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Con carifio para Maribel y su familia.




1. Marco de referencia

La familia se considera como una unidad social que protege a sus miembros, es
una instancia donde un nifio se convierte en un adulto, esta estructura facilita su
diagndstico, manejo y prondstico; es un factor determinante para la salud de
sus integrantes.”™

Desde el enfoque del ciclo vital de la familia se tiene oportunidad de
intervencion con elementos diagnésticos que contribuyan a la salud de sus
miembros.

El médico dec familia es ¢l médico especialista donde la familia es la unidad de
atencion. La responsabilidad de este médico es continua, no esta limitada, ni
por la edad, ni el sexo del paciente, ni por ningun sistema u organo en
particular o por algun padecimiento especifico.®

El médico de familia es ¢l que suministra los cuidados a la salud mediante el
conocimiento de la disciplina aplicado al cjercicio profesional de la medicina
de familia. Su entrenamiento y experiencia lo capacitan para gjercer en varios
campos de la medicina y la cirugia. Esta cducado y entrenado para desarrollar
aptitudes y habilidades quc lo califican para proveer en forma continua, el
mantenimiento integral de la salud y cuidado médico para toda la familia, ya
scan biolégicos de comportamiento o sociales.™

La medicina familiar cs una cspecialidad que engloba un cuerpo de
conocimientos y destrezas utilizados en la practica diaria por el médico de
familia en su g¢jcrcicio profesional.

[.as caractleristicas principales decl egjercicio de la medicina familiar es el
cuidado primario a fin de proporcionar los servicios de salud necesarios, a los
individuos de todas las edades y sexo. en cualquier problema que ellos
presenten. le corresponde al médico de familia el cuidado del paciente que por
alguna causa haya sido hospitalizado, correspondiéndole a este profesional la
coordinacion de las intervenciones de otros especialistas que se requiera para
su correcto manecjo; continuando su atencién ambulatoria, dando continuidad a
su atencion dentro de su contexto familiar y social, incorporandolo a sus
actividades en forma oportuna, limitando el daio e identificando factores de
ricsgos individuales y familiares.

® Amocrican Academy of Family Physicians, AAFP y American Board of Family Practice, ABFP.
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Se presenta esta familia donde dos de sus integrantes cursan con un
padecimiento de fondo genético, con manifestaciones sistémicas, donde
el mancjo de la Especialidad de Medicina Familiar, siendo el médico
generalista el coordinador de los diferentes especialistas proporcionando
un mancjo integral.

Es un problema meédico poco frecuente porque el clinico no piensa en
csta entidad nosologica dentro del diagndstico diferencial, siendo una
causa obligada de descartar dentro de las causas de fiebre de origen
desconocido y muerte durante la infancia.

2. Revision de la literatura

La DEA se caracteriza por disminucién o ausencia de gliandulas ecrinas,
adoncia o hipodoncia, dientes en forma de cono, pelo fino y escaso.

Esta condicion fue ligada al sexo por primera vez en 1848 por Thurnman, sin
cmbargo en 1875 Charles Darwin menciona cn su libro "Las variaciones en
plantas y animales en domesticacidén”, la descripcidén que le dio por carta
Wedderburg de 10 casos encontrados en una familia hindd durante ¢l ano 1838,
cn la cual hace referencia de: "dicz hombres. en el curso de cuatro gencraciones
han tenido las mandibulas provistas sélo de cuatro incisivos y ocho molares, la
piel reseca y escaso pcelo; sufriendo de hipertermias y ha sido notorio el hecho
de que ¢l wrastorno nunca se¢ presentd en las hijas"®. Diez afios mas tarde
Thurnman describié otros dos casos de la forma anhidrética ™.

El término "defecto congénito ectodérmico” fue utilizado en 1913 por Christ de
. St
acucrdo con la referencia de Goeckerman = .

Cockayne enlistd casi 20 tipos diferentes de defectos ectodérmicos hereditarios
que afectaban por separado o en combinacién, pelo, ufias y ojos; asi como
alteraciones en las glandulas sudoriparas y sebaceas ". .

En 1928 Weech acuiid el término de "displasia ectodérmica heredltarla y la
dividié en dos, anhidrética e hipodrética. . T

A principios de siglo, la ctiologia del sindrome se pensaba que'era similar a la
sifilis congénita por la semejanza superficial de la fascxes de- estas dos

entidades.

“ Citado por Clarisse, Benavides, Espinosa. Displacia ectodérmica anhidrética. Bo Med Hosp. Infant
1976: 33 (5): 1185-1193




Clouston en el afio 1929 puntualizé la ocurrencia de las dos formas de la
enfermedad, mediante su estudio de afios en 119 casos en seis generaciones.

En éstas observé que el tipo hidrdtico tiene un patron de herencia autosédmico
- R-10
dominante "',

McKee y Andrews resumieron la entidad nosoldgica en 1924, fecha en que se
1415

tenian 30 reportes de casos .

Thadani en ¢l afio 1934 menciona parientes femeninos con falta de pelo y sin
sudoracién, de hombres de una familia hindd a lo que siguidé una comunicacién
por W. Wadderbunr quien denota que "... las hijas nunca estan afectadas
debido a que la tendencia de trasmision es hacia los hijos".

LLa misma critica sc aplica al reporte de Guilford en el afio 1893 de una abuela
materna quien ''nunca tuvo dientes ni pelo”, y al reporte de Glass y Yost en
1939 quicenes mencionan dos pacientes femeninos probablemente heterocigotas

quienes "nunca habian transpirado y no tenian glandulas mamarias™ ™,

No obstante. alin no existe un consenso general acerca del patréon hereditario.

