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RESUMEN

La displasia ectodérmica representa un conjunto de trastornos genéticos, llamada asi por
causar alteraciones sobre el tejido ectodérmico el cual se encarga de envolver toda la
superficie embrionaria. Este trabajo tiene como objetivo mostrar las caracteristicas de un
paciente con displasia ectodérmica hipohidrotica, asi como el tratamiento dental realizado
y los resultados logrados. El tratamiento protésico se inicia con impresiones de alginato y
obtencién de modelo de estudio sobre el que se elabord la base con rodillos de cera,
realizandose posteriormente las pruebas de ellas en el paciente y se colocd en articulador.
Se realiz6 rehabilitacion protésica con el fin de restablecer todas las funciones del aparato
estomatognatico afectadas a causa del desdentamiento parcial superior e inferior. Las
manifestaciones orales, principalmente las alteraciones dentales, son comunes en la
displasia ectodérmica. Es por ello que, pesar de la poca frecuencia de incidencia de esta
enfermedad, es de gran importancia que el profesional de Odontologia esté preparado
para diagnosticarla para asi poder brindar una atencion estomatoldgica integral a los
individuos que la padecen y de esta forma contribuir a su normal desarrollo.

Palabras claves: Displasia ectodérmica, hipohidrotica, rehabilitacion protésica,
maloclusion.
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Ectodermal dysplasia represents a set of genetic disorders, named for causing alterations
in the ectodermal tissue, which is responsible for enveloping the entire embryonic surface.
This work aims to show the characteristics of a patient with hypohidrotic ectodermal
dysplasia, as well as the dental treatment performed and the results achieved. The
prosthetic treatment begins with alginate impressions and obtaining a study model on
which the base was made with wax rollers, later testing them on the patient and placing
them in an articulator. Prosthetic rehabilitation was performed in order to restore all the
functions of the affected stomatognathic apparatus due to the upper and lower partial
edentulousness. Oral manifestations, mainly dental abnormalities, are common in
ectodermal dysplasia. That is why, despite the infrequent incidence of this disease, it is of
great importance that the dentistry professional is prepared to diagnose it in order to
provide comprehensive dental care to individuals who suffer from it and thus contribute to
their normal development.

Keywords: Ectodermal dysplasia, hypohidrotic, prosthetic rehabilitation, malocclusion.
INTRODUCCION

La displasia ectodérmica representa un conjunto de trastornos genéticos, llamada asi por
causar alteraciones sobre el tejido ectodérmico el cual se encarga de envolver toda la
superficie embrionaria. ! El desarrollo de los derivados ectodérmicos ocurre durante la
tercera semana posterior a la fecundacion. Las células del epiblasto migran y se diferencian
para formar el embrién trilaminar que estara constituido por el ectodermo, mesodermo y
endodermo. La diferenciacién ulterior del ectodermo y neuroectodermo originara el
sistema nervioso central, cresta neural, epidermis y anexos cutaneos —pelo y glandulas
sudoriparas—, también forman el ojo, oido, nariz, asi como las glandulas ecrinas, mamarias
y pituitaria, entre otras estructuras. El epitelio de revestimiento de la cavidad oral
primitiva, denominada estomodeo, también tiene origen ectodérmico. 2 34

El epitelio que recubre los arcos alveolares embrionarios se diferenciard en lamina dental,
que a su vez formara los brotes epiteliales del érgano del esmalte, dentina y cemento
dental. Conocer el origen embrionario de las estructuras mencionadas permite entender
las alteraciones del desarrollo de pelo, ufias, dientes y glandulas sudoriparas que se
presentan en las displasias ectodérmicas, ya que se considera que estas alteraciones
empiezan a manifestarse entre el tercer y cuarto mes de vida intrauterina, cuando se
detiene total o parcialmente la maduracién de algunos tejidos derivados del ectodermo,
como la piel, sus anexos cutaneos, los dientes y en algunas ocasiones otros tejidos del
mesodermo. >

Existen mdas de 197 tipos de displasia ectodérmica, solo se conoce el gen causante en 60
de ellos. Las mas comunes se dividen en 2 grupos: Displasia ectodérmica hidrotica o
Sindrome de Clouston se caracteriza por hipotricosis, distrofia ungueal e hiperqueratosis
de las palmas de las manos y plantas de los pies. El segundo grupo incluye displasia
ectodérmica anhidrética e hipohidrética (DEH), también conocida como Sindrome de
Christ-Siemens-Touraine se caracteriza por la triada de hipotricosis, hipohidrosis (DE
hipohidroética) o anhidrosis (DE anhidrotica) e hipodoncia. ©

