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“En una sociedad donde lo que domina es el mundo de la imagen, 
donde nuestra enfermedad a simple vista puede producir rechazo, es 

importante no ocultar lo que se padece...” 
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2. LISTA DE ABREVIATURAS  

‐ AEDV: Academia Española de Dermatología y Venereología  

‐ ALOXE3: gen que codifica la lipoxigenasa 3 

‐ ALOX12B: gen que codifica la araquidonato 12‐lipoxigenasa 

‐ ASIC: Asociación Española de Ictiosis 

‐ CAE: Conducto auditivo Externo 

‐ CDSN: gen que codifica la corneodesmosina 

‐ FLG: Filagrina 

‐ ICAR: Ictiosis Congénita Autosómica Recesiva  

‐ IE: Ictiosis epidermiolítica  

‐ ILX: Ictiosis Ligada a X 

‐ IP: Ictiosis Prematuridad 

‐ IQ: Ictiosis Queratinopática  

‐ IV: Ictiosis Vulgar  

‐ KRT‐1: Queratina 1 

‐ KRT‐2: Queratina 2 

‐ KRT‐10: Queratina 10  

‐ LEKTI: Inhibidor linfoepitelial relacionado con el tipo Kazal 

‐ PSS: peeling skin syndrome  

‐ SLC27‐A4: gen que codifica la proteína transportadora de ácidos grasos de 

cadena larga 4.  

‐ STS: Sulfatasa esteroidea 

‐ TGM1: Transglutaminasa 1 
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3. RESUMEN  

Las ictiosis son un grupo de enfermedades raras, muy heterogéneas, de difícil 

diagnóstico y manejo. El objetivo principal del trabajo es estudiar las ictiosis congénitas 

diagnosticadas en el HGUA Dr. Balmis, en los últimos 25 años. 

 Se ha efectuado un estudio observacional retrospectivo de pacientes con ictiosis 

confirmada clínica y/o genéticamente, entre 1998 y 2023, recogiendo sus variables 

epidemiológicas, clínicas, tipo de ictiosis, método de diagnóstico y tratamiento recibido 

El análisis estadístico se realizó mediante el programa SPSS.   

Se han recogido 24 casos de ictiosis, 10 (41.6%) con diagnóstico de ictiosis vulgar, 6 

(25%) Ictiosis ligada a X, 4 (16,7%) Ictiosis autosómicas recesivas, 1 ictiosis 

queratinopática (4,2%), 1 ictiosis prematuridad (4,2%), 1 caso de peeling skin syndrome  

(4,2%), y otro de Síndrome de Dorfman‐Chanarin (4,2%). En 8 casos (33,3%), se detectó 

sintomatología (prurito o dolor). Las escamas se localizaron predominantemente en 

tronco (79,2%) y brazos (83,3%. Se detectaron complicaciones importantes en 6 casos 

(25%) y 5 (20,8%), fueron hospitalizados.  

Para el diagnóstico además de la clínica se utilizó biopsia en 15 casos (62,5%), 

estudio genético en 10 (41,7%) y determinación enzimática en 2 (8,3%). Las 

mutaciones detectadas fueron la FLG en 3 casos de ictiosis vulgar, STS en 3 de ILX, y en 

las 4 ICAR, se detectó mutación de TGM‐1 en 3 casos y de ALOXE3 en uno. La mutación 

CDSN se detectó en el caso de Ictiosis peeling y la de SLC27‐A4 en el caso de IP.  La 

mayoría de casos fueron tratados tópicamente y en 2 se utilizaron retinoides orales.  

 

Palabras clave: Ictiosis congénitas, queratinización, cornificación .  
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 ABSTRACT:  

Ichthyoses are a group of rare, very heterogeneous diseases that are difficult to 

diagnose and manage. The main objective of this study is to examine congenital 

ichthyosis diagnosed in the HGUA Dr. Balmis over the last 25 years.  

A retrospective observational study of patients with clinically and/or genetically 

confirmed ichthyosis between 1998 and 2023 was carried out, collecting 

epidemiological and clinical variables, type of ichthyosis, method of diagnosis and 

treatment received. Statistical analysis was performed using SPSS software.   

