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Informe de un caso interesante

Síndrome de Gómez-López-Hernández (displasia cerebelo-trigémino-
dérmica). Informe de un caso
Dr. Gelder Zaldívar-Pascua*, Dr. Guillermo Dávila-Gutiérrez**, Dra. Hortencia Fernández-Álvarez ***

RESUMEN

El síndrome de Gómez-López-Hernández o displasia cerebelo-trigemino-dérmica es un síndrome neurocutáneo infrecuente, sin etiología 
conocida, conformado por una triada: rombencefalosinapsis, anestesia trigeminal y alopecia parietal o parieto-occipital. Informamos el 
caso de una lactante mexicana de un año y siete meses de edad con un fenotipo y estudios de neuroimagen característicos, pero sin 
ataxia. Comparamos los datos de la paciente con los informados  hasta el momento en la literatura.
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ABSTRACT

Gómez-López-Hernández syndrome or cerebellar-trigeminal-dermic dysplasia is a rare neurocutaneus syndrome, of unknown etiology. 
It consists of: rombencefhalosynapsis, trigeminal anesthesia and parietal or parieto-occipital alopecia. We inform the case of a l9 month 
old, Mexican female with typical phenotype and neuroimage studies, but without ataxia. We compare the findings of our patient with those 
reported in literature.
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El síndrome de Gómez-López-Hernández 
(SGLH) conocido también como displasia 
cerebelo-trigémino-dérmica es un síndrome 
neurocutáneo infrecuente, cuya etiología se 

desconoce. Fue descrito por Gómez en 1979 1 y por López-
Hernández en México en l982 en dos niñas de 10 y 11 

años de edad que vigiló durante más de ocho años 2. Un 
año más tarde en Madrid, Pascual-Castroviejo informó 
otro caso y desde entonces se han publicado 27 casos en 
la literatura mundial 3. El SGLH tiene varias dismorfias 
que afectan principalmente a la piel y al encéfalo por lo 
que ha sido  considerado como otra  neuroectodermosis. 
Sus características son: retraso global del neurodesarrollo, 
retraso mental dificilmente educable, trastornos de con-
ducta que dificultan su manejo en casa y en la escuela; 
ansiedad, auto y heteroagresión, lesiones variables en 
ojos, cara, boca; ataxia, zonas de alopecia en la región 
parietal que en ocasiones afectan también la región 
occipital que pueden ser uni o bilaterales. El cráneo es 
asimétrico con oxicefalia, hipoplasia mediofacial que 
confiere a los pacientes una facies peculiar 1,2; opacidades 
corneales, implantación baja de los pabellones auriculares, 
anestesia en el territorio del trigémino, hipertelorismo 
y clinodactilia. Las tres características más importantes 
para su diagnóstico son: romboencefalosinapsis (RES), 
anestesia trigemial y alopecia en las regiones parietales. 
Ahora es posible realizar el diagnóstico in útero mediante 
ultrasonido de alta definición o con resonancia magnética 
4. La tomografía computada cerebral y sobre todo la reso-



293Acta Pediátrica de México Volumen 32, Núm. 5, septiembre-octubre, 2011

Síndrome de Gómez-López-Hernández (displasia cerebelo-trigémino-dérmica)

nancia magnética  permiten definir las malformaciones del 
tallo y las del encéfalo asociadas: hipoplasia del cerebelo, 
hidrocefalia, quistes aracnoideos, agenesia o disgenesias 
del cuerpo calloso, ausencia del septum pellucidum 1-5. Se 
han hallado otras manifestaciones del síndrome, lo cual 
expande su fenotipo: trastornos psiquiátricos, alteraciones 
vasculares y trastornos endocrinológicos. Algunos autores 
han informado que hay pacientes sin la tríada clásica 6-9. 

PRESENTACION DEL CASO

Niña de un año y siete meses de edad, originaria de 
México, Distrito Federal. Madre de 20 años y padre de 
22 años, sanos, no consanguíneos. Producto del primer 
embarazo con control prenatal desde el segundo mes. 
Los ultrasonidos durante el sexto y séptimo mes de ges-
tación fueron normales. Al octavo mes de la gestación 
se le diagnosticó hidrocefalia, por lo que se realizó una 
cesárea. Peso al nacer de 3,115 g, talla 50 cm, perímetro 
cefálico de 46 cm (porcentil 90), Apgar 8/9. Al nacimien-
to se confirmó hidrocefalia congénita y se descartó que 
requiriera tratamiento quirúrgico. Por dificultad para la 
succión y deglución a los dos meses de edad se le realizo 
una operación de Nissen con gastrostomía. Fijó la mirada 
a los siete meses, sonrisa social a los cinco meses, tomaba 
objetos a los ocho meses; buscaba la fuente sonora a los 
ocho meses y hasta la edad de un año siete meses el  control 
cefálico no era adecuado. No se sentaba, no gateaba, no 
caminaba y sólo balbuceaba. Desde los primeros meses 
de la vida la paciente presentaba irritabilidad y desde los 
seis meses autoagresión; se golpeaba constantemente la 
cara y los ojos. Estas conductas se volvieron cotidianas, 
sin que los padres lograran controlarlas.

