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RESUMEN. Antecedentes. La palabra Ictiosis, en la terminologia
médica se utiliza para definir al grupo de trastornos generalizados
de la cornificacion, que se caracterizan por presentar hiperquera-
tosis y/o descamacion. La ictiosis vulgar es una genodermatosis
hereditaria, que no produce lesiones extracutaneas y clinicamente
mejora con la edad. Descripcion del caso clinico: Paciente mas-
culino actualmente con 6 afios, fue llevado a la consulta de Pedia-
tria por su abuela a la edad de 6 meses; al interrogatorio refirié que
su procedencia era rural, antecedentes familiares: madre soltera
con retraso mental moderado en mala situacion socioeconomica
y vivienda en condiciones de precariedad. A la exploracion fisica
se encontrd piel seca, con lesiones escamosas que comenzaron
por las extremidades y en pocas semanas se generalizaron, pelo
escaso, caida del cabello, cejas y ufias con hendiduras, labios
agrietados, se interconsulta oportunamente con la especialista en
Dermatologia quien realizé el diagndstico clinico inicial de ictio-
sis vulgar. Como hallazgo aislado se encontré paladar hendido.
El tratamiento estuvo encaminado a mantener la integridad de la
piel mediante humectacion y lubricacién con emolientes, control
de la temperatura y prevencion de infecciones secundarias que
pueden afectar a estos pacientes. Conclusion: es importante para
los pacientes diagnosticados con ictiosis vulgar el manejo multi-
disciplinario porque asi se les ofrece un seguimiento adecuado,
se eliminan o previenen los factores de riesgo y se les asegura
el tratamiento, garantizando con esto una mejor calidad de vida.

Palabras claves: Fisura del paladar, Ictiosis vulgar, Riesgo social.
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INTRODUCCION

La palabra Ictiosis, en la terminologia médica se utiliza para
definir al grupo de trastornos generalizados de la cornificacion,
que se caracterizan por presentar hiperqueratosis y/o desca-
macion.'?Las ictiosis son un grupo de enfermedades muy poco
frecuente en la practica médica y los pacientes que la padecen
presentan una afectacion importante en la calidad de vida. Es-
tas genodermatosis, son el resultado de alteraciones en la co-
dificacion de las proteinas estructurales en la capa cornea de la
epidermis o de las proteinas que intervienen en el metabolismo
o transporte de lipidos.'

John Machin de la Royal Society de Londres en el afio
1731 presenté el caso de un paciente afectado por ictiosis. El
término “ichthyosis”, introducido por primera vez en los textos
de Dermatologia por Robert Willan en 1808, proviene de la pa-
labra griega ichthys, que significa pez y fue usado para designar
a todas aquellas enfermedades que cursaban con descamacion
generalizada de la piel.”

Los médicos generales y dermatélogos pueden tener poca
experiencia con estos trastornos. El diagnéstico de la ictiosis se
basa en los datos obtenidos en la historia clinica del paciente
y los hallazgos fisicos, como el tipo de escama y el patrén de
afectacion. Debe enfatizarse en el fenotipo cutaneo, especial-
mente el patron de descamacién e hiperqueratosis, calidad y
color de las escamas, también es importante tener en cuenta el
inicio y evolucién de las lesiones, asi como la presencia de otras
alteraciones dermatoldgicas (eritema, prurito y erosiones).?*

La ictiosis es una enfermedad crénica e incurable con pe-
riodos de exacerbacion y mejoria clinica, el tratamiento es sin-
tomatico y se basa en preparados de uso tdpico, su manejo
debe realizarse siempre que sea posible por un equipo multidis-
ciplinario, siendo esencial el cuidado de la higiene personal, las
condiciones de vida en estos pacientes, asi como, el apoyo de
varias instituciones ademas de salud para lograr un tratamiento
integral.2*
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La conferencia internacional de expertos de ictiosis en So-
reze, Francia, 2009, desarrollé una clasificacion de las ictiosis
basados principalmente en la clinica, tomando en consideracién
los conocimientos moleculares y fisiopatoldgicos conocidos
hasta ese momento y diferencian dos grupos de ictiosis here-
ditarias: las no sindrémicas y las sindromicas. Las primeras no
se asocian a manifestaciones extra cutaneas y dentro de este
grupo se encuentra la ictiosis vulgar.* > En este tipo de Ictiosis el
trastorno se encuentra en la sintesis de una proteina del estrato
corneo, la filagrina, y de su precursor, la profilagrina’ 2 y las for-
mas sindrémicas, en este grupo la enfermedad se presenta en
la piel y en otros 6rganos, se presenta en las formas ligadas al
cromosoma X y las formas autosémicas recesivas. 4°