Algunos autores sugicren que la enfermedad esta ligada al sexo pero no es
recesivo en todos los pacientes, y otros insisten en que existe variacidon, puede
ser dominante, recesivo o ligado al sexo.

Hasta 1963, todos los reportes de casos con este padecimiento se refirieron a

individuos del sexo masculino, hasta que Singh reporta el primer caso en una
. . .o 1113

mujer hinda :

L.os tejidos derivados del ectodermo primitivo son: a) sistema nervioso,
incluyendo glandulas suprarrenales; b) epidermis; c) células del interior de
glandulas sebaceas. sudoriparas y mamarias; d) pelo y ufias; e) epitelio que
cubre la nariz. senos, techo de la boca, epitelio de cdmea, conjuntiva y
glandulas lagrimales; f) el esmalte de los dientes; g) lobulo anterlor de la

glandula hipofisis y. h) neuroepitelio de los 6rganos sensoriales .

Si tomamos en cuenta los tejidos afectados tendremos la explicacién a las
caracteristicas clinicas cldsicas que se describiran mas adelante.

El desarrollo del sistema nervioso y su diferenciacion del ectodermo cutaneo
en etlapas muy tempranas de la gestacién, puede explicar que estos pacientes
son mentalmente normales y no presentan alteraciones nerviosas, en general.

TESIS CON
FALLA DE ORIGEN
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La especulacion acerca de un dafio por factores externos en el tercer mes de la
gestacion pierde significancia debido a la evidencia que hay en la literatura en
relacién con los factores hereditarios.

Se piensa que pucde haber una mutaciéon en el cromosoma X el cual esta ligado
al sexo, pero no cs recesivo en todos los casos.

Levit publicé que puede presentarse la condiciéon dominante en algunas

familias, por lo que las mujeres hetecrocigotas tienen la displasia en una forma

- 19.20

incompleta "™

Sc han reportado casos en muchas razas y nacionalidades, ingleses, franceses,

norucgos, daneses, alemanes, espanoles, italianos, rusos, judios, japoneses,

hindues, brasilefios, puertorriquefios y negros.

Sin embargo, la forma hidrdtica ocurre con mas frecuencia en personas de
. w10, 2123

ascendencia francesa "

Sc ha observado que la mayoria de los pacientes son varones; Franceschetti

reporta una relacion de incidencia vardon~-mujer de 105:15, y son hijos de

madres aparentemente sanas.

Cockayne en su revision extensa del sindrome concluyé con la existencia de la
recesiva ligada al sexo y la autosémica dominante.

Esta forma de herencia se basa en que hay reportes de mujeres afectadas y en la
transmisiéon padre-hijo, que aunque raros, sc han observado.

La forma hidrotica que se caracteriza por hipotricosis y distrofia de las uias
con sudoracién y denticidn normales, fue distinguida facilmente por Weech de
la  variedad anhidrdtica y numerosos estudios confirmaron su herencia
autosémica dominante publicado por Clouston, en 1939; Bruno y Engelhardt,

en 1944, White en 1964; Mallmann-Miihlberger y Hewlwig durante, 1964 e

En otros reportes, se argumenta que ¢l tipo anhidrético es autosémico
dominante, sin embargo, los registros son escasos, sin detalles y atipicos.

La transmision padre-hijo en la familia estudiada por Battersby lo publicé en
1936, se basé en informacidn escueta y remota su arbol genealégico, donde
sOlo tenia una parte de la familia, el tipo de herencia fue ligado al cromosoma

X.
10




Otro ejemplo, es la familia reportada por Brain durante 1937, donde la mencién
de "distrofia unguecal” unica en el padre de un paciente masculino con la forma
anhidrdtica no se¢ puede tomar como evidencia de efecto genético.

El mismo razonamiento se aplica a la familia estudiada por Lipton y Roberts
publicado durante 1950, donde sc indicaba hercncxa autosonuca con base en la
e

historia de un diente decidual anormal en el padre ™ .

Se han reportado casos esporadicos de femeninos con ¢l sindrome completo y
sin parientcs masculinos afectados lo reporta Wamer 1952, otra pacicnte es
reportada por Lipscomb y Manonmani en ¢l afio de 1952, y tres generaciones
de una familia lo publicé Bernard, Giraud, Rouby y Hartung, en el aho de

1963.

En forma clara observamos cn estos reportes que la condicidén es genéticamente
heterogénea, pcro la evidencia de una forma ligada al cromosoma X con
expresion completa en los hombres es indiscutible.

El patrén de herencia autosémico recesivo, ha sido sugerido por varios autores,
en estos casos se, descrxbcn varones y mujeres afectados con antecedente de

consangumldad

Este tipo de herencia la explican con base a la hipdtesis de Lyon, la cual
sugiere que en la mujer con dos cromosomas X, uno de ellos se inactiva de
forma temprana durante la vida embrionaria; esta inactivacion ocurre al azar y
el cromosoma persiste inactivo en todas las células descendientes de ésta.

De tal forma, que la mujer es un mosaico natural en el cual algunas células
tienen el cromosoma paterno X activo y el materno inactivado y viceversa.

la variabilidad de expresién fenotipica de las madres portadoras

Entonces,
porcentaje de células que tienen el cromosoma X normal

dependeria del
activado.