Exploración física: PC 46.5 cm; sólo aumentó 0.5 cm. 
desde su nacimiento (porcentil 3), peso 8 kg. (mínimo 
esperado para l4 meses), talla 76 cm (porcentil 3). Severo 
retraso global del neurodesarrollo, gran ansiedad, agita-
ción sicomotora; autoagresión, la niña se golpeaba y se 
picaba ambos ojos provocándose hiperemia conjuntival, 
úlceras, leucomas (Figura 1) y lesiones dermoepidérmicas 
en nariz y boca (Figura 2). Iniciaba el control cefálico, 
solo balbuceaba y buscaba la fuente de sonido. Tenía 
varias dismorfias craneofaciales: oxicefalia, frente am-
plia, hipoplasia medio facial, grandes zonas de alopecia 
bilateral en regiones parieto-temporo-occipitales, puente 
nasal deprimido, labios delgados, paladar alto, orejas 

Figura 1. Acercamiento que muestra las opacidades corneales por 
la cicatrización de las úlceras traumáticas.

Figura 2. Vistas frontales de la paciente. Obsérvese que se le 
alimentaba por gastrostomía por cursar con una parálisis pseudo-
bulbar. Había hipoplasia mediofacial con oxicefalia,  estrabismo 
convergente, frente prominente, puente nasal plano, con los labios 
delgados y huellas en la cara (nariz y mejilla izquierda) por autoagre-
sión en las zonas inervadas por el nervio trigémino.

retrovertidas y con implantación baja (Figuras 2 y 3). 
Lesiones dermoepidérmicas, ausencia de reflejo corneal 
y anestesia en ambos territorios de los nervios trigeminos, 
reflejo cocleopalpebral presente. Cuadriparesia espástica 
de predominio en los miembros inferiores con Ashworth 
de 2, hiperreflexia osteotendinosa, tronco lateralizado a 
la derecha, signos de Galant y Landau negativos; cadera 
izquierda luxada. No presentaba ataxia; la sensibilidad 
al dolor se encontraba conservada en el resto del cuerpo.

Recibió tratamiento con lubricantes oculares, cámaras 
húmedas y con risperidona con lo que se lograron controlar  
la ansiedad y la autoagresión. 

Desde la edad de siete meses fue atendida en varias 
ocasiones por oftalmólogos. A esa edad se le diagnosticó 
un quiste dermoide supratemporal derecho, del que se 
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operó a la edad de un año. En varias consultas se vio que 
tenía queratitis punteada superficial difusa, hiperplasia 
de epitelios corneales, leucomas e hipoestesia de ambas 
córneas. A los l5 meses de edad se le realizó tarsorrafía 
del ojo izquierdo que sólo duro cuatro días; no toleró 
lentes de contacto hidrofílicos, ni anteojos tipo “gogles”. 
La paciente puede seguir objetos con ambos ojos. Tiene 
leucomas centrales de 4 mm de diámetro (Figura 1).

El estudio de potenciales auditivos provocados reveló 
hipoacusia media bilateral  a tonos altos. Los potencia-
les visuales mostraron una alteración grado IV en el ojo 
izquierdo con dispersión temporal; del lado derecho una 
alteración  grado I por prolongación de  la latencia del 
componente cortical. Un electroenecefalograma sólo 
mostró lentificación generalizada del ritmo de base, sin 
focos irritativos. El estudio de reflejo de parpadeo mostró 

ausencia de respuesta bilateral. Perfil de Torch negativo. 
Cariotipo normal.

La imagen de resonancia magnética mostró la típica 
rombencefalosinapsis, con disgenesias supratentoriales: 
Ausencia del septum pellucidum, ventriculomegalia su-
pratentorial, hipoplasia del cuerpo calloso, obliteración 
del acueducto de Silvio y un cuarto ventrículo hipoplasico 
(Figuras 4, 5). El ultrasonido renal y de vías urinarias 
fue normal. La serie esofagogastroduodenal no mostró 
alteraciones en la mecánica de la deglución pero sí reflujo 
gastroesofágico hasta el tercio superior.

La paciente recibió fisioterapia y estimulación múltiple 
con atención en varios servicios, con lo que ha mejorado 
su desarrollo psicomotor y la aceptación del problema por 
los padres. La respuesta a la risperidona hasta el momento 
es excelente, ya no se traumatiza los ojos y disminuyó 
significativamente su ansiedad.

ANALISIS

El SGLH es una enfermedad genética rara 1,2, descrita 
por primera vez por Gómez en 1979 y posteriormente en 
1982 por López-Hernández 2. Se desconoce su etiología. 
Schell-Apacik trató de encontrar aberraciones en el DNA 
que pudieran relacionarse con la patología, sin haberlo 
logrado 1. En nuestra paciente el cariotipo fue normal. 
El SGLH se caracteriza por una triada típica: alopecia 
parietal o parieto temporal, anestesia facial en el territorio 
del trigémino y rombencefalosinapsis.2,4,5. La RES es la 
clave para el diagnóstico, pues es el hallazgo más cons-

Figura 5

Figura 3. Vistas laterales de la paciente donde se aprecian las 
zonas amplias de alopecia temporoparieto-occipitales y la implan-
tación baja en retroversión de ambos pabellones auriculares. 

