasia.
Review of ENT manifestations on purpose of two cases
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RESUMEN

La displasia ectodérmica hipohidrética es una enfermedad hereditaria, infrecuente en
la poblacién general, caracterizada clinicamente por la triada de hipohidrosis, deficien-
cias dentarias y falta de crecimiento de cabello. Ademds, se afectan otros anexos cuta-
neos como foliculos pilosos, ufias y dientes e incluso estructuras como las gldndulas
mucosas del tracto aerodigestivo superior lo que puede ocasionar signos, sinfomas y
patologias de interés para el otorrinolaringélogo.

Se presentan dos casos clinicos, un adulto y un nifio, y se revisa la literatura respecto
de las manifestaciones de la displasia ectodérmica hipohidrética en cabeza y cuello.
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ABSTRACT

Hypohidrotic ectodermal dysplasia is an uncommon, hereditary disease, clinically
characterized by the triad of hypohidrosis, dental deficiencies and lack of hair growth. In
addition, it affects other skin appendages such as hair follicles, nails and teeth and even
structures such as the mucous glands of the upper aerodigestive tract causing signs and
also symptoms and pathologies of interest for the otolaryngologist.

Two cases are presented, an adult and a child one,an in addition to literature review
regarding the manifestations of hypohidrotic ectodermal dysplasia in head and neck.
Key words: Hypohidrotic ectodermal dysplasia, 0zena, epistaxis.

INTRODUCCION

La displasia ectodérmica agrupa una gran variedad
de cuadros clinicos que comparten rasgos comunes
como el compromiso de dos 0 mds de las siguientes
estructuras: Pelo, dientes, ufias, glandulas
sudoriparas y otras estructuras ectodérmicas’.

La displasia ectodérmica hipohidrética (DEH)
o sindrome de Christ-Siemens-Touraine es la
forma mds frecuente de las displasias
ectodérmicas y su prevalencia se estima en torno
a 1/100.000 recién nacidos® Es una enfermedad
hereditaria ligada al sexo (cromosoma X), carac-
terizada clinicamente por la triada de
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hipohidrosis, deficiencias dentarias y falta de
crecimiento de cabello®.

La disminucién del nimero y tamafio de las
glandulas sudoriparas produce sequedad cutdnea
y en ocasiones crisis de hiperpirexia’. Ademas,
como se menciond, también se afectan otros
anexos cutaneos como foliculos pilosos, ufias y
dientes e incluso estructuras como las glandulas
mucosas del tracto aerodigestivo superior lo que
puede ocasionar signos, sintomas y patologias de
interés para el otorrinolaring6logo®.

PRESENTACION DE CASOS
Caso 1

Paciente de 52 afios de edad, con antecedentes de
hipertension arterial, diabetes mellitus tipo 2, cirugia
nasal por puente bajo a los 7 afios y una hospitalizacion
el afio 1988 por quiste hidatidico pulmonar derecho
operado. En aquella oportunidad tuvo epistaxis que se
manej6 con taponamiento posterior.

Paciente es hospitalizado por cuadro de epistaxis
por fosa nasal izquierda, que no logra ser manejada
con taponamiento nasal anterior, instalandose un tapo-
namiento posterior. El examen endonasal demuestra
atrofia de cornetes, sangrado septal posterior y perfo-
racion del mismo, con abundantes costras.

Destaca también al examen fisico frente am-
plia, hipotricosis, hipertelorismo, puente nasal
bajo, nariz pequefia, vestibulos nasales estrechos,
edentado parcial superior e inferior de incisivos,
piel seca y presion arterial elevada (Figuras 1y 2).

Dirigidamente, refiere presentar cacosmia aso-
ciado a costras abundantes mayores a izquierda
desde la adolescencia. Ademas describe en su
historia que no presenta sudoracién y sufrir sensa-
cion de calor y en ocasiones fiebre, sin causa
aparente. Tuvo 2 episodios de epistaxis en los
Gltimos 4 afios, que se han manejado con tapona-
miento anterior en la atencién primaria.

Se realiza tomografia computarizada de cavida-
des paranasales, donde destaca hipoplasia de seno
maxilar izquierdo y agenesia dentaria (Figuras 3y 4).

Se retira taponamiento en pabellon al octavo
dia. Se visualizan pdlipos etmoidales que se rese-
can, atrofia de cornetes, desviacion septal derecha

Figura 1. Fascies del paciente del caso clinico 1, con
taponamiento posterior instalado, destaca su frente amplia,
hipotricosis e hipertelorismo.

Figura 2. Fotografias del caso clinico 1, destacando algunas de sus caracteristicas clinicas mas relevantes: hipodoncia, puente

nasal bajo e hipotricosis.
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Figura 3. Tomografia computarizada de cavidades paranasales,
corte coronal, destaca la hipoplasia de los senos paranasales,
mayor a izquierda, en paciente con displasia ectodérmica.

con perforacidn hacia posterior y sangrado escaso.
No se constatd en los exdmenes de laboratorio
ninguna alteracion en la coagulacion. Se realiza
biopsia de piel, que muestra disminucién de la
cantidad de glandulas sudoriparas y ausencia par-
cial de los foliculos pilosos y glandulas sebaceas.

