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REPORTE DE CASOS DE ICTIOSIS LAMINAR EN 
HONDURAS; DESAFÍO DIAGNÓSTICO.

Steven Josue Navarro Turcios1, Suyapa Jaqueline Molina Barrios2, Madelyne Geovanna Moya Trejo3, Geovanna 
Michele Moya Díaz4.

Introducción: La ictiosis es una enfermedad de origen genético que afecta principalmente la piel, posee varios 
tipos dependiendo el patrón de herencia. Dentro de las dominantes encontramos a la ictiosis vulgar, y en las 
recesivas la Ictiosis laminar, Eritroderma ictiosiforme, arlequín.
La ictiosis laminar es una genodermatitis congénita que según datos estadísticos internacionales (EUA) reporta 
1:200 000-300 000 recién nacidos, dentro de las bases de datos consultadas en Honduras, no se encontró la 
incidencia y prevalencia de esta enfermedad.
Materiales y métodos: Se analizó el árbol genealógico de 6 pacientes más la valoración de las manifestaciones 
clínicas propias de cada individuo para determinar el patrón de herencia especifico y así identificar el tipo de 
ictiosis.
Resultado: El análisis mostró un patrón de herencia autosómico recesivo, consanguinidad en padres de los 
pacientes. 
Conclusiones: La realización de un pedigrí es esencial en conjunto con la exploración clínica para el diagnóstico 
de ictiosis, en ausencia de pruebas genéticas e histopatológicas. 

La ictiosis congénita es una enfermedad de 
origen genético cuya afección principal 

es en la piel ‘genodermatitis’, produce un 
trastorno que conlleva a la hiperqueratinización 
heterogénea y generalizada manifestando en 
el individuo sequedad y descamación continua 
del órgano.1,2

Según los resultados de la primera 
conferencia del consenso de ictiosis llevada a 
cabo en el 2009, citada por Rodríguez, Ginarte, 
Vega y Toribio en el 20133 y Takeichi y Akiyama 
en el 2016,4 existen múltiples clasificaciones, 
sin embargo, la de mayor relevancia en la 

CASES REPORT OF LAMELLAR ICHTHYOSIS IN HONDURAS; CHALLENGE 
DIAGNOSIS.

CASO
Case report

RESUMEN

ABSTRACT

INTRODUCCIÓN

Introduction: Ichthyosis is a disease of genetic origin in which the skin is mainly affected, it has different types 
depending on the inheritance pattern. Within the dominants we find the ichthyosis vulgaris and on the recessive 
ones we have the lamellar ichthyosis, harlequin Ichthyosis and Ichthyosiform erythroderma.
Lamellar Ichthyosis is a congenital genodermatitis that according to international statistical data (US) it reports 
1:200 000-300 000 newborns. Within the databases consulted in Honduras no prevalence and incidence of the 
disease was found.
Materials and methods: It was analyzed the genealogical tree of 6 patients plus the valuation of clinical 
manifestations of each individual to determine the specific inheritance pattern to identify the type of Ichthyosis.
Results: The analysis demonstrated an autosomal inheritance pattern and consanguinity in the patient’s parents. 
Conclusions: The realization of a pedigree it’s essential in conjunction with clinical examination for the diagnosis 
of ichthyosis in absence of histopathologic and genetical tests.

práctica clínica es según, el patrón de herencia 
que las clasifica en; ictiosis autosómicas 
dominantes (vulgar y ligada al cromosoma X) y 
las autosómicas recesivas (laminar, eritroderma 
ictiosiforme congénita bullosa y no bullosa e 
ictiosis arlequín), siendo la última mencionada 
la más agresiva y de peor pronóstico. 3,4 

La ictiosis laminar (IL) es la variante más 
frecuente de las ictiosis congénitas que se 
transmiten de forma autosómica recesiva, 
este tipo se caracteriza por una presentación 
especial del producto al momento del 
nacimiento denominada ‘bebé colodión’, 
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el recién nacido muestra una membrana 
traslúcida que rodea la totalidad de la piel.5

Según datos estadísticos internacionales 
(EEUU) la IL afecta1; 200 000-300 000 recién 
nacidos,1, 3, 6 dentro de las bases de literatura 
nacionales que se revisaron no se encontraron 
datos epidemiológicos que muestren la 
prevalencia e incidencia real de la enfermedad, 
sin embargo, existen casos publicados de; 
ictiosis arlequín por Ávila et al en el 2011,7 

eritroderma ictiosiforme por Valladares et al en 
el 20179 y Navarro et al en el 2018.8 

En Honduras actualmente no se realizan 
pruebas genéticas y moleculares para 
confirmar el diagnóstico, por tal motivo es de 
vital importancia la realización de un pedigrí 
en las patologías de origen genético más la 
correlación de signos y síntomas encontrados 
en los pacientes, y de esta forma realizar un 
diagnóstico clínico apropiado.

