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Introduccién

El sindrome de Goltz o hipoplasia dérmicafocal esunaen-
tidad que afecta alos derivados meso y ectodérmicos, funda-
mentalmente piel, hueso, boca, dientesy 0jos®-3). Su frecuencia
al nacimiento en Espafiaes de 0,01 por 10.000 recién nacidos®
y actuamente se le supone unatransmision ligada al cromoso-
ma X con atatasade letaidad en los varonest39),

Presentamos &l caso de un nifio que desde € nacimiento mos-
tro rasgos fenotipicos y malformativos compatibles con este sin-
drome y que posteriormente los exdmenes complementarios y
su evolucién permitieron su catal ogacion definitiva.

Observacion clinica

Recién nacido a término, producto de la primera gestacion
que cursd normalmente. Parto eutécico. Antecedentes familia-
ressininterés.

Exploracién fisicaa nacimiento: peso: 2.460 g., longitud:
46.cm., PC.: 30y PT.: 29 cm. Crédneo y cara: comisuras ocula-
res alargadas, discreto epicantus, pestafias largas, raiz nasal
deprimida con orificios nasales antevertidos, filtrum largo y bo-
caen“V” invertida, labios finos, discreta micrognatia, pabellon
auricular izquierdo displasico y desplazado haciaatrés, € dere-
cho discretamente retrasado. Urogenital: presentabaen el pene
lesiones exul cerativas, €l escroto bifido, criptorquidiaderechae
hipospadias peneano-escrotal. Aparato locomotor: en el pie de-
recho polidactilia con dedo supernumerario hipopléasico entre el
1°y 2°y sindactiliamembranosaentre éstey @ 3°. El 4°y 5°eran
normales. Pieizquierdo normal. En las manos, clinodactilia bi-
lateral mas manifiestaen laderecha. En la piel existian lechos
ul cerativo-costrosos diseminados, més en €l hemicuerpo dere-
cho, agunas lesiones pseudoampollosas y otras de aspecto ci-
catricial. El resto de laexploracion por érganosy aparatos se en-
contraba dentro de la normalidad.

Ex&menes complementarios. hemograma, bioquimicay ori-
na completos normales. Radiografia de térax: discontinuidad en
laclaviculaderecha. Ecografias transfontanelar y abdominal nor-
males. La ecografia cardiaca detectd estenosis adrtica valvular
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moderada. TAC craneal y abdominal normales. Cariotipo 46XY.
Estudio histopatol6gico: displasia de dermis sustituida por zo-
nas cicatricial es hasta tejido celular subcutaneo con ausenciade
fibras de colageno y eléticas.

Evolucion clinica: alos 18 meses de edad impresionade dis-
creto retraso psicomotor. Craneo y cara: implantacion baja del
cabello, fino y ralo con zonas de alopecia. Lesién de aspecto
quistico de 2x1 cm. en unién biparieto-occipital derecha. Térax:
cinturaescapular estrechay areolas poco aparentes. El abdomen
eranormal. Genitales: lesiones cicatriciales que producen in-
curvamiento del peney lesiones macul o-eritematosas en es-
croto. En las manos displasia de todas | as ufias.

En lapiel existencia de méculas eritemato-descamativas y
deprimidas de bordes festoneados y a gunas estrias con dispo-
sicién linea y mas profusas en hemicuerpo derecho. También
hay imé&genes papul osas amarillentas de aspecto pseudoampo-
lloso (Fig. 1).

Radiologia: persiste ladiscontinuidad en la clavicula dere-
chay cifoescoliosis de concavidad izquierda con asimetria pél-
vica secundarias a dismetria de miembrosinferiores (Fig. 2).

Actualmente sigue tratamiento ortopédico parasu asimetria
corporal y se encuentra en esperade laresolucién quirdrgicade
las malformaciones urol 6gicas, ademas de estar incluido en un
programa de estimulacion precoz.

