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Caso Clinico

SINDROME DE GOLTZ:
REPORTE DE UN CASO
Y REVISION DE LA LITERATURA

Resumen

El Sindrome de Goltz-Gorlin es un raro desorden hereditario
caracterizado por defectos cutaneos, esqueléticos, dentales,
Presentamos un caso
ilustrativo de esta entidad y una revisién de la literatura

oculares y de los tejidos blandos.

INTRODUCCION

El Sindrome de Goltz-Gorlin (si-
nénimos: Sindrome de Hipoplasia
Dérmica Focal, Displasia
Mesoectodérmica, Poiquilodermia con
Hipoplasia Dérmica Focal) fue bien
reconocido como una entidad
independiente por Goltz y Gorlin en
1962, aunque antes de esta fecha
habian sido descrito al menos 50
casos en el mundo (1).

El Sindrome es heredado con ca-
racter autosémico dominante ligado
al cromosoma X con penetracion
variable. La actual hipbtesis es que
se trata del efecto de un gen Unico,

generalmente letal en el varén
ocurriendo el aborto o la muerte
perinatal. La mayoria de los casos

representan mutaciones recientes (2-
3-4).

REPORTE DEL CASO

Lactante mayor, sexo femenino,
8 meses de edad, quien es llevada
por la madre por presentar desde el
nacimiento lesiones en piel asociadas a
multiples malformaciones.

Antecedentes Personales
Producto de primer embarazo
simple a término, controlado, obtenido

SUMMARY
Goltz.Gorlin

PALABRAS CLAVES: Hipoplasia dérmica focal.

la causa.
retardado

por cesarea sin precisar
Desarrollo psicomotriz:
para su edad.

Antecedentes Familiares

La madre niega la existencia de otros
miembros de la familia con mal-
formaciones.

Syndrome is a
characterized by cutaneous, skeletals, dental, oculars and soft
tissue defects. We report an ilustrative case of this entity and a
review of the literature.
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rare hereditary disorder

Examen Fisico

Retardo pondo-estatural. Circun-
ferencia cefalica inferior al promedio
para edad y sexo. Cabello escaso yr

ralo, hipertelorismo, hipoplasia
dental, implantacion baja de
pabellones auriculares (foto 1);

implantacién baja de dedos pulgares;
sindactilia, resultando

Implantacion baja de pabellones auriculares. Hipertelorismo. Lesiones papilo-
matosas peribucales. Cabello escaso.
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**  Médico Dermatélogo del Hospital CORPOV EN, San Tomé, Edo. Anzoategui.
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en una deformidad en pinza de cangre-
jo de los pies (fotos 2-3); areas lineales
de aspecto estriado en térax posterior
y cara posterior de muslos (fotos 2-3);
lesiones  papilomatosas peribucales
(foto 1); éareas lipomatosas lineales
donde se aprecia herniacién del tejido
celular subcutdneo en miembros

inferiores (foto 4). Acortamiento del
periné (foto 3).

estriadas en cara posterior de muslos.

La biopsia de una lesion lipomato-
sa muestra una epidermis adelgazada y
aplanada, ausencia de la dermis
observandose tejido graso ocupando
todo el espesor del corte (foto 5).

Exdmenes complementarios: Rx de
manos y huesos largos: retardo del
desarrollo de nucleos de osificacion
los cuales no se corresponden con la

Lesiones hipocrémicas lineales estriadas en
region lumbosacara y cara posterior de muslos.
Sindactilia.

10X: Corte de piel con epidermis aplanada,
ausencia de la dermis, tejido graso en todo el
espesor del corte,

herniacion del tejido
celular subcutanea en miembros inferiores.

Lesiones lipomatosas:

Sindactilia: deformidad en pinza de cangrejo. Acortamiento del periné. Areas lineales

edad cronoldgica de la paciente; eco-
sonograma abdominal y evaluacion of-
talmoldgica: normales; cariotipo: XX,
normal.

COMENTARIOS

En el Sindrome de Goltz-Gorlin
se presentan defectos cutaneos, esque-
léticos, dentales, oculares y de tejidos
blandos (1-5-6, 7-8).

Los defectos cutaneos son: Apla-
sia cutis congénita (9-10-11); zonas
lineales de hipoplasia dérmica de as-
pecto estriado con alteraciones de la
pigmentacion (hipo o acromia) (11);
lesiones papilomatosas periorificiales
(peribucales y perianales) (10-11); no-
dulos lipomatosos que se proyectan a
través de zonas localizadas de atrofia
cuténea, representan la herniacién del
tejido celular subcutaneo a través de
la piel; algunos autores postulan que
son verdaderos Nevus Lipomatosos o
tejido graso heterotdpico (11-12); zo-
nas de aspecto poiquilodérmico (11).

En las ufias pueden verse distrofia
de diversos grados, estrechez de la
lamina e hipoplasia de la misma (3-10).

Los defectos esqueléticos incluyen:
Sindactilia de los dedos de las manos
y/o pies; retardo decrecimiento 0seo;
tibias en sable; microcefalia; asimetrias
Oseas; escoliosis; hipoplasia
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o aplasia de clavicula; ausencia de fu-
sién del hueso pubico; polidactilia;
adactilia; hipoplasia de dedos; paladar
hendido (13-14-15-16).

Defectos dentales: hipoplasia de
los dientes; hipoplasia del esmalte;
erupcion tardia y/o coloracién irregular
(17-18-19).

Defectos oculares: estrabismo; co-
lobomas; microftalmia; anoftalmia;
hipoplasia del conducto lagrimal; an-
giofibromas del borde libre de los par-
pados; hipertelorismo (1-19-20).

Defectos varios ocasionales: mo-
derado enanismo; hipermotilidad arti-
cular; retardo mental; alopecia parcial;
cardiopatias; hernias abdominales y
parasagital s; onfalocele; laxitud del
hiato y reflujo gastroesofagico; pro-
yecciones papilares del eséfago y de
la mucosa oral; mielomeningocele; hi-
drocefalia; acortamiento del periné; fi-
bromas ovéaricos (21-22-23-24-25).

Las lesiones cutaneas suelen estar
presentes al momento del nacimiento,
aunque los papilomas labiales vy
anales pueden desarrollarse mas tar-
de. No se conoce ningun tratamiento
excepto la Cirugia plastica en la
sindactilia y la extirpacion de papi-
lomas (3).

El diagndstico de los desérdenes
heredados en forma dominante puede
ser dificil debido a su amplio rango de
manifestaciones clinicas. El patron
genético de la Incontinencia Pigmenti,
Incontinencia pigmenti acromiante e
Hipoplasia dérmica focal permanece
oscuro y la literatura al respecto es a
veces confusa. Existen muchas
similitudes entre la Incontinencia
pigmenti y el Sindrome de Goltz y se
esta intentando considerar la
posibilidad de que ambas enferme-
dades representen alteraciones gené-
ticas de un sistema similar (3-24).

En algunos casos del Sindrome de
Goltz se han encontrado niveles ele-
vados de Acetilcolinesterasa y de Al-
fafetoproteina en el liquido amniético
igual que en caso de Aplasia Cutis
(26).

El consejo genético de los indi-
viduos afectados y de sus familiares
es obligante.
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