La deteccion de la DEH se basa principalmente en la historia clinica y en pruebas
diagndsticas como la ortopantomografia, radiografia de manos y pies, estudios capilares,
pielografia, uretrocistografia o ultrasonografia, biopsia cutanea y recuento de glandulas
sudoriparas. El diagndstico prenatal se realiza a través de la ultrasonografia tridimensional



desde la trigésima semana de desarrollo, y el estudio genético de vellosidades coriales, a
la décima semana. ’

De esta forma, ante la importancia del tratamiento y acompafamiento odontoldgico de
pacientes con displasia ectodérmica y la poca incidencia de esta enfermedad el presente
reporte de caso tiene como objetivo mostrar las caracteristicas de un paciente con
displasia ectodérmica hipohidrética, asi como el tratamiento dental realizado y los
resultados logrados.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino, 16 afios de edad, con antecedentes de Displasia Ectodérmica que
acude al servicio de Protesis de la clinica estomatoldgica del Hospital General Universitario
Dr. Gustavo Aldereguia Lima de Cienfuegos, acompafiado de su madre, en abril del afio
2022, refiriendo presentar trastornos durante la masticacién y una gran preocupacién en
cuanto a su aspecto fisico debido a un desdentamiento parcial superior e inferior. En sus
antecedentes familiares el paciente reporta que su padre padece igualmente de Displasia
Ectodérmica. Al examen fisico general se observan mucosas normocoloreadas, piel seca,
cabello escaso y quebradizo, implantacién baja de las orejas, cara ovoide, perfil convexo
y labios y frente protuberantes. Al examen intraoral se constata una implantacion media
de las inserciones frénicas, encias de aspecto normal, denticién mixta con presencia clinica
de 16, 17, 26, 27, 33, 36, 37, 43, 46, 47, 55, 64, 65, 74, 75 y ausencia clinica de 11, 12,
13, 14, 15, 22, 23, 24, 31, 32, 34 y 35. Se observan estructuras dentarias a ambos lados
de la linea media bucal, con aproximadamente 1 cm de separacién, de forma cdnica, en
vestibuloversion. Se evidencia, ademas, gran destruccion coronaria en 65 por caries dental
y unos rebordes residuales alveolares regulares, poco reabsorbidos, de forma redondeada
y de igual color al de la mucosa circundante. Como plan de tratamiento, primeramente,
se indica la exodoncia de 65 debido a la gran pérdida de tejido dentario, la cual se realiza
en los servicios basicos de Estomatologia, sin presentar el paciente ninguna complicacion.
Luego se inicia el plan de rehabilitacion protésica; se decide la colocaciéon de protesis
parcial removibles superior e inferior de acrilico, dentomucosoportadas. (Figura 1).

Figura 1. Situacién del paciente antes del tratamiento. Fuente: Confeccién propia, 2022.

El tratamiento protésico se inicia con impresiones de alginato y obtencién de modelo de
estudio sobre el que se elabord la base con rodillos de cera, realizandose posteriormente
las pruebas de ellas en el paciente y se coloco en articulador. Se realizd la articulacion de
dientes de acrilico anteriores y posteriores y luego la prueba de dientes en el paciente. Se
decidié colocar ganchos Adams a nivel de primeros molares superiores e inferiores como
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formas de retencion del aparato protésico. Se realizd la instalacion de las protesis
indicandole al paciente medidas de cuidado, limpieza e higiene de las mismas. Como
terapéutica final se realiza tratamiento de cosmética dental con resinas fotopolimerizables
en estructuras dentarias anteriores de forma coénica, con el objetivo de que las mismas
adquirieran una forma semejante a los incisivos centrales superiores.

