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Introduccion

El sindrome de Stiive-Wiedemann (S-SW), también llamado sindrome de Schwartz-Jampel (OMIM 601559), es una displasia 6sea congénita primaria,
de herencia autosoOmica recesiva. Se caracteriza por estatura corta, huesos largos arqueados, retracciones articulares, episodios de hipertermia,
disautonomia y dificultades respiratorias y de alimentacion que pueden condicionar una muerte prematura. Se han descrito pocas manifestaciones
cutaneas entre las que se incluyen la pigmentacion moteada de la piel, hirsutismo leve y quistes de millium.

Caso Clinico

Presentamos el caso de una niha de 7 aios con el diagnéstico en el periodo neonatal de S-SW afectada con ambliopia, microcefalia, camptodactilia
y baja estatura. El diagnostico se confirm6 con analisis molecular y presentaba la mutacion en homocigosis ¢.756dupT (p.K253X) para el gen del
receptor del factor de inhibicion de leucemia. Los tinicos antecedentes familiares que pudieron obtenerse fue la consanguinidad parental. La exploracion
cutaneo-mucosa revelo6 la presencia de muiiltiples lesiones en forma de papulas cupuliformes de pequeno tamano en ambas mejillas, abdomen y
muslos (Figuras 1 A-B-C). Sus cuidadores referian la aparicion progresiva de estas lesiones en los Ultimos meses. También se podia apreciar un pliegue
transversal en su lengua (Figura 1 D). Dos biopsias de las lesiones del abdomen y muslo presentaban pequenos quistes en la dermis media, con
epitelio escamoso y capa granulosa, y una cavidad que contenia queratina laminada y pelos vellosos, correspondiendo a quistes vellosos (Figuras 2
A-B). No se prescribié ningln tratamiento y las lesiones permanecieron estables.

Figuras 1 A-B-C-D

Figuras 2 A-B

El S-SW es un sindrome raro con pocos casos descritos en la actualidad y con una prevalencia estimada de 1/100.000. EI S-WS se debe a una mutacion
missense o nonsense en el gen del receptor del factor inhibidor de leucemia (5p13.1). En nuestro caso, la lengua fisurada con el pliegue transverso
puede haberse originado por la mordida repetitiva debido a la pérdida del control de impulsos, causado por una disfuncion del sistema nervioso
autonomo. Los quistes de millium se han descrito en algunos pacientes de larga supervivencia con S-SW, sin embargo, no hay descripciones histologicas
de estas lesiones en la literatura. Algunos autores han relacionado la aparicion de estos quistes con episodios de hiperhidrosis. Sin embargo, el hecho
de que estas lesiones correspondan a quistes vellosos, hace esta hipotesis poco probable ya que estos liltimos se producen por anomalias durante
el desarrollo del foliculo piloso o por una oclusion folicular adquirida. Aladimos una nueva condicion a la lista de enfermedades genéticas en las que
se han asociado los quistes vellosos eruptivos (paquioniquia congénita, displasia ectodérmica anhidrética, sindrome de Lowe y sindrome cardio-facio-
cutaneo).

Presentamos un nuevo caso de una niina con el diagnostico de S-WS con 2 nuevas lesiones dermatologicas: quistes vellosos eruptivos miltiples
y lengua fisurada. Esto expande el conocimiento sobre el S-SW y anade un nuevo sindrome a la lista de enfermedades que se presentan con
quistes vellosos eruptivos.
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