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RESUMEN

El sindrome de Bazex-Dupré-Christol es una genodermatosis
ligada al cromosoma X, la cual se caracteriza por presentar
hipotricosis congénita, hipohidrosis, atrofodermia folicular,
miltiples quistes de millium y carcinomas basocelulares.
Presentamos a una nifia y su familia con este sindrome. La
paciente y sus hermanos de 5 meses de edad y de 17 afios de
edad presentaban multiples quistes de millium e hipotricosis
de las cejas y el cuero cabelludo. Su hermano de 8 afios
presentaba quistes de millium y atrofodermia folicular. Su
madre presentaba hipohidrosis, hipotricosis congénita del
cuero cabelludo ylas cejas, asi como también una lesién tumoral
en la regiéon paranasal derecha compatible con carcinoma
basocelular. Destacamos la importancia del diagnéstico y
del seguimiento clinico de estos nifios por la posibilidad de
desarrollar carcinomas basocelulares.
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ABSTRACT

Bazex-Dupré-Christol syndrome is an X-linked dominantly
inherited disorder characterized by congenital hypotrichosis,
hypohidrosis, follicular atrophoderma, multiple milia and
basal cell carcinomas. We present a girl and her family with
this syndrome. Our patient, her 5 month old brother and her
17 year old brother had multiple milia and scalp and eyebrows
hypotrichosis. Her 8 year old brother had multiple milia and
follicular atrophoderma. Her mother had hypohidrosis and
congenital scalp and eyebrows hypotrichosis, as well as a
right paranasal lesion suggestive of basal cell carcinoma. We
emphasize the importance of precise diagnosis and clinical
follow up of these patients due to the possibility of developing
basal cell carcinomas.
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INTRODUCCION

El sindrome de Bazex-Dupré-Christol (SBDC)
es una genodermatosis poco frecuente de herencia
dominante ligada al cromosoma X. Clinicamente,
estos pacientes suelen presentarse con
atrofodermia folicular, hipotricosis, hipohidrosis,
miultiples quistes de millium y carcinomas
basocelulares de aparicién precoz.

CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino, de 2 afios de edad,
que consult6 a nuestro Servicio por hipotricosis
congénita del cuero cabelludo y las cejas asociada
a una disminucién de la sudoracién. Como
antecedentes familiares, la nifla tenia a sus
tres hermanos, su madre y 3 tios maternos con
manifestaciones clinicas similares. En el examen
fisico de la paciente, se observaban multiples
quistes de millium en la nariz y las mejillas
e hipotricosis del cuero cabelludo y las cejas
(Figura 1). Su hermano menor, de 5 meses de
edad, tenia rasgos clinicos similares: multiples
quistes de millium e hipotricosis del cuero
cabelludo y las cejas (Figura 2). Su hermano
de 8 anos de edad presentaba quistes de
millium localizados en los parpados, lesiones
de atrofodermia en ambas mejillas y en la base
de la nariz (Figura 3) y, en el dorso de ambas
manos, depresiones puntiformes compatibles con
atrofodermia folicular. El hermano de 17 afios de
edad presentaba multiples quistes de millium en
las mejillas y los parpados e hipotricosis de las
cejas y el cuero cabelludo (Figura 4). La madre del
nifio referia hipohidrosis y presentaba hipotricosis
congénita del cuero cabelludo y las cejas, asi
como una lesiéon tumoral en la regién paranasal
derecha, en cuya dermatoscopia se observaron
vasos arboriformes y una pigmentacion azul
grisdcea, que se interpreté como un posible
carcinoma basocelular, por lo que se la derivé a
un hospital de adultos para su extirpacién.

Con los hallazgos clinicos descritos en esta
familia, se realiz6 el diagnoéstico de SBDC.

A los nifnos se les indic6 medidas de
fotoproteccion (usar protector solar, evitar el
sol entre las 11 y las 16 h, usar ropa y sombrero
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FiGura 1. Paciente de 2 afios de edad con quistes de adecuados). En la actualidad, contintdan siendo
millium en la nariz y las mejillas e hipotricosis del cuero evaluados periédicamente en nuestro Servicio con
cabelludo la finalidad de detectar la aparicién de lesiones

malignas. La madre fue derivada a un hospital
de adultos con el fin de poder realizarse sus
controles pertinentes.

FIGURA 3. Hermano de 8 afios de edad con miiltiples quistes
de millium en los pdrpados y atrofodermia en la base de la
nariz y las mejillas

FIGURA 2. Paciente de 5 meses de edad con quistes de
millium, hipotricosis en las cejas y el cuero cabelludo

FiGURA 4. Paciente de 17 afios de edad con miiltiples quistes
de millium en las mejillas y los pdrpados e hipotricosis de
las cejas
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DISCUSION

En 1966, Bazex y col.,! describieron un
nuevo sindrome caracterizado por hipotricosis
congénita, atrofodermia folicular y carcinomas
basocelulares.>* Los quistes de millium, la
hiperpigmentacién facial, la hipohidrosis y los
tricoepiteliomas han sido también descritos en
este sindrome.>*¢ Su expresividad es variable
entre diferentes personas afectadas y esto se
explicaria por el fendmeno de lyonizacién.”