RESULTADOS Y DISCUSION

De manera general se diferencian dos subtipos de displasia ectodérmica: la DE hidroética,
también conocida como sindrome de Clouston, en la que las glandulas sudoriparas se
encuentran preservadas y se ven afectados dientes, cabello y uiias; y la DE hipohidrética
(DEH). Esta es la mas frecuente y exhibe la triada clasica: hipotricosis, hipohidrosis e
hipodoncia. La prevalencia de la displasia ectodérmica hipohidrética es de 1/5000-100 000
recién nacidos. 8

La presentacién mas frecuente de las DEH es la ligada al cromosoma X (DEHLX,
MIM#305100), causada por variantes patogénicas del gen EDA en Xq13.1 (MIM*300451).
Este gen codifica la ectodisplasina A, una molécula de sefalizacién que participa en la
comunicacion epitelio-mesénquima durante el desarrollo de la piel. Otros genes
autosomicos asociados con DEH son EDAR (MIM*604095), EDARADD (MIM*606603) y
WNT10A (MIM*606268), con un patron de herencia recesivo o dominante, segln la
variante implicada ¢. También se ha descrito la displasia ectodérmica anhidrética siendo
autosémica dominante con la mutacién del gen EDA1 y al igual que en la DEH va a
presentar la triada de hipotricosis, oligodoncia y anhidrosis, siendo esta ultima la diferencia
con la DEH. En la actualidad, con la identificacion molecular de los genes involucrados, se
han clasificado casi diez formas producidas por mutaciones en diversos genes. ° El presente
caso hace referencia a una DEH autosdmica dominante pues el paciente refiere que su
padre también padece de dicha enfermedad, siendo este patron de herencia muy poco
frecuente en este tipo de displasia ectodérmica. Segun las bibliografias consultadas esta
variante de DE esta ligada al cromosoma X en un 80% de los casos. ’

Se considera sindnimos de este sindrome los que se transcriben a continuacién: Sindrome
de Christ-Siemens, Sindrome de Christ-Siemens-Touraine, Defecto Ec- todérmico
Congénito tipo Anhidrético o Mayor. 10

Existen diagnésticos diferenciales para DEH, ya que, si bien se considera que la DEH afecta
a todos los derivados ectodérmicos, cuando existe onicodistrofia se debe sospechar, por
ejemplo, un sindrome de hipodoncia-displasia ungueal, entre otros diagnosticos. Ademas,
algunos sindromes de displasias ectodérmicas se caracterizan por ectrodactilia, fisura de
labio/paladar, polidactilia u otras alteraciones de los miembros; ante la presencia de
cualquiera de estas caracteristicas se debe pensar en otro tipo de displasia ectodérmica.®
De esta forma, la variante Hidrética o Sindrome de Clouston es una enfermedad
autosomica dominante por una mutacién en el gen de la conexina, GIB6 o conexina-30,
caracterizada por la triada: alopecia, distrofia ungueal e hiperqueratosis palmo plantar,
sin presentar alteraciones en las glandulas sudoriparas. & !

Segun el estudio realizado por... se registraron un total de 66 pacientes con displasia
ectodérmica, de los cuales 41 (62,12%) eran de sexo masculino y 25 (37,88%) eran de
sexo femenino. Estos resultados se deben a que la displasia ectodérmica es una
enfermedad que tiene predileccidon por el sexo masculino, relacionado a que en la mayoria
de casos la mujer es portadora de la enfermedad mientras que los hombres son
mayormente afectados. ! Dicho dato concuerda con lo analizado en el presente caso,



aunque en nuestro estudio el paciente heredo dicha patologia de su padre quien también
la padece. 8

Las manifestaciones clinicas mas comunes van a ser la hipotricosis con densidad reducida
de cabello, siendo estos delgados, de pigmentacion anormal y tasa de crecimiento lenta;
suele aparecer calvicie prematura, y el pelo de la regidon axilar o genital puede ser normal;
ademas las cejas pueden aparecer despobladas. La hipohidrosis s manifiesta como piel
seca y brillante, que puede llevar a episodios de hipertermia, con una tasa de mortalidad
de hasta el 30% durante la infancia temprana; aparece intolerancia al calor y también
arrugas perioculares que confieren un aspecto de vejez. & °

Se ha descrito también alteracién en las glandulas sudoriparas, lagrimales vy tiroideas, en
el oido interno y una disminucion en la agudeza visual. Diversos autores mencionan que
en estos pacientes pueden encontrarse discrepancia en la proporcion de los planos y
tercios faciales con frente y mentén prominente, pigmentacién de la piel alrededor de los
ojos y la boca, mayor distancia intercantal, implantacion baja de las orejas, nariz en forma
de silla de montar, biproquelia, depresion del tercio medio, dimensidon vertical reducida,
hipoplasia del maxilar y protrusion mandibular. >