La presente serie de casos se realizó en la 
aldea de Trinidad de quebradas, municipio de 
Vallecillo, departamento de Francisco Morazán, 
Honduras. En dicho lugar actualmente se 
reportan 9 casos clínicamente confirmados 
de ictiosis congénita entre adultos hombres, 
mujeres y niños. Se realizó el proceso de 
consentimiento informado brindando la 
información pertinente a los pacientes, 
respetando su autonomía y garantizando la 
confidencialidad de su información personal. 
Seis pacientes aceptaron participar. Este 
estudio tiene como objetivo el análisis de 
un árbol genealógico más la valoración de 
las manifestaciones clínicas propias de cada 
individuo para determinar el patrón de 
herencia específico y así identificar el tipo de 
ictiosis. 

PRESENTACIÓN DEL CASO

La serie de casos que a continuación 
se describe, consta de seis pacientes con 
diagnósticos clínicos confirmados, todos 
originarios de una misma región. Mediante 
el estudio del árbol genealógico (ver Fig. 
#1, I generación) se determinó que los seis 
individuos poseen un parentesco familiar, 
información que todos desconocían, 
únicamente los casos #4, 5, 6, refirieron ser 
parientes cercanos y son los únicos que reciben 
atención médica en la actualidad.

La evaluación clínica individual de los 

pacientes se realizó en sus domicilios, 
debido al difícil acceso a los servicios de 
salud en su comunidad y para su propia 
comodidad. Todos los casos al momento 
de su nacimiento se manifestaron como 
bebés colodión, considerado un signo 
fenotípico característico de la ictiosis laminar. 
Posteriormente desarrollaron la presentación 
clínica de este tipo de ictiosis, que incluye: 
escamas (placas hiperqueratosicas) de color 
marrón negruzco, xerosis, hipohidrosis o 
anhidrosis, queratodermia palmo-plantar, 
alopecia cicatrizal y eversión bilateral de 
párpado (ectropión). Cada uno de los signos 
mencionados serán descritos individualmente 
en cada uno de los pacientes:  

Caso. 1Caso. 1
Individuo (IND) n1- V generación (GN) (ver (ver 

Fig. n1).Fig. n1).
Masculino de 45 años, al examen físico 

presentó ectropión severo, con presencia de 
lagoftalmos que impide apreciar reflejo de 
bell, lagrimeo e irritación, extensión de mucosa 
hasta la conjuntiva, afectando la visión por 
cubrir parte del iris y la pupila (ver Img. n2)(ver Img. n2).

Caso. 2  Caso. 2  
IND. n6- V GN (ver Fig. n1)(ver Fig. n1).
Femenina de 41 años, al examen físico 

presentó hipoplasia del cartílago auricular 
y alopecia cicatrizal acompañada por 
atrofia severa de los folículos pilosos con 
reemplazo irreversible del tejido fibroso, existe 
descamación activa del cuero cabelludo con 
predominio en la región frontal (ver Img. n3. A)(ver Img. n3. A).

Caso. 3Caso. 3
IND. n7- V GN, hijo de familiares en cuarto 

grado de consanguinidad (ver Fig. n1)(ver Fig. n1).
Masculino mayor de edad, al examen físico 

presentó severa hiperqueratosis palmo-
plantar con pliegues palmares acantósicos 
pronunciados y placas heterogéneas, con 
bordes indefinidos en la región plantar (ver (ver 
Img. n3. B-C)Img. n3. B-C). 

Caso. 4Caso. 4
IND. #1- VII GN, hija de padres consanguíneos 

en tercer grado (Ver Fig. #1)(Ver Fig. #1).
Escolar femenina de 7 años, al examen físico 

presentó múltiples placas hiperqueratosicas, 
simétricas, color marrón oscuro, formando un 
patrón similar a una red, de tamaño variable, 
con bordes delimitados, textura indurada con 
leve resistencia al tacto, afectando la mayor 
parte del cuerpo, disminuyendo su intensidad 



273

La ictiosis laminar (IL) es una enfermedad 
congénita rara, su nombre deriva del griego 
‘ichtys’ que significa pez, conocida también 
como la ‘enfermedad de la piel de pescado’12. 
Se caracteriza por producir una acumulación 

DISCUSIÓN
en la mitad inferior de la cara y flexuras 
anatómicas (ver Img. n4. A)(ver Img. n4. A). 

