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RESUMEN

Introduccion: La hipoplasia dérmica focal o sindrome de Goltz es una genodermatosis dominante ligada
al cromosoma X, caracterizada por lesiones cutaneas blaschkoides y malformaciones multisistémicas.
Su diagndstico suele basarse en la correlacion clinica e histopatologica, especialmente cuando no se
dispone de estudios genéticos. “La biopsia cutanea reveld dermis adelgazada, herniacion del tejido
adiposo subyacente y telangiectasias”. Reporte de caso: Recién nacida femenina presentd desde el
nacimiento hipopigmentacion blaschkoide, alopecia parietal, onfalocele pequefio, ectrodactilia y
disminucién de nucleos de osificacion. El ecocardiograma mostré comunicacion interventricular
muscular y foramen oval permeable. La biopsia confirmé hipoplasia dérmica focal al observar
“telangiectasias dispersas y cumulos de células adiposas maduras”. No se realizd secuenciacion
genética por limitaciones institucionales. Discusion: El caso cumple criterios diagndsticos del Boletin
Meédico del Hospital Infantil de México y de Bostwick et al. La correlacion clinica-histologica permitio
establecer el diagnostico pese a la falta de pruebas moleculares. La literatura reciente describe
variabilidad fenotipica y alternativas terapéuticas como laser para lesiones dérmicas. Conclusion: Este
caso demuestra que un abordaje multidisciplinario y el analisis histopatologico permiten diagnosticar
enfermedades raras incluso en entornos con recursos limitados. Subrayando la necesidad de protocolos
institucionales para enfermedades raras.
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Focal Dermal Hypoplasia (Goltz Syndrome): Case Report from the
General Hospital of Cancun Jesus Rodriguez Kumate

ABSTRACT

Introduction: Focal dermal hypoplasia, or Goltz syndrome, is an X-linked dominant genodermatosis
characterized by Blaschkoid skin lesions and multisystem malformations. Diagnosis is typically based
on clinical and histopathological correlation, particularly when genetic testing is unavailable. The skin
biopsy revealed a thinned dermis, herniation of the underlying adipose tissue, and telangiectasias. Case
Report: A female newborn presented at birth with Blaschkoid hypopigmentation, parietal alopecia, a
small omphalocele, ectrodactyly, and decreased ossification nuclei. Echocardiography showed a
muscular ventricular septal defect and a patent foramen ovale. Skin biopsy confirmed focal dermal
hypoplasia by identifying “dispersed telangiectasias and clusters of mature adipose cells.” Genetic
sequencing could not be performed due to institutional limitations. Discussion: The case meets
diagnostic criteria from the Boletin Médico del Hospital Infantil de México and Bostwick et al.
Clinical-histological correlation enabled diagnosis despite the absence of molecular testing. Recent
literature highlights phenotypic variability and therapeutic alternatives such as laser treatment for
cutaneous lesions. Conclusion: This case demonstrates that multidisciplinary evaluation and
histopathological analysis allow accurate diagnosis of rare diseases even in resource-limited settings,

underscoring the need for institutional protocols for their management.
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INTRODUCCION

La hipoplasia dérmica focal, también conocida como sindrome de Goltz, es una genodermatosis rara
con herencia dominante ligada al cromosoma X. Fue descrita por primera vez en 1962 por Goltz y
colaboradores como una alteracion que compromete tejidos derivados del ectodermo y mesodermo
(Nobre et al., 2022). La enfermedad afecta predominantemente a mujeres, dado que suele ser letal en
varones, aunque se han documentado casos excepcionales asociados a mosaicismo poscigético (Sharma
et al., 2021).

