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CASO CLINICO

Displasia ectodérmica hipohidrotica: caracteristicas
clinicas y radiograficas

Hypohidrotic ectodermal dysplasia: clinical and radiographic characteristics

Lida Velazque Rojas,* Gisele Dalben da Silva®

RESUMEN

Displasia ectodérmica hipohidrética (DEH) es una enfermedad ge-
nética rara de caracter autosémico recesivo ligado al cromosoma X;
abarca un conjunto de desérdenes que envuelven tejidos derivados
del ectodermo, siendo afectados el sexo masculino y portadores el
sexo femenino. Presentan una triada tipica: hipohidrosis, oligodon-
cia e hipotricosis. Se reporta el caso clinico de un paciente con sig-
nos caracteristicos de DEH: piel reseca, cabellos, cejas y pestaias
escasos; arrugas e hiperpigmentacion perioral y periorbitales; labios
y puente nasal prominentes y disminuciéon de secrecion lagrimal. En
el examen intraoral se observaron ausencias multiples de piezas
dentarias, con presentacion de sélo ocho dientes superiores y dos
inferiores, todos ellos con alteraciéon de forma y presencia de dias-
temas. El reconocimiento y tratamiento odontolégico precoz de los
individuos portadores de DEH, referidos a alteraciones bucales, es
de vital importancia no solamente por ofrecer un aspecto funcional
y estético favorables sino también porque permite en corto plazo
reducir alteraciones en el crecimiento facial.

ABSTRACT

Hypohidrotic ectodermal dysplasia (HED) is a rare genetic
condition. It is of recessive autosomic character and linked to
the X chromosome, encompassing a heterogeneous group of
disorders involving ectoderm-derived tissues. Males are affected
by the disease and females play the role of carriers. This disease
presents a typical triad: hypohidrosis, oligodontia and hypotrichosis.
This article examines the clinical case of a patient who exhibited
characteristic signs of HED: dry skin, scarce hair eyebrows and
eyelashes, wrinkles and peri-oral and peri-orbital hyperpigmentation,
prominent lips and nasal bridge and decreased lachrymal secretion.
Intra-oral examination revealed multiple tooth absences, presence
of only eight teeth in the upper jaw and two teeth in the lower
jaw, all with shape alterations and presence of diastemata. Early
recognition and dental treatment of HED carrier individuals referred
to oral alterations is of the utmost importance, not only to achieve
favorable esthetics and functionality but also to allow the decrease
facial growth alterations in a short time.
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INTRODUCCION

Displasias ectodérmicas representan un grupo he-
terogéneo de alteraciones, que se caracterizan por el
desarrollo anormal de los tejidos derivados del ecto-
dermo, conociéndose mas de 150 tipos de ellos, los
mas comunes son las de tipo hidrética e hipohidrética,
siendo esta ultima la forma mas grave y frecuente.?

Displasia ectodérmica hipohidrética también deno-
minada como sindrome Christ-Siemens-Touraine fue
descrita inicialmente por Wedderbun en 1838,%° es
una enfermedad genética rara de caracter autosémi-
co recesivo ligado al cromosoma X en el gen EDA1
localizado en el locus Xq12-q13.1,*% siendo afectados
los de sexo masculino y portadores los de sexo fe-
menino.'® Su prevalencia ocurre alrededor de 1 para
100,000 nacimientos.” La DEH presenta tasa de mor-
talidad infantil entre 2 y 20%, dependiendo del diag-
noéstico y tratamientos oportunos.®

Los individuos afectados presentan una serie de
caracteristicas clinicas con una triada tipica: hipohi-
drosis, oligodoncia e hipotricosis, ademas de ellos se
pueden observar alteraciones en las glandulas sa-
livales y glandulas sudoriparas, descamacion de la
piel, historias de fiebre, asma, dificultad para respirar,
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pérdida de audicion, arrugas periorales e periorbita-
les, hiperpigmentacion periorbital, labios prominentes,
maxila hipoplasica y estrecha, intolerancia al calor, es-
trabismo, conjuntivitis, catarata prematura, y algunos
casos de polidactilia y sindactilia.’289

