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Resumen

Descripcion del caso: Nifiade 5 afios que acude a consulta para val oracion de multiples lesiones cutaneo-
mucosas Yy alteracion esguel ética desde el nacimiento. Como antecedente, madre afectada de lesiones lineares
atréficas en extremidades inferiores, con abortos de repeticion; diagnosticada de | esiones cutaneas de
hipoplasia dérmicafocal con una minima expresion clinica.

Exploracion y pruebas complementarias: Nifia con desarrollo psicomotor normal, faciestriangular y discreta
microftalmia, malposicion dentaria, lesiones papilomatosas gingivalesy faringeas. MUltiples lesiones
cutaneas linearesy atroficas en tronco, extremidades, region gluteay perineal siguiendo las lineas de
Blaschko. En cara anterior de MMII y cara anterior de antebrazos, |esiones nodulares amarillentas blandas al
tacto con discreta pigmentacion marronacea; distrofia ungueal multiple; hipoplasia de 2° dedo de mano
izquierday piesvalgos. Serie Rx completa: metéfisis proximal y distal de ambos fémur aparecen imégenes
lineales densas y regulares compatibles con osteopatia estriata; hipoplasia 1¥ metatarsiano y de las 3 falanges
de 1# dedo de mano izquierda. Biopsia cutanea: compatible con hipoplasia dérmicafocal.

Juicio clinico: Hipoplasia dérmicafocal. Sindrome de Goltz.

Diagnostico diferencial: Displasias ectodérmicas. Alteraciones del tejido conectivo vascular. Epidermalisis
bullosa. Enfermedades con alteracion de la queratinizacion. Alteraciones de la pigmentacion. Sindromes
neurocutaneos.

Comentario final: El sindrome de Goltz o hipoplasia dérmicafocal es una enfermedad que afectaalos
derivados meso y ectodérmicos. Se trata de una rara enfermedad tipo genodermatosis de caracteristicas
multisistémicas por afectacion del tejido conectivo. No existe una prevalencia exacta a nivel mundial,
predomina en mujeres (9:1), sin predominio racial. El 95% de los casos son esporadicos por mutaciones de
novo aungue se ha documentado transmision familiar con herencia dominante ligada al X. Laclinicasuele
estar presente desde el nacimiento siendo las més frecuentes |as manifestaciones cutaneas en forma de
atrofia, lesiones estriadas, papilomas verrucosos, pdlipos blandosy lipomas. El diagndstico se obtiene por
sospecha de latopografiay morfologiatipica de las lesiones y la confirmacion mediante biopsia cutdnea.
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