
Introducción
El síndrome de Goltz o hipoplasia dérmica focal es una en-

tidad que afecta a los derivados meso y ectodérmicos, funda-
mentalmente piel, hueso, boca, dientes y ojos(1-3). Su frecuencia
al nacimiento en España es de 0,01 por 10.000 recién nacidos(4)

y actualmente se le supone una transmisión ligada al cromoso-
ma X con alta tasa de letalidad en los varones(1,3,5).

Presentamos el caso de un niño que desde el nacimiento mos-
tró rasgos fenotípicos y malformativos compatibles con este sín-
drome y que posteriormente los exámenes complementarios y
su evolución permitieron su catalogación definitiva.

Observación clínica
Recién nacido a término, producto de la primera gestación

que cursó normalmente. Parto eutócico. Antecedentes familia-
res sin interés. 

Exploración física al nacimiento: peso: 2.460 g., longitud:
46 cm., P.C.: 30 y P.T.: 29 cm. Cráneo y cara: comisuras ocula-
res alargadas, discreto epicantus, pestañas largas, raíz nasal
deprimida con orificios nasales antevertidos, filtrum largo y bo-
ca en “V” invertida, labios finos, discreta micrognatia, pabellón
auricular izquierdo displásico y desplazado hacia atrás, el dere-
cho discretamente retrasado. Urogenital: presentaba en el pene
lesiones exulcerativas, el escroto bífido, criptorquidia derecha e
hipospadias peneano-escrotal. Aparato locomotor: en el pie de-
recho polidactilia con dedo supernumerario hipoplásico entre el
1º y 2º y sindactilia membranosa entre éste y el 3º. El 4º y 5º eran
normales. Pie izquierdo normal. En las manos, clinodactilia bi-
lateral más manifiesta en la derecha. En la piel existían lechos
ulcerativo-costrosos diseminados, más en el hemicuerpo dere-
cho, algunas lesiones pseudoampollosas y otras de aspecto ci-
catricial. El resto de la exploración por órganos y aparatos se en-
contraba dentro de la normalidad.

Exámenes complementarios: hemograma, bioquímica y ori-
na completos normales. Radiografía de tórax: discontinuidad en
la clavícula derecha. Ecografías transfontanelar y abdominal nor-
males. La ecografía cardíaca detectó estenosis aórtica valvular

moderada. TAC craneal y abdominal normales. Cariotipo 46XY.
Estudio histopatológico: displasia de dermis sustituida por zo-
nas cicatriciales hasta tejido celular subcutáneo con ausencia de
fibras de colágeno y elásticas.

Evolución clínica: a los 18 meses de edad impresiona de dis-
creto retraso psicomotor. Cráneo y cara: implantación baja del
cabello, fino y ralo con zonas de alopecia. Lesión de aspecto
quístico de 2x1 cm. en unión biparieto-occipital derecha. Tórax:
cintura escapular estrecha y areolas poco aparentes. El abdomen
era normal. Genitales: lesiones cicatriciales que producen in-
curvamiento del pene y lesiones máculo-eritematosas en es-
croto. En las manos displasia de todas las uñas.

En la piel existencia de máculas eritemato-descamativas y
deprimidas de bordes festoneados y algunas estrías con dispo-
sición lineal y más profusas en hemicuerpo derecho. También
hay imágenes papulosas amarillentas de aspecto pseudoampo-
lloso (Fig. 1). 

Radiología: persiste la discontinuidad en la clavícula dere-
cha y cifoescoliosis de concavidad izquierda con asimetría pél-
vica secundarias a dismetría de miembros inferiores (Fig. 2).

Actualmente sigue tratamiento ortopédico para su asimetría
corporal y se encuentra en espera de la resolución quirúrgica de
las malformaciones urológicas, además de estar incluido en un
programa de estimulación precoz.

Discusión
Se han descrito muchas manifestaciones clínicas en el sín-

drome de Goltz, pero las más características son las alteraciones
cutáneas, que suelen estar presentes al nacimiento(6-8) y dentro
de éstas destacan 5 tipos principales: neoplasias congénitas, dis-
tintos patrones de atrofia, lesiones estriadas, papilomas verru-
cosos, pólipos blandos y lipomas, que se corresponden a verda-
deras hernias de tejido adiposo por el adelgazamiento de la der-
mis(1,3,7,8).

