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INTRODUCCIÓN

Se denominan displasias del ectodermo (DE) a alte-
raciones de tipo hereditario en el desarrollo de estruc-
turas1 derivadas de esta placa germinativa. Las hiper-
queratosis palmoplantares son DE que, además de
afectar a piel y anexos, pueden comprometer otros teji-
dos de igual origen ectodérmico, como el sistema ner-
vioso central2, globos oculares, etc., respetando órga-
nos y sistemas de diferente procedencia embrionaria. 

En publicaciones de relativamente reciente apari-
ción3,4 se reseña ya la existencia de cardiopatía (meso-
dermo) asociada a un grupo de hiperqueratosis en las
que, además de las alteraciones palmoplantares, se han
observado lesiones en el pelo (pelo lanoso) que hacen
de ésta una forma especial5, tanto en el aspecto derma-
tológico como en el cardiológico, cuyas particularida-
des intentaremos, con la aportación de seis nuevos ca-
sos, dar a conocer en el presente estudio.

CASOS CLÍNICOS

La población estudiada pertenece a la consulta de
dermatología. Los tres primeros son casos nuevos,
mientras que los restantes formaron parte de un estudio
ya publicado7 sobre hiperqueratosis palmoplantar fami-
liar y pelo lanoso, alteraciones dermatológicas (fig. 1)
que fueron criterios de inclusión. 

Caso 1 

Paciente de sexo femenino, de 10 años de edad, que
ingresó por cansancio, disnea, edema pretibial, cuadro
que un año antes había sido causa de internamiento en
otro hospital con el diagnóstico de insuficiencia car-
díaca congestiva.

En el examen físico se encontró hiperqueratosis pal-
moplantar y pelo fino, ensortijado, de aspecto lanoso
desde el nacimiento. Las pestañas eran finas, largas y
rizadas. Se observaba paquioniquia parcial en dedos
de pies.

Los pulsos periféricos eran débiles y simétricos, la
frecuencia cardíaca de 100 lat/min y la presión arterial
de 90/60 mmHg. 

Se apreciaba un choque de la punta desplazado ha-
cia izquierda, un galope ventricular y soplo regurgitan-
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La hiperqueratosis palmoplantar aislada no ha sido
descrita en asociación con cardiopatía; sin embargo,
cuando esta queratodermia se acompaña de anormalida-
des en el pelo se han comunicado cardiopatías potencial-
mente severas. Queremos comunicar las alteraciones
miocárdicas observadas en seis niños con hiperquerato-
sis palmoplantar con pelo lanoso pertenecientes a tres fa-
milias.

Palabras clave: Miocardiopatía. Ecocardiografía. Arrit-
mias.

(Rev Esp Cardiol 2000; 53: 1296-1300)

Dilated Cardiomyopathy in the Ectodermal
Dysplasia. Electro-Echocardiographic Observations
in Palmo-Plantar Keratoderma with Woolly Hair

Familial palmoplantar keratosis has not been associa-
ted with cardiac abnormalities, however, when this ecto-
dermal dysplasia included hair shaft dystrophy a close as-
sociation with cardiomyopathy was noted. We report here
three family with six members in whom palmoplantar 
keratoderma with woolly hair and cardiac lesions was ob-
served.
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te mitral 2/6. Así mismo, se observaba hepatomegalia
y edema pretibial.

En la radiografía de tórax se observó cardiomegalia
con redistribución venosa y derrame pleural derecho.
La analítica sanguínea puso de manifiesto un ligero
grado de anemia como único dato destacable. En el
ECG se apreciaron ritmo sinusal, eje a la izquierda,
trastornos de la conducción intraventricular, bajo vol-
taje y extrasistolia ventricular. La ecocardiografía-

Doppler puso de manifiesto una marcada dilatación de
cavidades cardíacas, sobre todo izquierdas (fig. 2A)
con miocardio ventricular de espesor disminuido, bri-
llante, con escasa contractilidad. En el pericardio grue-
so, se observó un derrame ligero. Mediante Doppler se
detectó un llenado ventricular de tipo restrictivo y,
además, insuficiencia mitral y tricuspídea moderadas. 