Su origen se relaciona con mutaciones en el gen PORCN, ubicado en Xpl1.23, esencial para la
activacion de la via Wnt durante el desarrollo embrionario; el cual es necesario para un adecuado
desarrollo y funcionamiento en la piel, sistema esquelético y ojos. Aproximadamente el 95% de los
casos son esporadicos por mutacion de novo y el 5% restante es hereditario (Aranibar-Duran, 2016).
En términos de prevalencia, se estima que esta condicion afecta a menos de 1.6 casos por millon de
habitantes, como se reportd en una cohorte danesa (Krogh-Herlin et al., 2024). A lo largo de los afios,
existen muy pocos reportes de casos conocidos, se habla que existen entre 200 a 300 casos descritos
(Itin 2016). La mayoria de la evidencia disponible proviene de reportes de caso y series pequeiias, lo
que refleja la baja prevalencia de la enfermedad y limita la generacion de guias clinicas robustas
(Sethuraman et al., 2016). A pesar de ello, el diagndstico temprano resulta crucial para implementar un
abordaje multidisciplinario que atienda las multiples necesidades clinicas del paciente.

Las manifestaciones clinicas incluyen lesiones cutaneas blaschkoides, malformaciones oOseas,
anomalias dentales, oculares, cardiovasculares, neurologicas y del tejido conectivo (Mohammadi et al.,
2017; Butcher et al., 2024). Sus caracteristicas principales incluyen atrofia y pigmentacion lineal de la
piel, herniacion del tejido graso a través de los defectos dérmicos y papilomas multiples en la mucosa
o la misma piel. Las deformidades esqueléticas se manifiestan principalmente en forma de sindactilia,
polidactilia, oligodactilia y ectrodactilia. Bree et al 2016. En el tejido 6seo se ha encontrado un aspecto
de estrias a lo largo de diafisis y metafisis, algo muy caracteristico y frecuente de ésta patologia (Fete
y Fete 2016). Entre los defectos orales, ademas de los papilomas labiales, incluyen hipoplasia dental.

Se han observado anomalias oculares: coloboma de iris y coroides, estrabismo, microftalmia, segun el

reporte de Ruzicki et al, 2019. Se ha informado de retraso en el desarrollo intelectual en algunos




pacientes e incluso algunos reportes mencionan desordenes endocrinos. Esta heterogeneidad clinica
representa un desafio diagndstico, especialmente en etapas tempranas de la vida, donde las
manifestaciones pueden ser sutiles o incompletas.

En conjunto, el sindrome de Goltz representa un modelo de enfermedad genética multisistémica con
expresion clinica variable, cuyo abordaje requiere un enfoque integral. La revision de la literatura
reciente evidencia avances en su caracterizacion clinica y genética, aunque persisten desafios en su
diagnostico y manejo, lo que subraya la necesidad de continuar investigando esta rara pero compleja
entidad.

Criterios diagnosticos

En la literatura, se han propuesto diferentes esquemas para sistematizar el diagnostico clinico del
sindrome de Goltz. Corona-Guerra, G. X., Ochoa-Apreza, M. (2018) clasifica los hallazgos en criterios
mayores y menores, asignando a cada uno una frecuencia estimada de presentacion. Entre los criterios
mayores se encuentran las lesiones cutaneas blaschkoides (90-100%), herniacion grasa (80%),
telangiectasias (60—70%), malformaciones de extremidades (75-80%) y ufias distroficas (80—90%). Los
criterios menores incluyen alopecia (80%), anomalias dentales (80%), alteraciones capilares (80—-90%),
papilomas mucocutaneos (65%) y defectos oculares como colobomas (40%).

Por otro lado, (Bostwick et al. 2016) propusieron un modelo diagnostico alternativo basado en la
presencia de al menos tres hallazgos cutaneos congénitos junto con una o mas malformaciones de
extremidades (Tabla 1). Este modelo enfatiza la especificidad del patron blaschkoide, la atrofia dérmica
y la herniacion grasa como elementos clave en la confirmacion clinica.

