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1. Marco de referencia 

La f"amilia se considera como una unidad social que protege a sl.l.s n1iembros, es 
una instancia donde un niño se convierte en un adulto, esta estructura facilita su 
diagnóstico, nianejo y pronóstico; es un factor determinante para la salud de 
sus integrantes.-:~ 

Desde el enfoque del ciclo vital de la familia se tiene oportunidad de 
intervención con elementos diagnósticos que contribuyan a la salud de sus 
niien1bros. 

El médico de familia es el médico especialista donde la familia es la unidad de 
atención. La responsabilidad de este niédico es continua. no esta lin1itada, ni 
por Ja edad., ni el sexo del paciente., ni por ningún sistcn1a u órgano en 
panicular o por algún padccin1iento especifico.® 

El niédico de familia es el que suministra los cuidados a Ja salud niediante el 
conocin1icnto de la disciplina aplicado al ejercicio profesional de Ja niedicina 
de fan1ilia. Su cntrcnan1icnto y experiencia lo capacitan para ejercer en varios 
campos de Ja niedicina y Ja cirugía. Está educado y entrenado para desarrollar 
aptitudes y habilidades que Jo califican pa1·a proveer en forn1a continua, el 
niantcnin1icnto integral de Ja salud y cuidado médico para toda la fmnilia. ya 
sean biológicos de con1portan1icnto o socialcs. 7

-' 

La nicclicina familiar es una especialidad que engloba un cuerpo ele 
conocin1icntos y destrezas utilizados en la práctica diaria por el niéclico ele 
fan1ilia en su cjc1·cicio profesional. 

Las características principales del cjcrc1c10 ele la nieclicina fan1iliar es el 
cuidado primario a fin de proporcionar Jos servicios ele salud necesarios, a los 
individuos de tocias las edades y sexo. en cualquier problema que ellos 
presenten. le corresponde al 1nédico de familia el cuidado del paciente que por 
alguna causa haya sido hospitalizado, correspondiéndole a este profesional la 
coordinación de las intervenciones ele otros especialistas que se requiera para 
su correcto nianejo; continuando su atención an1bulatoria, dando continuidad a 
su atención dentro ele su contexto fan1iliar y social, incorporándolo a sus 
actividades en forma oportuna. limitando el daño e identificando factores de 
desgas indiYidualcs y fi1111iliarcs. 

®American Acadcmy ofFamily Physicians. AAFP y American Board ofFamily Practicc. ABFP. 
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Se presenta esta f"amilia donde dos de sus integrantes cursan con un 
padeci1niento de :fondo genético, con manif"estacioncs sistémicas, donde 
el manejo de la Especialidad de Medicina Fainiliar, siendo el médico 
gcneralista el coordinador de los diferentes especialistas proporcionando 
un n,ancjo integral. 

Es un problcn,a n,édico poco frecuente porque el clínico no piensa en 
esta entidad nosológica dentro del diagnóstico diferencial, siendo una 
causa obligada de descartar dentro de las causas de fiebre de origen 
desconocido y n,uertc durante la infancia. 

2. Revisión de la literatura 

La DEA se caracteriza por disn,inución o ausencia de glándulas ecrinas, 
adoncia o hipodoncia. dientes en fon11a de cono. pelo fino y escaso. 

Esta condición fue ligada al sexo por prin1era vez en 1848 por Thurnn,an, sin 
e1nbargo en 1875 Charles Danvin nicneiona en su libro "Las variaciones en 
plantas y anin1ales en don1esticación". la descripción que le dio por carta 
Wedderburg de 1 O casos encontrados en una fan1ilia hindú durante el año 1838, 
en la cual hace referencia de: "diez hombres. en el curso de cuatro generaciones 
han tenido las niandibulas provistas sólo de cuatro incisivos y ocho niolares, la 
piel reseca y escaso pelo; sufriendo de hipc1·tcn11ias y ha sido notm·io el hecho 
de que el u·aston10 nunca se presentó en las hijas"<!!>_ Diez años niás tarde 
Thun1111an describió otros dos casos de la fon11a anhidrótica ,_,_ 

El ténnino "defecto congénito ectodén11ico" fue utilizado en 1913 por Christ de 
acuerdo con la referencia de Goecken11an ,_,._ 

Cockayne enlistó casi 20 tipos diferentes de defectos ectodén11icos hereditarios 
que afectaban por separado o en con1binación, pelo, uñas y ojos; así como 
alteraciones en las glándulas sudoríparas y sebáceas 

7
• 

En 1928 Weech acuñó el térn1ino de "displasia ectodérmica hereditaria" y la 
dividió en dos. anhidrótica e hipodrótica. 

A principios de siglo, la etiología del síndrome se pensaba que era similar a la 
sífilis congénita por la semejanza superficial de la· f"ascies de estas dos 
entidades. 

Citudo por Cl01rissc. Bcnavidcs. Espinosa. Displacia ectodérmica anhidrótica. Bo Mcd 1-fosp. Infant 
1976: 33 (5): 1185-1193 

-----~rssiS-CCJT\1 

i¿f;.L.L1\. DE CJI-~~~-GE1~ 
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Clouston en el año 1929 puntualizó la ocurrencia de las dos formas de la 
enfermedad, n1ediante su estudio de años en 1 19 casos en seis generaciones. 

En éstas observó que el tipo hidrótico tiene un patrón de herencia autosón1ico 
don1inante N-w. 

McKee y Andrc'\vs resu111ieron la entidad nosológica en 1924, fecha en que se 
tenían 30 reportes de casos 1

-'·•.5. 

Thadani en el año 1934 menciona parientes fe111eninos con falta de pelo y sin 
sudoración. de homb1·cs de una familia hindú a lo que siguió una con1tmicación 
por W. vVaddcrbunr quien denota que " ... las hijas nunca están afectadas 
debido a que la tendencia de trasmisión es hacia los hijos". 

La n1isnui cdtica se aplica al repo1·tc de Guilford en el año 1893 de una abuela 
n1aterna quien "nunca tuvo dientes ni pelo". y al reporte de Glass y Yost en 
1939 quienes 111encionan dos pacientes fe111eninos probablemente heterocigotas 
quienes "nunca habían transpirado y no tenían glándulas 111an1arias" ~N-bº. 

No obstante. aún no existe un consenso general acerca del patrón hereditario. 

