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CASO CLINICO

Ictiosis Laminar: Aporte de un caso
Llamellar Ichthyosis: Report of a case
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Resumen

Las ictiosis son un grupo de trastornos de la querati-
nizacién, heterogéneos en su clinica y etiologia. Pue-
den presentarse al nacimiento o en el periodo neo-
natal. La clinica, herencia, anomalias estructurales y
bioquimicas ayudan a diferenciar las distintas formas.

Presentamos el caso de una lactante, con escamas
presentes desde el nacimiento, sin antecedentes
familiares de ictiosis y con ausencia de hallazgos ex-
tracutaneos.

Palabras clave: Ictiosis, Ictiosis Congénita, Querati-
nizacién, Ictiosis Laminar.

Summary

The ichthyoses are a group of disorders of keratiniza-
tion, heterogeneous in their clinical aspects and etio-
logy. Are present at birth or in the neonatal period.
The clinic, inheritance, structural and biochemical
abnormalities help to distinguish the different forms.

We report the case of an infant, with scales present
from birth, with no family history of ichthyosis and
absence of extracutaneous findings.

Keywords: Ichthyosis, Congenital, Ichthyosis, Kera-
tinization, Lamellar Ichthyosis.

Introduccién

Ictiosis es fundamentalmente un término descripti-
vo. Abarca desérdenes de la queratinizacion cuyas
bases genéticas son heterogéneas, compartiendo to-
dos ellos la caracteristica comun de la formacién de
escamas en la piel, que suele ser generalizada aunque
también puede ser localizada.

Existen cuatro tipos mayores de ictiosis:

1. Ictiosis vulgar,

2. Ictiosis ligada a X,

3. Ictiosis congénita autosémica recesiva (ARCI), se
refiere a un grupo de raros trastornos de querati-
nizacion clasificados como formas no sindrémicas
de la ictiosis que incluye a la ictiosis laminar (IL) y
la eritrodermia ictiosiforme congénita no ampollosa
(EIC), que constituye la forma mds frecuente dentro
de las ictiosis congénitas 'y,

4. Hiperqueratosis epidermolitica (eritrodermia ic-
tiosiforme ampollosa).

Ademas de estos cuatro tipos mayores, existen mu-
chos sindromes raros y severos, en donde la ictiosis
representa un rasgo de presentacion.'

La IL y la hiperqueratosis epidermolitica se carac-
terizan por hiperproliferacién de la epidermis, con
tiempo de transito entre 4-5 dias (cuando lo normal
es la renovacion epidérmica total en 2 meses, con
tiempo de transito desde la capa basal al estrato
granuloso en 26-42 dias, y 14 dias adicionales para
pasar por el estrato cérneo), mientras que en la ic-
tiosis vulgar y en laictiosis ligada a X lo que existe es
una prolongada retencién del estrato cérneo (hiper-
queratosis por retencién).?
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Si bien el modo de herencia fue utilizado en el pasado
como un criterio de clasificacidn de las varias formas
de ictiosis, estudios actuales demuestran la gran he-
terogeneidad genética en las distintas formas.

Los retinoides orales se utilizan frecuentemente en
el tratamiento de trastornos de la queratinizacion
incluyendo a las ictiosis, sin embargo los resultados
suelen ser decepcionantes con casi 50% de pacien-
tes que no presentan ninguin beneficio, asociado a
los efectos colaterales.? En el afio 2003, el liarozole,
un imidazdlico designado medicamento huérfano
(EU/3/03/144) por la Agencia de Medicina Europea,
fue aprobado para el uso de las ictiosis congénitas y
se ha demostrado tan eficaz en el tratamiento de las
ictiosis como el acitretin, y ademds muestra un perfil
de tolerabilidad mas favorable.?

Historia Clinica

Lactante menor de 2 meses de edad, sexo femeni-
no, paraguaya, procedente de medio rural (Filadel-
fia, Chaco Paraguayo).

La madre la trae a consulta por presentar descama-
cion en tronco desde el nacimiento. Las lesiones
en la piel al inicio eran eritematosas con posterior
formacién de grietas y descamacidn difusa. Fue una
gestacion de término, con 3500 gramos de peso al
nacer. La madre le aplicéd aceite de oliva, con poca
mejoria.

Antecedentes patolégicos personales y familiares:
Sin antecedentes de valor. Tiene dos hermanos ma-
yores aparentemente sanos y sin lesiones similares.
La madre cuenta con 30 afios de edad y el padre con
40 afios, no consanguineos.

