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RESUMEN

Introduccion: El término “bebé colodiéon” hace referencia a
una presentacion clinica al nacimiento de grupo diagndstico
llamado ictiosis congénita que tiene un tipo de herencia
autosémica recesiva. Se presenta un caso de recurrencia
de ictiosis congénita en una misma familia, lo cual es una
condicién poco informada. Caso clinico: Recién nacida
(RN) de 37 semanas de gestacion, producto de la segunda
gesta. Padres consanguineos en cuarto grado. La primera
hija tuvo diagndstico de ictiosis y fallecio a los tres meses.
La actual RN fue hospitalizada en la Unidad de Neonatologia
ya que al nacimiento se detecté una membrana colodién en
la piel, sugestiva de una forma de ictiosis congénita; al no
presentar laminas de queratina, se establecio el diagndstico
clinico de ictiosis tipo laminar. Se manej6 con precauciones
de contacto, analgesia y lubricacion de la piel. Evoluciond con
descamacion y aumento de las fisuras, que posteriormente
empezaron a disminuir y quedé una membrana residual;
egreso sin problemas. Conclusiones: La ictiosis congénita
es una condicion rara, pero que con los datos clinicos y
antecedentes se puede llegar al diagnéstico clinico. El
asesoramiento genético es primordial para que las familias
conozcan el riesgo de presentacion en su descendencia.

Palabras clave: Bebé colodion, ictiosis congénita, ictiosis
laminar.

INTRODUCCION

Se define como ictiosis congénita autosémica recesiva
a un fenotipo genérico de eritrodermia, piel escamosa
que se presenta sobre casi toda la superficie del cuerpo
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[A familial case of lamellar ichthyosis]

ABSTRACT

Introduction: “Collodion baby” refers to a group called
congenital ichthyosis, which has an autosomal recessive
inheritance. We present a recurrent case of congenital
ichthyosis in the same family, which rarely occurs. Clinical
case: Female newborn of 37 weeks gestation, product of
second pregnancy. Parents were consanguineous, in fourth
grade. Their first daughter was diagnosed with ichthyosis
and died three months later. The current newborn was
hospitalized in the Neonatal Unit since at birth a skin
collodion membrane was detected. With this condition it
was suspected a form of congenital ichthyosis, probably of
the laminar ichthyosis type. The patient was handled with
precautions of contact, analgesia and lubrication of the skin.
She evolved with peeling and increased fissures, which
subsequently began to decrease and a residual membrane
remained; she was discharged from the hospital without
problems. Conclusions: Congenital ichthyosis is a rare
condition, but since it has certain particular clinical data, the
diagnosis can be reached. Genetic counseling is essential
for families to know the risk of presentation in their offspring.

Keywords: Baby collodion, congenital ichthyosis, laminar
ichthyosis.

al momento del nacimiento, pero sin otras manifesta-
ciones extracutdneas.!

En la mayoria de los casos, hay un historial familiar
de la enfermedad o consanguinidad. Se distinguen por
su modo de herencia, caracteristicas clinicas, defectos
asociados y hallazgos histolégicos.?

La dltima clasificacién de consenso de ictiosis, dife-
rencia entre dos formas principales: las no sindrémicas
(que cursan con manifestaciones solamente en la piel) y
las sindrémicas (que se presentan con manifestaciones
en otros érganos). Entre las formas no sindréomicas, se
han identificado cuatro grupos: ictiosis comunes, ictiosis
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autosémica recesiva congénita (ARCI, por sus siglas en
inglés), ictiosis queratinopdatica y otras ictiosis menos
comunes. De manera tradicional, el grupo de ARCI se ha
dividido en dos trastornos: ictiosis lamelar (LI) y eritroder-
mia ictiosiforme congénita (CIE). En la clasificacién mas
reciente, a este grupo se agregé a la ictiosis arlequin (HI).?

Se dispone de datos limitados sobre la epidemiologia
de las ARCI. En los Estados Unidos de Norteamérica
se ha estimado una prevalencia al nacer de uno por
100,000 habitantes para LI y de uno por 200,000 ha-
bitantes para CIE. Otros estudios han informado una
combinacién de prevalencia para LI y CIE de uno por
200,000 a 300,000.4

Los bebés colodién nacen con una membrana ten-
sa, brillante, translicida u opaca que recubre todo el
cuerpo y dura de dias a semanas. Los tipos LI y CIE
son fenotipos aparentemente distintos: LI presenta
escamas color marrén oscuro, en forma de placa, sin eri-
trodermia; mientras que en la CIE, las escamas tienen
una coloracién mas blanca, fina y existe eritrodermia
generalizada. Las formas graves pueden presentar ade-
mas ectropidn, eclabio, alopecia cicatricial (que afecta
el cuero cabelludo y las cejas) asi como queratodermia
palmar y plantar.?