Algunos autores sugieren que la enfen11edad está ligada al sexo pero no es 
recesivo en todos los pacientes. y otros insisten en que existe variación. puede 
ser don1inante~ rcccsivo o ligado al sexo. 

Hasta 1 963. todos los reportes de casos con este padecimiento se refirieron a 
individuos del sexo 111asculino, hasta que Singh reporta el pri111er caso en una 
mujer hindú 

Los tejidos derivados del ectodenno prin11t1vo son: a) sisten1a nervioso, 
incluyendo glándulas suprarrenales; b) epidern1is; e) células del interior de 
glándulas sebáceas. sudoríparas y mamarias; d) pelo y uñas; e) epitelio que 
cubre la nariz. senos, techo de la boca. epitelio de cón1ea. conjuntiva y 
glándulas lag1·imalcs; f) el esmalte de los dientes; g) lóbulo anterior de la 
glándula hipófisis y, h) neuroepitelio de los órganos sensoriales '"·'". 

Si ton1an1os en cuenta los tejidos afectados tendre111os la explicación a las 
características clínicas clásicas que se describirán más adelante. 

El desarrollo del sistema nervioso y su diferenciación del ectoden110 cutáneo 
en etapas n1uy tempranas de la gestación, puede explicar que estos pacientes 
son 111entaln1ente normales y no presentan alteraciones nerviosas, en general. 

9 
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La especulación acerca de un daño por !actores externos en el tercer mes de la 
gestación pierde significancia debido a la evidencia que hay en Ja literatura en 
relación con los !actores hereditarios. 

Se piensa que puede haber una rnutación en el crornosoma X el cual está ligado 
al sexo, pero no es recesivo en todos los casos. 

Levit publicó que puede presentarse la condición don1inante en algunas 
fan1ilias, por lo que las mujeres hetcrocigotas tienen la displasia en una fom1a 
inco111plcta 

19
-==

0
• 

Se han repor"tado casos en rnuchas razas y nacionalidades, ingleses, 1ranceses, 
noruegos~ daneses,. alen1anes,. españoles,. italianos,. rusos,. judíos,. japoneses,. 
hindúes, brasileños, puertorriqueños y negros. 

Sin embar·go, la fon11a hidrótica ocurre con niás frecuencia en personas de 
ascendencia francesa ''· 1

º· 
11 ·==-·. 

Se ha observado que la mayo.-ia de los pacientes son varones; Franceschetti 
r·cporta una relación de incidencia varón-mujer de 105:15, y son hijos de 
n1adrcs aparenten1cnte sanas. 

Cockaync en su revisión extensa del síndron1e concluyó con la existencia de la 
rccesiva ligada al sexo y la autosón1ica don1inante. 

Esta fon11a de herencia se basa en que hay reportes de inujeres afectadas y en la 
u·ansn1isión padre-hijo, que aunque raros. se han observado. 

La fonna hidrótica que se caracteriza por hipotricosis y distrofia de las uñas 
con sudoración y dentición non11alcs, fue distinguida fáciln1ente por Weech de 
la variedad anhidrótica y numerosos estudios confirmaron su herencia 
autosómica dominante publicado por Clouston. en 1939; Bruno y Engelhardt, 
en 1944; White en 1964; Mallmann-MUhlberger y Hewlwig durante, 1964 7.0. ='· 

En otros reportes, se argumenta que el tipo anhidrótico es autosón1ico 
don1inante, sin embargo, los registros son escasos, sin detalles y atípicos. 

La transmisión padre-hijo en la f"amilia estudiada por Battersby lo publicó en 
1 936, se basó en infomiación escueta y remota su árbol genealógico, donde 
sólo tenía una parte de la familia, el tipo de herencia f"ue ligado al cromosoma 
X. 

10 
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Otro ejemplo, es la familia reportada por Brain durante 1937. donde la mención 
de "distrofia ungucal" única en el padre de un paciente niasculino con la forma 
anhidrótica no se puede tomar como evidencia de efecto genético. 

El niisn10 razonan1icnto se aplica a la familia estudiada por Lipton y Roberts 
publicado durante 1950. donde se indicaba herencia autosón1ica con base en la 
historia de un diente dccidual anorn1al en el padre ''· 07

··"'. 

Se han reportado casos esporádicos de fcn1cninos con el síndron1e con1pleto y 
sin parientes masculinos afectados lo reporta Wan1cr 1952. otra paciente es 
reportada por Lipscon1b y Manonn1ani en el año de 1 952, y tres generaciones 
de una familia lo publicó Bcn1ard. Giraud, Rouby y Hartung, en el año de 
1963. 

En fon11a clara observan1os en estos reportes que la condición es genétican1ente 
hete1·ogénea, pero la evidencia ele una forn1a ligada al cron1oson1a X con 
expresión completa en los hon1bres es indiscutible. 

El patrón ele herencia autosón1ico recesivo. ha siclo sugerido por varios autores, 
en estos casos se describen varones y mujeres afectados con antecedente de 
consanguinidad .Jl-Jb. 

Este tipo de herencia la explican con base a la hipótesis de Lyon, la cual 
sugiere que en la niujer con dos cron1oson1as X, uno de ellos se inactiva de 
fonna te111prana durante la vida en1brionaria; esta inactivación ocurre al azar y 
el cron1oson1a persiste inactivo en todas las células descendientes de ésta. 

De tal fonna, que la n1ujer es un mosaico natural en el cual algunas células 
tienen el cromosoma paterno X activo y el maten10 inactivaclo y viceversa. 

Entonces, la variabilidad de expresión fenotipica de las madres portadoras 
dependería del porcentaje de células que tienen el cron1osoma X normal 
activado. 

El síndron1e se expresaría en su forn1a co111pleta sólo en hombres, los cuales 
tendrían un cromoson1a X con mutación y su cron1osoma Y .l7~0. 

Otra hipótesis, propuesta por Kline y Berbard, sugiere que la entidad se hereda 
en fonna autosómica limitada al sexo masculino, debido a que en el 
cron1osoma X existen genes modificadores para la displasia ectodérmica y que 
en la mujer, la presencia de dos cron1oson1as X, con sus respectivos genes 
niodificado1·es, atenúan la sintomatología. 

JI 



En contraste con el hon1bre. que con un sólo cromosoma X. los genes 
111odificadorcs no logran atenuar la expresión fenotípica del síndron1e "''-"''. 