Examen fisico: Dermatosis constituida por escamas
gruesas adheridas en el centro, de entre 0,5-3 cm,
pigmentadas, bordes regulares, limites netos de
predominio en tronco, axilas y tercio superior de
brazos (Figuras 1y 2).

Diagndsticos clinicos presuntivos: Ictiosis congénita
(Eritrodermia ictiosiformeno ampollosa- ictiosis la-
minar).

Estudio histopatoldgico: Hiperplasia epidérmica con
alargamiento irregular de redes de crestas, granulo-
sa presente, hiperqueratosis marcada de tipo orto-
queratésica eosindfila compacta. Vasos dilatados y
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congestivos en dermis papilar. Ausencia de infiltra-
dos inflamatorios (Figuras 3y 4).

Se solicitaron estudios laboratoriales, los cuales no
se realizaron.

En base alos hallazgos clinicos e histopatoldgicos se
concluye como diagnéstico final: ICTIOSIS CONGE-
NITA tipo laminar.

Tratamiento: Medidas generales consistentes en
bafio con emulsién limpiadora no jabonosa, emo-
lientes varias veces al dia por todo el cuerpo y aceite
de almendras en cuero cabelludo. No acude a con-
troles posteriores.

FIGURA

1

Clinica. Escamas gruesas adheridas en el cen-

tro, de entre 0,5-3 cm,hiperpigmentadas, limites
netos,bordes irregulares, de predominio en tronco,
axilas y tercio superior de brazos

FIGURA

Clinica. Escamas gruesas poligonales,adheridas en el
centro, de entre 0,5-3 cm, hiperpigmentadas, limites
netos,bordes irregulares de predominio en tronco,
axilas y tercio superior de brazos
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Histopatologfa. Acantosis con alargamiento irregular
de redes de crestas (HE 4X)

Comentarios

Las ictiosis son un grupo de trastornos de la quera-
tinizacidn, caracterizadospor excesiva sequedad de
la piel y formacién de escamas en la superficie cuta-
nea."3

La ictiosis congénita tiene herencia autosémica rece-
siva y se ha dado un nombre colectivo, ARCI, por sus
siglas en inglés,para este grupo de trastornos heredi-
tarios de la cornificacidn, que son visibles al nacer. La
prevalencia de las ARCl en general es de aproximada-
mente 1:130.000 a 300.000 recién nacidos.

Los dos subtipos principales de ARCI son la ictiosis
laminar (IL) y la ictiosis eritrodérmica congénita no
ampollosa (EIC), pero hoy en dia también incluye a
la ictiosis arlequin, bebé colodidn autorresolutivo,
bebé colodién autorresolutivo acral, y la ictiosis en
traje de bafio.

ARCl es genéticamente muy heterogéneo y se ha
asociado con 6 genes hasta la fecha: TGM1, ALOXE3,
ALOX12B, NIPAL4, CYP4F22,y ABCA12.

Hay evidencias de mutaciones en la transglutaminasa
de los queratinocitos, enzima esencial para la forma-
cién de proteinas relacionadas con la cornificacion:
involucrina, filagrina, loricrina.*

La subclasificacion clinica de ARCI es particularmen-
te Util cuando se examina a un bebé con ictiosis por
primera vez.

El fenotipo mas grave y con el peor prondstico de las
ARCI es el “feto arlequin” en el que el bebé se en-
cuentra cubierto por una costra de hiperqueratosis,
causando ectropidn severo y eclabium, y presenta
elevada mortalidad perinatal. En los casos que sobre-

FIGURA
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Histopatologfa. Granulosa atenuada, pero presente,
hiperqueratosis ortoqueratdsica eosindfila compacta
(HE 20X)

viven, la evolucidn muestra fenotipos muy graves,
asociada con alopecia, retraso del crecimiento y mal-
formaciones de las orejas y los dedos."

Mds comun es el fenotipo neonatal del “bebé colo-
dién”, el cual estd caracterizado por una membra-
na parecida a la goma que cubre toda la superficie
corporal. Esta membrana por lo general se elimina
en 2 - 3 semanas, dejando al descubierto una base
de IL o EIC. Sin embargo, en algunos casos la piel
se vuelve casi normal después de unas pocas sema-
nas, un fenotipo denominado “bebé colodién auto
resolutivo”,aunque se encuentran signos restantes
leves de ictiosis en esos nifios y adultos.’

La IL es la forma mds rara de ictiosis congénita, con
una incidencia de 1:300.000 recién nacidos.">»>® Ocho
por ciento de estos casos tienen una historia de con-
sanguinidad, que no ha sido una caracteristica en
nuestro caso.?La condicidn es dos veces mas comun
en los varones, habiéndose presentado nuestro caso
en una lactante de sexo femenino. El 25% de estos ni-
flos nacen prematuros y en el 51% de los casos varios
hermanos se hallan afectados, siendo nuestra pa-
ciente una recién nacida de término y sin hermanos
afectados.