En nuestro caso encontramos como hallazgos clinicos la escasez de cabello y vello corporal
excepto en el tercio facial inferior en la zona de crecimiento de la barba, las cejas
presentaban pelo fino, piel seca, pero sin ninguna alteracion en su consistencia y color y
como caracteristicas faciales mas relevantes la frente prominente, labios protuberantes e
implantacién baja de las orejas. Dichas manifestaciones generales concuerdan con las mas
frecuentes encontradas en el estudio realizado por Soriano Vargas ! en donde se
presentaron la escasez de cabello en un 80% de los pacientes, piel seca en un 46,15% la
frente prominente en un 63,08% vy labios protuberantes en un 50,77%. !

El hecho de encontrar la piel seca con mayor tendencia a la descamacién como una de
las principales manifestaciones puede deberse a la disfuncidén de las glandulas sudoriparas
(hipohidrosis/anhidrosis) que se presentan en la mayor parte de los pacientes con displasia
ectodérmica hipohidrotica afectando asi el aspecto de la epidermis. !

Por otro lado, es muy comun que los pacientes con displasia ectodérmica presenten
alteraciones orales, incluso puede ser uno de los principales parametros para sospechar
de algun sindrome o alteracién; las anomalias mas comunes que presentan son
alteraciones de numero dental como la hipodoncia u oligodoncia, alteraciones en la
morfologia dental como dientes conicos, microdoncia o malformaciones dentales,
alteraciones de estructura como la hipoplasia del esmalte, displasia alveolar, osteopenia,
xerostomia y en algunos casos labio y paladar hendido. La hipodoncia conlleva a una
insuficiencia masticatoria, por lo que el crecimiento de los maxilares es anormal. Se
caracteriza por un subdesarrollo de las estructuras dseas. Asi, muestra falta de desarrollo
de la cresta alveolar y una reducciéon de la dimension vertical, lo que provoca una
protrusion y eversion de los labios, que se presentan engrosados. 8

Los dientes mas comUnmente ausentes son los segundos premolares, incisivos centrales
superiores e incisivos laterales superiores e inferiores. 7

Con relacién especificamente a los trastornos de la cavidad oral, también se describen
dientes mal posicionados, diastema, microdoncia, supernumerarios, heteromorficos,
fragiles, exfoliados, hipocromicos, con estrias transversales, margenes irregulares, caries
extensas y precoces, hipoplasia de la corona, camaras pulpares pequefias o ausentes,
protrusion de los incisivos, incisivos y caninos cuadrangulares, taurodoncia molar, raices
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cortas, periodontosis, erosion hasta la encia, displasia de la dentina, manchas marrones,
molares piramidales o con raices fusionadas, persistencia de los dientes temporales,
erupcion precoz o tardia de los dientes temporales, fusion de los dientes temporales,
pérdida temprana o tardia de los dientes temporales y esmalte hipoplasico. 12

Las manifestaciones orales de la DEH encontradas en nuestro paciente concuerdan con los
hallazgos mas frecuentes descritos en la bibliografia consultada, siendo la hipodoncia y
dientes conicos las mas relevantes en el presente reporte de caso. De igual forma el
estudio realizado por Soriano Vargas ! muestra un alto porcentaje de incidencia de estas
manifestaciones con un 61,90% de pacientes con dientes cénicos y un 36,51% con
hipodoncia. !

Cuando se rehabilita un paciente con displasia ectodérmica, es importante individualizar
cada caso, debido a que pueden variar mucho las condiciones de cada paciente, la cantidad
de dientes presentes, si existen alteraciones en su estructura, el colapso que existe en los
maxilares, entre otros factores. El proposito del estomatodlogo es restablecer la funcién del
sistema estomatognatico, la estabilidad, la fonacidon y la estética. Un enfoque
multidisciplinario otorga al nifio la oportunidad de desarrollar formas normales en el habla,
la masticacién, la funcion articular y la estética, posibilitdndole una vida social normal, sin
perjuicio en el desarrollo psicoldgico, asi como su futura insercion en la sociedad. De esta
forma se han desarrollado tratamientos protésicos, ortodoncicos y restauradores. 6 12

