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Amastia y atelia como
manifestacion excepcional
de la displasia ectodérmica
hipohidrética en una mujer
adolescente

Sr. Editor:

Las displasias ectodérmicas definen un grupo de enfermeda-
des cuyas caracteristicas comunes son: a) ser de cardcter con-
génito; b) afectar profusamente a la epidermis y a al menos uno
de sus anejos, y ¢) no tener una evolucion progresival.

Se estima una frecuencia de displasia ectodérmica de 1 por
cada 10.000-100.000 recién nacidos vivos?. Se han descrito mas
de 192 tipos distintos de displasias ectodérmicas, el mds fre-
cuente de los cuales es la forma hipo/anhidrética con herencia
recesiva ligada al cromosoma X (sindrome de Christ-Siemens-
Touraine). Las estructuras mds comprometidas en las displasias
ectodérmicas son las unas, los foliculos pilosos, las glandulas su-
doriparas ecrinas y los dientes, aunque pueden existir otras ma-
nifestaciones®4. El modo de transmision de la enfermedad es
recesivo ligado al cromosoma X, de forma que el gen responsa-
ble lo portan las mujeres y lo manifiestan los varones®. En cuan-
to a los antecedentes familiares de los pacientes, se ha observa-
do que alrededor del 70-80% de las madres portadoras muestran
alglin rasgo, a veces incompleto, de este sindrome: hipodontia
y/o dientes cénicos, sudoracion disminuida, diferentes grados
de alopecia en el cuero cabelludo, hipoplasia de las glandulas
mamarias, etc.

Mujer de 14 anos de vida, remitida a endocrinologia pediatrica
por asimetria mamaria, con la mama izquierda mucho menos de-
sarrollada que la contralateral. Tuvo retraso en la aparicion de la
denticion temporal. Controlada por el odontélogo, presentaba una
disminucion en el nimero de piezas dentarias (actualmente, 18).
Menarquia a los 12 anos.

Antecedentes familiares: padre diagnosticado de displasia ecto-
dérmica hipohidrética. No habia otros familiares afectados en la
rama paterna.

Exploracion fisica: peso 64,6 kg; talla 160,5 cm. Facies peculiar,
con frente prominente, orejas de implantacion baja y puntiagudas,
pelo ralo, disminucion del grosor de las cejas con pérdida de la cola,

Figura 1. Evidente asi-
metria mamaria con
un pezon de aspecto ru-
dimentario en el lado
izquierdo. Mama dere-
cha de caracteristicas
normales.

Figura 2. Resonancia magnética de mama. Secuencia
sagital STIR. En lado derecho se aprecia au-
sencia del pezon, sin que se identifique tejido
glandular mamario. En lado izquierdo, mama
contralateral de caracteristicas normales.
Musculatura pectoral de morfologia normal en
ambos lados.

y disminucién en el nimero de pestanas. Areas lampifas en los
miembros superiores e inferiores izquierdos, con disminucion de la
sudoracion en dichas zonas. La mama derecha era de aspecto nor-
mal. Ausencia de tejido mamario izquierdo, junto con un pezén de
aspecto rudimentario, sin areola (fig. 1). El resto de la exploracion
por aparatos fue normal. Se realizé una resonancia magnética (RM)
mamaria en la que se aprecié ausencia de tejido glandular mama-
rio, sin realce tras la administracion de contraste que confirmara la
existencia del pezon (fig. 2).

En 1848, Thurman describié por primera vez la displasia ec-
todérmica hipohidrética como una identidad independiente,
cuyo diagnostico se basaba en la aparicion de determinados ras-
gos clinicos, entre los que destacaban la intolerancia al calor y la
ausencia o malformacion de los dientes o alveolos dentarios.

Para entender la etiopatogenia de este grupo de enfermeda-
des, hay que recordar que el ectodermo es uno de los tres com-
ponentes embrionarios primordiales. Alrededor de la tercera se-
mana de desarrollo, experimenta una subdivision en
neuroectodermo, que da origen al sistema nervioso, mientras
que el ectodermo restante recubre toda la superficie embriona-
ria, y forma la epidermis, sus anexos y el esmalte dental®. Alte-
raciones en este desarrollo pueden dar lugar a la detencion en la
maduracién de alguno de estos derivados ectodérmicos, sobre
todo en el tercer y cuarto mes de gestacion, y, con ello, generar
la sintomatologia caracteristica.