Twenty‐four cases of ichthyosis were collected, 10 (41.6%) with a diagnosis of 

ichthyosis vulgaris, 6 (25%) X‐linked ichthyosis, 4 (16.7%) autosomal recessive 

ichthyosis, 1 keratinopathic ichthyosis (4.2%), 1 prematurity ichthyosis (4.2%), 1 case of 

peeling skin syndrome (4.2%), and 1 case of Dorfman‐Chanarin syndrome (4.2%). In 8 

cases (33.3%), symptomatology (pruritus or pain) was detected. The scales were 

predominantly located on the trunk (79.2%) and arms (83.3%). Major complications 

were detected in 6 cases (25%) and 5 (20.8%) were hospitalized. 

In addition to clinical diagnosis, biopsy was used in 15 cases (62.5%), genetic 

study in 10 (41.7%) and enzyme determination in 2 (8.3%). The mutations detected 

were FLG in 3 cases of ichthyosis vulgaris, STS in 3 cases of ILX, and in the 4 ICARs, 

TGM‐1 mutation was detected in 3 cases and ALOXE3 in one case. CDSN mutation was 

detected in the case of Ichthyosis peeling and SLC27‐A4 mutation in the case of IP.  

Most cases were treated topically, and oral retinoids were used in 2 cases. 

 

Key words: Congenital ichthyosis, keratinization, cornification.  
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4. INTRODUCCIÓN, HIPÓTESIS Y OBJETIVOS  

El término “ictiosis” proviene de la raíz griega ‘ichthys’, que significa pez, término 

utilizado por primera vez en 1808 por Robert William, para hacer referencia a las 

enfermedades que cursan con descamación de la piel, por su similitud con las escamas 

de los peces1.  

Las ictiosis hereditarias son un grupo heterogéneo de desórdenes de la 

cornificación que se caracterizan por presentar hiperqueratosis y/o descamación. 

Algunos se presentan de forma congénita y otros pueden aparecer de forma tardía2.  

La queratinización o cornificación es el proceso de diferenciación de los queratinocitos 

desde la capa basal al estrato córneo. La consecuencia final de este proceso es la 

aparición de los corneocitos que componen la capa córnea y que están formados por 

filamentos de queratina y la matriz proteica que los agrega. La función de la capa 

córnea es limitar el acceso de irritantes y alergenos exógenos y regular las pérdidas 

transepidérmicas de agua.  

 

Figura 1. Proceso de diferenciación epidérmica y proteínas que se sintetizan en los distintos estratos en 
condiciones normales3. 
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Las ictiosis son causadas por diversos trastornos en la diferenciación terminal de 

la epidermis. Estos incluyen defectos de las proteínas estructurales del citoesqueleto, 

es decir, queratina, proteínas no adhesivas y transmembrana como las conexinas, o 

proteínas de la “envoltura cornificada” como la filagrina o la loricrina. En todas las 

ictiosis congénitas, la función de barrera de permeabilidad se ve afectada.  

A lo largo de décadas, las ictiosis hereditarias han sido objeto de estudio, 

debido a su complejidad genética, variabilidad clínica, dificultad diagnóstica y 

consecuencias en la calidad de vida. Se han descrito más de 20 tipos de ictiosis, y en los 

últimos años también se ha establecido alguna correlación genotipo‐fenotipo4,5. 

En el año 2009 se elaboró una nueva clasificación de las ictiosis teniendo en 

cuenta los últimos conocimientos moleculares y fisiopatológicos de la enfermedad, que 

está basada en parámetros clínicos y genéticos, lo que ha permitido orientar mejor el 

diagnóstico, tratamiento y pronóstico de los pacientes1. 

ICTIOSIS NO SINDRÓMICAS ICTIOSIS SINDRÓMICAS 

ICTIOSIS COMUNES:  

- Ictiosis Vulgar  

- Ictiosis ligada a X (no sindrómica) 

 

ICAR:  

- Formas mayores: Ictiosis Arlequín, Ictiosis 

Lamelar  

- Formas menores  

 

ICTIOSIS QUERATINOPÁTICAS: 

- Formas mayores 

- Formas menores  

 

Otras formas:  

- Síndrome de la piel exfoliada  

- Otras formas 

ICTIOSIS LIGADAS A X SINDRÓMICAS: 

- ILX sindrómica 

- Ictiosis folicular‐ atriquia‐fotofobia 

(síndrome IFAP) 

- Síndrome de Conradi‐Hünermann‐Happle 

(Condrodisplasia puntacta) 

 

ICTIOSIS AUTOSÓMICAS SINDRÓMICAS: 

- Trastornos del pelo 

- Trastornos neurológicos 

- Curso de la enfermedad letal 

- Otros: Síndrome de Chanarin‐Dorfman, 

síndrome ictiosis prematuridad. 