Por la cantidad y variedad de enfermedades genéticas in-
cluidas en la familia de las ictiosis y trastornos relacionados con
la piel, hacer el diagndstico correcto es un desafio para el per-
sonal de salud; por lo que resulta importante dar a conocer este
caso y asi contribuir con mas elementos que ayuden a estable-
cer un diagndstico certero y a la toma de decisiones terapéuticas
adecuadas y oportunas. Se solicité consentimiento informado a
la tutora del paciente para publicar los hallazgos encontrados.

En la literatura médica revisada no encontramos coinciden-
cias de casos donde coexistieran estas entidades por lo que
nos hace pensar que pudiera tratarse de un hallazgo muy poco
frecuente en la practica médica.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO
Paciente masculino actualmente de 6 afios, fue llevado

a los 6 meses de edad por su abuela al consultorio médico
de la familia para la consulta de Pediatria perteneciente al

policlinico #2 ubicado en el Manzanillo, provincia de Granma, al
interrogatorio refirié que su procedencia era rural, antecedentes
familiares: Madre con retraso mental moderado, soltera,
mala situacién socioeconémica y en precarias condiciones la
vivienda. La familiar refirié que el paciente presentd lesiones
en la piel (que no tenia hasta ese momento), que comenzaron
aproximadamente desde el cuarto mes de vida, en las
extremidades y en pocas semanas se generalizaron, ademas
dificultad para la alimentacién, secundario a una malformacién
congénita, fisura palatina, diagnosticada desde el nacimiento.
A la exploracion fisica se encontrd piel seca, con lesiones
escamosas que actualmente persisten, pelo escaso, caida
del cabello, cejas y ufias con hendiduras, labios agrietados,
también al paciente se le encontré como hallazgo aislado una
malformacion congénita consistente en el defecto de unién del
tejido del paladar de un diametro de 2cm aproximadamente.
Fue interconsultado oportunamente con especialista en
dermatologia realizandose el diagndstico clinico inicialmente de
ictiosis vulgar, posteriormente éste fue confirmado por anatomia
patoldgica: En la biopsia practicada a los 6 meses se encontro:
hiperqueratosis, hipogranulosis; en dermis se encontr6 vasodi-
latacién e infiltrado perivascular ligero. Desde el séptimo mes
de vida cumple con el tratamiento indicado, el cual ha estado
encaminado a mantener la integridad de la piel mediante hu-
mectacion y lubricacion, aplicandose bafios diarios con jabones
antisépticos y el uso de pomadas emolientes cada cuatro o seis
horas, ha usado vaselina estéril, se realiza vigilancia estricta
sobre el control de la temperatura y prevencion de infecciones
secundarias que pudieran afectar al paciente. Actualmente el
paciente se encuentra como aparece en las Figuras 1Ay 1B.

Figura 1A. Lesiones en piel de Ictiosis Vulgar. Se observa lesiones esca-
mosas de tamafio variable, color blanquecino, generalizadas en el térax
posterior.
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Figura 1B. Lesiones en piel de Ictiosis Vulgar. Se observa lesiones
escamosas de tamafio variable, color blanquecino, generalizadas en
el térax y abdomen (vista anterior).
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Figura 2. Fisura del paladar. Perdida de la solucién de continuidad del tejido del
paladar de 2 cm de didmetro.

Evolutivamente en su desarrollo psicomotor de acuerdo
con la edad fue presentando trastornos en la denticion (Figura
2) y en el lenguaje verbal, ademas de la referida dificultad para
la alimentacion (deglucion) ocasionados por la malformacion
congénita, en la valoracion integral del funcionamiento familiar
por las condiciones econémicas y los antecedentes familiares
entre otros aspectos psicosociales, se clasifico como una fa-
milia disfuncional.Se concluyé el caso con el diagndstico bio-
psicosocial: paciente de riesgo social con enfermedad crénica
(Ictiosis Vulgar) y la presencia de malformaciones congénitas
(paladar hendido) que vive en una familia disfuncional.