La rehabilitacion protésica es fundamental y todos los autores concuerdan con que el inicio
del tratamiento debe ser precoz, permitiendo que el nifio tenga oportunidad de desarrollar
formas normales en el habla, la masticacion, la funcion articular y la estética,
posibilitdndole una vida social normal, sin perjuicio en el desarrollo psicoldgico.:
Generalmente este tipo de tratamiento se indica a partir de los 2-3 afios, coincidiendo con
el momento previo al inicio de la escolarizacién, siempre teniendo en cuenta la
colaboracién del nifio. En nuestro caso el paciente era adolescente y la madre refirié que
nunca antes habia recibido tratamiento rehabilitador viéndose afectadas todas las
funciones del aparato estomatognatico asi como su estado psicoldégico, pudiéndose
constatar, debido a su comportamiento en la consulta, (poco intercambio de palabras con
el estomatologo, falta de confianza, timidez) bajos niveles de autoestima. & 11,12

Existen diversas opciones rehabilitadoras, desde las soluciones convencionales y clasicas
como son: protesis completas mucosoportadas (en casos de edentulismo total, frecuente
en la displasia ectodérmica hidroticaanhidroética), protesis parciales dentomucosoportada
de resina, o removibles de cromocobalto, protesis fija provisional, con la problematica que
presentan, a veces, debido a la forma de los dientes y el poco desarrollo de la cresta
alveolar edéntula, hasta las mas actuales de prétesis cementada sobre implantes, pasando
por las coronas cerdmicas y reconstrucciones con composites e incluso tratamiento
ortodoncico (con aparatologia fija multibrackets que permitira modificar la posicion de
dientes, crear espacios que nos puedan interesar para confeccionar protesis
implantosoportadas o mucoimplantosoportadas, cerrar diastemas, ayudandose en

ocasiones de implantes o minitornillos de titanio para realizar algunos movimientos, etc.).
13

Nuestro paciente recibié tratamiento rehabilitador de proétesis parciales removibles
superior e inferior dentomucosoportadas y posterior restauracion con composites para
asemejar la forma de los dientes conoides a la de los incisivos centrales superiores.
(Figuras 2, 3y 4).






Figura 4. Situacién del paciente después de realizado el tratamiento. Fuente: Confeccidn
propia, 2022.

Es importante que el odontdlogo esté consciente de que la colocacién de prétesis parciales
es una alternativa practica, que proporciona una solucion rapida para la rehabilitacion
dental funcional y estética de los pacientes con DEH. 7 Por otra parte, las protesis fijas en
estos pacientes son menos frecuentes debido a que la ausencia de numerosas piezas
dentales dificulta su soporte y estabilidad. En el caso del tratamiento con implantes hay
que tener en cuenta la edad del individuo pues su uso en pacientes en crecimiento debe
ser evitado, especialmente los parcialmente edéntulos, debido a las consecuencias
relativamente imprevisibles que el crecimiento y el desarrollo de la mandibula pueden
ejercer sobre la posicién del implante. Por lo tanto, la colocacién de protesis removibles
puede ser la Gnica opciodn rehabilitadora en casos de pacientes pediatricos. & 11

Finalmente, los pacientes con Displasia Ectodérmica deben recibir un control odontolégico
segun su riesgo de caries y ser mas frecuente con relacién al control de prétesis en virtud
de evitar o controlar sus desajustes, lo que adicionalmente permitiria evaluar la higiene
bucal y flujo salival debido a la necesidad de preservar su salud bucal, lo que incidira en
su calidad de vida. ©

CONCLUSIONES

Se realiz6 rehabilitacidn protésica en paciente con displasia ectodérmica hipohidrética con
el fin de restablecer todas las funciones del aparato estomatognatico afectadas a causa
del desdentamiento parcial superior e inferior. Las manifestaciones orales, principalmente
las alteraciones dentales, son comunes en la displasia ectodérmica. Es por ello que, pesar
de la poca frecuencia de incidencia de esta enfermedad, es de gran importancia que el
profesional de Odontologia esté preparado para diagnosticarla para asi poder brindar una
atencion estomatoldgica integral a los individuos que la padecen y de esta forma contribuir
a su normal desarrollo. La instalacién de protesis removibles, como fue realizada en el
presente caso, es una alternativa interesante, ya que mejora la calidad de vida del
paciente, promoviendo una rehabilitacion completa, no sdélo la estética sino la funcion y
los aspectos psicolégicos. Finalmente, cuanto mds temprano se realice el diagndstico, mas
exitoso sera el tratamiento, permitiendo asi un mejor control para prevenir las
complicaciones propias de la enfermedad.
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