El tratamiento con digitálicos, diuréticos, vasodila-
tadores y antiagregantes plaquetarios produjo una len-
ta disminución de la disnea y de los edemas, así como
reducción de la hepatomegalia. El ecocardiograma de
control hacia la cuarta semana demostraba aún dilata-
ción de las cavidades, con leve pero apreciable mejoría
de la contractilidad de los segmentos basales de las pa-
redes ventriculares. Con un estado general mejorado y
mientras se tramitaba el cateterismo y posiblemente la
biopsia endomiocárdica, a realizarse en otra institu-
ción, la paciente sufrió un súbito deterioro hemodiná-
mico con acentuada disnea, taquipnea, cianosis, náu-
seas y vómitos, estado del que, pese a las medidas
adoptadas, no pudo ser rescatada falleciendo 24 h des-
pués. La oposición de los padres impidió realizar ne-
cropsia. 

Caso 2

Niña de 12 años, hermana de la anterior, con pelo de
tipo lanoso de color ligeramente claro, hiperqueratosis
palmoplantar desde los 3-4 meses de edad. La paciente
estaba asintomática y el examen físico era normal, con
una presión arterial de 110/70 mmHg y una frecuencia
cardíaca de 115 lat/min.

La analítica sanguínea era normal, así como la ra-
diografía de tórax.

En el ECG se apreció ritmo sinusal, trastornos de la
conducción intraventricular, bajo voltaje y ondas T ne-
gativas en D2, D3, aVF, V1 a V5. El Holter puso de ma-
nifiesto extrasístoles ventriculares apareadas (fig. 2B).
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Fig. 1. Pelo lanoso (superior) y queratodermia palmar (inferior).

Fig. 2. A: ecocardiografía en la que se
aprecia gran dilatación de cavidades
cardíacas (caso 1). B: Holter en el que
se observa extrasistolia ventricular
(caso 2). C: en el ECG se observa bajo
voltaje, eje derecho (caso 3). AD: aurí-
cula derecha; VI: ventrículo izquierdo.



La ecocardiografia-Doppler puso de manifiesto una
dilatación apical de ventrículo izquierdo con asinergia
de ésta y de los segmentos apicales de las paredes in-
ferior y lateral. No se observaron alteraciones valvula-
res y la función ventricular fue normal. Ante la ausen-
cia de síntomas se decidió no instaurar tratamiento
médico.

Caso 3 

Varón de 17 años, hermano de las anteriores, que
desde el nacimiento presentó pelo lanoso, fino, de co-
lor claro, con hiperqueratosis palmoplantar desde los 4
meses.

Acusaba disnea al esfuerzo. La auscultación cardía-
ca y pulmonar eran normales. En la analítica sanguí-
nea se apreció una ligera anemia. 

En el ECG se apreciaron ritmo sinusal, eje a la dere-
cha y voltaje disminuido (fig. 2C), y la radiografía de
tórax puso de manifiesto una cardiomegalia.

En la ecocardiografía-Doppler se evidenció una di-
latación ventricular izquierda apical, con zonas de asi-
nergia en los segmentos apicales de pared inferior. No
se encontraron alteraciones valvulares. La fracción de
eyección era del 47%.

El Holter puso de manifiesto extrasistolia ventricular
frecuente, abundantes extrasístoles ventriculares apa-
readas y taquicardia ventricular no sostenida. El pa-
ciente se encuentra bajo tratamiento, permanece asinto-
mático y acude a consulta de forma muy irregular.

Caso 4

Paciente femenina de 11 años de edad, con padres
consanguíneos, con hiperqueratosis palmoplantar ob-
servada desde el año de edad, así como paquioniquia y
paladar ojival, pelo lanoso claro desde el nacimiento.

No presentaba síntomas cardiovasculares, y el exa-
men físico era normal, detectándose en la analítica so-
lamente una ligera anemia. La radiografía de tórax era
normal, y en el ECG se apreciaba ritmo sinusal, bajo

voltaje, alteraciones de la conducción intraventricular,
ondas T negativas en D3, aVF, V1 a V4 y extrasístoles
ventriculares.

El Holter puso de manifiesto isquemia silente con
arritmia ventricular 3 de Lown.