Caso. 5Caso. 5
IND. n2- VII GN, familiar en segundo grado 

de consanguinidad con la paciente n4 (Ver Fig. (Ver Fig. 
n1)n1).

Adolescente femenina de 15 años, al examen 
físico se aprecia xerosis que se distingue 

Figura 1: Pedigrí con patrón de herencia autosómico recesivo; Paciente (Px). 1 flecha roja, Px. 2 flechas azules, 
Px. 3 flechas verdes, Px. 4 flecha morada, Px. 5 flecha naranja, Px.6 flecha morado lila.
Fuente: Elaboración propia, implementando los parámetros de genética clínica.10

Figura 2: Paciente con ectropión severo (se observa el 
pliegue del párpado hacia afuera y la conjuntiva palpe-
bral no está en contacto con el globo ocular), A. ojos 
abiertos, B. ojos cerrados, no logra una buena oclusión.
Fuente: Elaboración propia

por la acentuación de marcas con pliegues 
longitudinales en el área axilar acompañado de 
escamacion gruesa e hiperpigmentación (ver (ver 
Img. #4. B)Img. #4. B), hipohidrosis, leve hiperqueratosis 
palmo-plantar.

Caso. 6Caso. 6
IND. n5- VII GN, familiar en primer grado de 

consanguinidad con la paciente n5 (Ver Fig. (Ver Fig. 
n1)n1).

Preescolar femenina de 3 años, presentó 
clínica de ictiosis laminar a la evaluación. Madre 
de paciente refiere presentación como bebé 
colodión en el nacimiento, manifestando una 
membrana corporal gruesa, tensa y brillante, 
leve ectropión y eclabión. Tambien relata el 
desprendimiento de la membrana entre la 
primera y cuarta semana de vida, posterior a 
este evento evidenciando el fenotipo definitivo 
de ictiosis laminar (ver Img. n4. C)(ver Img. n4. C).

Ictiosis laminar en honduras; reporte de casos.
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Figura 3: Alopecia cicatrizal, señalando con flechas verticales los bordes naturales del cabello, la flecha horizontal 
muestra la ausencia de la ceja (Apreciable en los casos más severos de hiperqueratosis), B. Queratosis palmar, C. 
Queratosis plantar, señalando con flechas las zonas de mayor engrosamiento.
Fuente: Elaboración propia

Figura 4: Placas de queratina color marrón de tamaño variable, respetando parte de la cara, sin afección a bordes 
de cabello ni mucosa, B. Xerosis, señalando con flechas la zona de mayor ampulosidad, C. Bebé colodión, se 
aprecia la membrana traslucida, destacando en la región bucal y parte de la región cigomática e infraorbitaria. 
Fuente: Elaboración propia

excesiva de grandes cantidades de escamas 
(cornificación) en la capa superior de la piel y 
no hay discriminación de sexo en los afectados, 
10, 11. Dichas características fueron evidentes en 
todos los pacientes anteriormente descritos. 

Muchos autores han determinado que la 
IL se transmite de forma autosómica recesiva 
1, 8, 13. Esto se evidencia a través del árbol 
genealógico presentado (Fig. #1)(Fig. #1), donde se 
observan relaciones consanguíneas en los 

individuos (IND) #9 y 11- IV generación (GN) 
de IND #1 y 2-VI GN. También se aprecia que 
los casos confirmados únicamente están en 
la V y VII GN, identificando una transmisión 
horizontal de la patología (presencia de saltos 
generacionales).  

En el pedigrí como parte del estudio genético, 
se aprecia que toda la estirpe parte de tres 
familiares en primer grado, IND #1, 3, 5 de la I 
GN, posteriormente cada uno tiene su propia 
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descendencia. Hay que tomar en consideración 
que todas las personas son originarias de la 
misma comunidad donde existe endogamia, 
factor que predispone a confirmar el patrón de 
herencia autosómico recesivo12, 14, 15,26.

Con mayor frecuencia la IL y eritroderma 
ictiosiforme congénita bullosa/no bullosa 
(EICB/NB), con la modalidad de herencia 
previamente descrita, son evidentes en el 
nacimiento, motivo por el cual se les denomina 
ictiosis verdaderas13,16,17.  Ambas se caracterizan 
por presentarse como ‘Bebé Colodión’ en el 
momento del parto, caracterizado por poseer 
una membrana traslucida que recubre la 
totalidad de la piel, dando un aspecto brillante, 
presentando algunas complicaciones como 
limitación de la movilidad, eclabión y ectropión5, 

12, 13, 16, 18, 26. Condición que presentaron todos 
los pacientes descritos al nacer. 