Clínican1ente se identifican signos de esta alteración. la facic alargada con 
protuberancia frontal. puentes supraorbitarios pron1inentes. puente de nariz 
aplanado (o en silla de niontar). piel de aspecto áspero y seco. labios 
pron1incntcs debido a la hipodoncia que p1·ovoca pseudoprognatismo. 
apa1·icncia de 1·ctardo mental. de envejecimiento prematuro. voz nasalizada y 
ronca~ hipou·icosis y episodios de hipcrtcn11ia.''~ 

1
". 

El fenotipo en hon1bres es el resultado de un desarrollo incon1pleto de la 
cpidennis y sus apéndices. La deficiencia cuantitativa de los folículos pilosos 
debido a hipoplasia o ausencia de las estructuras pilosebáceas son responsables 
de la hipotricosis. 

También se ha dc111ostrado que el pelo de los pacientes con esta alteración 
tienen deficiencia de los puentes disulfuro. lo que probablen1ente sugiere una 
f'-illa en la producción de queratina. 

Los defectos dentales son causados presun1iblen1cnte. por la falla de la lámina 
dental. una placa epitelial derivada del ectoden110 en la séptima se111ana de vida 
intrauterina. Se han registrado casos de adoncia con1pleta, lo reportó Thadani 
en 1 934; Battcrsby en 1936; Ton1a y Allen en 1940. pero usualmente se 
presenta la fonna con dientes n1alíorn1ados. que son estructuras cónicas en las 
úreas incisivas o caninas .i.i.-1

7 

La deficiencia de glándulas sudoríparas epidénnicas se n1anifiesta en general 
con1plcta. 

Sin en1bargo en condiciones experin1entales de elevación de la ten1peratura 
an1bientc. y utilizando un indicador con método de carbonato-iodado reporta. 
Minoren el año de 1927. se encontró ligero sudor en las axilas reporta Felsher 
en el año de 1 944; Sackett. Marans y Hyrsey en 1 956 y en la frente reporta 
Everett. Jump. Sutherland. Savara. y Suher en el año de 1952, en el tórax 
reporta Felscher 1 944; en contraste con la ausencia con1pleta de sudoración 
reportada por otros autores bajo idénticas condiciones reporta Sundennan 
1 941; Lipton y Robcrts en el año de 1950; y Metson y Williams en 1952. 

Se han examinado varias biopsias de piel en búsqueda de glándulas sudoríparas 
con resultados negativos en general. Muchas biopsias fueron to111adas de la 
axila, pero tan1bién se han registrado resultados negativos en cortes seriados de 
piel de la frente Spira en 1947. en superficie palmar reportó Everett y cols. en 

.¡-·,. 

¡' ;-: ~ .. , 
L:,:_· - -· 
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1 952, en pubis reporto Clouston en 1 939, en abdomen reportó Zeligs, durante 
el año 1932 y en el antebrazo reporto Grant y Falss, lo id en ti fico 1 944. 

Las glándulas sudoríparas !ueron den1ostradas en las capas profundas de la piel 
por Sackett y colaboradores en 1956, en pacientes que tuvieron sudoración bajo 
condiciones experimentales. 

Las características dentales y de deficiencia de pelo !ueron n1enos marcadas 
que lo usual en estos pacientes, lo que indujo a la duda de una variedad ligada 
al X leve. Thannhauser en 1936 describió un caso sin1ilar de la fonna leve. 

Se encontraron glándulas sudoríparas en el antebrazo de un caso típico 
1·cpo1·tado por Raden1aker en 1933, pero existen dudas sobre este hallazgo 
debido a que la pilocarpina no produjo sudoración; este hecho. con10 lo hacen 
notar Lord y Wol fe. en 1 938. es evidencia convincente de la ausencia de las 
glándulas sudoríparas~ ... -i~--" 1 • 

La p1·oducción de lágrin1as es gencraln1cnte non11al pero se han registrado casos 
con ausencia de éstas Thun1a111. 1 848; Suderman. 1941 o disn1inuida. Grant y 
Falls. 1 944. La escasez de glándulas mucosas en la nasofa.-ingc. Upsha~v y 
Montgomcry. 1 949; Malagon y Ta veras. 1 956 conduce a 1·initis atrófica; y la 
deficiencia o ausencia de glándulas en la mucosa bucal. Sackctt y cols., 1956 
puede conduci1· en una falta de secreciones. No hay deficiencia en las glándulas 
sebáceas, las cuales pueden presentar dcgcnc1·ación papular, De Silva, 1939 o de 
las glándulas apóc.-inas. Upshaw y Montgon1e1-y, 1949.·'· "· '"·" '". 

En los parientes !en1cninos de casos con DEA y que pueden ser portadoras o 
tener un 25o/,, de probabilidad de hetcrocigoto. se ha reportado que tienen 
varias 111ani fcstacioncs del gen. 

La adoncia parcial !ue la n1ás con1únn1ente den1ostrada, Battersby, 1936; De 
Silva, 1939; Lipton y Roberts, 1950, y la hipotricosis es mencionada con 
frecuencia en reportes ya antiguos, donde falta evidencia objetiva de ello, De 
Silva, 1939. 

La intolerancia al calor fue observada ocasionaln1ente en algunas n1ujeres, 
Stadlcr y Blackstone, 1942; Seagle, 1954. y Roberts en 1929, escribió que tres 
portadoras de una familia extensa " tenían áreas descubiertas y suaves en el 
cuerpo donde las glándulas sudoriparas no funcionaban" 3

•
3 º·'"""°'7 

El tejido mamario puede estar defectuoso reporto Clarke y McCance, 1934; 
Clouston, 1 939, presun1iblen1ente con10 una manifestación de desorden 
prin1a.-io ectodém1ico, y se ha observado ausencia de pezones en un caso 

13 



reporto Tendlau. 1902. Trisch en 1963 confirmó el cariotipo normal en 
hon1bres afectados ". 

Son elementos de diagnóstico la cuantificación de poros dérmicos impregnados 
con cristal violeta y observados con niicroscopio de flourescencia. es la forma 
niás frecuente1nente utilizada para el diagnóstico. 

Se han evaluado otros niétodos, la in1presión de los dennatoglifos para 
identificación de las portadoras, con distintos resultados. 'º· 0

'·
0
>. 

Laissc en 1976, nicnciona borramicnto de den11atogli fas con ausencia parcial 
de dibujos y figuras en Jos cinco dedos de las nianos, observándose un 1nayor 
nún1cro de crestas finas intcrrun1pidas poi· pliegues transversales y oblicuos. 

