Presentacion de casos clinicos

Arch Argent Pediatr 2016;114(5):e314-e318 / e314

Hipertricosis cervical anterior: caso clinico
Anterior cervical hypertrichosis: case report
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RESUMEN

La hipertricosis cervical anterior no sindrémica (OMIM N°
600457) es un desorden genético caracterizado por un parche
de pelo a nivel de la prominencia laringea.

Se presenta a un nino de 12 afios de edad con hipertricosis
cervical anterior e hipertricosis generalizada leve, sin
alteraciones neuroldgicas, oftalmolégicas ni esqueléticas, en
seguimiento clinico por un lapso de 10 afios.

Palabras clave: hipertricosis cervical anterior, hipertricosis
hereditaria, hipertricosis congénita.

ABSTRACT

Thenon-syndromicanterior cervical hypertrichosis (OMIMN®
600457) is a genetic disorder characterized by a patch of hair at
thelevel of thelaryngeal prominence. We presenta 12-year-old
boy with anterior cervical hypertrichosis and mild generalized
hypertrichosis. He has no neurological, ophthalmological or
skeletal anomalies. The clinical follow up is 10 years.
Keywords:anterior cervical hypertrichosis, hereditary hypertrichosis,
congenital hypertrichosis.
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INTRODUCCION

La hipertricosis cervical anterior (HCA;
OMIM N° 600457) es un raro desorden genético,
caracterizado clinicamente por un tipo de
hipertricosis localizada, cuya etiologia atn es
desconocida. Con frecuencia, se presenta como un
rasgo con un patrén de transmisioén autosémico
dominante, aunque también han sido propuestos
patrones de herencia autosémicos recesivos y
dominantes ligados al X. La HCA se caracteriza
clinicamente por un parche de pelo a nivel de
la prominencia laringea.'* La edad de aparicion
puede ser al nacer! o alrededor de los 3 afios de
edad sin ninguna otra alteracién fisica asociada.*
En dos casos esporddicos, la HCA ha estado
asociada a otras anomalias, como deficiencia
mental, microcefalia, dismorfia facial, sinofridia,
implantacion baja de pelo en la nuca, hipertricosis
dorsal y lumbosacra, entre otras, ademas de una
paciente con sindrome de Turner en una familia
afectada.'”® La herencia se considera como una
mutacion dominante de novo con un efecto de edad
paterna.?*. Hasta el momento, se ha descrito otro
tipo de HCA congénita con neuropatia motora y
sensitiva periférica asociada a hallux valgus, espina
bifida, xifoescoliosis, atrofia 6ptica y cambios
retinianos*”® (OMIM N° 239840), y, en un caso
familiar, un paciente con sindrome de Down,’ con
patrén de herencia autosémico recesivo.*

El objetivo es describir a un paciente de 12 afios
de edad con HCA e hipertricosis generalizada
leve, en seguimiento a lo largo de 10 afios.

CASO CLINICO

Paciente producto del tercer embarazo de
padres sanos de 31 afios, no consanguineos.
Antecedentes gestacionales: madre con historia de
infertilidad tratada con inductores de ovulacion.
Durante el embarazo, la madre presentd
hiperémesis gravidica y amenaza de aborto
constante durante el primer trimestre de la
gestacion. El parto fue por cesarea. Al nacer, se
obtuvo producto tinico masculino de 2800 g y talla
de 52 cm. Desde el nacimiento, fue evidente la
hipertricosis en la frente, las mejillas, en el cuello
anivel de la prominencia laringea y en el térax. El
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desarrollo psicomotor transcurrié6 normalmente.
Al momento de la exploracion fisica, a los 2 afios
y 6 meses de edad, mostré una talla de 89 cm
(percentilo 20), peso de 12,5 kg (percentilo 50),
perimetro cefalico de 49 cm (percentilo 70).
Clinicamente, el paciente present6 (Figura 1)
hipertricosis facial moderada, fisuras palpebrales
antimongoloides, boca pequefia, pabellones
auriculares rotados posteriormente, un parche
de pelo negro en la regién anterior del cuello
por encima de la prominencia laringea, pectus
excavatum, hipertelorismo de tetillas, abdomen
prominente con didstasis de rectos, hipertricosis
leve localizada en el térax anterior, posterior y
las extremidades superiores. Radiolégicamente,
mostré un colon redundante sin evidencia de
anomalias esqueléticas. El examen neurolégico
fue normal.