Tabla 1. Clasificación actual de las ictiosis según Consenso 2009 (Tabla adaptada de Tabla1- ANEXO I).  
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Aún siendo una enfermedad predominantemente cutánea, también existen 

ictiosis con afectación en otros órganos, por lo que la clasificación actual las agrupa 

como ictiosis no sindrómicas e ictiosis sindrómicas.  

 Las no sindrómicas son aquellas en las que el defecto genético se manifiesta 

exclusivamente en la piel, mientras que en las sindrómicas, la enfermedad se presenta 

además en otros órganos1,2. 

Dentro de las formas no sindrómicas de ictiosis se distinguen cuatro grupos: las ictiosis 

comunes, las ictiosis congénitas autosómicas recesivas (ICAR), las ictiosis 

queratinopáticas (IQ) y otras formas menos frecuentes de ictiosis, como el Síndrome de 

la Piel Exfoliada2. 

 Entre las Ictiosis comunes, se encuentran la Ictiosis Vulgar (IV) y la Ictiosis ligada 

a X (ILX) que son las dos ictiosis más frecuentes. Se describe una frecuencia de 1:250 

en IV y 1:2.000‐6.000 recién nacidos para la ILX1. 

 La ictiosis vulgar es una enfermedad autosómica dominante,  causada por 

mutaciones de pérdida de función en el gen filagrina (FLG), lo que provoca una 

hiperplasia epidérmica con hiperqueratosis, y una capa granular ausente o reducida. Se 

manifiesta durante la infancia e incluye descamación fina y blanca generalizada, 

hiperlinearidad palmoplantar y queratosis pilar. Existe predisposición a manifestaciones 

atópicas,  en un 40% de los casos6. 

Figura 2. Características clínicas de la ictiosis. A: Hiperlinearidad palmar; B: Escama pequeña; C: Escama grande.  

A B
B

C
B
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 La ictiosis ligada al cromosoma X está causada por deleciones del gen STS, que 

provoca una deficiencia de sulfatasa esteroidea. Afecta a varones y el fenotipo se 

manifiesta al nacimiento o en la infancia. Se caracteriza por escamas grandes,  

marrones, generalizadas,  aunque  aparece especialmente en la zona del cuello, áreas 

retroauriculares, y áreas extensoras de tronco y extremidades2,5.  

 La presentación clínica y la gravedad de las ICAR varían desde la ictiosis arlequín 

(IH) hasta la ictiosis lamelar (LI), la eritrodermia ictiosiforme congénita (EIC) y la ictiosis 

pleomórfica (IP). La mayoría de los bebes nacen con una membrana de colodión. 

Actualmente, se conocen doce genes causantes de las ICAR, y las mutaciones en 

ALOXE3, ALOX12B y TGM‐1 son las más comunes2,5. 

 

La ictiosis queratinopática está causada por mutaciones en genes de la 

queratina (KRT1, KRT2 y KRT10), lo que provoca epidermólisis de los queratinocitos y 

alteración de la formación de membranas lipídicas extracelulares. Agrupa a la ictiosis 

epidermolítica (IE), que se presenta al nacimiento con eritrodermia y grandes 

erosiones, la ictiosis epidermiolítica superficial, también presente al nacimiento, y otras 

formas menores.  

B A 

Figura 3. A: Bebe colodión; B: Ictiosis queratinopática al nacimiento.  
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 Dentro de las formas sindrómicas, están agrupadas otras ictiosis más raras 

como la queratodermia loricrina, la eritroqueratodermia variabilis, el síndrome de la 

piel exfoliada, la eritrodermia ictiosiforme reticular congénita y el síndrome KLICK.  

Por otro lado, entre las formas sindrómicas de ictiosis se distinguen las formas 

autosómicas recesivas, que engloban las ictiosis asociadas a trastornos del pelo, a 

alteraciones neurológicas, las formas ILX sindrómicas, la ictiosis folicular‐atriquia‐

fotofobia (síndrome IFAP) y el síndrome de Conradi‐Hünermann‐Happle 

(Condrodisplasia puntacta)2,5. 