No existen dibujos en eminencia tenar e hipotenar. con niúltiples pliegues en 
todas di1·eccioncs. 

En la biopsia de piel mostró ausencia completa de glándulas sebáceas, 
sudoríparas y folículos pilosos". 

En general. la evaluación del cariotipo no proporciona datos diagnósticos, 
debido a que no se aprecian anon11alidades en el nú1nero o forn1a de los 
c1·on1osomas; por lo que sólo con estudios n1ás con1plejos que evalúan la 
función de los cron1oson1as y sus locis, se han obtenido datos de la probable 
alteración genética de esta entidad '·J-•,...1 _ 

Clarke en 1987, realizó un estudio en 24 fan1ilias con hombres afectados con 
DEA. incluyendo niujercs portadoras obligadas o definitivas. con dentición 
anormal y las esposas de los afectados. 

Se obtuvo el gcnon1a con el niétodo Kunkel, separados por electroforesis y se 
nidio niarcaron por traslación, con los siguientes resultados: el análisis de 
unión en dos puntos mostró que la DEA está ligada cercanamente a DXS 14 y 
DXYS 1 y menos cercanan1entc a DXS3. Con1probándose que el locus de DEA 
está en Ja región del ccntrón1ero entre SXS 14 y DXYS 1 1>. 

En el síndron1e de DEA con presentación con1pleta, frecuenten1ente el 
diagnóstico es tardío, ya que ciertas características como la hipotricosis e 
hipodoncia no son notorias en la infancia ten1prana. 

Sin embargo, los niños pueden presentar episodios de fiebres altas sin 
explicación, otitis media recurrente. obstrucción nasal y disfagia, escasa 
secreción de lágrimas sin llegar a provocar un problema oftalmológico, y 

r-F_:°'c~-. :: .. _.r·:.·_;_ •. _:._ .• :·(.-,,·~:·~,~~.::-~·._·. ' ) : .. ---1, 
ro - _,_-~:~ __ _:L_~i_J 
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alteraciones en la emisión del llanto o la voz. por íalta de lubricación de la 
laringe b~-r.7• 

En niños mayores se describe la intolerancia al calor. inflamación crónicaºde la 
garganta, sequedad de la boca, obstrucción nasal. disminución del sentido del 
gusto, y Ja apariencia fisica característica. 

Referente al manejo, en Ja revisión bibliográfica. reportan, las 111aniíestaciones 
clínicas de este padecimiento son variadas y se relacionan con los tejidos 
afectados. 

Debido a la etiología e111brionaria de la alteración no contan1os con un 
tratan1iento especifico, únicarnente el control paliativo de los sinto111as y signos 
con10 prótesis dentales. orientación acerca de los cuidados en clin1as cálidos. 
cremas lubricantes. control y prevención de infecciones recurrentes en nariz, 
oídos y garganta, aden1ás de terapia psicológica. apoyo a la familia y consejo 
genético. 

Con relación al pronóstico, los pacientes con DEA tienen un pronóstico bueno 
para la vida y 111alo para la función de los órganos afectados, pero no llega a 
tener alteraciones que reduzcan su esperanza de vida. 

Sin en1bargo, sin los cuidados adecuados, tales con10 la no expos1c1on al sol y 
al clin1a cálido, pueden llegar a tener problemas de salud graves, siendo la 
etapa niás ricsgosa durante la infancia. por los cuadros de hipertennia sin causa 
atribuible. siendo dificil su diagnóstico diferencial con otras entidades. 

Es por eso, que se debe ofrecer la suficiente inforn1ación y orientación del 
problen1a tanto al paciente corno a la fan1ilia. 

3. Estudio de f"amilia 

Justificación del estudio 

La displasia ectodérmica anhidrótica DEA, se caracteriza por la incapacidad de 
sudoración, por ausencia de glándulas sudoríparas, o anhidrosis, anormalidades 
dentales, adoncia o hipodoncia; e hipotricosis. DEA, es el nombre con que se 
designa a este grupo heterogéneo de condiciones. 

Maribel, niña de dos años 6/12 de edad integrante de esta familia presenta la 
triada típica de anhidrosis (hipohidrosis), hipotricosis e hipodoncia, que 
caracteriza la DEA. 
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La biopsia de piel mostró ausencia completa de glándulas sebáceas. 
sudoríparas y íoliculos pilosos. 

La herencia de este síndrome generalmente se trans1nite en fom1a recesiva 
ligada al cron1oson1a X. una revisión bibliográfica de casos reportados indica 
que la cantidad de datos genéticos disponibles es sorprendentemente pequeño. 
si se considera el nún1ero de casos reportados. 

La naturaleza benigna de este síndron1c es inesperada. dado que las fon11as 
ligadas al cro111oson1a X son gcncraln1cntc severas. 

El hecho de que las portadoras obligadas femeninas mostrai·an esta condición. 
se debe considerar con10 inusual si la hipótesis de transn1isión genética es 
correcta. Ya que Ma1·ibcl p1·cscnta la expresión con1pleta de este padecin1iento. 
el cual ocurre únican1cntc en varones de acuerdo a los casos reportados en la 
bibliografia publicada. 

Estos hechos y el interés intrínseco de investigar la acción de los genes en los 
hcterocigotos para las niutaciones del gén del cron1oson1a X, conducen al 
estudio detallado de esta familia. 

Antecedentes de importancia 

Heredof"a111iliares 

Del padre, Francisco: padre finado a los 45 años de edad, se desconoce la 
causa; niadrc finada a los 60 años de edad, se desconoce la causa. 

Tiene 2 hen11anos. uno de 60 años de edad. con diabetes 1nellitus no insulino 
dependiente. bajo control médico y el otro de 57 años de edad con hipertensión 
arterial sistén1ica, bajo control 1nédico. 

De la madre. Hilda: madre finada a los 26 años de edad por complicaciones "de 
parto. padre de 65 años de edad, aparenten1ente en buen estado de salud. Tiene 
3 hen11anos de 34. 32 y 30 años de edad, aparenten1ente sanos. 

Patología de Importancia 

La madre Hilda con DEA parcial. 
La hija Maribel con DEA completo. 
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Padre Francisco con diabetes mellitus tipo 2, bajo control irregular de su 
padecin1iento. 