DISCUSION

Se evalud el caso clinico de un escolar con diagndstico
inicial de ictiosis vulgar basado fundamentalmente en las mani-
festaciones clinicas que presentd. Fonseca Capdevila, conside-
ra en su investigacion que esta enfermedad con frecuencia se
asocia a dermatitis atopica, tal predisposicién esta dada por las
alteraciones en las barreras cutaneas que aumentan la sensi-
bilidad alérgica, aunque en este paciente no se presenta esta
asociacion.®

Moreno Saboya, refiere en su estudio que la ictiosis tiene
una incidencia baja, aproximadamente 17.000 personas nacen
cada afio con algun tipo de ictiosis en los Estados Unidos de
América y, en orden de prevalencia, la ictiosis vulgar es la mas
comun de las formas hereditarias, afecta 1:250-1000 personas,
y son evidentes los trastornos hereditarios que causan diversas
alteraciones de la pigmentacion, textura, elasticidad e integri-
dad estructural del tegumento.®
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NEVO SEBACEO EN LA PUBERTAD

Aunque menos frecuente que la anterior aparecen la ic-
tiosis recesiva ligada al cromosoma X, con una prevalencia de
1:2.000-6.000 hombres, y otras formas de ictiosis que son re-
portadas como casos Unicos en la literatura cientifica."2*

La ictiosis vulgar, se caracteriza por lesiones que aparecen
varios meses después del nacimiento, predominan fundamen-
talmente en el tronco y en las areas de extension de los miem-
bros; respetan la cara y flexuras, hay engrosamiento palmar-
plantar, no se presentan manifestaciones extra cutaneas, su
diagnostico se realiza principalmente por las manifestaciones
clinicas y los hallazgos anatomopatoldgicos que se encuentran,
éste constituye el estudio fundamental para el diagndstico de-
finitivo.™3

La ictiosis vulgar, se considera de retencién o normocinéti-
ca debido a que el defecto se encuentra a nivel de la descama-
cién, lo cual hace que este proceso se produzca de manera mas
lenta, genéticamente es un desorden autosémico dominante.>®
El inicio de las lesiones ocurre durante el primer afio de vida,
como ocurrié con el caso que motivd esta presentacion, se ob-
servo escamas pequenfas, irregulares y finas, de apariencia as-
pera; el color varia de gris sucio a café; su diametro oscila entre
1 mm - 1 cm. Son abundantes en las areas extensoras de las
extremidades, principalmente las inferiores, cuando se afecta el
tronco, la escama es mas pronunciada en la espalda; en la cara
no se observan muchas lesiones debido a la elevada secrecion
sebacea.’” El diagnostico se establece sobre bases clinicas y la
biopsia es confirmatoria.

Es importante mencionar que el diagnéstico diferencial,
debe realizarse primero con otros tipos de ictiosis hereditarias
e ictiosis adquiridas y con las xerosis asociadas a diatesis atd-
pica.?

Uno de los componentes mas importantes es el tratamien-
to en estos pacientes, aunque insistimos que es una enferme-
dad crénica y requiere terapia de mantenimiento en muchos pa-
cientes, lo principal es lubricar la piel y contrarrestar la pérdida
transepidérmica de agua.”™

Es necesario educar al enfermo y a sus familiares en la
necesidad del tratamiento permanente y el cumplimiento de
medidas generales como el bafio diario para eliminar las esca-
mas, los residuos de crema y disminuir la carga bacteriana, el
médico debe conocer que ante un paciente con el diagndstico
de ictiosis el tratamiento es sintomatico e individualizado debido
a que la respuesta es diferente en cada caso, por tanto deben
tenerse en cuenta factores como la edad, el inicio y extension
de las lesiones.2

Se han utilizado con éxito por via sistémica los derivados
de la vitamina A, isotretinoina y citretin, estos acttan previnien-
do la hiperqueratosis y facilitando la descamacion. La terapia
génica basada en la correccion de genes defectuosos es, sin
dudas, la alternativa del futuro terapéutico en los pacientes con
ictiosis.?

En cuanto al pronéstico se trata de una enfermedad cro-
nica, los pacientes empeoran en invierno, con mejoria en la
primavera y verano, también en la ictiosis vulgar los pacientes
presentan una mejoria clinica con la edad.?®
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Otro de los signos encontrados en la exploracion fisica de
este paciente fue la fisura palatina. En Cuba, con relacién a
esta entidad se describe una frecuencia entre 1:700 a 1:1100
nacidos vivos. El labio hendido (LH) con o sin paladar hendido
(PH) ocurre en 1:1 000 nacidos y el PH solo ocurre en 1:2 500
nacidos. %2