 El diagnóstico inicial se basa en la historia clínica y los hallazgos físicos, e 

histológicos, sin embargo, la gran variedad en la expresión clínica hace el diagnóstico 

difícil incluso para los dermatólogos más experimentados, de manera que el 

diagnóstico molecular es fundamental para determinar el tipo de ictiosis 5. 

El estudio histopatológico requiere una cuidadosa correlación con la clínica y en 

algunos casos aporta información relevante para el diagnóstico. Por ejemplo, en la 

ictiosis vulgar es característico, la ausencia o disminución del estrato granuloso, o en la 

ictiosis epidermolítica, la presencia de ampollas microscópicas y fisuras acantolíticas.  

La microscopía electrónica es otra herramienta muy útil 7. 

 Los métodos de genética molecular tienen un papel insustituible en el 

diagnóstico de la ictiosis. Actualmente se han identificado más de 50 mutaciones 

genéticas asociadas, lo que permite realizar un diagnóstico preciso, expresar el 

pronóstico de la enfermedad y dar un adecuado consejo genético a las familias 

afectadas7.  

 En cuanto al tratamiento, este se centra en aliviar los síntomas y mejorar la 

función de la barrera cutánea. Es fundamentalmente tópico, puede incluir el uso de 
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emolientes y humectantes para mantener la piel hidratada,  también se usan cremas 

con ácido salicílico o urea para reducir la descamación, y alfa‐hidroxiácidos. En casos 

más graves, se utilizan retinoides sistémicos 7,8 

Por último, la existencia de asociaciones y redes de apoyo en las enfermedades 

raras y poco frecuentes como la ASIC (Asociación Española de Ictiosis), tiene un papel 

relevante , apoyando a los pacientes con ictiosis y sus familias, creando campañas para 

su integración social e inclusión educativa3.  

La Academia Española de Dermatología y Venereología (AEDV), también ha creado 

unas guías para pacientes, elaboradas por expertos, para que los pacientes conozcan 

más su enfermedad y puedan entenderla9.  

 

 

4.1.  HIPOTESIS  

Las ictiosis congénitas son un grupo heterogéneo de trastornos de la queratinización 

con gran variabilidad en sus características fenotípicas, clínicopatológicas y genéticas, 

diferentes según la población estudiada. Su clasificación, actualmente basada en un 

consenso internacional, supone un desafío incluso para especialistas.  

Nuestra hipótesis parte de la base de que el estudio de las peculiaridades de la cohorte 

de pacientes diagnosticados de ictiosis congénitas en nuestro ámbito, permitirá 

profundizar en el conocimiento de estas enfermedades y en su diagnóstico ajustado a 

la clasificación vigente.  
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4.2.  OBJETIVOS  

OBJETIVO  GENERAL  

Estudiar las características de los pacientes diagnosticados de ictiosis congénitas 

en el Hospital General Universitario de Alicante Dr. Balmis.  

 

OBJETIVOS ESPECÍFICOS  

1. Estudiar las características epidemiológicas de los pacientes incluidos.  

2. Estudiar sus características clínicas y comorbilidades.  

3. Estudiar el método de diagnóstico utilizado: clínico, laboratorio, histológico y 

genético.  

4. Clasificar las ictiosis en función de la clasificación vigente.  

5. Describirlos tratamientos realizados.  

6. Correlacionar el fenotipo de ictiosis y su evolución con la mutación genética 

detectada.  
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5. MATERIAL Y MÉTODOS  

5.1.  DISEÑO, SUJETOS DE ESTUDIO Y ÁMBITO  

‐ Estudio observacional retrospectivo de pacientes con ictiosis confirmada clínica 

y/o genéticamente, atendidos entre 1998 y 2023 en el Servicio de Dermatología 

del HGU Dr. Balmis.  

 

5.2.  CRITERIOS DE INCLUSIÓN  

‐ Individuos con ictiosis diagnosticada clínica o genéticamente de Ictiosis 

congénita por dermatólogos experimentados de acuerdo con la clasificación 

actual de las ictiosis. 

 

5.3.  CRITERIOS DE EXCLUSIÓN  

- Casos sin confirmación clínica y/o genética.   

- Casos en los que los datos de la historia sean insuficientes, o a los que no se 

pueda acceder.  

- Casos de ictiosis adquirida.  

