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RESUMEN. Introducción. Las genodermatosis ictiosiformes generalizadas forman un grupo clínico y etiológicamente heterogéneo de trastor-
nos mendelianos de la cornificación caracterizados por hiperqueratosis y descamación de la  piel. La ictiosis arlequín es la entidad más rara y  
severa de estas, que se presenta con un patrón hereditario autosómico recesivo. En la mayoría de los casos el pronóstico es fatal durante el 
primer año de vida. Presentación del caso. Recién nacido masculino pre término de 306/7 semanas gestacionales, primogénito  de padres no 
consanguíneos, sin historia familiar de trastornos de la piel, con un cuadro clínico característico de ictiosis arlequín quien falleció a los cinco 
días de vida. No hubo tratamiento con retinoides y no se le realizó autopsia. Conclusión. Se presenta el primer caso publicado en Honduras 
de ictiosis arlequín con el objeto de profundizar en el conocimiento de esta patología y presentar algunas recomendaciones a la comunidad 
médica del país. La consejería genética a los padres es un factor importante a considerar en el abordaje de este problema.
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INTRODUCCIÓN

Las genodermatosis ictiosiformes generalizadas forman un 
grupo clínico y etiológicamente heterogéneo de trastornos mende-
lianos de la cornificación caracterizados por hiperqueratosis y des-
camación de la piel que recuerdan las “escamas de un pez”,1-2 y 
reciben el nombre de ictiosis del griego ichtys que significa pez.3 

Existen tres cuadros clínicos que se manifiestan en el recién nacido 
y se ha propuesto el término ictiosis congénita autosómica recesiva 
(conocidos como ARCI por sus siglas en inglés) para referirse a 
ellos: ictiosis arlequín IA, ictiosis lamelar y eritrodermia ictiosiforme 
congénita no ampollosa.4-6 Se reconoce ahora que estos fenotipos 
son parte de una misma entidad, y que las descripciones fenotípicas 
son útiles para determinar el pronóstico y el manejo de los indivi-
duos afectados.7

La ictiosis lamelar es el trastorno más frecuente. Los neonatos 
nacen con una piel eritematosa y con el aspecto de estar envueltos 
en celofán (bebe colodión). Esta envoltura superficial tiende a agrie-
tarse y más tarde a desprenderse en grandes láminas, tras lo cual 
se instauran las características clínicas del proceso de base. Es ha-
bitual que exista ectropión (eversión de párpados) severo, eclabium 
(eversión de labios), y puede cursar con dificultad respiratoria por 
constricción torácica y abdominal.8-10

La eritrodermia ictiosiforme congénita no ampollosa aunque 
con menos frecuencia que la ictiosis lamelar, puede presentarse 
como un bebé colodión. La mayoría de las veces el neonato está 

eritrodérmico y se observan áreas erosivas y denudadas; rara vez 
es posible encontrar ampollas íntegras.7

La IA representa el trastorno más severo y a menudo fatal de las 
ARCl. Típicamente los neonatos nacen prematuramente, cubierto el 
cuerpo con grandes placas queratósicas, duras, gruesas, separadas 
por fisuras profundas. La rigidez de la piel resulta en deformación de 
los rasgos faciales y microcefalia. Los neonatos tienen mayor riesgo 
de desarrollar serias complicaciones en el periodo postnatal como 
distress respiratorio, deshidratación, problemas de alimentación e in-
fecciones bacterianas con consecuencias fatales.11-12 Se presenta el 
primer caso publicado en Honduras de IA con el objeto de profundizar 
en el conocimiento de esta patología y presentar algunas recomen-
daciones a la comunidad médica del país. Se obtuvo la autorización 
de los padres para realizar esta publicación. 