Tabla 1. Criterios clinicos para el diagndstico de la hipoplasia dérmica focal

Hallazgos caracteristicos en piel Malformaciones caracteristicas de las
extremidades

Aplasia cutis congénita en parches Ectrodactilia de manos/pies (manos de
langosta)

Herniacion congénita de tejido graso subcutaneo Defectos transversos en extremidades

Lesiones congénitas hiper o hipopigmentadas Sindactilia

distribuidas en las lineas de Blaschko

Telangiectasias Oligodactilia

Unas displasicas estriadas congénitas Marcada reduccion de los huesos largos

Fuente: Adaptado de Bostwick B, Fang P, Patel A, Sutton VR. Phenotypic and molecular characterization of focal dermal
hypoplasia in 18 individuals. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2016;172:9-20.




En el presente caso, la paciente cumplié con multiples criterios diagnosticos de ambas clasificaciones,
incluyendo lesiones blaschkoides, telangiectasias, herniacion grasa confirmada histologicamente, ufias
distroficas, alopecia, anomalias dentales y malformaciones oseas de extremidades. Esta convergencia
fortalece la validez del diagnodstico clinico y permite diferenciar con mayor precision esta entidad de
otros sindromes dismorficos. No fue posible realizar analisis genético para determinar la presencia de
la mutacion puntual en el caso presentado.

El objetivo de este trabajo fue presentar un caso de hipoplasia dérmica focal, una genodermatosis poco
frecuente, cuyo reconocimiento clinico temprano permitio orientar oportunamente el diagnéstico en el
contexto de esta enfermedad multisistémica.

Presentacion del caso clinico

Se presenta el caso de una recién nacida femenina valorada en el Hospital General de Canctin “Dr. Jests
Kumate Rodriguez”, sin antecedentes heredofamiliares patologicos relevantes, producto de la tercera
gesta de una madre de 24 afios, con embarazo normoevolutivo y control prenatal regular con 7 consultas,
iniciado en el segundo trimestre; mismo en el cual se documentd amenaza de aborto sin recibir
esteroides prenatales, administracion de acido folico y hierro desde el cuarto mes de embarazo. La
madre refirio una infeccion de vias urinarias a las 35 semanas de gestacion que fue tratada, negd
enfermedades cronicas o exposicion a agentes teratogenos. Padre de 19 afios, tabaquismo negado,
consumo de alcohol ocasional, referido sano; no existe consanguinidad parental.

La paciente nacid por parto eutocico, con puntaje de APGAR de 8/9, peso de 2735 gramos, talla de 49
cm, perimetro cefalico de 34 cm y edad gestacional de 38 semanas, estimada por método de Capurro.
Amerité pasos iniciales de la reanimacion.

A la exploracion fisica se encontrd despierta, irritable, llama la atencion zonas de piel con lesiones
eritematosas, irregulares, con solucion de continuidad de la dermis y zonas intercaladas de
hiperpigmentacion en cuello, axilas, torax anterior, muslos y piernas (. Imagen 1). Craneo normocéfalo,
con implantacion baja de cuero cabelludo, presencia de zona de alopecia en region parietal de 4x3 cm
aproximadamente, (imagen 2), ojos centrales, simétricos, pupilas con reflejo fotomotor y consensual

presentes, nariz central, narinas permeables, pabellones auriculares con adecuada implantacion,

conductos auditivos permeables, cavidad oral con labio y paladar integro, cuello cilindrico, traquea




central, movil, sin adenopatias palpables, torax simétrico, con adecuada entrada y salida de aire, sin
datos de dificultad respiratoria, sin ruidos agregados, precordio normodinamico, sin soplos audibles,
abdomen con presencia de defecto de pared abdominal con solucion de continuidad supraumbilical de
4 x 2 cm (Imagen 3), sin sangrado activo, sin organomegalias palpables, genitales con fenotipo
femenino, sin lesiones aparentes, extremidades con miembro inferior izquierda con pie en posicion talo,
adactilia del tercer dedo, (Imagen 4), extremidad inferior izquierda con primer y segundo ortejo con

impresion de deformidad en pinza, sin limitacion en movimientos, pulsos distales presentes.

Imagen 1. Lesiones Imagen 2. Alopecia en Imagen 3. Pared abdominal con
eritematosas,  irregulares en region parieto-temporal solucién de continuidad a nivel
axilas, muslos y piernas en zonas izquierda con medias de 4x3 suprambulical con protrusion
de lineas de blashko. cm aproximadamente. del mismo, medida de 4x2 cm.