Las alteraciones bucales mas frecuentes son la xe-
rostomia bucal, alteracién en el nimero de dientes,
como agenesias completas, hipodoncias, oligodon-
cias y amelogénesis imperfecta; alteracion de forma
con mayor presentacion de dientes conoides y/o mi-
crodoncia tanto en la denticiéon decidua como en la
permanente,”® moderada a severa presencia de tau-
rodoncia, principalmente en molares superiores cuan-
do estan presentes.2°

Los examenes auxiliares mas utilizados para
este tipo de anomalia son las radiografias panora-

micas con el fin de determinar presencia de gérme-
nes dentarios y anomalias dentarias, observandose
dentro de estos Ultimos oligodoncia, dientes con al-
teracion de forma, principalmente dientes en forma
conica y marcada reabsorcion 6sea horizontal ge-
neralizada. En la mayoria de los casos, los dientes
presentes son incisivos superiores, caninos inferio-
res y superiores, con menor presencia de premola-
reS_2,3,11

Por lo tanto, cuanto mas temprano se realice el
diagndstico y se inicie tratamiento rehabilitador, mas
beneficios seran ofrecidos a los pacientes portadores
de displasia ectodérmica, razon por la que el objetivo
de este trabajo es reportar la presencia de un caso
clinico tipico durante una rutina de atendimiento odon-
toldgico.

Figura 1.

Signos caracteristicos de DEH.
A. Se puede observar cabellos
y cejas escasas, hiperpigmenta-
cion perioral y periorbital. B. Se
muestra puente nasal y labios
prominentes. C. Arrugas perioral
y periorbitales.
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REPORTE DE CASO

Paciente de sexo masculino, de 11 anos de edad,
raza blanca, fue identificado durante la rutina de exa-
minacion clinica del Hospital de Rehabilitacién de
Anomalias Craniofaciales de Sao Paulo, Brasil. El
diagnostico fue definido después de realizar anamne-
sis y examen clinico general.

Durante la anamnesis se refiriéd presencia continua
de hipertermias, de origen desconocido y ausencia
de piezas dentarias. En el examen clinico se identifi-
¢6 hipohidrosis con la piel delicada y seca, secrecion
lagrimal disminuida; cabellos, pestafias y cejas esca-
sas y muy finas (hipotricosis); puente nasal y labios
prominentes, frente prominente, presencia de arrugas
periorbitarias y perioral; hiperpigmentacion periorbital
y perioral, nariz pequefa con hipoplasia de narinas
(Figura 1).

Al examen intraoral se identificd ausencia de mul-
tiples piezas dentarias, presentandose los cuatro inci-
sivos superiores, todos ellos con alteracion de forma
en la corona, marcada en los incisivos laterales con
presentacién conoide y presencia de diastemas entre
ellos; las primeras premolares superiores (derecha e
izquierda), primeras molares superiores (derecha e iz-
quierda), incisivos laterales inferiores conoides.

El paciente fue sometido a documentacién radio-
grafica inicial, obteniéndose radiografias panorami-

Figura 2. Radiografia lateral mostrando ausencia del pro-
ceso alveolar en regiones edéntulas de maxila y mandibula.

cas, telerradiografia, oclusal total de maxila (Figuras
2 a 4). En la evaluacion radiografica se observaron
agenesias dentarias multiples, ademas de las piezas
dentarias observadas en el examen intraoral, se pre-
sentaban los caninos superiores (derecho e izquierdo)
en erupcion; germen dentario a nivel del primer pre-
molar superior izquierdo y caninos inferiores en erup-
cion, posiblemente ambos con alteracién de forma de
la corona dentaria; reabsorcion 6sea generalizada en
ambas arcadas.

DISCUSION

La DEH es una alteracion que permite facil y opor-
tuno diagndstico debido a su presentacion caracteris-
tica: hipohidrosis, hipotricosis y ausencias dentarias
multiples (oligodoncia),'®'® como es presentado en
este caso clinico.