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un recién nacido de 306/7 semanas gestacionales 
por fecha de última menstruación confiable, nacido de madre de 19 
años, primigesta y padre de 26 años sin lazos de consanguinidad 
entre ambos. Los antecedentes personales patológicos en ambos 
padres fueron negativos no encontrándose exposición de la madre 
a rayos X, sustancias tóxicas o plaguicidas, ni antecedentes de ic-
tiosis o enfermedades cutáneas en el árbol genealógico de ambos 
progenitores (Figura 1). El embarazo fue controlado en un Centro 
de Salud (atención de primer nivel) sin complicaciones, con una 
ecografía a las 21 semanas de gestación reportada como normal. 
La paciente fue ingresada por presentar ruptura prematura de mem-
branas de 3 horas de evolución, evidenciándose líquido amniótico 
claro, no fétido, sin actividad dinámica uterina y sin modificaciones 



200 REV MED HONDUR, Vol. 79, No. 4, 2011

cervicales. Fue admitida a la sala de embarazo patológico con un 
plan de manejo conservador de la ruptura prematura de membra-
nas, antibióticos orales e inductores de maduración pulmonar. El 
primer día intrahospitalario se le realizó una ecografía abdominal 
con equipo de ultrasonido marca Medison, modelo 128, sondas 
multifrecuencia, que reveló aumento de fluido amniótico o polihi-
dramnios con un índice de líquido amniótico de 24 cm (valor normal 
de 8 a 22 cm), dos días después se realizó control ultrasonográfico 
confirmándose el aumento del fluido amniótico. Ante la sospecha de 
probable anomalía congénita se realizó estudio ecográfico el quinto 
día intrahospitalario observándose malformación facial a nivel de 
orbitas, región nasofaríngea, manos y pies compatibles con una 
probable IA en presentación pélvica (Figura 2 A, B y C).

El sexto día intrahospitalario inició actividad uterina, siendo 
ingresada a la sala de labor con plan de conducción con oxitocina 
resultando en un parto vaginal, presentación pélvica, recién nacido 
masculino, Apgar de 7 y 9, al primero y quinto minuto respectiva-
mente. Los datos antropométricos al nacimiento fueron: peso de 
1,810 g, perímetro cefálico: 30 cm, talla: 44 cm, perimétro torácico 
28 cm, frecuencia cardíaca 140 por minuto y frecuencia respirato-
ria 42 por minuto. El aspecto clínico del neonato fue el siguiente: 
piel con grandes placas queratósicas, duras, gruesas, de coloración 
marrón amarillenta, separadas por fisuras profundas de fondo eri-
tematoso y que cubrían toda la superficie corporal, extremidades 
semiflexionadas por contractura en flexión de codos y rodillas, que 
limitaban la movilidad (Figura. 3A). En la cara presentaba una serie 
de malformaciones características: ectropión severo e hiperemia 
conjuntival que ocultaba los globos oculares, hipoplasia nasal, ore-
jas rudimentarias y eclabium que provocaba abertura permanente 
de la boca (Figura. 3B). 

Fue ingresado en la Unidad de Cuidados Inmediatos con los 
diagnósticos de IA, bajo peso al nacimiento, sospecha de sepsis 
neonatal y recién nacido prematuro. El paciente fue mantenido con 
hidratación endovenosa, cobertura antibiótica, oxigenoterapia, vita-
mina K y un ambiente estéril para evitar infecciones. Los exáme-
nes de laboratorio revelaron los siguientes hallazgos: Hemograma: 
hemoglobina 12,5; glóbulos rojos 3,480,000; hematocrito 37,4 g/
dl, leucocitos 16,720/mm3; neutrófilos 52,7%(8,811/mm3); linfocitos 
26,8%(4,480/mm3), PCR negativo. Tiempos de coagulación: TP 
30,8 control 13,0; TTP 118,2 control 25,0; lNR 2,97, glucosa 15 mg/dl 
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Figura 1. Árbol genealógico del paciente en el cual no se evidencia antecedentes 
de consanguinidad entre ambos progenitores, ictiosis o enfermedades cutáneas.
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Figura 2A. Imagen ecográfica que muestra el macizo facial dismórfico, área ecogénica en zona nasal y paranasal con apenas insinuación de narinas e imagen hipoecogénica como protu-
berancias quísticas, relacionadas a ectropión palpebral. Figura 2B. Revela boca muy abierta y encías prominentes por el eclabium. Figura 2C. Extremidad superior en flexión y gangrena 
digital (únicamente se observaron tres dedos acortados). 