Discusion

Se han descrito muchas manifestaciones clinicas en €l sin-
drome de Goltz, pero las mas caracteristicas son las alteraciones
cutaneas, que suelen estar presentes al nacimiento®9 y dentro
de éstas destacan 5 tipos principales: neoplasias congénitas, dis-
tintos patrones de atrofia, lesiones estriadas, papilomas verru-
cosos, pélipos blandos y lipomas, que se corresponden averda-
deras hernias detejido adiposo por el adelgazamiento de lader-
m| 5(1,3,7,8)_

En el 80% de los casos existen anomalias esquel éticas y
las mas frecuentes son la sindactilia, sobretodo entre el 3°y 4°
dedos, polidactilia, hipoplasia/ausencia de dedos, asimetria fa-
cial, detronco y extremidades, escoliosis, anomalias vertebra-
les, de costillas y claviculas. En el estudio radioldgico se en-
cuentran |lesiones de osteopatia estriadait37.9),

Losdefectos delabocay dientes se hallan en €l 60% de ca-
sos en formade hipoplasia, displasiay agenesiadental, papilo-
mas de la mucosa oral, paladar ojival, hipoplasia mandibular
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Figura 1. Lesiones macul 0sas eritemato-descamativas y deprimidas de

bordes festoneados. Algunas estrias con disposicién lineal. También existen
papulas amarillentas de aspecto pseudoampolloso.

Figura2. Asimetriapélvica Obsérveseladiferenciaentre ambosfémures.

y anomalias del frenillo37919), | asanomalias oculares se des-
criben en aproximadamente el 40%, por lo que Manzi propone
al sindrome de Goltz como la 5% facomatosisi®. Son frecuentes
€l coloboma, estrabismo, microftalmia, aniridia, escleras azu-
lesy epiforal3712, Nuestro caso no presentaba alteraciones ocu-
lares.

Otros sintomas pueden ser €l retraso psicomotor, talla corta,
cardiopatia congénita, hernias, sordera, hipoplasia/displasiade
ufias, trastornos del crecimiento del pelo, anomalias nefro-ure-
terales, calcificaciones intracranealesy papilomatosis larin-
geat7.1013),

Cléasicamente se ha considerado este sindromeligado d cro-
mosoma X Y letal en varones, aunque en laactualidad no se co-
noce realmente la localizacién exacta del gen responsable del
sindrome de Goltz en este cromosoma.

El 95% de los casos observados son esporadicos por muta-
ciones de “novo”. Esta puede ocurrir en una hemicrométide X,
lo que explicarialaexistenciade varones afectos vivosy S ocu-
rre lo suficientemente temprano en el desarrollo embrionario,
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las gonadas podrian verse afectadas también por lo que podria
darse latransmision de padre a hija. Esta hipétesis formulada
por Temple et a. en 1990, explica que todos |os varones des-
critos con caracteristicas inequivocas de sindrome de Goltz han
sido siempre la primera persona afectada en lafamilia, como
ocurre en nuestro caso419),

Gorski, en 1991, sugiere que & sindrome de Goltz se asocia
aunamutacion a azar con una herencialigadaa cromosomaX
y los varones vivos son mosaicos para el aelo mutante del sin-
dromet),

Zuffardi et al. en 1989 y Ghiggeri et al. en 1993, localizan
en el cromosoma 9 una delecidn en sus pacientes con agunas
caracteristicas fenotipicas del sindrome de Goltz, por lo que se
cuestionan si pudiera existir una forma autosdmica (sindrome
de “Goltz-like") o si realmente tiene herencia autosémicay no
sexua|(l7,18)_

Recientemente se ha involucrado un anormal metabolismo
de glucosaminoglicanos en €l desarrollo de |as lesiones dérmi-
cas del sindrome de Goltz(®9.
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Aunque e contexto clinico mencionado y los caracteres evo-
Iutivos hacen posible €l diagnéstico de este sindrome, se hade
tener presente paradl diagndstico diferencial con el sindrome de
Rothmund-Thomson, nevus lipomatoso superficial, incontinen-
ciapigmenti, aplasia cutis congénita, sindrome de Conradi y la
esclerodermia congénitall&9),

El prondstico del sindrome de Goltz viene determinado por
la cuantiay severidad de sus manifestaciones y pasa por su se-
guimiento evolutivo y reconocimiento temprano de sus compli-
caciones®. 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-
jaun examen dermatoldgico y radioldgico de los padresy en ca
s0 de nuevo embarazo se habra de vigilar ecograficamente que
€l crecimiento intrauterino sea adecuado y que no existan alte-
raciones distales en miembros, oculares o renales?).
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