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Los trastornos de la queratinizacion, también denominados ictiosis, constituyen un grupo
importante de trastornos hereditarios, que se caracterizan clinicamente por patrones de formacion
de escamas e histopatolégicamente por una hiperqueratosis1’2. Generalmente pueden diferenciarse
por los patrones de transmisién hereditaria, las manifestaciones clinicas, los defectos asociados y
las alteraciones histopatolégicas que presentan. Dentro de las ictiosis congénitas autosémicas
recesivas se encuentra el subtipo ictiosis lamelar, con una prevalencia rara de 1:100 000 a

1:300 000°; comienza desde el nacimiento, en la mayoria de los casos en forma de bebé colodion,
donde existe alteracion del cromosoma 14q”, y mutacion del gen de la transglutaminasa 1 en el
cromosoma 14q”, que altera la sintesis de las proteinas epidérmicas4’5.

Presentacion del paciente:

Lactante de cuatro meses de edad, sexo femenino, blanca, nacida de parto eutécico a las 36,1
semanas, Apgar 6/7 y peso de 2700 g; se refiere, como antecedente familiar, consanguinidad entre
los padres; al momento del nacimiento presentaba lesiones en la piel, como cubierta por una
membrana constrictiva semejante al pergamino o al colodion (Fig 1), ectropiéon palpebral,
aplanamiento de las orejas, fijacion de los labios en una configuraciéon en forma de O, y adopta
una postura peculiar de inmovilidad de los miembros; a las 24 horas aparecieron fisuras en bandas
en abdomen, cuello, mufiecas, codos, axilas y regién inguinal, para luego descamarse en grandes
laminas. Recibié atencién en la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales con asistencia
respiratoria mecanica durante tres dias, hidratacidon parenteral, antibioticoterapia y tratamiento local
de la piel con lubricantes no oclusivos. Evolucion6 hacia la formaciéon de grandes escamas que
afectan toda la superficie corporal, cara intensamente afectada, con ectropion, orejas pequefias y
abollonadas, palma de las manos y planta de los pies con hiperqueratosis, pelo escaso y fino (Fig
2). Se realiza valoracién evolutiva en la consulta especializada de Dermatologia, se practic
biopsia de piel, cuyo diagnéstico fue: ictiosis lamelar. Se mantiene con tratamiento local a base de
emolientes y lubricantes.



Fig 2 Ictiosis lamelar.

Comentario

El caracter clinico, distintivo mayor de la ictiosis lamelar clasica, es la formacion de escamas
grandes, gruesas, oscuras, levantadas en los bordes y adheridas en la parte central. Cubren toda
la superficie corporal, incluso los pliegues, y confieren a la piel aspecto de mosaico. El eritema es
leve o inexistente; se observan palmas y plantas hiperqueratésicas con acentuacién de las lineas y
fisuracion. El aspecto de la cara es caracteristico y ayuda al diagnoéstico: ectropion acentuado,
malformacion de pabellones auriculares, tirantez de la piel que produce una fisonomia inexpresiva;
abundantes escamas cubren el cuero cabelludo. Tanto el pelo de la cabeza como el del cuerpo es
escaso Y fino. Las ufias son distroficas.

Caracteres asociados: Como resultado de la obstruccion intracorneana de los conductos ecrinos, la
sudoracion esta muy disminuida y llega a causar hipertermia en tiempo caluroso y durante el
ejercicio. A través de las fisuras del estrato corneo se pierde excesiva cantidad de agua, lo que
provoca deshidratacion®.
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