Figura 3A. La imagen muestra recién nacido con placas queratósicas, gruesa, duras se-
paradas por fisuras profundas de fondo eritematoso. Figura 3B. Ectropión severo, ecla-
bium, e hipoplasia nasal. 
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y aminotransferrasa de alanina 49 U/L. Al quinto día de nacido pre-
sentó deterioro del estado general y falleció. No se realizó autopsia 
y se indicó consejería genética a los padres.

DISCUSIÓN

La primera descripción de IA fue hecha por el Reverendo Oli-
ver Hart, de Charleston, Carolina del Sur en 1750.13 Este trastorno 
debe su nombre al aspecto de la piel que presentan los recién naci-
dos, caracterizada por escamas en forma de rombo, que recuerdan 
el traje del payaso arlequín, personaje clásico de la comedia en 
Italia en el siglo XVl.14 

Se realizó una revisión exhaustiva en las revistas hondureñas 
y en los archivos de tesis no encontrándose ninguna publicación 
sobre la IA, por lo que en esta revisión, este es el primer caso repor-
tado en la literatura médica nacional. 

Esta entidad se presenta con un patrón de herencia autosó-
mico recesivo y en muchas ocasiones se ha demostrado consan-
guinidad entre los progenitores.15-18 No hubo consanguinidad en el 
presente caso. Los padres que han tenido un hijo afectado tienen 
un 25% de riesgo de recurrencia en cada embarazo.19 Este tipo de 
herencia se expresa únicamente cuando en el genotipo de un in-
dividuo hay 2 genes alelos recesivos que pueden ser normales o 
dañados (mutados). Generalmente los portadores (en este caso los 
padres del niño) son heterocigotos para el gen, puesto que llevan 
un alelo normal y otro alterado. Son personas fenotípicamente nor-
males pero que pueden transmitir su alelo defectuoso a sus hijos.
Se ha estimado una incidencia de 1 en 300,000 nacimientos y se ha 
descrito en diferentes grupos étnicos y en ambos sexos.16

Durante mucho tiempo los mecanismos etiopatogénicos de la 
IA fueron desconocidos, eecientemente Akiyama et al, identificaron 
mutaciones en la proteína transportadora de lípidos ABCA12 en las 
capas superficiales de la epidermis, impidiendo la natural transfe-
rencia desde los queratinocitos inmersos en vacuolas lipidícas ha-
cia el espacio intercelular como parte integral de la función de barre-
ra cutánea. La falta de formación de lípidos laminares en el espacio 
intercelular resulta en la formación anormal de la barrera cutánea y 
en un extraordinario engrosamiento del estrato córneo.20 En adición, 
el uso del gen corrector de ABCA12 transferidos a queratinocitos de 
IA cultivados condujo a la restauración normal de la habilidad de las 
células para secretar lípidos de los gránulos laminares.21-22

El diagnóstico prenatal de la IA sigue siendo muy difícil, pero 
puede ser posible en familias con un niño previamente afectado 
mediante biopsia cutánea fetal obtenidas después de las 19-23 
semanas de gestación bajo fetoscopía o guía sonográfica.23 Shi-
mizu et al,24 han planteado que las muestras tomadas del cuero 
cabelludo darían un diagnóstico temprano más seguro pero este 
procedimiento es más difícil de realizar y conlleva mayor riesgo. 
Más recientemente, Yanagi et al,25 han abogado por la utilización 
del análisis de secuencia directa y de restricción de la digestión 
de enzima usando el ADN genómico fetal de células del fluido am-
niótico a las 16 semanas de gestación. En Honduras la fetosco-
pía o amnioscopía necesarios para poder realizar un diagnóstico 
temprano de la IA no se encuentra disponible en los centros de 
atención pública.