El sindrome se expresaria en su forma completa sélo en hombres, los cuales

37-30
tendrian un cromosoma X con mutacién y su cromosoma Y

Otra hipotesis, propuesta por Kline y Berbard, sugiere que la entidad se hereda
en forma autosémica limitada al sexo masculino, debido a que en el
cromosoma X existen genes modificadores para la displasia ectodérmica y que
en la mujer, la presencia de dos cromosomas X, con sus respectivos genes

modificadores, atentian la sintomatologia.

11




En contraste con el hombre, que con un sdlo cromosoma X, los genes
. . . - . 1-43
modificadores no logran atenuar la expresion fenotipica del sindrome ™™

Clinicamente sc identifican signos de esta alteracidon, la facic alargada con
protuberancia frontal, puentes supraorbitarios prominentes, puente de nariz
aplanado (o en silla de montar), piel de aspecto aspero y seco. labios
prominentes debido a la hipodoncia que provoca psceudoprognatismo,
apariencia de retardo mental, de cnvejecimiento prematuro, voz nasalizada y

0870

ronca, hipotricosis y episodios de hipertermia. .

El fenotipo en hombres cs ¢l resultado de un desarrollo incompleto de la
cpidermis y sus apéndices. La deficiencia cuantitativa de los foliculos pilosos
dcbido a hipoplasia o ausencia de las estructuras pilosebaceas son responsables

de la hipotricosis.

También sc ha demostrado que el pelo de los pacientes con esta alteracion
ticnen deficiencia de los puentes disulfuro, lo que probablemente sugiere una
talla en la produccion de queratina.

LLos defectos dentales son causados presumiblemente, por la falla de la lamina
dental, una placa epitelial derivada del ectodermo en la séptima semana de vida
intrautcrina. Sc han registrado casos de adoncia completa, lo reportd Thadani
en 1934; Battersby en 1936; Toma y Allen en 1940, pero usualmente se
presenta la forma con diedm;es malformados, que son estructuras cdnicas en las

. - P . 4
arcas 1mcisivas o caninas .

La deficiencia de gliandulas sudoriparas epidérmicas se manifiesta en general
completa.

Sin embargo en condiciones experimentales de elevacidon de la temperatura
ambiente, y utilizando un indicador con método de carbonato-iodado reporta,
Minoren cl afio de 1927, se encontrd ligero sudor en las axilas reporta Felsher
cn el ano de 1944; Sackett, Marans y Hyrsey en 1956 y cen la frente reporta
Everett. Jump, Sutherland, Savara, y Suher en el afio de 1952, en el térax
reporta Felscher 1944; en contraste con la ausencia completa de sudoracién
reportada por otros autores bajo idénticas condiciones reporta Sunderman
1941; Lipton y Roberts en el ano de 1950; y Metson y Williams en 1952.

Se han examinado varias biopsias de piel en buisqueda de glandulas sudoriparas
con resultados negativos en general. Muchas biopsias fueron tomadas de la
axila, pero también se han registrado resultados negativos en cortes seriados de
piel de la frente Spira en 1947, en superficie palmar reportd Everett y cols. en

T T 12




1952, en pubis reporto Clouston en 1939, en abdomen reporté Zeligs, durante
el afio 1932 y en el antebrazo reporto Grant y Falss, lo identifico 1944,

Las glandulas sudoriparas fueron demostradas en las capas profundas de la piel
por Sackett y colaboradores en 1956, en pacientes que tuvieron sudoracién bajo
condiciones experimentalcs.

LLas caracteristicas dentales y dc decficiencia de pelo fueron menos marcadas
que lo usual en estos pacicntes, lo que indujo a la duda de una variedad ligada
al X leve. Thannhauser en 1936 describié un caso similar de la forma leve.

Sc encontraron glandulas sudoriparas en el antebrazo de un caso tipico
reportado por Rademaker en 1933, pero existen dudas sobre este hallazgo
debido a que la pilocarpina no produjo sudoracion; este hecho, como lo hacen
notar Lord y Wolfe. en 1938 es evidencia convincente de la ausencia de las

A
g¢landulas sudoriparas ©

La produccidén de lagrimas es gencralmente normal pero se han registrado casos
con auscncia de éstas Thurnam. 1848; Suderman. 1941 o disminuida. Grant y
Falls. 1944. La escascz de glindulas mucosas en la nasofaringe. Upshaw y
Montgomery. 1949; Malagon y Taveras, 1956 conduce a rinitis atrofica; y la
deficiencia o ausencia de glandulas c¢n la niucosa bucal. Sackett y cols., 1956
puede conducir en una falta de secreciones. No hay deficiencia en las glandulas
sebaceas, las cuales pucden presentar degencracion papular Dc Silva, 1939 o de
las glandulas apdcrinas, Upshaw y Montgomery, 19497 AR

En los parientes femeninos de casos con DEA y que pueden ser portadoras o
tener un 25% de probabilidad de hetecrocigoto. se ha reportado que tienen
varias manifestacioncs del gen.

LLa adoncia parcial fue la mas comunmente demostrada, 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 obscrvada ocasionalmente en algunas mujeres,

Stadler y Blackstone, 1942; Scagle, 1954, y Roberts en 1929, escribidé que tres

portadoras de una familia extensa " tenian areas descubiertas y suaves en el
. . . 9 3.30, 34, 56.57

cuerpo donde las glandulas sudoriparas no funcionaban

El tejido mamario puede estar defectuoso reporto Clarke y McCance, 1934;
Clouston, 1939, presumiblemente como una manifestacién de desorden
primario ectodérmico, y se ha observado ausencia de pezones en un caso

13




reporto Tendlau, 1902. Trisch en 1963 confirmd el cariotipo normal en
hombres afectados *°.