Defunciones 

Abuelos paternos finados, se ignora la causa. 
Abuela maten1a finada por con1plicaciones del parto. 
Manejo de duelo adecuado. 

Psicosociales 

Historia de la Familia 

Fase de matrimonio: tiene lugar en su pueblo natal en el Estado de Veracruz. 
con buena aceptación de las dos familias, con reconocin1iento social de sus 
familias de origen; el esposo se dedica a las actividades de la agricultura 
alternadas con albañilería. la cual desempeña por ten1poradas en el Distrito 
Federal, donde actualn1ente radica. 
La esposa altcn1a sus actividades del hogar con la atención de una n1iscelánea 
de su propiedad. 

Fase de expansión: La inicia en 1966 con el nacimiento del primer hijo. 
actuahnentc cuenta con cinco hijos, cuatro varones y una niña, todos fueron 
deseados y esperados. 

En todos los embarazos contó con atención prenatal y atención del parto en 
medio hospitalario. todos fueron partos eutócicos, después del cuarto hijo, la 
pareja decidió un nuevo embarazo deseando que fuera niña. 

Fase de dispersión: Inicia cuando el niño Francisco cumple 6 años de edad, e 
inicia su instrucción primaria, situación estresante para el binomio madre-hijo, 
pero bien aceptado de n1anera inmediata. 

Esto pen11itió a Hilda más tiernpo para distribuirlo y dedicarlo a la atención de 
Enrique, Rafael y el negocio. 

Crisis Familiares 

La familia maneja el estrés normativo en forn1a aceptable. El estrés no 
norn1ativo es originado por el padecin1iento de Maribel, no siendo n1anejado 
correctan1ente durante los episodios frecuentes de la enfennedad, que an1eritan 
tratan1iento n1édico y psicológico actualn1ente. 
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Situación actual de la familia 

Estructura f'amiliar 

Genograma (Anexo) 

Tipología f'amiliar 

Estructura 
Desarrollo 

Demográfica 
Integración 
Tipología 

Etapa actual del ciclo vital familiar 

Nuclear. 
Moderna. 
Urbana. 
Integrada. 
Obrero / comerciante. 

La familia se encuentra en fase de dispersión según la clasificación de 
Geyn1an. 71 

Ámbito social 

Ingreso familiar 

Se desconoce con prectston el ingreso fa111iliar, pero es suficiente para cubrir 
sus necesidades. El ingreso es aportado tanto por el padre corno por la madre. 

El padre aporta ingresos de sus percepciones en trabajo de albañilería y como 
agricultor, ayudado por su hijo Francisco, y la madre aporta al ingreso familiar 
lo obtenido con la atención de su n1iscelánea . 

.-\,limentación 

Realizan tres comidas al día, con regular aporte calórico-proteico. La 
preparación de los alimentos se lleva a cabo en buenas condiciones de higiene 
por la madre. 
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Recreación 

La fan1ilia acude un fin de sen1ana al n1es al Estado de Veracruz, a visitar a sus 
fan1ilias de origen. Ocasionaln1ente acuden a espectáculos públicos y a 
diferentes lugares del Distrito Federal, en las salidas participan todos los 
integrantes de la familia. 

Adicciones 

El padre ingiere bebidas alcohólicas de tipo social sin llegar a la embriaguez y 
sin 1·cpcrcusiones en el á111bito fan1iliar o laboral. ocasionaln1cnte fuma 
cigarrillos con filtro, niega otras adicciones. El resto de la familia niega tener 
alguna adicción. 

Utilización de servicios de salud y sociales 

La fan1ilia cuenta con servicios 111édicos del IMSS el cual habitualn1ente no 
utilizan; cuando requieren del servicio 111édico acuden al centro de salud, que 
es el 111ás cercano a su hogar. Únican1ente acuden al hospital del lMSS cuando 
requieren de hospitalización. 

Participación comunitaria 

La fainilia no participa en grupos con1unitarios, asociaciones civiles, sociales o 
religiosas, no se encuentran inscritos a clubes. 

Án1bito laboral 
Francisco, trabaja como albañil en una constructora, esto lo alterna con 
actividades de agricultura por temporadas en su pueblo natal, en las cuales 
colabora toda la familia. Hilda, atiende una miscelánea de su propiedad. 

Ámbito biológico 

Enfermedades agudas y crónicas actuales 

Las enfem1edades crónicas que afectan a los integrantes de esta fainilia son: 
diabetes mellitus tipo 2 en el padre, actualmente bajo tratamiento médico; DEA 
parcial en la n1adre, la cual requiere de utilizar lubricantes en zonas 
queratósicas y sitios de fricción en la piel; DEA completa en Maribel, que 
requiere de una atención cuidadosa por los episodios de hipertern1ia de hasta 
40º C que ha requerido de hospitalización, de rehabilitación odontológica para 
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permitir una adecuada masticación y. cuidados de la piel. la cual requiere de 
lubricación e hidratación. 

Actividades médico preventivas realizadas por la familia 

La lamilia participa de la planificación lamiliar actualmente con la utilización 
de DJU, y tomando Ja decisión en pareja de optar por un método definitivo. 

Ámbito psicológico 

Funciones familiares básicas 

La fan1ilia presenta disfunción. dado el desconocimiento de la enfen11edad de 
Maribel y en el mon1ento de agudización de su cuadro, manifestados por: 
co111unicación deficiente que no cun1ple la necesidad de dar y recibir 
infom1ación y con1prensión; es incongruente; se expresan en forma exagerada 
los scntin1ientos de malestar y culpa; no se proporciona apoyo para el cuidado 
de Maribcl. Hilda se encarga de su atención y existe una completa dependencia 
de Mar·ibel de su niadre. 

Crisis fan1iliares actuales 

En la fan1ilia el estrés nom1ativo es n1anejado en lom1a aceptable y corno 
pareja se encuentra consolidado; el estrés no non11ativo originado por el 
padecin1iento de Maribel, no ha sido nianejado correctan1ente en los episodios 
frecuentes de la enfennedad que requieren nianejo niédico. 

Estudio de la integración familiar 

Se trata de una fan1ilia nuclear, urbana, en fase de dispersión, integrada, 
altan1entc luncional, de acuerdo al Fan1ily Nagar con roles y lín1ites bien 
establecidos y aceptados, en donde el problen1a encontrado al inicio, fue el 
dcsconocin1iento de la enfermedad de Maribel, lo que ocasionaba duda, 
incertidumbre y conflicto entre los padres, llegando incluso a requerir de apoyo 
psicológico. 