El diagnóstico clínico diferencial de la IL 
es la EICB/NB, esta última se diferencia por el 
predominio de un cuadro eritematoso, 9, 12,19. 
En cambio en los pacientes con IL este signo 
es ausente o mínimos, poseen escamas en 
formas de placa, que tienen un color oscuro y 
cubren la mayor parte o totalidad del cuerpo, 
descamación activa de la piel, distintos grados 
de resequedad de la piel o xerosis y disminución 
de sudoración (Hipohidrosis) que puede llegar 
hasta la ausencia (Anhidrosis), esto como 
resultado de la obstrucción de las glándulas 
sudoríparas 3,5, 8, 20. Basándonos en la ausencia 
de la eritroderma más las características clínicas 
ya expuestas en la literatura se confirmó en 
estos pacientes el diagnóstico clínico de ictiosis 
laminar.

Las complicaciones de la enfermedad varia 
del grado de severidad de la hiperqueratosis, 
suele ser manifiesto por los pacientes que han 
recibido mínimo o nulo tratamiento médico, 
según un estudio retrospectivo realizado 
en Argentina en el 2015, menciona que la 
complicación oftalmológica más frecuente 
es el ectropión (80% de pacientes con 
ictiosis lamelar), también se puede observar 
lagoftalmos e hiperemia conjuntival,21 
en algunas ocasiones eclabión, alopecia 
cicatrizal especialmente en bordes del cuero 
cabelludo, y la queratinización excesiva y 
anómala de las palmas de las manos y plantas 
de los pies (Queratodermia o hiperqueratosis 
palmo-plantar)3, 12, 13 Datos congruentes con 
las complicaciones de los pacientes que no 

reciben tratamiento. 
El Gold standard para el diagnóstico y 

tipificación de la ictiosis es el estudio de los 
genes mutados, de los cuales se han identificado 
nueve por causar formas no sindrómicas de las 
ictiosis congénitas autosómicas recesivas 22, 23. 
Tales genes son ALOX12B; ALOXE3; ACBA12; 
CERS3; CYP4F22; NIPAL4/ICHTHYIN; PNPLA1; 
SDR9C7 y TGM1 siendo este último el gen más 
comúnmente detectado en la ictiosis laminar 3,4. 
La función del gen TGM1 es codificar la enzima 
TGAsa 1, una de las tres enzimas encontradas 
en la epidermis20 . En los pacientes descritos 
en la serie de casos, no fue posible realizarles 
estudio genético ya que no está disponible en 
el país.

Otro método útil para el diagnóstico de la 
ictiosis, son los análisis histopatológicos, varios 
estudios demuestran que en la IL se observa 
una masiva hiperqueratosis ortoqueratótica 
(queratocitos sin núcleo), La epidermis se 
encuentra acantosica y ocasionalmente 
adquiere una apariencia similar a la psoriasis, 
la velocidad de proliferación celular es normal 
o ligeramente elevada 24. En esta serie de casos 
no fue posible realizar estudios histológicos 
debido al difícil acceso a los servicios de salud 
donde se realizan exámenes complejos como 
estos. Sin embargo, a pesar de que los estudios 
histológicos han sido útiles para el diagnóstico, 
su aplicación no siempre permite diferenciar 
los tipos de ictiosis, razón por la que es 
recomendable siempre establecer el patrón de 
herencia para ratificar el tipo sospechado 25, 26. 

Finalmente, aunque ya se discutieron las 
formas más precisas de diagnosticar y clasificar 
la ictiosis laminar en un sistema de salud ideal, 
y considerando la limitación que enfrentan 
estos pacientes para realizarse estudios 
genéticos e histológicos en el país, se hizo 
énfasis en el análisis del patrón de herencia, 
que en conjunto con la exploración clínica 
permite lograr un diagnóstico apropiado de la 
enfermedad. 

La realización de un árbol genealógico 
es fundamental en las patologías de origen 
genético para el reconocimiento de un 
patrón de herencia especifico. Por lo que se 
recomienda que debe incluirse como parte de 
la evaluación personalizada de cada paciente 
con sospecha de ictiosis.

Así mismo es importante brindar asesoría a las 
comunidades donde existen casos confirmados 

Ictiosis laminar en honduras; reporte de casos.
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