Son elementos de diagndstico la cuantificacion de poros dérmicos impregnados
con cristal violeta y observados con microscopio de flourescencia, es la forma
mas frecuentemente utilizada para el diagndstico.

Se han evaluado otros métodos, la impresién de los dermatoglifos para

39, 61-62

identificaciéon de las portadoras, con distintos resultados. .

Laisse en 1976, menciona borramicnto de dermatoglifos con ausencia parcial
de dibujos y figuras en los cinco dedos de las manos, observandose un mayor
numero de crestas finas interrumpidas por pliegues transversales y oblicuos.

No existen dibujos en eminencia tenar e hipotenar, con multiples pliegues en
todas direcciones.

En la biopsia de piel mostré ausencia completa de glandulas sebaceas,
sudoriparas y foliculos pilosos®.

En general, la evaluacidon del cariotipo no proporciona datos diagndsticos,
debido a que no se aprecian anormalidades en el ntimero o forma de los
cromosomas; por lo que sélo con estudios mas complejos que evalian la
funcion de los cromosomas y sus locis, se han obtenido datos de la probable

6301

alteracion genética de esta entidad .

Clarke en 1987, realizé un estudio en 24 familias con hombres afectados con
DEA. incluyendo mujeres portadoras obligadas o definitivas, con denticién
anormal v las esposas de los afectados.

Sc obtuvo el genoma con el método Kunkel, separados por electroforesis y se
-adio marcaron por traslacién, con los siguientes resultados: el analisis de
unioén en dos puntos mostré que la DEA esta ligada cercanamente a DXS14 y
DXYS1 y menos cercanamente a DXS3. Comprobandose que el locus de DEA
esta en la region del centrémero entre SXS14 y DXYS1'

En el sindrome de DEA con presentacion completa, frecuentemente el
diagndstico es tardio, ya que ciertas caracteristicas como la hipotricosis e
hipodoncia no son notorias en la infancia temprana.

Sin embargo, los nifios pueden presentar episodios de fiebres altas sin
explicacidn, otitis media recurrente, obstruccién nasal y disfagia, escasa
secrecién de lagrimas sin llegar a provocar un problema oftalmolégico, y

14




alteracio‘nes en la emisién del llanto o la voz, por falta de lubricacién de la
N Pes

laringe .

En nifios mayores se describe la intolerancia al calor, inflamacidon crénica’de la’
garganta, sequedad de la boca, obstruccidén nasal, disminucién del sentido. del
gusto, ¥ la apariencia fisica caracteristica.

Referente al manejo, en la revision bibliografica, reportan, las manifestaciones
clinicas de este padecimiento son variadas y se relacionan con los tejidos
afectados.

Dcbido a la ctiologia embrionaria de la alteracién no contamos con un
tratamiento especifico, tinicamente cl control paliativo de los sintomas y signos
como prdtesis dentales, orientacidn acerca de los cuidados en climas calidos,
cremas lubricantes, control y prevencién de infecciones recurrentes en nariz,
oidos y garganta, ademas de terapia psicoldgica. apoyo a la familia y conscjo
genético.

Con relacidén al prondstico, los pacientes con DEA ticnen un prondstico bueno
para la vida y malo para la funcién de los érganos afectados, pero no llega a
tener alteraciones que reduzcan su esperanza de vida.

Sin embargo, sin los cuidados adecuados, tales como la no exposicion al sol y
al clima calido, pueden llegar a tener problemas de salud graves, siendo la
etapa mas riesgosa durante la infancia, por los cuadros de hipertermia sin causa
atribuible, siendo dificil su diagndstico diferencial con otras entidades.

Es por eso, que se debe ofrecer la suficiente informacién y orientacién del
problema tanto al paciente como a la familia.

3. Estudio de familia

Justificacion del estudio

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

Maribel, nifia de dos afios 6/12 de edad integrante de esta familia presenta la
triada tipica de anhidrosis (hipohidrosis), hipotricosis e hipodoncia, que
caracteriza la DEA.

15

TESIS CON_
FALLA DT QRICEN |




.

La biopsia de piel mostré ausencia completa de glandulas sebaceas,
sudoriparas y foliculos pilosos.

La herencia de este sindrome generalmente se transmite en forma recesiva
ligada al cromosoma X, una revision bibliografica de casos reportados indica
que la cantidad de datos genéticos disponibles es sorprendentemente pequciio,
si se considcra el niimero de casos reportados.

La naturaleza benigna de este sindrome cs inesperada, dado que las formas
ligadas al cromosoma X son generalmente severas.

El hecho de que las poritadoras obligadas femeninas mostraran esta condicion,
se debe considerar como inusual si la hipdtesis de transmision gendética es
correcta. Ya que Maribel presenta la expresion completa de este padecimiento,
¢l cual ocurre tnicamente en varoncs de acuerdo a los casos reportados en la

bibliografia publicada.

Estos hechos y el interés intrinseco de investigar la accidén de los genes en los
heterocigotos para las mutaciones del gén del cromosoma X, conducen al
ecstudio detallado de esta familia.

Antecedentes de importancia

Heredofamiliares

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

Tienc 2 hermanos, uno de 60 aiios de edad, con diabetes mellitus no insulino
dependiente, bajo control médico y el otro de 57 afios de edad con hxpertensnon
arterial sistémica, bajo control médico.

De¢ la madre, Hilda: madre finada a los 26 afos de edad por complicacionés de
parlo padre de 65 afios de edad, aparentemente en buen estado de salud Tiene
3 hermanos de 34, 32 y 30 afios de edad, aparentemente sanos. [

Patologia de Importancia

La madre Hilda con DEA parcial.
La hija Maribel con DEA completo.