Figura 4. Resonancia magnética cerebral, en (A) Se observa a 
nivel de la fosa posterior la romboencefalosinapsis con espacios 
peripontinos y pericerebelosos muy amplios. (B) Oxicefalia con 
cuerpo calloso hipoplásico (adelgazado). (C) Ausencia del septum 
pellucidum y ventriculomegalia.
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tante en todos los casos descritos. LA RES se caracteriza 
por fusión dorsal de los hemisferios cerebelosos que son 
hipoplásicos o están ausentes, hipoplasia del vermix, 
fusión de los núcleos dentados o de los pedúnculos ce-
rebelosos 6-9. La ataxia es la manifestación neurológica 
más característica de la RES; sin embargo, no existía en 
la paciente, presentaba los movimientos estereotipados 
que suelen afectar la cabeza. La RES es una disgenesia 
en el desarrollo del cerebelo y estructuras adyacentes que 
ocurre entre el 28vo y 41vo día de la gestación, por lo que 
eventos que comprometan al producto en esta etapa trae 
como consecuencia su presencia 10

A diferencia de lo que ocurre en el adulto con RES, en 
niños se acompaña de malformaciones encefálicas supra-
tentoriales y extracerebrales. Utsunomiya y colaboradores 
señalan que la fusión de los hemisferios del cerebelo se 
debe a un defecto en su primodium que es esencial para 
su separación y no a  un defecto primario en el desarrollo 
del vermix 11. Solamente en un paciente de todos los in-
formados hasta ahora se ha identificado una alteración del 
cromosoma 2q 12. Experimentalmente se  han encontrado 
alteraciones en los centros organizadores del desarrollo del 
cerebelo y de los organizadores istmicos localizados en  la 
unión mesencefalo-metencefálica que definen los límites 
rostral y caudal de la expresión  de los genes homeobox 
presentes en los genes Otx2 y Gx2 13. Sarnat afirma que la 
RES, como otras disgenesias cerebrales predice el desarro-
llo de la cara y sus consecuencias. En el caso del SGLH, 
la hipoplasia mediofacial y las dismorfias craneofaciales 
se deben a una falta en la expresión de un gen encargado 
de organizar la dorsalización 14. Experimentalmente se 
ha demostrado la mutación del gen Lmx1a localizado en 
1q21-q23 que se encarga de la regulación de los eventos 
tempranos en el desarrollo de la unión pontomesencefalica. 
Es probable que en el futuro, se identifiquen más genes 
relacionados con el desarrollo de la RES 15,16. 

El SGLH se ha diagnosticado en niños de año y medio y 
en adultos de 34 años; la RES incluso in utero. El presente 
caso es el segundo con menor edad informado; es el tercer 
caso en México y el número 28 desde l979, en el mundo. 
Se han publicado l8 casos del sexo masculino y nueve 
del femenino. Las alteraciones neuropsiquiátricas son 
muy constantes y se han identificado en la mayoría de los 
pacientes 1-9. Otras manifestaciones frecuentes son: retraso 
mental, ansiedad, autoagresión, irritabilidad, alteraciones 
del tono muscular, ataxia, dismetría, movimientos estereo-

tipados. En nuestro caso no había ataxia, ni dismetría, pero 
sí una severa agitación sicomotora con gran ansiedad. Las 
alteraciones craneofaciales también son muy constantes 
en especial la oxicefalia y la hipoplasia mediofacial. En 
todos los pacientes se han descrito zonas de alopecia; pero 
no en todos hay hipertelorismo o implantación baja de 
los pabellones auriculares. Algunos autores han hallado 
clinodactilia en algunos casos, lo mismo  que la hipoplasia 
de labios mayores 8-10. Otras alteraciones que no han sido 
constantes son las de la talla, las endocrinológicas, la 
atresia esofágica, la criptorquidia, la epilepsia, la vejiga 
neurogénica y la fusión de los tálamos. El presente caso es 
muy típico y tiene las características clínicas principales 
de este espectro sindromático; el fenotipo es muy similar 
al observado en la mayoría de los casos 2.

Es importante hacer énfasis en que la craneosinostosis 
en el SGLH es secundaria  a las alteraciones displásicas 
del encéfalo, por lo que a pesar de lo  encontrado  en la 
RMC (ventriculomegalia y atresia parcial del acueducto 
y cuarto ventrículo) no esta  indicada la derivación ven-
trículo peritoneal.

CONCLUSIÓN

Las alteraciones craneofaciales permiten diagnosticar 
el SGLH; sin embargo, la alteración principal es la 
romboencefalosinapsis acompañada de alteraciones su-
pratentoriales congénitas. 

El espectro clínico de la enfermedad es variable y los 
estudios de genética molecular no han sido consistentes. 
Es muy probable que en el futuro se demuestre la partici-
pación de varios genes en este padecimiento. 

A pesar de ser una neuroectodermosis infrecuente es 
probable que este síndrome esté subdiagnosticado.
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