Un signo que ha sido propuesto como marcador de IA es el po-
lihidramnios, tal como el que se presentó en este caso y que fue la 
circunstancia que sugirió la sospecha de una anomalía congénita.26 
Esto se explica por la contribución del transporte de agua a través 
de la alta permeabilidad de la piel del feto al líquido amniótico que 
se presenta durante la primera mitad del embarazo.27

La realización de una ecografía convencional realizada a las 
21 semanas de gestación no brindó evidencia alguna de la ano-
malía congénita presente en el producto. Es por eso que algunos 
autores han abogado por el uso de la ecografía en 3D a partir de las 
17 semanas de gestación como recurso diagnóstico de elección en 
ciertos casos con anomalías detectadas en la ecografía de 2D.28-29 
Sin embargo, este planteamiento no ha logrado obtener un amplio 
consenso. 

Los principales signos ultrasonográficos sugestivos de IA en 
la ecografía 3D son: ausencia de la morfología típica de la oreja, 
dismorfismo facial, boca abierta grande, ausencia de la morfología 
nasal típica, formación quística enfrente de los ojos, piel gruesa, 
mínimos movimientos fetales con extremidades rígidas en posición 
semiflexionada, manos arrugadas que no se abren, dedos hipoplá-
sicos con falanges cortas, líquido amniótico hiperecogénico y au-
sencia de anomalías viscerales.28 La principal ventaja de esta téc-
nica radica en que puede ser usada para el diagnóstico prenatal en 
aquellas parejas que no tienen antecedentes de IA.

El tratamiento temprano de la IA está orientado al manteni-
miento de la temperatura del recién nacido colocándolo en una in-
cubadora con ambiente humidificado, cuidado de la piel y los ojos, 
soporte nutricional, control del dolor, fisioterapia y control de las in-
fecciones.30-31 La mortalidad de la IA es muy alta y la mayoría de los 
neonatos afectados mueren en los primeros días debido a sepsis, 
fallo respiratorio, infecciones, pobre nutrición y desequilibrios hidro-
electroliticos.32-33 Para el cuidado tópico de la piel se recomiendan 
baños diarios con jabones antisépticos y el uso de pomadas emo-
lientes cada 4 a 6 horas para mantener la piel suave e hidratada; 
se puede usar vaselina estéril o aceites inertes.31-33 La lubricación 
de la córnea en los casos con ectropión previene la sequedad de 
la córnea.31

El tratamiento sistémico se basa en retinoides orales, etretina-
to o acitretinato a dosis de 0,5-1 mg/kg/día, o isotretinoína en dosis 
de 0,5 mg/kg/día.15 En este paciente no fue posible ofrecer este tipo 
de tratamiento por las limitaciones del medio. En los neonatos con 
IA, el uso temprano de los retinoides sistémicos promueve la remo-
ción acelerada de las placas hiperqueratósicas, y el uso continuado 
reduce la descamación y mejora el ectropión y el eclabium. Efectos 
adversos tóxicos y musculo esqueléticos han sido observados con 
el uso crónico de altas dosis de retinoides sistémicos. Sin embargo, 
estos efectos no han sido asociados con las bajas dosis utilizadas 
para tratar la IA.32

La consejería genética está orientada a proveer información 
sobre la naturaleza, herencia e implicaciones del trastorno genético 
a fin de ayudar a los padres a tomar decisiones personales basadas 
en el conocimiento científico. El riesgo de presentar una enferme-
dad heredada de esta forma aumenta con la consanguinidad, pero 
puede suceder que individuos sin ningún parentesco entre sí tengan 
el mismo gen (alelo) defectuoso por lo que tendrán un 25% de pro-
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babilidades de tener un hijo (homocigoto) afectado por la enferme-
dad como se indicó anteriormente. Esta probabilidad se presentará 
por cada hijo que procree la pareja.34-35 

En conclusión, la ictiosis arlequín es un trastorno severo de 
la piel que representa un enorme desafío incluso para los equipos 

médicos de centros de atención de países desarrollados. Un en-
foque multidisciplinario que involucre además a los familiares del 
paciente deberá ser establecido para un abordaje integral de este 
problema.
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