Fuente. Tomada para expediente Fuente. Tomada para Fuente. Tomada para expediente

clinico expediente clinico clinico

Ante lesiones dérmicas evidentes se ingresa sala de terapia intermedia neonatal para iniciar abordaje
multidisciplinario, asi como su tratamiento en conjunto:

El servicio de cirugia pediatrica valor6 defecto de la pared abdominal concluyendo presencia de hernia
umbilical e indicé manejo conservador mediante curaciones topicas con parches de hidrocoloide, sin
requerir intervencion quirurgica inmediata.

Cardiologia pediatrica, en su valoracion por medio ecocardiografia reportdé comunicacion
interventricular muscular de 1.3 mm de diametro con cortocircuito de izquierda a derecha, imagen 5,
gradiente pico de 23 mmHg, foramen oval permeable de 2 mm de didmetro con cortocircuito de

izquierdo a derecha, funcion pulmonar normal, funcion sistélica y diastélica biventricular conservados,

sin requerir manejo farmacologico o quirurgico.




Ante la ausencia del tercer dedo de pie izquierdo, traumatologia y ortopedia evidencidé por medio de
radiografia anteroposterior del pie, la fusion del segundo y tercer metatarsiano; asi como la disminucion
de nucleos de osificacion en epifisis del himero, tibia y metatarsos bilaterales, imagen 6. Sin ameritar

manejo quirirgico.

Imagen 4. Adactilia de Imagen 5. Comunicacién Imagen 6. A) Fusion de segundo y
tercer dedo en pie derecho. interventricular muscular de 1.3 tercer metatarsiano. B) disminucion
mm con cortocircuito  de de los ntcleos de osificacion en las

izquierda a derecha. epifisis de huesos largos.

Fuente: tomada del expediente Fuente: tomada del expediente clinico

clinico Fuente: tomada del expediente
clinico.

Fue valorada por dermatologia, quien establecio el diagnostico diferencial entre incontinencia pigmenti
e hipoplasia dérmica focal (sindrome de Goltz) por lo que realizo biopsia de piel. El reporte
histopatoldgico reveld epidermis con estrato corneo en red de canasta, zonas de hiperqueratosis y ligera
acantosis irregular. En dermis papilar se observaron telangiectasias dispersas y proliferacion de cimulos
de células adiposas maduras con citoplasma claro univacuolado y nucleos excéntricos, lo que constituye
un hallazgo compatible con dermis adelgazada e indicativo de hipoplasia dérmica focal, confirmando
el diagndstico clinico.

La paciente fue referida al servicio de genética, ante la sospecha de genodermatosis; quien solicitd
estudio de secuenciacion de exoma completo, sin embargo, no se logrd realizar por limitaciones
institucionales; asi como ultrasonido transfontanelar y renal los cuales se reportaron sin alteraciones
estructurales.

En los examenes de laboratorio se evidenci6 una citometria hematica sin discrasias sanguineas, Hb 17.1
g/dl, Hto 54.7%, leucocitos 16000, plaquetas 293 000, calcio de 9.1 mmol/L, PCR 9.23 mg/L,
procalcitonina 0.53 ng/ml, examen general de orina normal, hemocultivo negativo, VDRL no reactivo,

VIH no reactivo.
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Con base en el conjunto de hallazgos dermatoldgicos, esqueléticos, cardiacos y de pared abdominal,
laboratorios y apoyado por el estudio histopatologico, se concluy6 que el cuadro clinico era compatible
con sindrome de Goltz, una genodermatosis rara de presentacion neonatal que requiere abordaje
multidisciplinario, vigilancia estrecha y seguimiento a largo plazo.