Las fisuras del paladar son las malformaciones congéni-
tas mas frecuentemente atendidas en los servicios de cirugia
maxilofacial pediatricos.'®"? y se producen cuando el tejido que
forma el techo de la boca no se une como corresponde en la
formacion del feto antes del nacimiento. Estos pacientes pre-
sentan desde el nacimiento dificultades para la alimentacion y la
respiracion, ademas son frecuentes las alteraciones foniatricas,
la falta de desarrollo de los procesos alveolares, los problemas
de forma, nimero y erupcién dental que afectan no solamen-
te la dentadura infantil, también la comprometen en la fase de
adulto.™

La mayoria de los casos observados de paladar hendidos
presentan etiologia multifactorial que implica la interaccién de
varios factores del medio ambiente y la herencia. Estos factores
pudieran agruparse en: genético, nutricionales, sustancias que
circulan en el organismo como alcohol, drogas o toxinas, falta
de fuerza intrinseca de desarrollo y estrés. "1

Monasterio y col., refieren que a pesar de que la cirugia re-
constructiva del paladar hendido se puede practicar a cualquier
edad, los cirujanos de mayor experiencia en el manejo de esta
deformidad han sugerido que la correccion debe hacerse lo mas
precoz posible para lograr un desarrollo del lenguaje adecuado,
algo que no se practico en este caso y el enfoque de los pacien-
tes tratados debe realizarse por un equipo multidisciplinario.'

Rodriguez Delgado y col., plantean en una investigacion
realizada un predominio del sexo masculino entre los pacientes
con fisura palatina y no fue significativo en su estudio la apari-
cion de esta malformacion en relacién con el consumo de alco-
hol y el tabaquismo, coincidiendo con los antecedentes de este
paciente, se describe una asociacién ascendente de la fisura
palatina con el uso de determinados antibiéticos, hecho del que
no se tiene evidencias en este caso."”

El seguimiento del paciente presentado se realiz6 siempre
desde la Atencion Primaria de Salud por el equipo basico, lo-
grandose modificar los factores de riesgo (social) que afectaban
al paciente y a su familia, mejorando la situacion econdmica y

las condiciones de la vivienda , garantizando ademas la conti-
nuidad del tratamiento para la enfermedad (ungiientos y cre-
mas) y lograndose la insercion escolar del paciente a la edad
requerida, inicialmente se planteé la posibilidad del tratamiento
quirargico para corregir el defecto congénito, sin embargo, la
negacion familiar imposibilitd esto, a pesar de explicarles las
alteraciones secundarias a estas malformaciones que solo se
previenen con este tipo de intervencion.

Aunque no se ha logrado el tratamiento quirdrgico consis-
tente en el cierre definitivo del defecto anatémico, este caso
nos aporta la experiencia de la integracién multidisciplinaria que
implicé a la trabajadora social, psicologos, farmacoterapeutas,
entre otros profesionales de la salud que lograron mejorar la
calidad de vida del paciente a pesar de sus limitaciones.

En conclusion, es importante para los pacientes diagnosti-
cados con ictiosis vulgar recibir el manejo multidisciplinario, por-
que asi se les puede ofrecer un adecuado seguimiento, eliminar
o prevenir los factores de riesgo que pueden tener y asegurar
el tratamiento, garantizandoles con esto, una mejor calidad de
vida.
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ABSTRACT. Background: the word ichthyosis, in medical termi-
nology is used to define a group of generalized cornification disor-
ders, which are characterized by presenting hyperkeratosis and/
or desquamation. Ichthyosis vulgaris is a hereditary genoderma-
tosis, which does not produce extracutaneas lesions and clinica-
lly improves with the age. Description of the clinical case: male
patient currently 6-year-old, was taken to the pediatrics office by
his grandmothers at the age of 6 months upon questioning said
that his origin was rural, family history single mother with moderate
mental retardation in poor socioeconomic situation and housing in
precarious conditions. Physical examination revealed dry skin, with
scaly lesion that began on the extremities and became generalized
in a few weeks, sparse hair, hair fall, cheeks and nails with cracks,
chapped lips. Was consulted in due course with the specialist in
dermatology who performed the clinical diagnosis of ichthyosis vul-
gar. The treatment was aimed at maintaining the integrity of the
skin through humectation and lubrication with emollient, tempera-
ture control and prevention of secondary infection that could affect
these patients. Conclusion: multidisciplinary management is im-
portant for patients diagnosed with ichthyosis vulgaris because this
way adequate follow-up is offered, treatment is ensured and risk
factors that affect them are removed or prevented, thus guaran-
teeing a better quality of life.
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