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Caso clinico

Ictiosis laminar

Ma. Enriqueta Morales Barrera,* Marina Martinez Zavala**

RESUMEN

Las ictiosis son un grupo de trastornos secundarios a alteraciones en la cornificacion. La ictiosis laminar pertenece al grupo
de las ictiosis verdaderas, su patrén hereditario de transmision es recesivo. Se origina por una mutacion en el gen de la trans-
glutaminasa 1. Generalmente se presenta al nacer como bebé colodién que progresa; clinicamente se observa escama gruesa,
hiperpigmentada, adherente, diseminada a toda la superficie corporal, asi como alteraciones en los anexos. Se describe el
caso de paciente del sexo masculino de 12 afios de edad, con ictiosis laminar.

Palabras clave: Ictiosis, laminar, cornificacion.
ABSTRACT
Ichthyosis are a group of disorders with abnormalities in cornification. The lamellar ichthyosis belongs to the group of reces-

sive ichthyosis. It is caused by a mutation in the gene for transglutaminase 1. Usually present at birth as collodion baby that
progresses clinically with thick, hyperpigmented, adherent, disseminated, and changes in the annexes. We report the case of

a 12 year old male patient with lamellar ichthyosis.
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INTRODUCCION

Las ictiosis son un grupo de enfermedades que tienen
en comun las alteraciones en la cornificacion, es decir,
anormalidades en cualquiera de las fases que se llevan
a cabo durante la diferenciaciéon epidérmica terminal,
cuya finalidad es la de formar el estrato cérneo.!

La palabra ictiosis proviene de la raiz griega «ic-
thus» que significa pez, nombre asignado por su
similitud clinica con las escamas de este animal. En
el siglo XI, Avicenza la denominé «Albarras negras».
En 1933 Cockayne sugiere la primera clasificacion
genética y distingue formas autosémicas (dominante
y recesiva) y la forma ligada al sexo (ILX). En 1965
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Wells y Kerr introducen las formas de herencia funda-
mentalmente entre la ictiosis vulgar y la ictiosis ligada
al X. En 1966, Frost y colaboradores distinguen dos
grupos: normocinéticas (defecto en la cornificacion) e
hipercinéticas (defecto en la descamacién). En 1978,
Kopp y colaboradores evidencian y sugieren que un
déficit de la actividad de la sulfatasa esteroidea en la
ILX es la base de su etiologia.2

Existen diferentes tipos de ictiosis; una clasificacion
completa es la que se expone en el cuadro 1.3

La ictiosis laminar es una alteracién en la que se ha
reportado una incidencia aproximada de 1 en 200,000 o
300,000 nacimientos.*® Afecta ambos sexos, a todas las
razas, sin un patron geografico definido; sin embargo,
debido a que generalmente presenta un patrén autoso-
mico recesivo se observa mas en paises con alto indice
de consanguinidad, como Egipto;”® aunque también
existen algunas comunicaciones de casos transmitidos
con un patrén de herencia autosémico dominante.®

Este padecimiento se desarrolla debido a una mutacion
del gen de la transglutaminasa 1, que es una proteina
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CUADRO I. CLASIFICACION DE LAS ICTIOSIS.

Ictiosis verdaderas

Sindromes ictiosiformes

Con retraso en

Con retraso en

Congénitas su aparicion Congénitos su aparicion
¢ AutosOmica recesiva e Vulgar * Sx de Netherton ¢ Sx de Refsum
* Arlequin * Recesiva ligada al X * Sx de Sjoégren-Larsson
e Laminar * Con almacenamiento

¢ Eritrodermia ictiosiforme
congénita

e En traje de bafo

¢ Bebé colodion

¢ Bulosa

¢ Eritrodermia ictiosiforme
bulosa

¢ Bulosa de Siemens

¢ Curth-Mackin

de aminoacidos neutros

* Tricotiodistrofia

asociada a la membrana de los queratinocitos, de 92
kDa; el subtipo mayor se encuentra en la epidermis y es el
responsable de ensamblar las proteinas precursoras que
forman la capa cdrnea.® La banda marginal se produce
por la sintesis de loricrina e involucrina; son formadas
por la participacion de la transglutaminasa de los querati-
nocitos (TG). El gen de TG se localiza en el cromosoma
14911 y otros en el cromosoma 17p13.1, identificados
como ALOXE3 y ALOXE12B;'"2 recientemente se han
comunicado casos con mutaciones en el cromosoma 2.3

Clinicamente se manifiesta al nacer como bebé
colodién. Esta membrana que los recubre se despren-
de dentro de los 10 a 14 dias después de nacidos.”
Posteriormente se observan escamas generalizadas
grandes, romboidales, hiperpigmentadas, con fisuras.
Existen alteraciones en las glandulas sudoriparas que
favorecen una piel seca y no flexible, con disminucion
de los arcos de movilidad articular con contracturas
flexurales; la queratodermia palmoplantar es frecuente.*