Padre Francisco con diabetes mellitus tipo 2, bajo control irregular de su
padecimiento.

Defunciones

Abuclos paternos finados, se ignora la causa.
Abuela materna finada por complicaciones del parto.
Manegjo de duelo adecuado.

Psicosociales
Historia de la Familia

Fase de matrimonio: tienc lugar en su pueblo natal en el Estado de Veracruz,
con buena aceptacion de las dos familias, con reconocimiento social de sus
familias de origen; el esposo se dedica a las actividades de la agricultura
alternadas con albaifiileria. la cual desempefia por temporadas en el Distrito
Federal, donde actualmente radica.

La esposa alterna sus actividades del hogar con la atencién de una misceldanea
de su propiedad.

Fase de expansion: La inicia en 1966 con ¢l nacimiento del primer hijo,
actualmente cuenta con cinco hijos, cuatro varones y una niifa, todos fueron
deseados y esperados.

En todos los embarazos contd con atencién prenatal y atencién del parto en
medio hospitalario, todos fueron partos eutdcicos, despues del cuarto huo la
pareja decidié un nuevo embarazo deseando que fuera nifia.

Fase de dispersion: Inicia cuando el nifio Francisco cumple 6 afios de edad, e
inicia su instruccién primaria, situacién estresante para el bmomlo madre-hx_;o
pero bien aceptado de manera inmediata. :

Esto permitio a Hilda mas tiempo para distribuirlo y dedicarlo a la atencién de
Enrique, Rafael y ¢l negocio.

Crisis Familiares

La familia maneja el estrés normativo en forma aceptable. El estrés no
normativo es originado por el padecimiento de Maribel, no siendo manejado
correctamente durante los episodios frecuentes de la enfermedad, que ameritan
tratamiento médico y psicoldgico actualmente.
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Situacién actual de la familia
Estructura familiar -
Genogi-ama (Anexo)

Tipologia familiar

e Estructura Nuclear.

e Desarrollo Moderna.

e Demografica Urbana.

e Integracidén Integrada.

e Tipologia Obrero / comerciante.

Etapa actual del ciclo vital familiar

La familia se encuentra en fase de dispersién segun la clasificacion de
Geyman.”

Ambito social
Ingreso familiar

Se desconoce con precisiéon el ingreso familiar, pero es suficiente para cubrir
sus necesidades. El ingreso es aportado tanto por ¢l padre como por la madre.

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

Alimentacion

Recalizan tres comidas al dia, con regular aporte caldrico-proteico. La
preparacidn de los alimentos se lleva a cabo en buenas condiciones de higiene

por la madre.




Recreacion

La familia acude un fin de semana al mes al Estado de Veracruz, a visitar a sus
familias de origen. Ocasionalmente acuden a espectaculos publicos y a
diferentes lugares del Distrito Federal, en las salidas participan todos los
integrantes de la familia.

Adicciones

El padre ingiere bebidas alcohdlicas de tipo social sin llegar a la embriaguez y
sin repercusiones en el ambito familiar o laboral. ocasionalmente fuma
cigarrillos con filtro, niega otras adicciones. El resto de la familia niega tener
alguna adiccion.

Utilizacion de servicios de salud y sociales

La familia cuenta con servicios médicos del IMSS el cual habitualmente no
utilizan; cuando requieren del servicio médico acuden al centro de salud, que
es el mas cercano a su hogar. Unicamente acuden al hospital del IMSS cuando
requieren de hospitalizacion.

Participacién comunitaria

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

Ambito laboral

Francisco, trabaja como albaifiil 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 miscelianea de su propiedad.

Ambito biolégico
Enfermedades agudas y crénicas actuales

Las enfermedades cronicas que afectan a los integrantes de esta familia son:
diabetes mellitus tipo 2 en el padre, actualmente bajo tratamiento médico; DEA
parcial en la madre, la cual requiere de utilizar lubricantes en zonas
queratosicas y sitios de friccidén en la piel; DEA completa en Maribel, que
requiere de una atencidén cuidadosa por los episodios de hipertermia de hasta
40° C que ha requerido de hospitalizacidén, de rehabilitacion odontolégica para
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permitir una adecuada masticacidn y, cuidados de la piel, la cual requiere de
lubricacion e hidratacidn.

Actividades médico preventivas realizadas por Ia familia

La familia participa de la planificacién familiar actualmente con la utilizacién
de DIU, y tomando la decisidn en pareja de optar por un método definitivo.

Ambito psicolégico

Funciones familiares basicas

La familia presenta disfuncién. dado el desconocimiento de la enfermedad de
Maribel y en el momento de agudizaciéon de su cuadro, manifestados por:
comunicacion deficiente que no cumple la necesidad de dar y recibir
informacién y comprension; es incongruente; se expresan en forma exagerada
los sentimientos de malestar y culpa; no se proporciona apoyo para el cuidado
dc Maribel. Hilda se encarga de su atencidn y existe una completa dependencia
de Maribel de su madre.

Crisis familiares actuales

En la familia el estrés normativo es manejado en forma aceptable y como
pareja se encuentra consolidado; el estrés no normativo originado por el
padecimiento de Maribel, no ha sido mancjado correctamente en los episodios
frecuentes de la enfermedad que requieren manejo médico.

Estudio de la integracion familiar

Se trata de una familia nuclear, urbana, en fase de dispersidon, integrada,
altamente funcional, de acuerdo al Family Nagar con roles y limites bien
cstablecidos y aceptados, en donde el problema encontrado al inicio, fue el
desconocimiento de la enfermedad de Maribel, lo que ocasionaba duda,
incertidumbre y conflicto entre los padres, llegando incluso a requerir de apoyo
psicoldgico.