 

5.4.  VARIABLES  

- Variables epidemiológicas o de identificación: sexo (varón, mujer); edad del 

paciente (años), edad al diagnóstico, antecedentes familiares de ictiosis y de 

atopia, antecedentes obstétricos y antecedentes personales de atopia.  
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- Variables clínicas: tipo y distribución de las escamas, localización, 

sintomatología (picor, dolor), evolución y comorbilidades (oftalmológicas, 

neurológicas, ORL...).  

- Variables de diagnóstico: histológica, laboratorio, Estudio genético y tipo de 

mutaciones detectada.  

- Clasificación de la ictiosis: según la clasificación de la ictiosis según la 

clasificación internacional vigente (Tabla. Anexo I).  

- Variables de tratamiento: tópico, sistémico.  

 

5.5.  RECOGIDA DE DATOS  

Se efectuó una preselección de todos los pacientes diagnosticados de ictiosis 

incluidos en el archivo de imágenes del servicio de Dermatología (programa 

Sargonet), empleando como términos de búsqueda las palabras: “ictiosis”, 

“ictiosis congénita", “ictiosis vulgar", “ictiosis lamelar”, “ictiosis ligada a X” y 

“eritrodermia ictiosiforme congénita". Se verificaron los criterios de inclusión 

mediante el acceso a las historias clínicas con los programas Abucasis y Orion. Se 

recogieron todas las variables de acuerdo con los principios de la Declaración de 

Helsinki, anonimizando todos los datos. 

 

5.6.  ANÁLISIS ESTADÍSTICO  

Para el análisis estadístico se empleará el programa Statistical Package for Social 

Sciences (SPSS) para Windows, versión 27.0. Todas las variables han sido objeto de un 

análisis descriptivo. Mediante un análisis de normalidad (test de Kolmogorov‐Smirnov) 
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se determinó la distribución normal de las variables continuas. Las variables con 

distribución normal se han definido por su media y desviación estándar y las 

cualitativas se han definido por su frecuencia y porcentaje. Para comparar las variables 

cuantitativas se ha utilizado el test de la T de Student o el test de U de Mann Whitney. 

Y para las variables cualitativas, el test Chi cuadrado.  

 

5.7.  LIMITACIONES DEL ESTUDIO  

Al tratarse de un estudio retrospectivo la recogida de datos depende de la 

información disponible en las bases de datos consultadas, que pueden estar 

incompletas o inaccesibles.  
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6. RESULTADOS  

6.1.  RESULTADOS GLOBALES  

En el estudio efectuado se han detectado 24 casos de ictiosis a lo largo de 25 

años, 15 (62,5%) del sexo masculino. La edad al diagnóstico osciló entre 0 meses y la 

edad adulta, siendo la edad media al diagnóstico de 145 meses±233 meses. La 

mediana, en los percentiles 50 y 75 que fue de 24 y 159, respectivamente, lo que 

significa que más de la mitad de casos se diagnosticaron antes de los 24 meses, y más 

del 75% antes de los 159 meses, es decir antes de los 14 años, indicando que se trata 

de una entidad eminentemente de diagnóstico pediátrico.  

En nuestra serie, 7 de los casos presentaron antecedentes familiares (29,2%) y 5 

(20,8%) antecedentes personales de atopia. Se detectaron antecedentes obstétricos en 

4 de ellos (16,7%).  

Tabla 2. Características epidemiológicas del estudio. 

CARACTERÍSTICAS 

EPIDEMIOLÓGICAS 
N (%) 

Sexo masculino 15 (62,5%) 

Edad media al diagnóstico en 

meses 
145 meses ± 233 meses 

Edad al diagnóstico <12 

meses 
12 (50%) 

Antecedentes familiares 

ictiosis 
7 (29,2%) 

Antecedentes personales 

Atopia  
5 (20,8%) 

Antecedentes obstétricos  4 (16,7%) 
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De los 24 casos detectados 4 (16,7%) nacieron como bebe colodión.  

Los tipos de ictiosis diagnosticadas fueron 10 casos IV (41.6%), 6 casos ILX (25%), 4 

casos ICAR (16,7%), 1 caso IK (4,2%), 1 caso IP (4,2%), 1 caso PSS (4,2%), y 1 caso 

Síndrome de Dorfman‐Chanarin (4,2%).  

 

 

  

En cuanto a las manifestaciones clínicas, el tipo de escama detectada a la 

exploración fue grande en 11 casos (45,8%) y pequeña en 14 casos (58,3%) y en 3 casos 

(12,5%) se detectaron también fisuras.  