Las ufias pueden presentar onicogrifosis, desviacion
lateral, hiperqueratosis subungueal, surcos y fisuras
longitudinales. Las alteraciones en el tallo del pelo no
son frecuentes. La hiperqueratosis generalizada y el
taponamiento de los conductos sudoriparos, inducen
la disminucién de la sudoracion e hipertermia. La es-
peranza de vida es normal.*

Histologicamente se caracteriza por una hiperque-
ratosis ortoqueratdsica, tapones corneos foliculares,
hipergranulosis y acantosis moderadas; en dermis exis-
te vasodilatacion e infiltrado moderado perivascular.®

Los emolientes son la piedra angular en su tratamien-
to. El uso de queratoliticos debe ser limitado debido a

la irritacion de la piel y el riesgo de absorcion sistémica.
Los retinoides tépicos y los derivados de la vitamina
D, también pueden ser utiles, aunque debido a su uso
prolongado no son recomendables.’ Los retinoides
orales son particularmente eficaces en la reduccion de
la cantidad de escama. En algunos casos han mostrado
resultados satisfactorios, aunque pueden exponer al
paciente a una eritrodermia subyacente.' La asesoria
a los pacientes en relacion con el sobrecalentamiento
es importante, y aquéllos con ectropion deben recibir
atencidn oftalmoldgica.'”

CASO CLINICO

Se trata de paciente del sexo masculino, de 12 afos
de edad, originario de Coacoaco, Veracruz, y residente
del Distrito Federal desde hace 6 meses. Acude por
presentar piel seca con escama gruesa oscura desde
el nacimiento. A la exploracién fisica se observa una
dermatosis generalizada, constituida por escama gruesa
adherente, de tipo laminar, hiperpigmentada, acompa-
flada de xerosis y algunas fisuras. En el resto de la piel
y los anexos se aprecia ectropion, eclabium, alopecia
cicatrizal en piel cabelluda, ademas de distrofia dental y
onicodistrofia de los dedos de las manos que le impiden
una movilizacién adecuada (Figuras 1 a 4). Sin ningun
tratamiento previo. Es producto de la segunda gesta,
embarazo aparentemente normoevolutivo, obtenido por
parto eutécico. La madre refiere que «cinco minutos
después del nacimiento presenté una cubierta de plastico
que lo envolvia» y posteriormente desarrolld las escamas
en la piel. Como antecedentes heredofamiliares tiene un
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Figura 1.
Escamas
laminares
gruesas e
hiperpigmen-
tadas.

Figura 2. Alopecia cicatrizal.

hermano de 18 afios sordomudo, 2 tios maternos fina-
dos al nacer, al parecer por feto arlequin. Con los datos
obtenidos se elabord su arbol genealdgico (Figura 5).
Aparentemente cursé con adecuado desarrollo psico-
motriz, ya que nunca acudio a la escuela. Se realiz6 el
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Figura 3. Afeccion extensa con escamas que no respetan
pliegues.

Figura 4.
Escamas gruesas
hiperpigmentadas,
ectropion

y eclabium.

diagndstico clinico de ictiosis laminar. Como parte de la
valoracion integral y tratamiento se da explicacion amplia
de la enfermedad a él y a la madre; manejo sintomatico
a base de emolientes y shampoo alquitranado. No se
realizé una biopsia de piel, ya que ésta no es indispen-
sable para el diagndstico. Actualmente se encuentra en
rehabilitacion; se realizé consejo genético; se solicitd
interconsulta a oftalmologia en donde se dio tratamiento
con unguento y gotas lubricantes, asi como antibiético
oftalmico en forma profilactica.
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Figura 5. Arbol genealdgico.

COMENTARIO

La ictiosis laminar es una forma de ictiosis verdadera
muy poco frecuente, con un cuadro clinico caracteristico
de la enfermedad, en donde la primera manifestacion
generalmente es la presentaciéon como bebé colodion,
lo que permite a los padres enterarse del problema de
su hijo y buscar apoyo médico lo mas pronto posible.
En el caso que presentamos, desafortunadamente, a
pesar de haberse iniciado de esta forma, y desarrollar
manifestaciones clinicas floridas de la enfermedad, no
ha recibido ningun tipo de asistencia médica, ya que el
paciente proviene de una familia con nivel socioecono-
mico y cultural bajo; a decir de la madre «nunca habia
acudido al médico ni a la escuela», por lo que ha sido
privado de un desarrollo psicosocial adecuado. Notamos
las complicaciones propias de la evolucién natural de la
enfermedad, con el desarrollo de ectropion y eclabium
de forma importante, asi como alteraciones ortopédicas
con disminucién de los arcos de movilidad en articula-
ciones de manos, de los anexos, con onicogrifosis y
alopecia cicatrizal. Si bien es una enfermedad no curable,
se puede realizar una intervencion médica adecuada,
principalmente con el objeto de disminuir al minimo las
secuelas, con tratamiento multidisciplinario en pediatria,
dermatologia, ortopedia, rehabilitacion y, por supuesto,
apoyo psicoldgico, tanto al paciente como a los padres,
para fomentar la solidaridad familiar que los ayude a
sobrellevar esta enfermedad de la mejor manera posible.
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