Una vez conocido el diagnóstico de DEA fue entendido el problema, se 
canalizó 1nejor el estrés y los recursos existentes fueron eficientados. 

·---·-·-· ----------
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Identificación y jerarquización de problemas 

A nivel individual: 

Maribel: DEA completo 
Hilda: DEA parcial. 
Francisco: Diabetes mellitus tipo IL 

A nivel familiar: 
Disfunción fainiliar secundaria a un mal nianejo del stress no normativo. 

Explicitación de factores de riesgo individuales y familiares 

La patología orgánica que presentan dos integrantes de la familia. está 
relacionada con la funcionalidad que presenta: la displasia ectodérn1ica 
anhidrótica presentada por la madre, con el manejo de sentimiento de culpa, ya 
que Maribel presenta una fon11a completa de la DEA, sun1ado a los episodios 
de hipertcn11ia que han requerido de manejo médico. y la posibilidad nula de 
resolución del p1·oblen1a orgánico de fondo. 

Plan de manejo conjunto enfatizando la educación y la prevención 

a) Sospecha clínica de que Maribel e Hilda presentan una alteración 
transn1itida en fonna hereditaria, confinnación por estudio histopatológico. 

b) Explicación amplia, clara y sencilla sobre la eníennedad de Maribel e Hilda. 
y la imposibilidad de su curación, a toda la familia. 

e) Medidas educativas sobre el manejo de los episodios de hipertermia. 

d) Rehabilitación odontológica con instalación de prótesis, que le pem1itan una 
adecuada 1nasticación. 

e) Hidratación, lubricación y aseo adecuado de la piel para evitar iníecciones 
agregadas. 

f) Información a la pareja sobre la posibilidad de que en embarazos futuros se 
presente la patología descrita, sensibilizárlos y ·otorgarles· iníormación sobre 
control de la íertilidad en íorma definitiva; 
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Evolución y seguimiento 

El Sr. Francisco acude en forn1a regular a sus citas de control de diabetes 
nlellitus tipo II, presenta control adecuado de sus glicemias, tratan1iento a base 
de hipogluccn1iantes orales y dieta hipocalórica alta en fibra. 

Se le ha proporcionado inforn1ación an1plia sobre las co1nplicaciones tardías de 
la diabetes 111ellitus. así con10 la forn1a de evitarlas. 

La Sra. Hilda, acude en fon11a periódica a los servicios de dern1atología y 
oUontología. 

Maribcl es atendida en fon11a regular en el servicio de dennatología y 
odontologia, las alteraciones en piel han nlejorado notoriamente, su estado 
nutricional tan1bién ha mejorado. 

Fr·ancisco hijo y Enrique acuden a pláticas y talleres para adolescentes, en 
fon11a periódica al Centro de Salud. 

-t. Presentación de caso 

La DEA se caracteriza por la incapacidad de sudoración por ausencia de 
glándulas sudoríparas, o anhidrosis, anonnalidades dentales adoncia o 
hipodoncia e hipotricosis. 

Además de esta tríada clásica, se presentan anonnalidades del ·Sistema 
esquelético. en uñas, glándulas salivales, gónadas, etc. 

Sin c111bargo, estas n1anifestaciones, así con10 la fonna de trans111isión 
hereditaria difieren y hasta hoy, no se tiene la certeza del patrón hereditario. 

Debido a lo variado del cuadro clínico, y de las confusiones en el diagnóstico 
que se pueden presentar, se describe el caso de una niña, el análisis de-familia y 
una amplia revisión de la literatura, que justifica este trabajo desde un enfoque 
familiar. 

Asin1is1110. se presenta un pronóstico y la intervención fan1iliar y terapéutica 
que se debe seguir con estos pacientes. 

El ténnino de DEA se refiere a un grupo de enfennedades hereditarias en las 
cuales los tejidos de origen ectodérn1ico o sus derivados están ausentes o poco 
desarrollados. 
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Esta condición ocurre aproximadamente en 1 por 1 00,000 nacidos vivos según 
lo reportado por Kerr y colaboradores ' 

Cuadro clínico 

Se trata de una niña de 2 años 6 meses de edad, que acude al centro de salud. 
con historia de presentar episodios de hiperten11ia desde el prin1er año de vida 
de hasta 40º C sin causa aparente. acornpañados de inquietud y polipnea. no 
asociado a cuadros infecciosos. los cuales se incren1cntan durante el verano con 
intolerancia a sus ropas y recostándose sobre superficies trías e ingiriendo 
grandes cantidades de agua. 

A los siete niescs de edad presenta dentición siendo las piezas de tipo cónico 
con dificultad para la masticación; cabello en niechones y fáciln1ente 
desprendiblc. fotos 1 .2.3 y 4. 

1--oro /: obsén·ese la fi1c1es caractC:'rística de 
DEA: labio.•,: pro111il1e11.tes. pseu,/oprognatismo, 
cabello esca.••o .. írente pro11li11e11re y nari= ancha 
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/-~()]"(.} 3 . .'')l' uh.'l'ITa puenfL• nasal 
ap/a11ado y seudoprog11atisn10 por 
nuJ/a oclusi<"n1 

J«LJT(J -1: /)('Jlfl<."/fill t.'ll jori11a cti111ca L' lllCOlll/)Í(.'f{/ 

Anteceden tes 

Madre de 35 años de edad con DEA par·cial. fotos 5 y 6 y padno de 45 años. 
originarios del n1ismo poblado cn el Estado de Vcr·acruz con lazos de 
consanguinidad. 

FOTO 5: .\ladre de la pacic..'11le. 110 presenta 
.fúscie.\ ct1rt1cteri.Hh:t1s 

FOTO 6: A-ladre de la paciente. se 
considera portadora de DEA 

Resto de antecedentes sin in1portancia para el padecin1iento actual. 
Cursó con atención prenatal con facultativo no refiriendo ingesta de 
n1cdican1entos durante la gestación. 
Producto del quinto cn1barazo de 35 sen1anas de gestación con un peso al 
nacin1iento de 1.7 Kg., pen11aneciendo en incubadora durante 20 días siendo 
transfundida en una ocasión desconociéndose más datos. Alin1entada al seno 
n1atemo durante tres meses, con ablactación a los cuatro meses a base de jugos 
y frutas. 
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Sostuvo Ja cabeza a Jos cuatro meses, sonrisa social a Jos seis meses, 
sedentación a Jos doce n1eses, deambulación a Jos veintiún meses y lenguaje a 
los dos años. 

