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Hipertricosi cubital. Sindrome del colze pilos
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Nena visitada per pubarquia als 5 a 5 m. Tanner: S1P2A1. Edat 0ssia 6 ai 9 m. Es va fer
una analitica hormonal amb determinacions de DHEA-S, testosterona i 17-OH Progesterona
amb resultats normals. Va ser diagnosticada d’adrenarquia fisiologica. Presentava
hipertricosi a superficie extensora d’avantbracos, pero poc evident i es va considerar normal.

Visitada de nou als 8 anys i a I'exploracié s’evidencia hipertricosi amb péls llargs,
gruixuts i negres, limitada a la superficie extensora dels avantbracos. Abséncia
d’hipertricosi a la resta del cos, excepte pubarquia. Tanner: S2 P2 Al. Pes 42 kg (P97). Talla
138.7 cm (P97). IMC 22,1 ( P-95) .

El germa de 11 anys, en estadi prepuberal, també presenta hipertricosi limitada a superficie
extensora d’avantbragos, menys marcada que la germana. Al ser un nen la familia ho va
considerar normal i no consultaven per aquest motiu.

e La hipertricosi cubital va ser descrita per Beighton a I'any 1970. En la meitat dels casos
s’associa a talla baixa, altres malformacions i retard en el desenvolupament.

e No esta clar si I'heréncia és dominant o recessiva, pero hi ha casos familiars.

e Apareix al voltant dels 5 anys d’edat i el pel es torna progressivament més llarg, gruixut i
negre fins a I'adolescéncia que comenga a millorar de forma espontania.

e Si no s’associa a altres malformacions no és necessari fer cap estudi i val la pena
coneixer aquesta entitat per tranquil-litzar les families, explicar-los I’'evolucid i evitar
examens complementaris.

e Hi ha pocs casos descrits, perd pensem que probablement esta infradiagnosticat.
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