Se realizó una prueba de esfuerzo, que fue negativa
para isquemia, evidenciándose en la fase de recupera-
ción una mayor frecuencia y doble morfología en las
extrasístoles ventriculares

La ecocardiografía puso de manifiesto una dilatación
ventricular izquierda con hipocinesia apical y segmen-
tos apicales de paredes lateral e inferior (fig. 3A). La
fracción de eyección era normal.

Caso 5

Mujer de 12 años, hermana de la paciente anterior.
Desde el nacimiento presentó pelo lanoso, fino y me-
nos claro que el de su hermana. Presentaba hiperque-
ratosis palmoplantar desde los 12 meses de edad y pa-
quioniquia parcial en pies.

No se observaron síntomas cardiovasculares, los
pulsos y la presión arterial eran normales, así como la
auscultación cardíaca y pulmonar.

La analítica sanguínea y la radiografía de tórax fue-
ron normales. En el ECG se apreciaron bajo voltaje,
ondas T negativas en D2, D3, aVF, V1 y V2, y extra-
sistolia ventricular.

La ecocardiografía-Doppler era normal, y en el Hol-
ter se observó arritmia ventricular 3 de Lown. Acude 
a consulta periódicamente, asintomática, sin trata-
miento.

Caso 6

Varón de 14 años, primo hermano de las dos ante-
riores, con padres no consanguíneos. Presentaba pelo
lanoso, claro y fino desde el nacimiento, las lesiones
queratósicas en palmas y plantas aparecieron alrededor
del año de edad. Se observaba paquioniquia parcial en
pies.
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Fig. 3. A: ecocardiografía 2D que pone
de manifiesto dilatación ventricular iz-
quierda (caso 4). En modo M se aprecia
hipocinesia de la pared inferior (cabezas
de flecha). B: Holter en el que se obser-
va taquicardia ventricular (caso 6).



Presentaba disnea al esfuerzo, y los pulsos y la pre-
sión arterial eran normales, así como la auscultación
cardíaca y pulmonar.

En la analítica sanguínea no se apreciaron datos de
interés.

La radiografía de tórax puso de manifiesto una car-
diomegalia ligera sin alteraciones en la circulación
pulmonar. La ecocardiografía-Doppler evidenció un
leve crecimiento ventricular izquierdo. El ápex ventri-
cular se encontraba dilatado y acinético, al igual que
segmento contiguo de la pared inferior.

En el ECG se apreciaron desviación izquierda del
eje y extrasístoles ventriculares.

El Holter puso de manifiesto extrasístoles ventricu-
lares pareadas frecuentes y 2 episodios de taquicardia
ventricular no sostenida (fig. 3B). El paciente se en-
cuentra bajo tratamiento.

DISCUSIÓN

Dentro de la variedad de las queratodermias palmo-
plantares, ninguna de ellas ha sido descrita en asocia-
ción con alteraciones cardíacas hasta hace poco tiem-
po, siendo las primeras publicaciones sobre el tema las
de Protonotarios et al, quienes comunican su presencia
en varios miembros de cuatro familias griegas. Poste-
riormente aparecen otros trabajos3,4 que, junto a éste,
confirman la relación entre la hiperqueratosis palmo-
plantar de tipo familiar con pelo lanoso y la miocar-
diopatía. 

Las manifestaciones clínicas de cardiopatía abarcan
trastornos en el ECG con alteraciones en el ritmo, vol-
taje, eje eléctrico y arritmias ventriculares. Además se
observaron anormalidades en la contractilidad, dilata-
ción y disfunción ventricular severa y muerte.

Aunque a primera vista parecen similares, las lesio-
nes de nuestros pacientes son diferentes de las publica-
das3,4, ya que en ellas se observa hipertrofia ventricular
derecha con una banda anómala corriendo paralela al
septo ventricular, así como arritmia ventricular grave
con muerte súbita en algunos casos, siendo muy poco
trascendente la insuficiencia ventricular. Nuestros ca-
sos se caracterizaron por ausencia de estructuras para-
septales y de dilatación de cavidades derechas, estando
mayormente comprometido el lado izquierdo con asi-
nergia e insuficiencia ventricular. Las arritmias detec-
tadas parecen ser menos agresivas. 