E1 SBDC se hereda de forma dominante ligada
al cromosoma X, y se localiza en el sitio Xq24-27
el gen mutado, denominado BZX, responsable de
este sindrome.®

La atrofodermia folicular consiste en pequerias
depresiones puntiformes centradas en el
infundibulo del foliculo piloso,localizadas con
més frecuencia en el dorso de las manos y los
pies, en la superficie de la extension de los codos
y las rodillas, y ocasionalmente, en la cara.” Se
presenta en alrededor del 85% de los pacientes
y puede observarse desde el nacimiento o mas
tardiamente.!*!! Si bien la atrofodermia folicular
es muy caracteristica, no es especifica de este
sindrome, ya que ha sido también asociada a
la atrofodermia vermiculata, condrodisplasia
punctata, sindrome de Rombo y sindrome del
carcinoma de células basales nevoide, entre otros.’
En nuestros pacientes, el nifio de 8 afios era el
tnico que la presentaba y esta se encontraba en
el dorso de ambas manos, en la nariz y en las
mejillas.

La hipotricosis afecta a, aproximadamente,
el 85% de los pacientes y puede comprometer el
cuero cabelludo, las cejas, las pestafias, las axilas,
el pubis, entre otras 4reas del cuerpo. Por lo
general, se presenta en la infancia precoz y mejora
con la edad. El cabello es delgado, irregular, de
color marrén claro y, dentro de las alteraciones
del tallo piloso, se encuentran descritos el pili
torti y la tricorrexis nodosa.”! Todos nuestros
pacientes presentaban hipotricosis y solo en uno
de ellos habia mejorado (hermano de 8 afios) con
la edad.

La hipohidrosis se ha descrito en alrededor del
55% de los pacientes.'? Puede afectar solamente a
la cara o ser generalizada. En el caso presentado,
ademds de nuestra paciente, también referian
hipohidrosis su madre y tres tios maternos.

Los carcinomas de células basales se presentan
en alrededor del 40% de los pacientes durante
la segunda o tercera década de la vida y se
localizan, en su mayoria, en dreas fotoexpuestas,
como la cara y el cuello.''*!* Se debe examinar

periédicamente a los pacientes con este sindrome,
con el fin de detectar de forma precoz la aparicion
de este tipo de tumores. En la dermatoscopia,
los carcinomas basocelulares presentan patrones
especificos, como mdltiples puntos o glébulos de
color azul-grisaceo y vasos arboriformes."

Los quistes de millium suelen afectar la cara
y, con menor frecuencia, las extremidades y el
tronco, y pueden ser de apariciéon congénita o
durante la infancia.! Nuestra paciente y sus
tres hermanos presentaban multiples quistes de
millium en la cara.

Entre los diagnoésticos diferenciales del SB-
DC, se encuentran el sindrome de Gorlin, la con-
drodisplasia punctata y el sindrome de Rombo,
entre otros.’ El sindrome de Gorlin se caracteri-
za por atrofodermia folicular, quistes mandibu-
lares, cutaneos y ovaricos, junto con una gran
variedad de alteraciones esqueléticas, neurol6-
gicas y oculares, y aparicién de multiples carci-
nomas basocelulares en las primeras décadas de
la vida.” A diferencia del sindrome de Gorlin, el
SBDC no se manifiesta con presencia de hoyue-
los palmoplantares o anomalias esqueléticas.?
La condrodisplasia punctata se caracteriza por
osteopoiquilosis, atrofodermia, asociado a dis-
morfias craneofaciales, talla baja, cataratas y al-
teraciones cardiacas. El sindrome de Rombo se
presenta con atrofodermia vermiculata, hipotri-
cosis, tricoepiteliomas, carcinomas basocelulares
y vasodilatacion periférica con cianosis.

El tratamiento de los pacientes con SBDC se
basa en la pesquisa precoz de los carcinomas
basocelulares y su tratamiento oportuno (exéresis
quirtrgica, imiquimod, 5 fluorouracilo, terapia
fotodindmica, etc.). Los quistes de millium
pueden tratarse con dcidos retinoicos locales
y su extraccién manual. Se debe enfatizar en
la importancia de la fotoproteccion de estos
pacientes y sugerirles el uso de pantallas solares,
ropas y sombreros adecuados, asi como también
evitar jugar al sol en el horario de mayor
irradiacion solar (11-16 h).

CONCLUSION

Si bien el SBDC es una genodermatosis
poco frecuente, presenta caracteristicas clinicas
definidas, que permiten arribar a su diagnoéstico
en edades tempranas de la vida. Se debe realizar
un adecuado asesoramiento genético de estas
familias debido al caracter hereditario de esta
entidad, asi como también un seguimiento estricto
de estos pacientes debido a la mayor posibilidad
de desarrollar carcinomas basocelulares. B
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