Caso 2

Paciente de sexo masculino, 2 afios de edad,
diagnosticado de displasia ectodérmica hipohidrotica.
Consulta por historia de epistaxis recurrente, secrecion
nasal y halitosis. Al examen fisico destaca frente amplia,
hipotricosis, hipertelorismo, puente nasal bajo, nariz
pequefia, vestibulos nasales estrechos y piel seca. Se
realiza nasofibroscopia que evidencia ocena,
presencia de costras en cavidad nasal y a nivel
laringeo eritema y edema de aritenoides. Se toma
cultivo de costras en cavidad nasal que demuestra
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Figura 4. Tomografia computarizada de senos paranasales,
corte coronal que evidencia ausencia de desarrollo de los
incisivos superiores, en paciente con displasia ectodérmica.

foliculos pilosos y escasa presencia de glandulas
sudoriparas, lo que produce hipohidrosis y alteracion
de la regulacion de la temperatura corporal. También
pueden presentarse anomalias ungueales, hipotricosis,
hipodoncia. El compromiso de las glandulas mucosas
del tracto aerodigestivo superior>’,da origen a altera-
ciones otorrinolaringoldgicas, que a continuacion revi-
samos (Tabla 1).

Oido

Se ha descrito una anomalia de pabellon auricular
caracteristica, con hipoplasia de la conchay del I6bulo
auricular. La migracion de la descamacion del epitelio

Tabla 1. Resumen de manifestaciones
otorrinolaringoldgicas
de la displasia ectodérmica hipohidrética

presencia de Stafilococcus aureus, que se erradica
segln indicacion de infectologia. Se maneja
medicamente el reflujo faringolaringeo y se indica
aseo nasal con solucion salina, con buena respuesta
y sin nuevos episodios de epistaxis.

DISCUSION

La displasia ectodérmica es una enfermedad
genética que se caracteriza por la afectacion de
estructuras que derivan del ectodermo. La patogenia
se explica por la alteracion que se produce durante
eltercery cuarto mes de gestacion en la maduracion
de algunos tejidos ectodérmicos®.

El cuadro clinico se caracteriza por alteracion
de la piel, anexos cutaneos y otros derivados del

Otoldgicas

Nasosinusales

Cavidad oral

Faringe y laringe

Traquea y bronquios

ectodermo. La piel es seca, con disminucion de

Tapon de cerumen

Otitis externa

Eczema de conducto auditivo

Otitis media crénica serosa
Hipoacusia sensorioneural

Rinitis cronica (ocena)

Epistaxis

Deformidad en silla de montar
Rinosinusitis aguda/recurrente/crnica
Hipoplasia seno maxilar

Hipodoncia

Xerostomia

Disfagia faringea

Laringitis crnica

Nodulos vocales

Infecciones respiratorias recurrentes
Carcinoma escamoso traqueal
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en el conducto auditivo externo esta alterado en estos
pacientes, lo que da lugar a tapones de cerumen, otitis
externas y eczema del conducto auditivo externc®.

Por otro lado, la glandulas mucosas hipoplasicas o
ausentes alteran la funcién de la trompa de Eustaquio,
por lo que los pacientes pueden desarrollar otitis media
crénica serosa. Se han reportado también casos de
hipoacusia sensorioneural en estos pacientes, no exis-
tiendo claridad sobre su mecanismo?®.

Nariz y cavidades paranasales

Las manifestaciones nasales descritas son rinitis
crénica (ocena), siendo esta la mas frecuente seguin
varias series®’. Ademas, deformidad en silla de montar,
formacion de costras debido a secreciones espesas y
un transporte mucociliar ineficaz que lleva a la ectasia
de moco, con infeccién secundaria de senos
paranasales y fosas nasales, y epistaxis'™. Estos
pacientes, como los nuestros, estan predispuestos a
padecer epistaxis con cierta frecuencia debido a la
sequedad de la mucosa y la presencia de costras. En
este sentido, es de extrema utilidad el uso regular de
ungiientos y lavados nasales'. En nuestro caso
ademas, es posible apreciar hipoplasia del seno maxilar.

Cavidad oral

Las manifestaciones cldsicas son hipodoncia y
sequedad bucal. Esta combinacidn, puede afectar la
nutricién, articulacion de la palabra y obviamente
su apariencia, por lo que es perentoria la evaluacion
odontolégica en estos pacientes.También se asocia
a fisura labio-palatina™.

Faringe y laringe

La falta se secrecion salival puede provocar disfagia
a nivel faringeo. La manifestacion laringea clasica
es la disfonia por laringitis cronica atribuible a la
falta de lubricacién de las cuerdas vocales. La
humidificacion de la via aérea y terapia vocales de
utilidad, sobre todo en aquellos casos que Se asocie
a nodulos vocales, como se ha descrito™.

Traquea y bronquios

Debido al espesamiento del mucus y alteracion de
la funcion ciliar, se asocia la DEH con infecciones de
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la via aérea, lo que sumado a la presencia de
hipogamaglobulinemia en estos pacientes, explicaria
el aumento de la frecuencia de infecciones del tracto
aerodigestivo superior, bronquitis y neumonias™.
Existe incluso, un reporte de asociacion entre
carcinoma de células escamosas en traquea y
displasia ectodérmica'.

CONCLUSIONES

La displasia ectodérmica es una enfermedad
infrecuente, con manifestaciones diversas como
hipohidrosis, rinitis crénica, hipodoncia, ufias
distroficas, alopecia y facie caracteristica. La mayor
parte de las manifestaciones de la displasia
ectodérmica, como resultado de la ausencia o
hipoplasia de las glandulas mucosas del tracto
aerodigestivo superior, se presentan en cabeza y
cuello, por lo que es de interés en nuestra
especialidad conocerla. El papel del
otorrinolaringdlogo incluye lubricacién nasal, manejo
de la epistaxis, tratamiento de complicaciones
infecciosas y tratamiento de la hipoacusia.
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