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Hipoplasia Dérmica Focal

La hipoplasia dérmica focal (HDF), también conocida como sindrome de Goltz, es una genodermatosis
multisistémica rara (enfermedad hereditaria de la piel) caracterizada principalmente por anormalidades
cutaneas, musculoesqueléticas y neurolégicas. Este trastorno dominante ligado al X afecta multiples
sistemas de 6rganos y presenta una amplia gama de manifestaciones clinicas, incluyendo lesiones cutaneas,
malformaciones de extremidades y deterioros intelectuales y del desarrollo. La HDF afecta
predominantemente a las mujeres, con una incidencia estimada de alrededor de 200-300 casos reportados
mundialmente, aunque la prevalencia exacta permanece incierta.

La HDF es causada por mutaciones en el gen PORCN, localizado en el cromosoma X. Este gen codifica la
porcupina O-aciltransferasa, una enzima involucrada en la via de sefializacién Wnt, que es crucial para
procesos celulares como el desarrollo, crecimiento y diferenciacion durante la embriogénesis. Una
mutacién o delecion en este gen interrumpe la sefializacion celular normal, llevando a los defectos del
desarrollo caracteristicos vistos en la HDF. Aunque las mutaciones en PORCN pueden ser heredadas, la
mayoria de los casos surgen debido a mutaciones espontaneas. Los hombres, poseyendo solo un
cromosoma X, tipicamente no se ven afectados debido a la letalidad de la condicién en hombres con la
mutacion. Consecuentemente, el trastorno afecta casi exclusivamente a las mujeres, quienes pueden
presentar grados variables de severidad dependiendo de los patrones de inactivacién X.

Caracteristicas Clinicas
La HDF se caracteriza por una amplia gama de anormalidades cutaneas, musculoesqueléticas y orofaciales,
junto con la posible participacion de otros sistemas como defectos oculares, neuroldgicos y genitourinarios.
> Manifestaciones Cutaneas: La caracteristica distintiva de la HDF es la presencia de hipoplasia
dérmica focal, areas de adelgazamiento de la piel y protrusion de grasa subyacente, que a menudo
estan hipopigmentadas y pueden estar acompafiadas de pecas o vasos telangiectasicos. Estas
lesiones son propensas a ulceraciones costrosas y a menudo aparecen dentro de los primeros meses
de vida. Los individuos afectados también pueden exhibir papilomatosis de la mucosa orofaringea y
respiratoria, asi como distrofia ungueal.
> Anomalias Musculoesqueléticas: Los hallazgos esqueléticos comunes en la HDF incluyen baja
estatura, sindactilia (fusién de dedos), ectrodactilia (ausencia de dedos) y osteopatia estriada
(estriaciones 6seas lineales). Estas anormalidades resultan de interrupciones en el desarrollo
normal de extremidades y huesos durante el crecimiento fetal.
> Anomalias Orofacial y del Sistema Nervioso Central: Las anormalidades orofaciales como labio
leporino y/o paladar hendido, anomalias dentales y microcefalia son comunes en pacientes con
HDF. Neurolégicamente, pueden ocurrir retraso del desarrollo, discapacidad intelectual y problemas
de comportamiento potenciales, dependiendo de la severidad de la mutacién genética.
> Otras Manifestaciones Sistémicas: Ademas de las caracteristicas cutaneas y esqueléticas mas
prominentes, las anormalidades oculares, genitourinarias y del sistema nervioso central estan a
menudo presentes. Estas pueden incluir defectos en la retina, rifiones y cerebro.
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Diagndéstico

El diagnoéstico de la HDF es principalmente clinico, basado en anormalidades cutaneas y
musculoesqueléticas caracteristicas. La presencia de tres hallazgos cutdneos clave, como hipoplasia
dérmica focal, pecas y lesiones telangiectasicas, junto con al menos una malformacién mayor de
extremidades (por ejemplo, sindactilia o ectrodactilia), son requeridos para un diagnéstico presuntivo. La
confirmacién genética se logra a través de la identificacién de una mutacién en el gen PORCN, tipicamente a
través de pruebas genéticas basadas en sangre. En casos donde la restriccidn del crecimiento,
malformaciones de extremidades o defectos de la pared toracoabdominal son detectados prenatalmente, la
HDF puede ser sospechada, y evaluaciones diagndsticas adicionales deben seguir.

Manejo
No existe tratamiento curativo para la HDF y el manejo es principalmente de apoyo y multidisciplinario,
dirigido a abordar las diversas manifestaciones clinicas del trastorno.
> Cuidado Dermatolégico: El manejo dermatolégico es critico para el monitoreo regular y
tratamiento de lesiones cutaneas erosivas y papilomas. Las terapias tdpicas para tlceras cutaneas y
el monitoreo para infecciones secundarias son componentes esenciales del cuidado. La intervencién
temprana por un dermatélogo es vital para prevenir complicaciones.
> Salud Dental y Oral: Dadas las manifestaciones dentales y orofaciales comunes, como labio
leporino/paladar hendido y anomalias dentales, se recomienda la referencia temprana a un dentista
pediatrico, con seguimiento por especialistas en ortodoncia y prostodoncia segiin sea necesario
para abordar preocupaciones funcionales y cosméticas.
> Apoyo Nutricional y Endocrino: Debido a los problemas de alimentacién y crecimiento a menudo
vistos en la HDF, las evaluaciones pediatricas de rutina deben evaluar las necesidades nutricionales.
La referencia a un endocrinélogo puede ser necesaria para evaluar la posible deficiencia de
hormona del crecimiento, que podria afectar la velocidad de crecimiento y la estatura general.
> Cuidado Musculoesquelético y Ortopédico: Las malformaciones de extremidades como
sindactilia y ectrodactilia a menudo requieren intervencién ortopédica. La evaluacién radiografica
del sistema esquelético es necesaria para evaluar anormalidades 6seas, y el manejo quirdrgico
puede ser requerido para mejora funcional y correccién cosmética.
> Terapia del Desarrollo y Comportamental: Los pacientes con retrasos del desarrollo y problemas
de comportamiento potenciales pueden beneficiarse de la intervencién temprana a través de
terapias fisicas, del habla y comportamentales. El manejo del equipo multidisciplinario es crucial
para maximizar la calidad de vida de estos pacientes.

Conclusion

La hipoplasia dérmica focal (sindrome de Goltz) es un trastorno genético raro y complejo con participaciéon
multisistémica, que requiere un enfoque multidisciplinario para el manejo. El diagnostico genético
temprano, junto con el cuidado apropiado para las manifestaciones cutaneas, musculoesqueléticas, dentales
y neuroldgicas, es esencial para optimizar los resultados. Aunque no existe tratamiento curativo, las
intervenciones de apoyo adaptadas a las necesidades de cada paciente pueden mejorar significativamente
su calidad de vida.
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