Clinicamente, se puede presentar como un bebé co-
lodidn. La membrana es sustituida en las primeras
semanas de vida por escamas grandes semejantes
a laminas.' El centro de la escama estd adherido y el
borde es elevado con fisuras superficiales (resque-
brajamiento), semejante “al lecho de un rio seco”.
La descamacidn es generalizada, con tamafio de es-
camas muy variables. Las palmas y plantas estdn fre-
cuentemente afectadas, asi como las ufas. Una ma-
yor incidencia de cdnceres cutaneos se ha reportado
en esta forma de ictiosis. ¢



Beatriz Di Martino, Rosalba Riveros, Gabriela Martinez, Romy Giardina, Mirtha Rodriguez Masi, Oilda Knopfelmacher,

Los bebés colodiones deben ser tratados con incu-
badoras humidificadas e hidratacién parenteral en
Caso necesario.

El estudio histoldgico en las ictiosis requiere una
estrecha correlacién clinico-patoldgica, ya que los
hallazgos titulares no son especificos. En la mayoria
de los casos se observa hiperqueratosis, acantosis
irregular y una variable vasodilatacion, hallazgos
compatibles con una ictiosis congénita autosémica
recesiva (ARCI). A pesar de esta relativa inespecifi-
cidad, hay ocasiones en las que la biopsia revelara
datos capaces de apoyar o descartar un diagndsti-
co; asf, la ausencia de capa granulosa es tipica de la
ictiosis vulgar, y permite diferenciar los casos dudo-
sos de ictiosis ligada al cromosoma X, donde la capa
granulosa es normal. En otros casos, la existencia de
ampollas microscdpicas y hendiduras acantoliticas
orientara el diagndstico hacia una ictiosis de tipo
epidermolitico, aun cuando no exista disrupcidn cli-
nica de la epidermis. Sin duda, la correlacion clinico-
patoldgica es fundamental para el diagndstico de
certeza de laictiosis.>®

En cuanto al tratamiento de las ictiosis>®
podemos dividirlo en:

Topicos:

- Urea al 10-20%.

- Acido salicilico (poco aconsejable en ictiosis infan-
tiles por absorcion y toxicidad).

— Aceites vegetales y minerales, vaselina y parafina.
- Alfa - hidroxiacidos: acido glicdlico, acido lactico
5-15%.

- Retinoides tépicos: acido retinoico 0.05-0.2%, iso-
tretinoina 0.1%, tazaroteno 0.05-0.1%, adapaleno.

- Otros: Derivados de la Vitamina D como calcipo-
triol y tacalcitol”

Sistémicos:

- Retinoides: Acitretina 0,5-1 mg/k/dia,lsotretinoina
2 mg/k/dia. Eliminan la excesiva capa cdrnea, tienen
efecto antiinflamatorio ya que interfieren con el sis-
tema inmune e inhiben la quimiotaxis, normalizan la
proliferacion epidérmica, interfieren con el proceso
de diferenciacion terminal epidérmica, modificando
la expresion de determinadas proteinas epidérmi-
cas. Estan indicados en Ictiosis graves como IL, EIC,
la eritrodermia ictiosiforme congénita ampollosa,
feto arlequin, ictiosis ligada a X7%9
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— Liarozole: podria resultar un medicamento eficaz
en el tratamiento de las ictiosis, con mejor toleran-
cia y menos efectos adversos a largo plazo.?

Hay grandes expectativas ante la posibilidad de te-
rapia de reemplazo enzimatico con la aplicacién té-
pica de transglutaminasa.'

Conclusién

Se trata de un grupo raro de trastornos de la que-
ratinizacion, siendo la forma aqui expuesta (ictiosis
congénita de tipo laminar), de presentacién aun
mas infrecuente.

Presentamos el caso de una lactante de sexo fe-
menino, de término, sin antecedentes familiares, ni
consanguinidad de los padres.

Por su aspecto, generan rechazo social, laboral e in-
cluso familiar, y una insana curiosidad de la gente,
lo que se traduce en trastornos psicoldgicos como
depresidn, aislamiento, etc.

Su tratamiento representa una considerable carga
econdmica, no es curativo y solo intenta mejorar la
calidad de vida de estos pacientes. El apoyo familiar
asi como el consejo genético son parte importante
del manejo de estos casos.
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