Una vez conocido el diagndstico de DEA fue entendido el problema, se
canalizd mejor el estrés y los recursos existentes fueron eficientados.
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Identificacién y jerarquizacién de problemas
A nivel individual:

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

A nivel familiar:
Disfuncion familiar secundaria a un mal manejo del stress no normativo.

Explicitaciéon de factores de riesgo individuales y familiares

La patologia organica que presentan dos integrantes de la familia, esta
rclacionada con la funcionalidad que presenta: la displasia ectodérmica
anhidrdética presentada por la madre, con el mancgjo de sentimiento de culpa, yva
quc Maribel presenta una forma completa de la DEA, sumado a los episodios
de hipertermia que han requerido de manecjo médico, y la posibilidad nula de
resolucién del problema organico de fondo.

Plan de manejo conjunto enfatizando la educacién y Ila prevencién

a) Sospecha clinica de que Maribel e Hilda presentan una alteraciéon
transmitida en forma hereditaria, confirmacién por estudio histopatolégico.

b) Explicacidon amplia, clara y sencilla sobre la enfermedad de Maribel e Hilda,
y la imposibilidad de su curacion, a toda la familia.

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

d) Rehabilitacién odontoldgica con instalacidn de protesis, que le permitan una
adecuada masticacidn.

e) Hidratacion, lubricacién y aseo adecuado de la piel para evitar infecciones -
agregadas. i ’ : :

f) Informacién a la pareja sobre la posibilidad de que en embarazos futuros se
presente la patologia descrita, sensnblllzarlos Y otorgarles informacién sobre
control de la fertilidad en forma def’mtxva
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Evolucién y seguimiento

El Sr. Francisco acude en forma regular a sus citas de control de diabetes
mellitus tipo 1I, presenta control adecuado de sus glicemias, tratamiento a base
de hipoglucemiantes orales y dieta hipocaldérica alta en fibra.

Se le ha proporcionado informacidén amplia sobre las complicaciones tardias de
la diabetes mellitus, asi como la forma de evitarlas.

La Sra. Hilda, acude en forma periddica a los servicios de dermatologia y
odontologia.

Maribel es atendida en forma regular en el servicio de dermatologia y
odontologia, las alteraciones en piel han mejorado notoriamente, su estado
nutricional también ha mejorado.

Francisco hijo y Enrique acuden a platicas y talleres para adolescentes, en
forma periddica al Centro de Salud.

4. Presentacion de caso

La DEA se caracteriza por la incapacidad de sudoracién por -ausencia de
glandulas sudoriparas, o anhidrosis,” anormalidades - dentales " adoncia o
hipodoncia e hipotricosis. : R ft

Ademas de esta triada clasica, se presentan anormalidades. del sistema
csquelético, en uiias, glandulas salivales, génadas, etc. AT

Sin embargo, estas manifestaciones, asi como la forma de’ transmisién
hereditaria difieren y hasta hoy, no se tiene la certeza del patrén hereditario.

Dcbido a lo variado del cuadro clinico, y de las confusiones en el diagn65ti'co
que se pueden presentar, se describe el caso de una nifia, el andlisis'de familia'y
una amplia revisién de la literatura, que justifica este trabajo desde un enfoque
familiar. e RS .

Asimismo. se presenta un prondstico y la intervencién famlllar v terapeunca
que se debe seguir con estos pacientes. . e S

El término de DEA se refiere a un grupo de enfermedades. hereditarias‘ en:las
cuales los tejidos de origen ectodérmico o sus derivados estan’ ausentes o poco

desarrollados.
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Esta condicidn ocurre aproximadamente en 1 por 100,000 nacidos vivos segiin
lo reportado por Kerr y colaboradores '.

Cuadro clinico

Se trata de una nifia de 2 afios 6 meses de edad, que acude al centro de salud,
con historia de presentar episodios de hipertermia desde el primer afio de vida
de hasta 40° C sin causa aparente, acompafnados de inquietud y polipnea, no
asociado a cuadros infecciosos, los cuales se incrementan durante el verano con
intolerancia a sus ropas y recostandosc sobre superficies frias e ingiriendo
grandes cantidades de agua.

A los sicte meses de edad presenta denticidn siendo las piezas de tipo cdnico
con dificultad para la masticacion: cabello en mechones y [facilmente

desprendible, fotos 1.2.3 y 4.

FOTO /: obsérvese la facies caracteristica de FOTO 2: Habitues externo de la pacienre
DEA: labios prominentes, pseudoprognatismo, con DEA
cabello escaso. frente prominente y' nariz ancha
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FOTO 3 Se observa puente nasal 1°OTO S Dentician en forma conica ¢ incompleta

aplanado v scudoprogriarismo por
mala oclusion

Antecedentes

Madre de 35 anos de edad con DEA parcial. fotos 5 ¥y 6 y padre de 45 arnios,
originarios decl mismo poblado en ¢l Estado de Veracruz con lazos de

consanguinidad.

FOTO 6: Madre de la paciente, se

FOTO 5 Madre de la paciente, no presenta
considera portadora de DEA

Sascies caracteristicas

Resto de antecedentes sin importancia para el padecimiento actual.

Cursé con atencién prenatal con facultativo no refiriendo ingesta de
medicamentos durante la gestacion.

