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RESUMEN

Las genodermatosis son enfermedades genéticas de la piel, que se presentan desde el
nacimiento o en los primeros afios de la vida. La ictiosis laminar se caracteriza por
trastornos en la queratinizacion o cornificacion, con un patrén de herencia autosomica
recesiva. Se presenta paciente masculino de 2 afios de edad, con antecedentes natales de
bebé colodidn. Al examen fisico presenta lesiones generalizadas caracterizadas por escamas
grandes color marréon, unidas en el centro y con bordes elevados, hiperlinearidad de palmas
y plantas y alopecia del cuero cabelludo. Se diagnostica ictiosis laminar y se comienza
tratamiento. Esta enfermedad debe ser considerada al momento de realizar el diagnostico
diferencial con otras ictiosis, para aplicar la terapéutica adecuada. Se presenta el caso por lo
poco frecuente de esta entidad en nuestro medio y la importancia de realizar el diagndstico
de certeza.
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ABSTRACT
Genodermatoses are genetic skin diseases presenting since birth or in the first years of life.
Lamellar ichthyosis is characterized by keratinization or cornification disorders with an

autosomal recessive inheritance pattern. A case is presented of a male two-year-old patient
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with a newborn history of collodion baby. Physical examination found generalized lesions
characterized by large brown scales united in the center and with raised edges, palmar and
plantar hyperlinearity, and scalp alopecia. Lamellar ichthyosis was diagnosed and treatment
started. This condition should be considered when making the differential diagnosis of other
ichthyoses, so that the appropriate treatment is applied. The case is presented due to the low
frequency of this condition in our environment and the importance of making an accurate
diagnosis.
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Introduccion

Las genodermatosis son enfermedades genéticas de la piel, que se presentan desde el
nacimiento o en los primeros afios de la vida.(*:?

Las ictiosis representan el 0,11 % de las consultas dermatoldgicas, y constituyen el 50 % de
las genodermatosis. Segun la forma clinica su incidencia varia de 1:200.000 y 1:300.000
nacimientos. Son mas frecuentes en varones, con una proporcion de 9:1. Predominan en
nifios y adolescentes, principalmente durante los primeros 10 afios de vida.®

La ictiosis laminar se caracteriza por trastornos en la queratinizacion o cornificacion. Con un
patron de herencia autosomica recesiva.? A pesar de ser una dermatosis muy rara la
prevalencia mundial estimada esté entre 1:200.000 y 1:300.000 nacidos vivos.®

Se caracteriza por escamas grandes, de tipo laminar, sueltas o despegadas en su periferia y
adheridas por el centro, de color blanco-amarillento o castaiio. Es posible que el eritema sea
leve 0 que no exista. En casos graves el engrosamiento y la rigidez de la piel producen
ectropion. Puede haber eclabio, alopecia cicatrizal, distrofia ungueal e hipohidrosis. Hay
queratodermia palmoplantar.

El padecimiento dura de por vida, la cara suele ser eritematosa y brillante, y los pabellones
auriculares tienen aspecto momificado. Con la edad desaparece el eritema y queda
descamacion y un engrosamiento de la piel con aspecto verrugoso en el cuello, en la cicatriz

umbilical o en las areolas. Puede haber mejorias transitorias. Se observan alteraciones
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ungueales y de la piel cabelluda, tales como eritema, escamas y pelo seco. La sudoracién
estd disminuida y puede haber hiperpirexia, que puede estar aumentada en las palmas, las
plantas y los pliegues. En general hay intolerancia al calor. Se ha encontrado relacion con

alteraciones oculares, talla baja, retraso mental y malformaciones esqueléticas y viscerales.®

Caso clinico

Paciente masculino de 2 afios de edad, procedente de Ciego de Avila, Cuba, con
antecedentes natales de bebé colodion, nacido a las 39,8 semanas, con peso y talla adecuado
para su edad gestacional, y un Apgar 9/9. Sin antecedentes familiares de enfermedad
dermatoldgica, ni de consanguinidad, acude a la consulta de Dermatologia de nuestro centro
pues la mama refiere que a pesar de los tratamientos impuestos con esteroides topicos no
observa mejoria.

Al examen fisico se observa un paciente con fototipo cutaneo Ill, que presenta lesiones
generalizadas caracterizadas por escamas grandes, color marrén, unidas en el centro y
bordes elevados, que dan lugar a fisuras superficiales con apariencia de “lecho de un rio

seco.” Presenta tirantes faciales y provoca ligero ectropion (Figs. 1y 2).

Fig. 1 - Lesiones generalizadas caracterizas por escamas grandes, color marron.
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Fig. 2 — Escamas de color marron localizadas a nivel de la region frontal.

Ademas, presenta hiperlinearidad de palmas y plantas y alopecia del cuero cabelludo con
distribucion periféerica (Fig. 3).

Fig. 3 — Escamas de color marrén, de bordes elevados y alopecia de cuero cabelludo.

Se acompafia de hipohidrosis e intolerancia al frio y al calor extremo.
Se discute el caso en colectivo y se determina el diagndstico de ictiosis laminar. Se explican

a los familiares las caracteristicas de esta enfermedad y se comienza tratamiento.
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Comentarios

Existen opiniones divergentes acerca de la ictisosis laminar. A pesar de que se encuentra
descrito en la literatura que se trata de una genodermatosis que se observa mas en paises con
alto indice de consanguinidad como Egipto,® en nuestro caso no existe este antecedente.

Se hace referencia a que los casos que presentan ictiosis laminar tienen antecedentes de
indice de prematuridad elevado, y con frecuencia, retraso somatico, lo que puede ocasionar
en los pacientes baja talla al llegar a la etapa adulta.*) El presente caso fue producto de un
embarazo a término, con un peso Yy talla adecuado para su edad gestacional. En el momento
del diagndstico el paciente tenia una talla acorde para su edad.

Las anomalias histopatologicas no fueron diagnésticas. Una hiperqueratosis ortoqueratosica
masiva cubre una epidermis acantosica, e hipogranulosis, a veces con hiperplasia
psoriasiforme o papilomatosa.® Es importante tener en cuenta que, aunque la histopatologia
pueda resultar un tanto inespecifica, la clinica nos ayuda a excluir otros diagnosticos en los
que se pudiera pensar en este tipo de pacientes.®

En estos momentos el paciente se encuentra en tratamiento con bafios emolientes y cremas
hidratantes para mejorar el estado de la piel y asi evitar complicaciones que se puedan
sobreafiadir y muestra una notable mejoria clinica de las lesiones. Se mantiene seguimiento
en consulta.

Se indic6 ademas, interconsulta con Psicologia para los padres.

Es importante explicar a la familia las caracteristicas de esta enfermedad para que pueda

contar con herramientas que les permita un mejor manejo de la misma.
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