El diagnéstico de ARCI no sindrémico se establece
por los hallazgos de la piel al momento de nacer y en
los primeros meses de vida. La biopsia de piel no es
necesaria para establecer el diagnéstico de ARCI.

Nos propusimos presentar el presente caso dado que
en la literatura la recurrencia de ictiosis en una misma
familia es una condicién poco informada.

PRESENTACION DEL CASO

Informamos el caso de una recién nacida (RN) femenina
de término, padres originarios de Veracruz y residentes
del Estado de México; negaron exposicion a sustancias
téxicas o radiografias. Existia historia de ictiosis en el
arbol genealdgico, en familiares de tercer grado, ade-
mas describieron algunos casos que se han presentado
en su comunidad natal. Padres consanguineos en cuar-
to grado; la primera hija tuvo diagndstico de ictiosis y
falleci6 tres meses después a consecuencia de sepsis,
cuando se encontraba en protocolo de clasificaciéon
clinica para ictiosis sindrémica.

La madre tenia 17 afios y acudi6 a control prenatal
desde el primer trimestre, asistiendo a ocho consultas
en el centro de salud; negé infeccion del tracto urinario.
No se realizé ecografia obstétrica. Inicid su trabajo de
parto a las 37 semanas de gestacion, el cual se resolvid
por parto eutdcico. La RN tuvo Apgar de 8 y 9, peso:
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2,780 g; perimetro cefalico: 33 cm; longitud: 49 cm; pe-
rimetro del térax: 31 cm; perimetro abdominal: 31 cm.
En el momento del nacimiento se encontré una mem-
brana constrictiva y tensa que cubria toda la superficie
del cuerpo; la piel se observé eritematosa, brillante,
estirada y esmaltada, con fisuras en el cuello y tronco.
Se detectod ectropion del parpado y configuracion de los
labios en forma de “O” (Figuras 1, 2y 3). Las unas y
el cabello eran normales; el resto de la exploracion fue
practicamente normal.

La paciente fue hospitalizada en la Unidad de Cuida-
dos Intensivos Neonatales; se encontraba inicialmente
en estado de hipotermia y luego presento fiebre (39-40
°C). Se coloco catéter umbilical para su manejo hidrico.
Fue tratada de forma estéril y se le mantuvo en una in-
cubadora con humidificador para mantener la termorre-

Figura 1: Piel eritematosa con fisuras en el cuello y tronco, brillante,
estirada y esmaltada; configuracion de los labios en forma de “O”.

Figura 2: Bebé colodion; se observa en la incubadora con areas
de descamacion en grandes capas y presencia de una pustula
abdominal.
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Figura 3: Flexion de los dedos de manos y pies, pliegues agrietados.

gulacién. El estudio de sangre de rutina revel6 formula
roja sin alteraciones y leucocitosis; las pruebas de funcién
renal estaban ligeramente alteradas, probablemente
por deshidratacion leve. Se tomaron cultivos de la piel
y fueron positivos para Klebsiella pneumoniae, inician-
do tratamiento antimicrobiano especifico. El examen
dermatolégico confirmé el diagnéstico de bebé colodion.

Su atencion a nivel cutdneo incluyé mantener la
membrana para evitar deshidratacion; la paciente se
banaba diariamente con una barra neutra dermolim-
piadora sin aroma, y se le aplicaban emolientes después
del bafio y, cada cuatro horas, una crema a base de
pantenol. Fue necesario colocar lagrimas artificiales
en los ojos para mantener las corneas humedas; se dio
tratamiento para el dolor via intravenosa. Se alimentd a
través de una sonda nasogastrica con férmula hidroliza-
da con triglicéridos de cadena media que garantizaba el
mayor aporte caldrico y una mayor ingesta de proteinas.

La evolucién fue lenta pero favorable después de
una semana. Se administré emoliente con urea al 5%
y acido glicdlico para favorecer el desprendimiento de
la membrana (Figura 4). La paciente fue dada de alta
después de 28 dias, tras lograr la estabilizaciéon de
signos vitales, remision del proceso infeccioso, y des-
prendimiento de la corteza. Se dio seguimiento de forma
multidisciplinaria en Pediatria, Dermatologia Pedia-
trica, Genética, Psicologia, Oftalmologia y Audiologia.