Más recientemente6 se han descrito tres casos fata-
les de miocardiopatía dilatada en niños pequeños con
lesiones hiperqueratósicas y alopecia parcial o total.
Estos nuevos casos difieren de los nuestros en las le-
siones de pelo, y en cuanto a las lesiones cardíacas,
la afectación predominante del ventrículo izquierdo
con signos de miocardiopatía dilatada e insuficiencia
cardíaca en los dos primeros y arritmia ventricular
refractaria en el tercero, muy similares a nuestros 
casos.

Por el momento es difícil aseverar que se trate de
una diferente respuesta cardíaca a una misma agresión
o bien corresponda a dos tipos independientes de mio-
cardiopatía, una que involucra al ventrículo derecho
con arritmias graves como su manifestación principal,
y otra con afectación del ventrículo izquierdo y signos
y síntomas preferentemente de miocardiopatía dilatada
e ICC.

Por limitaciones en los servicios de nuestro hospital
no hemos podido avanzar en la búsqueda de la causa
de esta enfermedad; sin embargo, por las detalladas in-
vestigaciones realizadas por otros autores4-6 sabemos
que no tiene un origen específico viral, infeccioso, au-
toinmune, coronario, etc. Al respecto, la propuesta de
Hammill et al sobre un origen embrionario quedaría
invalidada por el concepto de que las enfermedades
embrionarias afectan sólo a tejidos de una misma pla-
ca. Sin embargo, se conoce en la actualidad1 que es-
tructuras complejas podrían ser el resultado de una in-
teracción de placas, de forma que un tejido tendría
origen en más de una hoja germinativa. Este criterio se
ha comprobado experimentalmente al provocar, me-
diante la ablación de la placa neural (ectodermo) en
embriones de pollo7 alteraciones en la septación tron-
coconal (mesodermo), causando diversas malforma-
ciones congénitas. Un punto en contra sería el hecho
de que ni en trabajos anteriores ni en éste se encontra-
ron cardiopatías congénitas asociadas; sin embargo, se
ha observado, en los mismos modelos experimentales,
que precediendo a estas malformaciones se producen
cambios hemodinámicos con dilatación ventricular y
fracción de acortamiento disminuida8, provocados a su
vez por una disfunción miocárdica primaria. Fuera del
campo experimental, la interacción de ectodermo-me-
sodermo se observa en afecciones como la lentiginosis
que, con frecuencia, se asocia a miocardiopatía hiper-
trófica9.

La presencia familiar de esta alteración ectodérmica
nos lleva a considerar un posible defecto genético. A
pesar de que en la miocardiopatía dilatada familiar aún
no se ha encontrado el gen responsable, en la cardio-
patía que acompaña a la distrofia muscular de Duchen-
ne10 se ha identificado una anormalidad en el locus
Xp21, responsable de la síntesis de una proteína es-
tructural del miocito, hallazgo que apoyaría la hipóte-
sis de un origen genético.

Aunque muchos aspectos de esta rara enfermedad
permanecen en el plano especulativo, confiamos que
investigaciones posteriores aporten mayor luz sobre el
tema, pues la importancia de conocer esta extraña y
grave asociación radica no solamente en el mal pro-
nóstico que tiene la miocardiopatía dilatada en la po-
blación infantil11, sino que, considerando las pautas de
actuación clínica en estos pacientes, el tratamiento far-
macológico12 de la miocardiopatía dilatada debería
empezar en la etapa asintomática, con la esperanza de
retardar la fase de ICC y mejorar la supervivencia a lar-
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go plazo, actuación en la que nos encontramos y que
esperamos sea motivo de una próxima comunicación.
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ADDENDUM

Durante la preparación del manuscrito tuvimos conoci-
miento del fallecimiento de la paciente 4. Había precisado
hospitalización por insuficiencia cardíaca congestiva en dos
ocasiones. A pesar de que su muerte se produjo en un área
rural, se pudo realizar la autopsia, que puso de manifiesto,
macroscópicamente, dilatación ventricular izquierda e, histo-
lógicamente, áreas de fibrosis intersticial.
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