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Displasia Ectodérmica Hidrótica 

 
 

La displasia ectodérmica hidrótica (DEH), también conocida como síndrome de Clouston, es una condición 
genética rara caracterizada por una combinación de anomalías en la piel, cabello y uñas. Descrita por 
primera vez por el Dr. George Clouston en 1895, la DEH es causada principalmente por mutaciones en el 
gen GJB6, que codifica la proteína conexina 30. Las conexinas forman uniones comunicantes, que son 
esenciales para la comunicación celular, particularmente en tejidos como la piel, folículos pilosos y uñas. 
Estas disrupciones llevan a las manifestaciones clínicas observadas en individuos afectados, incluyendo 
pérdida de cabello, malformaciones de las uñas y engrosamiento de la piel. 

Fisiopatología 

La DEH surge de mutaciones en el gen GJB6, lo que afecta la formación y función de las uniones 
comunicantes. Estas uniones son vitales para el transporte de iones y moléculas pequeñas entre células, y 
su disfunción altera la homeostasis celular (equilibrio). La piel, folículos pilosos y uñas dependen altamente 
de la comunicación por uniones comunicantes para su crecimiento y mantenimiento adecuados, y la 
ausencia o mal funcionamiento de la conexina 30 resulta en los síntomas característicos de la DEH. Esto 
incluye anomalías en la estructura y crecimiento del cabello, desarrollo de las uñas y función de la piel. 

El patrón de herencia de la DEH es autosómico dominante, lo que significa que una sola copia del gen 
mutado heredado de uno de los padres es suficiente para causar el trastorno. Sin embargo, la gravedad de la 
condición puede variar significativamente, incluso entre individuos dentro de la misma familia. 

Características Clínicas 

Las características distintivas de la DEH típicamente se manifiestan en la primera infancia, con variabilidad 
significativa en la gravedad de los síntomas. Los signos clínicos principales incluyen: 

➢​ Anomalías del Cabello: Los individuos con DEH a menudo exhiben cabello escaso en el cuero 
cabelludo, así como cejas y pestañas ausentes o escasas. El cabello restante puede ser áspero y 
quebradizo, lo que puede exacerbar aún más la pérdida de cabello y contribuir a preocupaciones 
estéticas. 

➢​ Anomalías de las uñas:  Las anomalías de las uñas son comunes, incluyendo uñas engrosadas, con 
surcos o quebradizas. Estas deformidades pueden resultar en mayor susceptibilidad a la rotura de 
uñas y molestias. 

➢​ Anomalías de la Piel: Los individuos afectados a menudo tienen piel engrosada y seca, 
particularmente en las palmas y plantas de los pies, lo que puede llevar a molestias o dificultad con 
la movilidad. La presencia de pequeñas protuberancias blancas conocidas como milia también se 
observa frecuentemente. 

➢​ Características adicionales: En algunos casos, los individuos con DEH pueden experimentar 
pérdida auditiva o sudoración reducida. La pérdida auditiva es típicamente sensorineural, y la 
función anormal de las glándulas sudoríparas puede llevar a hipohidrosis (sudoración reducida) o, 
menos comúnmente, hiperhidrosis (sudoración excesiva). 



 
Ph: (956) 971 - 0404  
www.oasisderm.com 

Diagnóstico 

El diagnóstico de la DEH es principalmente clínico, basado en la apariencia característica del cabello, uñas y 
piel. Una historia familiar completa es a menudo útil, ya que la condición se hereda en un patrón 
autosómico dominante. Las pruebas genéticas pueden confirmar el diagnóstico identificando mutaciones 
en el gen GJB6, solidificando la presencia de DEH y descartando otras condiciones similares, como otras 
formas de displasias ectodérmicas. 

Manejo 

Actualmente, no existe cura para la DEH, pero varios tratamientos pueden ayudar a manejar sus síntomas y 
mejorar la calidad de vida. El tratamiento es en gran medida sintomático y se enfoca en mitigar los efectos 
de las anomalías del cabello, uñas y piel. 

➢​ Cuidado del Cabello:  Los champús y acondicionadores especializados, formulados para cabello 
seco o quebradizo, pueden ayudar a mejorar la textura del cabello y prevenir daños adicionales. En 
algunos casos, técnicas de restauración capilar, como pelucas o postizos, pueden ser utilizadas para 
manejar la pérdida de cabello. 