Producto del quinto embarazo de 35 semanas de gestacidon con un peso al
nacimiento de 1.7 Kg., permaneciendo en incubadora durante 20 dias siendo
transfundida en una ocasion desconociéndose mas datos. Alimentada al seno
materno durante tres meses, con ablactacién a los cuatro meses a base de jugos

y frutas.
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Sostuvo la cabeza a los cuatro meses, sonrisa social a los seis meses,
sedentacién a los doce meses, deambulacién a los veintiin meses y lenguaje a
los dos aiios.

Exploracién fisica

Presenta una talla de 90 cm., con un peso de 12 Kg. (P.3), temperatura de 36.5
C. con pseudo prognatismo por dificultad para la oclusién, cabello escaso en
mechones, ccjas ecscasas, puente nasal aplanado, pabellones auriculares alatas,
denticidén incompleta cn forma cénica, paladar clevado, se observan lesiones
eritematoescamosas descamaltivas con presencia de pequefas vesiculas que
tienden a confluir en placas con hucllas de rascado; distribuidas en cuello. cara,
parte posterior de térax, cara anterior de brazos y posterior de piernas.

Fotos 7 y 8.

FOTO 7 Lesiones eritemdalo-cscanosas. FOTO 8 £i micmbros pélvicos se
stmétricas, circunsceritas a nivel de pliegues de observa acenruacion de la
codos con hucllas de rascado curvarura de la picrna con

convexidad posterior en ambas

Diagnéstico
Laboratorio

Anticuerpos treponémicos fluorescentes, VDRL negativo, biometria hematica,
quimica sanguinea, electrolitos séricos y examen general de orina normales.
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Radiologia
Craneo: Se observa auscncia de bulbos dentales en maxilar supcrior ¢ inferior

fotos 9 y 10.

FOTO /0. Proveccion AP de cranco. Se

FOTO 9: Proyveccion lareral de cranco.
Normal para la cdad de la pacicnre observa ausencia doe bulbos dentales en
maxilar superior ¢ inferior

lesiones radiolucidas redondeadas en

En huesos largos se encuentran dos
ambas epifisis femorales, que al parccer puecde ser un hallazgo fortuito, foto 13.

FOTO /1: Proyeccion P de niembiros
inferiores de la paciente. En ambos huesos
largos se observan lesiones radiolicidas
redondas, simérricas en cpifisis femorales

FEIT YT
[ T
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Valoracién dental

Se encuentra paladar elevado con denticién incompleta, la cual es de forma
cdnica, foto 4. e ’ S : ’

Dermatoglifos

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

FOTO 12: Dermaroglifos de la pacienre. Se
observa ausencia parcial de dibujos v figuras
en los cinco dedos de ambas manos.

Prueba de sudoracion

Mediante frazadas y bolsas de agua caliente, durante 30 minutos se estimuld la
sudoracidon de la paciente sin presentarse la misma, aiin con incremento de la
temperatura corporal hasta 38.5° C, con lo que se encontré a la menor con
inquietud, polipnea y taquicardia que desaparecié al retirarle los medios.
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Biopsia de piel

Se toma biopsia de piel de antebrazo y cara posterior de tronco, reporte B192-
81 observandosec piel adelgazada sin complejos pilosebaceos: en la epidermis
existe acantosis irregular con pérdida de las crestas interpapilares; en
hipodermis no existen glandulas sudoriparas, vasos con paredes engrosadas y
endotelio prominente foto 13, compatible con DEA. Reporte de biopsia. (Anexo 1)

Foto 13: Microfotografia de biopsia de picl de cara posterior de
Torax. Piel delgada con acantosis irregular y perdida de las crestas
interpapilares, no hay glindulas sudoriparas

Estudio psicolégico
Normal de acuerdo a su edad.

A la madre se le realiza biopsia de piel de cara anterior de axila, reporte
B2324-81 observandose una epidermis delgada, sin complejos pilosebaceos,
con discreta acantosis irregular; en la dermis papilar hay escaso infiltrado de
mononucleares; en la hipodermis hay ausencia de glandulas ecrinas y solo se
observan pequefios vasos sanguineos de endotelio prominente y pared gruesa
foto 14, compatible con DEA. Reporte de biopsia. (Anexo 2)
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FOTO 14: Microforografia de picl de axila. Epidermis
delgada sin complejos piloscebdceos, acantosis irvegulear,
Nipodermis con ausencia de glindulas ecrinas con vasos

pequeiios con endorelio prominente v pared gruesa.

Prondstico

En este tipo de entidad nosoldgica se tiene incapacidad de ofrecer curacién,
unicamente un monitoreo de tipo dermatoldgico y medidas con lubricantes y
cuidados profilacticos para cvitar exacerbacién de los problemas cutianeos y las
dificultades de regulacion térmica.

En el caso de esta niia se le instalaron prdtesis dentales que lograron mejorar
su masticacion. Se instituyd tratamiento dermatoldgico con lubricantes y
emolientes presentando remision, foto 15.

FOTO 15: Pucicnie con proresis dentales para
mejorar masticacion
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5. Discusion y conclusiones

El espectro clinico de la DEA es muy amplia. Freire® las ha clasificado en 32
tipos, y otras clasificaciones mas sencillas engloban los dos tipos conocidos
como anhidrotica e hipohidrética.

A principios de siglo. esta entidad era confundida en forma frecuente con la
sifilis congénita, tal y como sucedid en el presente caso, debido a la similitud
de algunos caracteristicas fisicas.