En el 80% de los casos existen anomalías esqueléticas y
las más frecuentes son la sindactilia, sobre todo entre el 3º y 4º
dedos, polidactilia, hipoplasia/ausencia de dedos, asimetría fa-
cial, de tronco y extremidades, escoliosis, anomalías vertebra-
les, de costillas y clavículas. En el estudio radiológico se en-
cuentran lesiones de osteopatía estriada(1,3,7,9).

Los defectos de la boca y dientes se hallan en el 60% de ca-
sos en forma de hipoplasia, displasia y agenesia dental, papilo-
mas de la mucosa oral, paladar ojival, hipoplasia mandibular
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y anomalías del frenillo(1,3,7,9,10). Las anomalías oculares se des-
criben en aproximadamente el 40%, por lo que Manzi propone
al síndrome de Goltz como la 5ª facomatosis(11). Son frecuentes
el coloboma, estrabismo, microftalmía, aniridia, escleras azu-
les y epífora(1,3,7-12). Nuestro caso no presentaba alteraciones ocu-
lares. 

Otros síntomas pueden ser el retraso psicomotor, talla corta,
cardiopatía congénita, hernias, sordera, hipoplasia/displasia de
uñas, trastornos del crecimiento del pelo, anomalías nefro-ure-
terales, calcificaciones intracraneales y papilomatosis larín-
gea(1,7,10,13).

Clásicamente se ha considerado este síndrome ligado al cro-
mosoma X y letal en varones, aunque en la actualidad no se co-
noce realmente la localización exacta del gen responsable del
síndrome de Goltz en este cromosoma.

El 95% de los casos observados son esporádicos por muta-
ciones de “novo”. Esta puede ocurrir en una hemicromátide X,
lo que explicaría la existencia de varones afectos vivos y si ocu-
rre lo suficientemente temprano en el desarrollo embrionario,

las gónadas podrían verse afectadas también por lo que podría
darse la transmisión de padre a hija. Esta hipótesis formulada
por Temple et al. en 1990, explica que todos los varones des-
critos con características inequívocas de síndrome de Goltz han
sido siempre la primera persona afectada en la familia, como
ocurre en nuestro caso(14,15).

Gorski, en 1991, sugiere que el síndrome de Goltz se asocia
a una mutación al azar con una herencia ligada al cromosoma X
y los varones vivos son mosaicos para el alelo mutante del sín-
drome(16).

Zuffardi et al. en 1989 y Ghiggeri et al. en 1993, localizan
en el cromosoma 9 una deleción en sus pacientes con algunas
características fenotípicas del síndrome de Goltz, por lo que se
cuestionan si pudiera existir una forma autosómica (síndrome
de “Goltz-like”) o si realmente tiene herencia autosómica y no
sexual(17,18).

Recientemente se ha involucrado un anormal metabolismo
de glucosaminoglicanos en el desarrollo de las lesiones dérmi-
cas del síndrome de Goltz(19).
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Figura 2. Asimetría pélvica. Obsérvese la diferencia entre ambos fémures.

Figura 1. Lesiones maculosas eritemato-descamativas y deprimidas de
bordes festoneados. Algunas estrías con disposición lineal. También existen
pápulas amarillentas de aspecto pseudoampolloso.
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Aunque el contexto clínico mencionado y los caracteres evo-
lutivos hacen posible el diagnóstico de este síndrome, se ha de
tener presente para el diagnóstico diferencial con el síndrome de
Rothmund-Thomson, nevus lipomatoso superficial, incontinen-
cia pigmenti, aplasia cutis congénita, síndrome de Conradi y la
esclerodermia congénita(1,6-9).

El pronóstico del síndrome de Goltz viene determinado por
la cuantía y severidad de sus manifestaciones y pasa por su se-
guimiento evolutivo y reconocimiento temprano de sus compli-
caciones(6). El tratamiento debe ser interdisciplinario en un in-
tento de paliar las diversas malformaciones que en él se asocian. 

En la actualidad, cuando aparece un nuevo caso se aconse-
ja un examen dermatológico y radiológico de los padres y en ca-
so de nuevo embarazo se habrá de vigilar ecográficamente que
el crecimiento intrauterino sea adecuado y que no existan alte-
raciones distales en miembros, oculares o renales(20).
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