En cuanto al modo de transmision de esta enfermedad, la ma-
yoria de los casos se presentan como una herencia recesiva li-
gada al cromosoma X, de forma que el sindrome completo se
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manifiesta mayoritariamente en varones. Hasta el 60 % de las
mujeres pueden presentar algunos rasgos, generalmente incom-
pletos, sobre todo alteraciones en el nimero y/o aspecto de los
dientes, en el pelo o sudoracion defectuosa y parcheada que si-
gue en ocasiones las lineas de Blaschko. Ademas de esta forma
de herencia, existen algunos sindromes que se transmiten de
forma autosémica recesiva relacionados con mutaciones en el
gen EDA-A1 (Xq12.2), el gen de la proteina EDARADD (1g42) y
el gen EDAR (2q12.3), comunicado en pacientes con herencia
autosémica dominante’s.

Junto a la clinica ya comentada, en la displasia ectodérmica hi-
pohidrética se describen otros signos, como alteraciones en el
cabello, en la denticion (tanto en nimero como en morfologia),
en las glindulas sudoriparas, asi como disfuncion de otras glan-
dulas, como las lagrimales, mucosas del tracto respiratorio, di-
gestivo o auditivo, etc.? Las glandulas mamarias pueden ser hi-
poplasicas o incluso presentar agenesia total. Habitualmente
presentan rasgos faciales caracteristicos, como frente prominen-
te, depresion del puente nasal “nariz en silla de montar”, pému-
los anchos, mandibula triangular, un labio superior corto y fino y
un labio inferior grueso y evertido, orejas de implantacién baja,
pequenas y puntiagudas, asi como finas arrugas periorbitarias.

En nuestra paciente llama la atencion la presentacion de la
amastia y la atelia de forma unilateral, hecho que hasta ahora no
se habia descrito en la bibliografia. El lado en el que no se ha
desarrollado coincide con el de mdxima afectacion hipohidroti-
ca, y de afectacion del vello, que en nuestra paciente lo es de
forma parcheada, tal y como se ha descrito en algunas pacientes
mujeres, quienes, dada la forma de transmisién ligada al cro-
mosoma X, son portadoras sanas o con una minima repercu-
sion. Asi, la peculiaridad de nuestra paciente consiste en la co-
existencia de una afectacion poco habitual (amastia), con una
hipodontia marcada, junto con manifestaciones que van mas
con la afectacion leve de la enfermedad (hipohidrosis parchea-
da, facies peculiar). A pesar de que, dados los antecedentes, hay
que pensar en una transmision habitual (ligada al cromosoma
X), estos rasgos poco habituales en las formas leves y oligosin-
tomdticas de la enfermedad parecen obligar a la realizacion de
estudios genéticos que descarten otra forma de transmision di-
ferente, tal y como se ha descrito anteriormente, dada la impor-
tante afectacion clinica de la paciente.

El prondstico en nuestra paciente es bueno y la mayoria de
las intervenciones van encaminadas a la vertiente cosmética. Se
deberd valorar la reconstruccién mamaria mediante protesis, me-
diante cirugfa plastica, asi como tratamiento de endodoncia.
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Intoxicacion por puré
de acelgas

Sr. Editor:

La metahemoglobinemia se produce ante una excesiva pro-
duccién en la conversion de hemoglobina (Hb) en metahemo-
globina (meta-Hb). La metahemoglobina se produce en el eri-
trocito por oxidacion de la Hb, y se reduce a ésta mediante la
accion de la enzima dinucledtido de nicotinamida y adenina
(NADH) citocromo b5 reductasal.

En la meta-Hb, la molécula de hierro se haya en estado férri-
co (Fe3) impidiendo su unién con el oxigeno y con el dioxido
de carbono?.

Los recién nacidos a término mantienen una concentracion de
meta-Hb circulante de un 2%; en los prematuros es de un
2-39%3. En los adultos el valor es < 2%,

Nuestro caso se trataba de una lactante de 7 meses de edad que
consulté en nuestro centro por un cuadro de irritabilidad, dificultad
para conciliar el sueno y vomitos tras la ingesta de un puré de acel-
gas. Dicho alimento fue elaborado el dia anterior. A la exploracion
fisica destacaba una cianosis periférica y palidez cutaneomucosa.
La cianosis no empeoraba con las maniobras de Valsalva. El resto de
la exploracion fue normal. El hemograma, perfil hepatico, renal y la
gasometria fueron normales. La cooximetria objetivo: Hb total:
12,1 mg/dl; fraccion de oxihemoglobina: 57,4 %; oxihemoglobina:
21,5 %; carboxihemoglobina: 0,1%, y de meta-Hb: 21 %. Ante estos
resultados se lleg6 al diagnostico de metahemoglobinemia secun-
daria a la ingesta de puré de acelgas. Tras eliminar la fuente de ex-
posicion, el cuadro clinico se resolvié en 72 h.

La meta-Hb comprende diferentes entidades clinicas:
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