Antes del primer afo de vida, una de las caracteris-
ticas mas preocupantes para los padres es la presen-
cia de hipohidrosis que provocan fiebres con tempera-
turas altas y constantes, dando sensacion de calor y
sin causa conocida, razon por la que buscan atencion
especializada. Para los pediatras, durante la edad
temprana, el diagndstico se hace dificil, porque en-
cuentran patrones de normalidad como hipertermias
desde el nacimiento, las ufias pueden encontrarse
normales, no hay marcada erupcion de piezas denta-
rias y los cabellos se encuentran escasos.> 4

A partir del segundo afo de vida y en edad mas
avanzada, el diagnostico de pacientes portadores de
esta alteracion se hace mas facil, siendo los profesio-
nales mas requeridos los cirujanos dentistas, como el
caso clinico que reportamos, debido a las ausencias

g

Figura 3. Radiografia oclusal de maxila que muestra la dis-
posicidn de piezas dentarias presentes dentro del arco.
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dentarias multiples y alteraciones de forma que afec-
tan aspectos estéticos, funcionales y principalmente la
calidad de vida."?

El caso presentado reporta caracteristicas clinicas
y radiograficas de un paciente de sexo masculino, lo
que concuerda con lo mencionado en la literatura que
es una condicion autosémica recesiva ligada al sexo.%'®

La literatura refiere estudios y casos clinicos con
diferentes caracteristicas y alteraciones para DEH,
dentro de ellos: maloclusién dentaria con presencia de
diastemas, microdoncia, alteraciones de forma tanto
en la corona como raiz, caries extensas y precoces,
hipoplasias de esmalte, cdmaras pulpares alteradas,
oligodoncias, persistencia de dientes deciduos, re-
traso en la erupcion permanente 71121315 refieren
también patrén caracteristico de DEH presencia de
dientes conoides, con disminucion de la dimension
mesiodistal y anodoncia;®'®'®* muchas de estas carac-
teristicas concuerdan con las que fueron observadas
en el caso reportado.

Dentro del &mbito de DEH la literatura menciona es-
tudios y casos clinicos con diferentes caracteristicas y
alteraciones.

Dentro de los exdmenes auxiliares mas utilizados
para este tipo de alteracion estan las radiografias ex-
traorales: panoramica y telerradiografia, asi también
suelen ser usadas radiografias intraorales como la
oclusal total y periapical, con el fin de determinar pre-
sencia de gérmenes dentarios, reabsorciones dseas,
perfil dseo y disposicion de piezas dentarias en la
maxila como en la mandibula, con estas referencias
la literatura reporta que los dientes permanentes mas
comunmente ausentes en individuos portadores de
DEH son los incisivos laterales, premolares y segun-
dos y terceros molares. Los dientes mas estables son

Figura 4.

Radiografia Panoramica carac-
teristica de DEH, mostrando
ausencia multiple de piezas den-
tarias, con presentacion de 11
dientes superiores y solamente
4 inferiores, asi como alteracion
de forma de las coronas y raices
dentarias.

los incisivos centrales superiores, los caninos y pri-
meros molares superiores e inferiores.>'"'® Los inci-
sivos laterales superiores son los dientes inestables
comunmente mas ausentes, seguidos de los incisivos
centrales inferiores y los dientes mas afectados por
alteraciones morfoldgicas son también los incisivos
centrales superiores y caninos.''s El caso que se
presenta muestra presencia de los cuatro incisivos
superiores con alteracion de forma, dientes conoides,
caninos superiores en erupcién con aparente forma
conoide, primeros premolares y primeros molares su-
periores con taurodoncia, germen dentario del segun-
do premolar superior izquierdo, ya en la mandibula
se observo la presencia de los incisivos laterales con
forma conoide y caninos inferiores en erupcién con
aparente alteracion de forma coronaria de tipo conoi-
de. Se pudo observar también la marcada reabsorcién
Osea horizontal en ambas maxilas.

CONSIDERACIONES FINALES

Después de realizar el diagndstico se debe orien-
tar a los padres o responsables sobre los problemas
de falta de sudor, con el fin de monitorizar el calor e
hipertermias, alteraciones bucales y dermatoldgicas,
asi mismo se debe enfatizar la gran importancia de
actuacion multidisciplinar, principalmente de los ciru-
janos dentistas para que siempre estén dispuestos a
aceptar nuevos desafios, de manera que estén capa-
citados para el diagndstico temprano en caso de pre-
sentarse durante una consulta rutinaria y rehabilitar al
paciente de manera que alcancen cambios extrema-
damente positivos, no sélo en el aspecto funcional y
estético sino también referidos a las emociones y cali-
dad de vida de cada paciente.
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