Exploración física 

Presenta una talla de 90 cn1 .• con un peso de 12 Kg. (P.3). ten1peratura de 36.5" 
C. con pseudo prognatisn10 por dificultad para la oclusión. cabello escaso en 
n1echones. cejas escasas. puente nasal aplanado. pabellones auriculares alatas. 
dentición incon1pleta en fon11a cónica. paladar elevado. se observan lesiones 
critcn1atocscan1osas dcscan1ativas con presencia de pequeñas vesículas que 
tienden a confluir en placas con huellas de rascado; distribuidas en cuello. cara. 
panc posterior de tórax. cara anterior de brazos y posterior de pien1as. 
Fotos 7 y S. 

/·-OTO 7· Le.\1011es erite111a10-csca111osas. 
... ·1n1t..;rricas. circ1111scritas a tÚ\'e/ de pliegues de 
codos con huellas de rascado 

Diagnóstico 

Laboratorio 

FOTO 8: Eu 111ic!mhros pcHvicos se 
ohserl'a ace111uació11 de la 
curvatura de la pierna co11 
co11\•exidad posterior en a111bas 

Anticuerpos treponémicos fluorescentes, VDRL negativo, biometría hemática, 
química sanguínea, electrolitos séricos y exámen general de orina normales. 
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Radiología 

Cráneo: Se observa ausencia de bulbos dentales en niaxilar superior e inferio1· 
fotos9y 10. 

/·-OTO Y: Pro\·ecciú11 lateral de cní11eo. 
/\lor111a/ pa1:a la edad de la f't1cic...·11fL• 

/·-OTO /0: PriJyecciú11 .-IPde cráneo. Se 
ohsc:r\'a llll.H'llcia de hu/hos dentales L'll 

111axi/ar superior e il~fi.!rior 

En huesos largos se encuentran dos lesiones radiolúcidas redondeadas en 
ambas epífisis femorales. que al parecer puede sc1· un hallazgo fortuito. íoto 13. 

~i.
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FOTO//: Pro\'t.!ccián PA de mir.!mhros 
iliferiores de la Íu1cic111e. En a111hos huesos 
largos se obse1·\·a11 lesiones radio/úcidas 
redondas. si111c}tricas en ep(/lsis femorales 
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Valoración dental 

Se encuentra paladar elevado con dentición incompleta, la cual es de fon11a 
cónica. foto 4. 

Dermatoglifos 

Borramiento de dermatoglifos digitales en pulpejos, eminencia tenar e 
hipotenar con múltiples pliegues en todas direcciones. foto 12. 