DISCUSION

La ictiosis lamelar es una forma de ictiosis verdadera
muy poco frecuente, con un cuadro clinico caracteristi-
co que permite el diagnostico, abordaje y tratamiento
precoz. En muchos de los casos no existen antecedentes
familiares de ictiosis, pero con frecuencia se asocia a

Figura 4: Descamacion en grandes capas, con aplicacion de
emolientes después del bafio.

consanguinidad entre los padres. En el presente caso
existian antecedentes de consanguinidad y una herma-
na mayor con un cuadro de ictiosis similar, lo que hizo
considerar el componente genético de esta condicién.®

La biopsia cutanea correlacionada con la prueba
genética molecular no sélo es util en el diagnéstico de
laictiosis laminar, sino también ayuda para determinar
el riesgo genético de la enfermedad en la familia. Sin
embargo, dado que el diagnéstico es meramente clinico,
este tipo de analisis deben ponderarse de acuerdo a la
situacién familiar ya que pueden ser costosos.”

Los 12 genes que se sabe que estan asociados con
ARCI son ABCA12, ALOX12B, ALOXE3, CASP14,
CERS3, CYP4F22, LIPN, NIPAL4, PNPLA1, SDRIC7,
SLC27A4 y TGM1;® sin embargo, alrededor del 15% de
las familias afectadas no tienen variantes patégenas en
alguno de estos genes. Un panel multigen que incluye
estos genes es la prueba de diagndstico de eleccion. Si
no esta disponible, se pueden considerar pruebas de
un sélo gen, comenzando con ABCA12 en individuos
con ictiosis arlequin, TGM1 en los que tienen ARCI
sin presentacion de arlequin al nacer y SLC27A4 en
aquéllos con sindrome de ictiosis-prematuridad.’

El presente caso, desde nuestra perspectiva, parece
corresponder a un caso familiar de ictiosis congénita,
siendo muy probablemente de tipo ictiosis lamelar con
un modelo de herencia autosémica recesiva. Lo ante-
rior, basado en los hallazgos clinicos, patologicos y los
antecedentes heredofamiliares.

La infecciéon de la piel es la morbilidad asociada mas
frecuente como complicacién de la enfermedad, siendo la
sepsis su manifestacién mas grave.” En el presente caso,
la RN tuvo infeccién por Klebsiella, la cual se resolvid
con tratamiento dirigido sin otras complicaciones.
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A continuacién, senalamos los cuidados generales
al nacimiento de este grupo de pacientes:

Tratamiento de las manifestaciones: Los RN
se deben colocar en un ambiente himedo en una incu-
badora, tener precauciones de contacto para prevenir
infecciones y dar tratamiento a las mismas; se reco-
mienda el uso de cremas/unglientos emolientes para
mantener la piel suave, flexible e hidratada.!? Para
nifios mayores, se indica humidificacién con bafios
largos, lubricacién y agentes queratoliticos como al-
fahidroxiacidos o preparados de urea para promover la
descamacion y el adelgazamiento del estrato cérneo;!!
para aquéllos con ectropién, lubricaciéon de la cérnea.
En el caso de pacientes con afectaciéon cutanea grave,
el uso de retinoides puede ser una opcién.!2

Prevencion de complicaciones secundarias:
se deben instaurar medidas preventivas a estos RN,
para evitar infecciones, deshidratacion, sobrecalenta-
miento y afectacién de la cornea. La liberacion de la
membrana de colodién en los dedos puede ser apropiada
para mantener la circulacion, y a nivel del térax puede
coadyuvar a una respiracién adecuada.?

Vigilancia: Examen fisico regular para detectar
evidencia de infeccién. A edades mayores, se recomien-
da observar lesiones de piel ya que en estos pacientes se
incrementa el riesgo de carcinoma de células escamo-
sas, carcinoma de células basales, nevos melanociticos
atipicos o melanoma maligno.!!

Asesoramiento genético: ARCI se hereda de
manera autosoémica recesiva. Cada hermano de un in-
dividuo afectado tiene un 25% de probabilidad de serlo
también, un 50% de posibilidades de ser un portador
asintomatico y un 25% de expectativa de no verse afec-
tado y no ser un portador.'® En los casos que ya han sido
identificadas variantes patogénicas relacionadas con
ARCI en una familia, pudiera ser conveniente realizar
pruebas de portador para parientes en riesgo, asi como
en embarazos con mayor riesgo.®
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