➢​ Cuidado de las uñas: Los individuos con anomalías de las uñas pueden beneficiarse de la 
hidratación regular y el uso de guantes protectores para prevenir trauma y daños adicionales a las 
uñas. En casos más severos, la remoción o reconstrucción de uñas puede ser considerada como 
opción de tratamiento. 

➢​ Cuidado de la Piel:  La hidratación regular es esencial para manejar la piel seca y engrosada. Las 
cremas y ungüentos emolientes pueden ayudar a reducir las molestias y promover la hidratación de 
la piel. Los tratamientos tópicos, como las cremas con retinoides, pueden ser utilizados para 
mejorar la textura de la piel y reducir el engrosamiento. Sin embargo, estos tratamientos deben ser 
usados con precaución, ya que pueden causar irritación en algunos individuos. 

➢​ Intervenciones Médicas: En casos más severos, procedimientos quirúrgicos, como la remoción de 
piel o uñas afectadas, pueden ser requeridos para aliviar los síntomas. Se recomienda consejería 
genética para familias afectadas por DEH, ya que puede proporcionar información sobre patrones 
de herencia y opciones reproductivas. 

➢​ Manejo de la Audición y Glándulas Sudoríparas: La pérdida auditiva, si está presente, puede 
beneficiarse del uso de audífonos o implantes cocleares. Para individuos con anomalías de 
sudoración, puede ser necesario un enfoque personalizado, ya que algunos individuos requieren 
intervenciones para manejar la sudoración excesiva, mientras que otros pueden necesitar apoyo 
para prevenir el sobrecalentamiento debido a la hipohidrosis. 

Pronóstico y Calidad de Vida 

Aunque la DEH es una condición crónica, muchos individuos son capaces de manejar sus síntomas y llevar 
vidas plenas y satisfactorias. La condición típicamente no afecta el desarrollo cognitivo o la expectativa de 
vida, aunque los efectos cosméticos y funcionales del trastorno pueden ser desafiantes. Los individuos con 
DEH pueden experimentar impactos psicológicos y sociales significativos debido a las anomalías visibles de 
la piel y el cabello. El apoyo de profesionales de la salud, incluyendo dermatólogos, consejeros genéticos y 
terapeutas ocupacionales, puede ayudar a individuos y familias a lidiar con los desafíos emocionales y 
prácticos de la enfermedad. 
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Los avances en la comprensión de la base genética de la DEH también están contribuyendo a estrategias 
mejoradas de diagnóstico y tratamiento. La investigación continua en terapia génica e intervenciones 
moleculares ofrece promesa para terapias futuras potenciales, aunque estas permanecen en las primeras 
etapas de desarrollo. 

Conclusión 

La displasia ectodérmica hidrótica, o síndrome de Clouston, es un trastorno genético raro caracterizado por 
anomalías en el cabello, uñas y piel, siendo las mutaciones en el gen GJB6 la causa principal. Aunque no 
existe cura para la condición, una variedad de tratamientos están disponibles para manejar los síntomas y 
mejorar la calidad de vida. El diagnóstico temprano, manejo consistente y acceso a cuidado especializado 
pueden ayudar a individuos afectados a navegar los desafíos de la condición. La investigación continúa en 
los aspectos genéticos y moleculares de la DEH puede eventualmente llevar a terapias más efectivas en el 
futuro. 

Referencias 

❖​ Bergmann, C., Bauer, R., & Schmitt, A. (2019). Hidrotic ectodermal dysplasia: A review. Journal of 
Dermatological Science, 94(1), 3-10. https://doi.org/10.1016/j.jdermsci.2019.05.006 

❖​ Chung, P. I., Chang, J. Y., & Chen, Y. C. (2021). Ectodermal dysplasias: Diagnostic challenges and management. 
Journal of the American Academy of Dermatology, 84(4), 1043-1051. 
https://doi.org/10.1016/j.jaad.2020.10.038 

❖​ McGrath, J. A., & Uitto, J. (2020). Ectodermal dysplasias: Clinical features, diagnosis, and management. British 
Journal of Dermatology, 183(2), 229-244. https://doi.org/10.1111/bjd.18642 

 

https://doi.org/10.1016/j.jdermsci.2019.05.006
https://doi.org/10.1016/j.jaad.2020.10.038
https://doi.org/10.1111/bjd.18642