~ 

~~~ 
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FOTO 12: Der111arogl~·ras de la paciente. Se 
observa ausencia parcial de dibujos y figuras 
en los cinco dedos de a111bas 11u111os. 

Prueba de sudoración 

Mediante frazadas y bolsas de agua caliente. durante 30 minutos se estin1uló la 
sudoración de la paciente sin presentarse la misma. aún con incremento de la 
te111peratura corporal hasta 38.5º C. con lo que se encontró a la menor con 
inquietud. polipnea y taquicardia que desapareció al retirarle los medios. 
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Biopsia de piel 

Se toma biopsia de piel de antebrazo y cara posterior de tronco. reporte B 192-
81 observándose piel adelgazada sin complejos pilosebáceos: en la epidennis 
existe acantosis irregular con pérdida de las crestas interpapilares; en 
hipoden11is no existen glándulas sudoríparas. vasos con paredes engrosadas y 
endotelio prorninente foto 13. co111patible con DEA. Repone de biopsia. (Anexo 1 ¡ 

Foto 13: Microforograf1a de biopsia de piel de caru posterior de 
Tórnx. Piel dclguda con acantosis irregular y perdida de las crestas 
intcrpapilarcs, no hay glándulas sudoríparas 

Estudio psicológico 

Nonnal de acuerdo a su edad. 

A la n1adre se le realiza biopsia de piel de cara anterior de axila. reporte 
82324-81 observándose una epidermis delgada. sin complejos pilosebáceos. 
con discreta acantosis irregular; en la derlllis papilar hay escaso infiltrado de 
mononucleares; en la hipodem1is hay ausencia de glándulas ecrinas y solo se 
observan pequeños vasos sanguíneos de endotelio pron1inente y pared gruesa 
foto 14. compatible con DEA. Reporte de biopsia. (Anexo 2) 

:·~-.:~:.:.:_2· ·JCJ"i"J 
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Pronóstico 

FOTO 14: A-lic.:1-r.?fbtogrc{/Ía de piel de axila. Epidermis 
delgada sin co111plejos piloscbúceos. acllntosis irregular, 
hipocler111is con ause1"·ia <ÍL' glúndula.•; ec:rina.\· con \'asos 

peq11e1ios con endotelio pro111i11e11te y pared gruesa. 

En este tipo de entidad nosológica se tiene incapacidad de oírecer curac1on, 
únicamente un nionitoreo de tipo dcn11atológico y medidas con lubricantes y 
cuidados profilácticos para evitar exacerbación de los problemas cutáneos y las 
dificultades de regulación ténnica. 

En el caso de esta niña se le instalaron prótesis dentales que lograron niejorar 
su niasticación. Se instituyó tratan1iento den11atológico con lubricantes y 
cn1olientcs presentando remisión. foto 15. 

FOTO 15: Pac1c..:11h' con pnjtc..:sis dentales para 
111(!_jorc1r 111<1sticació11 

29 TESIS CON 



5. Discusión y conclusiones 

El espectro clínico de la DEA es muy amplia. Freire•' las ha clasificado en 32 
tipos, y otras clasificaciones n1ás sencillas engloban los dos tipos conocidos 
como anhidrótica e hipohidrótica. 

A principios de siglo. esta entidad era confundida en íom1a frecuente con Ja 
sífilis congénita. tal y con10 sucedió en el presente caso. debido a la sin1ilitud 
de algunos características fisicas. 

El niodo de t1·ans111isión hereditaria en el grupo de la DEA tiene un patrón 
recesivo ligado al sexo en Ja n1ayoría de Jos casos en Ja serie presentada por 
Cockaync 7 en 1933; el cual indica que Jos hombres presentan toda Ja 
cxp1·esión clínica de la enfcnnedad, mientras que las mujeres son portadoras y 
presentan una cxpi-csión n1cnor del síndro111c. 

Según Clarke se pueden detectar alteraciones en los portadores hasta en un 
70'%, donde se pueden reconocer las defon11idades dentales n1enores, pelo fino 
y delgado, disn1inución del nún1ero de poros sudoríparos en paln1as y dedos. 
aden1ás de tener un patrón de sudoración descrito con10 en ··parches". así con10 
distrofia ungucal "'·'". 

Con10 podcn1os observar conforn1c a estos datos, el caso de Ja n1adrc del 
propósito, no presenta datos concluyentes de DEA a Ja exploración fisica; sin 
cn1bargo. refie1·e disn1inución de Ja cantidad de sudoración (sudoración en 
parches), y se obtuvo confin11ación diagnóstica de DEA n1ediante biopsia 
ton1ada de Ja piel axilar. 

La cual se puede clasificar con10 una fom1a leve o hipohidrótica, sin la facie 
caracte.-istica del sindrome co1npleto. 

Lo niás interesante del caso reportado aquí, es que la transn1isión 
probablen1ente tuvo un patrón autosómico recesivo, aíectando sólo Y.. de Ja 
descendencia; en este caso nos apoyamos en gran medida en el estudio fan1iliar 
y de la comunidad. La familia proviene de una población rural aislada. con 
consanguinidad de los padres. 

Por lo que. con los datos obtenidos de la biopsia de piel de la madre y del 
propósito, se confim1a el diagnóstico de DEA mediante biopsia de piel en 
an1bas, una con la forn1a completa del síndro1ne en sexo fen1enino y la otra con 
la fon11a incon1pleta o portadora. 
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El presente, es un caso documentado y confinnado de un paciente fen1enino 
con expresión completa de DEA. lo cual es poco frecuente; ya que la literatura 
revisada es solo referido una paciente negra y su hija ". los que descalifican 
otros investigadores por no tener la confirn1ación histopatológica 1·'

0
• 

En la extensa revisión de la litcratlll·a anglosajona. observamos que múltiples 
con1unicaciones indican que los casos heredados de fon11a directa. hombre­
hon1bre o 111ujcr-mujc1·. tienen severos p1·oblcn1as de credibilidad y no los 
consideran válidos~ aunque algunos casos aislados se pueden considerar con 
esta fon11a de trans111isión autosón1ica rcccsiva~ Ja polén1ica continúa hasta que: 
Clarke en el afio 1987. 6 afios después del estudio de este caso. comprobó que 
el Locus de DEA está en la región del ccntrómcro entre SXS 14 y DXYS l. 

Kobiclak r·cporta n1utacioncs en el gén cct0Uisplúsn1ico en tt·cs fan1ilias no 
relacionadas sin dejar· ver la aparente con·clación cntr·c fenotipo y genotipo en 
los pacientes con displasia cctodér111ica anhidrótica ligada al c1·0111oso111a X. el 
análisis del gcnon1a ADN se analizó por· una confonnación sin1plc de 
poli1norfisn10 (SSCP) siguiendo una secuencia directa. el análisis de dos 
pacientes hctcrocigóticos~ se idcnti ficó una sola inserción T evidente en exón 3 
entre ncuclotidos 713 y 714 que ca111bian a Lys codon (AAA) entre una 
tcn11inac1on codon T AA ( Lys l 58 Ter). en otro paciente. A 132 1 T la 
tansvcrsión es dcn1ostrada~ la 111isn1a n1utación Ilcu360Asn genera un sitio 
adicional de glicosilación. y en un tercer paciente una transición Al 285G esta 
111utac1on localizada en la región nlás alta causa una sustitución de 
Ala349Th1·." 

La localización de las nlutaciones en el do111inio extracclular ectodisplásn1ico 
sugiere como causa prin1aria de la DEA, es una defecto de con1unicación de las 
células responsables del desarrollo de la piel.'" 

En esta nlisn1a publicación refiere que a la fecha. 48 mutaciones están descritas 
en el gén DEA codificando los nlás largos isofon11a de trascripción. resultando 
en el aumento del índice por encit11a del 95%, Kere et al 1998. Bayes et al, 
1998; Fcrguson et al 1998. Kobielak et al. 1998.; Monreal et al, 1998. 

La nlayoría de las 111utaciones están localizadas en econes codificando el 
dominio extracelular de ectodisplasina A. Sin embargo, a la fecha, ningún 
intento ha Iog1·ado correlacionar el !cnotipo de los pacientes con localizaciones 
de las mutaciones en el gén DEA. 

Con este caso queda den1ostrado que en el primer nivel de atención llegan 
casos con entidades nosológicas complejas y que estamos en la posibilidad de 
hacer uso de herran1ientas y técnicas diagnósticas a nuestro alcance para 
con!on11ar un diagnóstico presuntivo. 
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El requ1s1to inicial es pensar en esta entidad para diagnosticarla. ya que la 
sitnilitud en la apariencia física con otras enfermedades con10: sifi lis congénita, 
enfen11edad de Hansen, Sindron1e de Dawn. etc. con las cuales se confunde 
frccuenten1ente y retarda el diagnóstico. como ocurrió con este caso. 

Esta enfen11edad. aunque de presentación rara en nuestro niedio. la debetnos 
tener en cuenta para realizar un diagnóstico por exclusión. y con esto tratar de 
fon11a adecuada. aunque sólo paliativa. las alteraciones que se presentan. 
otorgar consejo genético y hacer énfasis en el estudio de fan1ilia a fin de 
detecta1· altc1·aciones en la dinán1ica fan1iliar como resultado de la presencia de 
la DEA en dos integ1·antes de la familia. 

En esta fan1ilia. en pa1·ticular. el problema encontrado. fue el dcsconocin1iento 
de la cnlcnnedad de Ma1·ibcl. que ocasionaba connicto en el subsistema 
fan1iliar con 1·cpc1·cusión en el filial. lo que rcqui1·ió de apoyo psicológico. una 
vez conocido el diagnóstico y explicada la cnfern1edad en forn1a clara y 
detallada a todos los integrantes de la familia. fue entendido el problen1a. se 
canalizó nicjor el estrés y los recursos existentes fueron cficientados. logrando 
una diná111ica familiar funcional. 
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