Manejo durante su estancia hospitalaria:

La paciente se mantuvo ingresada durante 10 dias de estancia hospitalaria, tiempo en cual se mantuvo
bajo estudio y manejo por el servicio de terapia intermedia neonatal:

Requiri6o aporte de soluciones intravenosas por las primeras 24 horas de vida secundario a ayuno
transitorio, posteriormente se inicid alimentacion por la via oral con adecuada tolerancia. Para las
lesiones dermatologicas fue indicado el uso de cremas emolientes asi como terapia antibiodtica topica
por medio de mupirocina, obteniendo adecuados resultados demostrados con mejoria en dichas lesiones.
Por parte de cardiologia pediatrica y traumatologia y ortopedia no amerito manejo farmacologico ni
quirargico, siguiéndole vigilancia por la consulta externa. Con respecto al defecto de pared abdominal
se realizaron curaciones con parches hidrocoloides obteniendo cierre de herida por segunda intencion.
DISCUSION

La hipoplasia dérmica focal o sindrome de Goltz es una genodermatosis multisistémica poco frecuente
cuya amplia variabilidad fenotipica puede dificultar su reconocimiento, especialmente en contextos
donde no se dispone de estudios moleculares. En el caso presentado, el diagnostico se sustentd en los
criterios clinicos propuestos por el Boletin Médico del Hospital Infantil de México (2018) y por
Bostwick et al. (2016), complementados con hallazgos histopatologicos caracteristicos descritos
previamente por Sharma et al. (2021) y Mohammadi et al. (2017). La biopsia cutdnea, que mostro
dermis adelgazada, telangiectasias y cumulos de tejido adiposo maduro, resultd determinante para
confirmar la sospecha diagnostica en ausencia de secuenciacion genética. Mohamed et al 2023 reportan
un caso muy similar de un neonato pretérmino con rasgos muy similares a los encontrados en nuestra
paciente, llamando la atencion el defecto abdominal correspondiente a un onfalocele asociado a defectos
en los ortejos del pie.

Los hallazgos clinicos e histologicos de esta paciente coinciden con los descritos en reportes

contemporaneos. Wu et al. (2016) documentaron un caso masculino con mosaicismo poscigotico, lo




que refuerza la variabilidad fenotipica del sindrome y demuestra que, aunque la enfermedad afecta
predominantemente a mujeres, los varones pueden presentar manifestaciones similares cuando existe
mosaicismo. De manera semejante, Almashaqgbeh et al. (2022) reportaron una paciente con osteopatia
estriada, alopecia y anomalias dentales, hallazgos que guardan paralelismo con los observados en
nuestra paciente. En el ambito terapéutico, Martinez-Campayo et al. (2023) exploraron el uso de laser
pulsado y laser de CO: para mejorar lesiones dérmicas, lo que abre la posibilidad de intervenciones
estéticas futuras en casos seleccionados. Asimismo, Divyasri et al. (2024) describieron la asociacion
entre hipoplasia dérmica focal y deficiencia de hormona de crecimiento, destacando la importancia de
una evaluacion endocrinologica integral en pacientes con alteraciones del crecimiento.

El manejo del sindrome de Goltz requiere un abordaje multidisciplinario que incluya dermatologia,
pediatria, genética, ortopedia, cirugia pediatrica, oftalmologia y cardiologia (Aranibar-Duran, 2016).
En este caso, la coordinacion entre servicios permiti6é un abordaje integral, aunque la falta de acceso a
estudios moleculares evidencio las limitaciones diagnésticas presentes en muchos hospitales de
segundo nivel. La ausencia de pruebas genéticas puede retrasar la confirmacion diagndstica y limitar el
consejo genético familiar (Mohammadi et al., 2017); sin embargo, este caso demuestra que la
integracion clinica e histopatoldgica sigue siendo una herramienta robusta para establecer el diagnostico
en entornos con recursos limitados.

Desde una perspectiva critica, este caso aporta evidencia sobre la capacidad diagnoéstica de hospitales
generales para identificar enfermedades raras cuando existe un razonamiento clinico solido y un trabajo
interdisciplinario eficiente. Ademas, subraya la necesidad de desarrollar protocolos institucionales que
faciliten la referencia, el seguimiento y el acceso a estudios especializados. La documentacion de casos
como este no solo enriquece la literatura cientifica, sino que también contribuye a la construccion de
guias practicas adaptadas a realidades hospitalarias con restricciones tecnologicas.