El paciente continué siendo evaluado a
lo largo de 10 afios de seguimiento. A los 12
afios de edad, present6 una talla de 143,5 cm
(percentilo 20-50), peso de 33 kg (percentilo
10), perimetro cefalico de 53 cm (percentilo 25-
50), brazada de 150 cm. Clinicamente, presenta
hipertricosis facial (Figura 2), pero menor que en
la infancia, cejas pobladas, parche de pelo a nivel
de la prominencia laringea con incremento en la
longitud del vello, decremento de la hipertricosis
en la espalda y ausencia de vello en el labio
superior. La evaluacién neurolégica es normal.

Datos familiares

La madre es clinicamente sana, sin evidencia
de hipertricosis. Presenta un parecido fisico con
la facies del paciente. El padre se refirié sano. El

hermano mas pequerio, de 11 afios de edad, no
present6 hipertricosis corporal ni en el cuello; sin
embargo, al momento de la exploracién fisica al
afo de edad, presentaba un leve aumento de vello
en las mejillas, el torax y los hombros, con examen
neuroldgico normal.

DISCUSION

Las hipertricosis son un raro desorden
caracterizado por el crecimiento excesivo de pelo
(terminal, vello o lanugo) en &reas del cuerpo no
dependientes de andrégenos, independientemente
de la raza, el sexo o la edad (que respetan palmas,
plantas y mucosas).® Pueden ser clasificadas
como primarias o secundarias, dependiendo de
su etiologia. Las hipertricosis primarias pueden
ser congénitas o adquiridas, segtin su edad de
aparicion, y localizadas o generalizadas, segin
su extension.®® Por lo menos, 4 formas diferentes
de hipertricosis congénitas localizadas han sido
reconocidas: cubiti (sindrome del codo peludo)
(OMIM N° 139600), cervical anterior, cervical
posterior e hipertricosis lumbosacra (cola de
fauno) (OMIM N° 117850),%” HCA (OMIM N°
600457) e HCA con neuropatia periférica sensitiva
y motora (OMIM N° 239840).

Hasta la fecha, han sido descritos mas de
40 pacientes con HCA. De ellos, 34, incluido
el presente caso, corresponden a la HCA no
sindrémica, de los cuales 21 casos pertenecen a
5 familias (predomina el sexo femenino con 16
casos descritos)'*>7?1! y 12 casos esporadicos (9
mujeres y 5 varones).>#>101214

Con respecto a la HCA con neuropatia
sensorial periférica, se han descrito 2 familias

FiGura 1. A) Paciente a los 2 afios. Hipertricosis frontal, preauricular, cejas anchas y labios delgados. B) Hipertricosis en los
brazos. C) Hipertricosis en la espalda, los hombros, las extremidades superiores e inferiores. D) Hipertricosis cervical anterior.
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afectadas y un caso esporadico, con un total de 7
pacientes afectados (5 mujeres y 2 varones).>*15

La HCA no sindrémica fue descrita en
una familia con 7 miembros afectados en 3
generaciones (4 H; 2 M) y se propuso una herencia
autosémica dominante o dominante ligada al
X.! La paciente de 12 aios de edad presentaba
sindrome de Turner con un complemento
cromosémico 46,X,i(Xq) y fue estudiada por
la presencia de hirsutismo, que se atribuy¢ al
desbalance cromosémico. El resto de sus parientes
no presentaron hipertricosis generalizada.

Otro caso esporadico correspondi6 a una nifa
mexicana que, desde el nacimiento, presentd
HCA y una voz ronca. En este caso, se document6
un efecto de edad paterna avanzada, lo que
permitié a los autores sugerir una mutacién
dominante de novo.?

Por lo que respecta a la HCA congénita con
neuropatia motora y sensitiva periférica, también
fue descrita en un caso familiar con tres miembros
afectados (1H; 2M) en dos generaciones y varios
matrimonios consanguineos en generaciones
previas. El caso indice fue diagnosticado como
talasemia menor y atrofia 6ptica: tanto los parientes
sanos como los afectados fueron diagnosticados
con talasemia menor y albinismo ocular.®

El presente caso parece corresponder a una
HCA no sindrémica, ya que, hasta el momento,
nuestro paciente no ha presentado sintomatologia
neuroldgica, oftalmolégica, dismorfia facial o
algtn hallazgo esquelético.