El modo de transmisidén hereditaria en ¢l grupo de la DEA tiene un patréon
recesivo ligado al sexo en la mayoria de los casos en la serie presentada por
Cockayne 7 en 1933; cl cual indica que los hombres presentan toda la
expresion clinica de la enfermedad, mientras que las mujeres son portadoras y
presentan una expresion menor del sindrome.

Secgun Clarke se pueden detectar alteraciones en los portadores hasta en un
70%, dondc sc pucden reconocer las deformidades dentales menores, pelo fino
v delgado, disminucion del namero de poros sudoriparos en palmas y dedos,
ademas de tener un patrén de sudoracidn descrito como en “‘parches’., asi como

70

distrofia ungucal ™"
Como podemos observar conforme a estos datos, el caso de la madre del
propdsito, no presenta datos concluyentes de DEA a la exploracion fisica; sin
embargo, refiere disminucion de la cantidad de sudoracién (sudoracidon en
parches), y sc obtuvo confirmacion diagndstica de DEA mediante biopsia
tomada de la picl axilar.

La cual se puede clasificar como una forma leve o hipohidrdtica, sin la facie
caracteristica del sindrome completo.

Lo mas interesante del caso reportado aqui, es que la transmisién
probablemente tuvo un patrén autosémico recesivo, afectando sdlo Y4 de Ia
descendencia; en este caso nos apoyamos en gran medida en el estudio familiar
v de la comunidad. La familia proviene de una poblacidn rural aislada, con
consanguinidad de los padres.

Por lo que, con los datos obtenidos de la biopsia de piel de la madre y del
proposito, se confirma el diagndstico de DEA mediante biopsia de piel en
ambas, una con la forma completa del sindrome en sexo femenino y la otra con
la forma incompleta o portadora.
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El presente, es un caso documentado y confirmado de un paciente femenino
con expresion 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 confirmacién histopatoldgica'™.

En la extensa revisiéon de la literatura anglosajona, observamos que multiples
comunicaciones indican que los casos heredados de forma directa, hombre-
hombre o mujer-mujer, ticnen scveros problemas de credibilidad y no los
consideran validos; aunque algunos casos aislados sc pueden considerar con
esta forma de transmision autosémica recesiva, la polémica continua hasta ques:
Clarke en cl afio 1987, 6 ainos después del estudio de este caso. comprobd que
cl Locus dec DEA cstd en la region del centrémero entre SXS14 v DXYSI.

Kobiclak reporta mutaciones ¢n ¢l gén cctodisplasmico en tres familias no
relacionadas sin de¢jar ver la aparente corrclacion entre fenotipo y genotipo en
los pacientes con displasia ecctodérmica anhidrética ligada al cromosoma X. el
andlisis del genoma ADN sc analizé por una conformacion simple de
polimorfismo (SSCP) siguiendo una sccucncia directa. ¢l analisis de dos
pacientes heterocigdticos, sc identificd una sola insercidon T cvidente en exén 3
entre ncuclotidos 713 y 714 que cambian a Lys codon (AAA) entre una
terminacién codon TAA (Lys 138 Ter), en otro paciente. Al1321T la
tansversion es demostrada, la misma mutacion [leu360Asn genera un sitio
adicional de glicosilacion, y en un tercer pacicnte una transicion A1285G esta
mutacién localizada en la region mas alta causa una sustitucion de

Ala349Thr.”™?

La localizacion de las mutaciones en el dominio extracclular ectodisplasmico
sugiere como causa primaria de la DEA, es una defecto de comunicacién de las
células responsables del desarrollo de la piel.”

En csta misma publicacion refiere que a la fecha, 48 mutaciones estan descritas
en el gén DEA codificando los mas largos isoforma de trascripcién, resultando
en el aumento del indice por encima del 95%, Kere et al 1998, Bayes ct al,
1998; Ferguson ct al 1998, Kobielak et al, 1998.; Monreal et al, 1998.

La mayoria de las mutaciones estidn localizadas en econes codificando el
dominio extracelular de ectodisplasina A. Sin embargo, a la fecha, ningin
intento ha logrado corrclacionar el fenotipo de los pacientes con localizaciones
de las mutaciones en el gén DEA.

Con este caso queda demostrado que en el primer nivel de atencion llegan
casos con entidades nosoldgicas complejas y que estamos en la posibilidad de
hacer uso de herramientas y técnicas diagnésticas a nuestro alcance para

conformar un diagndstico presuntivo.
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El requisito inicial es pensar en esta entidad para diagnosticarla, ya que la
similitud en la apariencia fisica con otras enfermedades como: sifilis congénita,
enfermedad de Hansen, Sindrome de Dawn, etc. con las cuales se confunde
frecuentemente y rctarda el diagndstico, como ocurrié con estc caso.

Esta enfermedad, aunque de presentacidn rara cn nuestro medio, la debemos
tener en cuenta para rcalizar un diagndstico por exclusion. y con esto tratar de
forma adecuada, aunque soélo paliativa, las alteraciones que se presentan,
otorgar conscjo genético y hacer énfasis en ¢l estudio de familia a fin de
detectar alteraciones en la dinamica familiar como resultado de la presencia de
lu DEA en dos integrantes de la tamilia.

En esta familia, en particular, el problema encontrado. fue ¢l desconocimicento
de la enfermedad de Maribel, que ocasionaba conflicto en ¢l subsistema
familiar con repercusion cn cl filial, lo que requirié de apoyo psicoldgico. una
vez conocido ¢l diagndstico y explicada la enfermedad en forma clara y
detallada a todos los integrantes de la familia, fue entendido el problema, se
canalizd mcgjor el cstrés y los recursos existentes fueron eficientados, logrando

una dinamica familiar funcional.
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