CONCLUSION

El abordaje clinico de esta recién nacida con sindrome de Goltz resalta la importancia de reconocer
oportunamente las genodermatosis y de integrar de manera sistematica los hallazgos cutaneos,

esqueléticos, cardiacos y de pared abdominal. La confirmacién diagndstica mediante estudio

histopatologico, aun en ausencia de secuenciacion genética, reafirma el valor del juicio clinico como
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herramienta fundamental cuando se aplica con rigor metodologico. En este caso, la identificacion del
patron blaschkoide, las malformaciones 0seas y los hallazgos viscerales permiti6 orientar el diagnostico
diferencial desde el ingreso hospitalario y establecer un plan de manejo adecuado.

Este caso demuestra que, incluso en entornos con recursos limitados, es posible ofrecer una atencion
diagnostica de calidad mediante la coordinacion efectiva entre servicios y el aprovechamiento 6ptimo
de los medios disponibles. Asimismo, subraya la necesidad de fortalecer las capacidades diagnoésticas
basadas en la clinica, desarrollar protocolos institucionales para el abordaje de enfermedades raras y
fomentar la documentacion académica como via para enriquecer la literatura médica nacional.

La experiencia obtenida en este caso refuerza el compromiso con una practica pediatrica critica,
humanista y académicamente rigurosa, orientada a mejorar la atencion de pacientes con patologias poco
frecuentes y a promover la equidad diagnostica en todos los niveles de atencion.

Limitaciones

Debido a la falta de disponibilidad institucional, no pudimos realizar analisis genéticos a nuestros
pacientes, lo que constituye una limitacion de nuestro informe. Sin embargo, el analisis genético no se
considerd un componente de los criterios diagnosticos del Sindrome de Goltz, por lo que preferimos
aprovechar los datos clinicos de estos pacientes y compartir nuestra experiencia.

Consideraciones éticas

Se obtuvo el consentimiento de la madre para la realizacion de los procedimientos descritos en el
presente caso, asi como la autorizacién para la toma de fotografias y su posterior publicacion,
garantizando en todo momento la confidencialidad de los datos personales. El manejo clinico y la
documentacion del caso se realizaron siguiendo los principios éticos establecidos por la Declaracion
de Helsinki (World Medical Association, 2013) y por la normativa mexicana vigente en materia de
investigacion en salud, conforme a lo sefialado en la Ley General de Salud (Secretaria de Salud, 2014).
Se tomaron todas las medidas necesarias para proteger la identidad de la paciente y de su familia,
eliminando cualquier elemento que pudiera permitir su identificacion. La presentacion de este caso se

justifica por su relevancia clinica y por la oportunidad de aprendizaje que ofrece en la toma de

decisiones en escenarios complejos, procurando siempre el principio de beneficencia.




Asimismo, se espera que este reporte contribuya a fortalecer la evidencia disponible y a promover

buenas practicas en la atencion de pacientes con enfermedades raras.

Conflicto de intereses

Los autores declaran que no existen conflictos de intereses relacionados con la preparacion o

publicacion de este caso clinico. El trabajo se realiz6 de manera independiente, sin recibir

financiamiento ni apoyo externo que pudiera influir en el analisis o en la presentacion de la informacion.

Declaracion sobre el uso de inteligencia artificial.

Durante la elaboracion de este manuscrito no se empled inteligencia artificial generativa para la toma

de decisiones clinicas, el analisis diagnostico ni el abordaje terapéutico de la paciente. Algunas

herramientas digitales asistidas por IA fueron utilizadas exclusivamente como apoyo en tareas de

edicion de estilo, revision gramatical y adecuacion al formato editorial. Todas las decisiones clinicas,

asi como la validacion del contenido final, el personal humano fue el tnico responsable de la realizacion

de estas tareas.
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