En los casos descritos por Trattner y cols.
(1991), la edad de aparicién de la neuropatia no
fue documentada; sin embargo, el caso indice de
12 afios de edad correspondi6 al miembro de la
familia més joven.®

En suma, el presente caso, no mostré ninguna
evidencia de neuropatia hasta el momento, pero
tampoco es posible precisar si, en un futuro, la
presentara. Por eso, es importante el seguimiento
en estos pacientes.

Ademas, de los 33 casos descritos con HCA
no sindrémica, 30 no han presentado anomalias
asociadas, como nuestro paciente. Es probable
que este dato apoye que se trate de la forma
no sindrémica. De los 4 casos con HCA no
sindrémica que presentaron anomalias asociadas,
en 2 de ellos, se describe hipertricosis dorsal,
como en el presente caso, lo cual apoyaria que se
tratara de este tipo de hipertricosis.

En cuanto al diagnéstico diferencial,
actualmente, existen 114 entradas en el OMIM
relativas a hipertricosis. Es importante considerar

FiGURA 2. Paciente a los 12 afios. A) Cejas pobladas, hipertricosis cervical anterior, pectus excavatum discreto,
hipertelorismo de tetillas, cicatriz umbilical prominente. B) En el torax posterior, nétese hipertricosis leve. C) En el cuello,
obsérvese hipertricosis cervical anterior con pelo mds largo y denso.
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aquellos tipos de hipertricosis primarias
congénitas y descartar las generalizadas,
que involucren aumento del vello corporal
generalizado, como la hipertricosis universalis
congénita (OMIM *145700) o también llamada
hipertricosis lanuginosa, caracterizada por la
persistencia anormal y excesiva de laguno y
anomalias dentales; la hipertricosis universalis
congénita tipo Ambras (OMIM *145701), con
aumento de vello claro, fino y largo generalizado,
localizado, principalmente, en la cara, las orejas y
los hombros; la hipertricosis ligada al X (OMIM
*307150), con una hipertricosis generalizada mas
grave en hombres y, en mujeres, con parches de
pelo a lo largo del cuerpo; el sindrome de Cantd
(OMIM 239850), con hipertricosis generalizada,
osteocondrodisplasia y cardiomegalia; y, por
altimo, la hipertricosis con hipertrofia gingival
(OMIM 605400). En todos estos tipos de
hipertricosis, no esta presente el mechén de pelo
en la prominencia laringea.*®

Ademas, las hipertricosis generalizadas
pueden ser aisladas, o bien estar asociadas a una
amplia variedad de sindromes y enfermedades
genéticas, como la porfiria eritropoyética
congénita, leprecaunismo (sindrome de Donohue),
Cornelia de Lange y mucopolisacaridosis. De igual
manera, en estos padecimientos, no es tipica la

presencia del mechén de pelo en la prominencia
laringea.?

Por tltimo, es importante sefialar que el
abordaje clinico de los pacientes con HCA se
inicia con una anamnesis cuidadosa desde los
antecedentes del embarazo con la finalidad de
descartar agentes teratégenos, como el minoxidil,
conocido como causante de hipertricosis al nacer
cuando la madre se ha expuesto a é1.*

Posteriormente, al identificar que se trata de
una hipertricosis primaria, se debe definir si la es
localizada o generalizada y si esta es congénita o
si aparece durante la infancia temprana, o bien en
la adolescencia, considerando que, en el caso de la
HCA, es congénita o de inicio temprano.

Una vez identificada la HCA, habra que
definir si se trata de la forma no sindrémica o la
sindrémica: en el caso de la primera, solamente
con la presencia de un parche de pelo a nivel de
la prominencia laringea en la mayor parte de los
casos, aunque, en algunos, se ha descrito dismorfia
facial, hipermetropia, implantacién baja de cabello
en la nuca e hipertricosis lumbosacra; y, en el caso
de la sindrémica, ademads, la presencia del mechéon
de pelo en la parte anterior del cuello, asociada
a neuropatia periférica, retraso en el desarrollo,
atrofia 6ptica, cambios coriorretinianos, espina

bifida y hallux valgus (Figura 3).

FiGura 3. Abordaje clinico de la hipertricosis cervical anterior sindrémica y no sindromica
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El hecho de que ambos padres son sanos y no

consanguineos sugiere que el presente caso puede
tratarse de una mutacién de novo dominante,
por lo que el asesoramiento genético para los
descendientes del paciente sera sobre la base de
un padecimiento autosémico dominante con un
50% de riesgo de recurrencia. B
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