 De los 24 casos se detectó sintomatología en 8 casos (33,3%), prurito en 4 de 

ellos (16,7%) y dolor en uno (4,2%).  

Peeling-skin

Dorfman-Chanarin

ictiosis prematuridad

IQU

ICAR

ILX

IV

TIPOICT

Gráfica 1. Tipos de ictiosis 

TIPO DE ICTIOSIS 

IV 
ILX 
ICAR 
IK 
IP 
Dorfmann‐Chanarin 
PSS 
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En cuanto a la localización de las escamas, 19 casos (79,2%) con lesiones en 

tronco, 5 (20,8%) en el cuero cabelludo, 10 (41,7%) en pliegues de cara y cuello, 19 

(79,2%) en brazos, 20 (83,3%) en piernas, 5 (20,8%) en genitales, 11 (45,8%) en manos, 

6 (25%) en pies, 4 (16,7%) en bañador, 9 (37,5%) con lesiones palmoplantares y uno 

(4,2%) en uñas. 

 Las comorbilidades detectadas fueron: 5 casos con afectación del conducto 

auditivo externo (CAE) (20,8%), alteraciones de la vista en 2 casos (8,3%) y alteraciones 

urológicas también en 2 casos (8,3%).   

 Se detectaron complicaciones importantes en 6 casos (25%). Además, fueron 

hospitalizados 5 casos (20,8%), 3 casos (12,5%) por bebe colodión y los otros 2 (8,3%) 

por neumonía.  

Tabla 3. Características clínicas de los diferentes tipos de ictiosis 

CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS IV ILX ICAR IK PSS SINDRÓMICAS 

Bebe colodión 0 0 3 0 0 1 

Tipo de 

Escama 

Escama grande  5 1 3 1 1 0 

Escama pequeña  5 5 2 0 0 2 

Fisuras  1 0 1 1 0 0 

Sintomatología 
Prurito 3 0 2 0 0 1 

Dolor 0 0 1 1 0 0 

Comorbilidades 

ORL 0 1 4 0 0 0 

Oftalmológicas 0 1 1 0 0 0 

Urológicas 0 2 0 0 0 0 

Complicaciones 0 0 3 0 1 2 

Hospitalización 
Neumonía 0 0 0 1 0 1 

Bebe colodión  0 0 3 0 0 0 
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Para el diagnóstico además de la clínica se utilizó la biopsia en 15 casos (62,5%), 

el estudio genético en 10 (41,7%) y determinación enzimática en 2 (8,3%). Las 

mutaciones detectadas fueron la FLG en 3 de los 10 casos de ictiosis vulgar, la mutación 

STS en 3 de los 6 casos de ILX, y en las 4 ICAR, se detectó mutación de TGM‐1 en 3 

casos y en uno, la mutación de ALOXE3. La mutación CDSN se detectó en el caso de 

Ictiosis peeling y la mutación de SLC27‐A4 en el caso de IP.  

 

 

 

 

Gráfica 2. Localización de las lesiones.  
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Tabla 4. Métodos diagnósticos usados en cada tipo de ictiosis 

MÉTODO DIAGNÓSTICO CLÍNICO AP GENÉTICO LABORATORIO 

N
O

 S
IN

D
R

Ó
M

IC
A

S 

ICTIOSIS VULGAR 
1 7 2 0 

ICTIOSIS LIGADA A X 
0 1 3 2 

ICAR 
0 3 4 0 

ICTIOSIS QUERATINOPÁTICA 
0 1 0 0 

PEELING SKIN SYNDROME 
0 1 1 0 

SI
N

D
R

Ó
M

IC
A

S 

ICTIOSIS PREMATURIDAD 
0 1 1 0 

SÍNDROME DE DORFMANN CHANARIN 
0 1 0 0 
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Los tratamientos efectuados fueron a nivel tópico, hidratantes, queratolíticos, 

emolientes (alfa‐hidroxiácidos), corticoides y tratamientos sistémicos, tratamiento con 

retinoides. 

 El 100% de los casos (24 casos) fueron tratados con tratamiento tópico, 8 casos 

(33,3%) con queratolíticos, 3 casos (12,5%) con alfa‐hidroxiácidos, 3 casos (12,5%) con 

corticoides, 4 casos (16,7%) con tratamiento sistémico, 2 de ellos (8,3%) recibieron 

retinoides orales, un caso (4,2%) fue tratado con Dupilumab y otro caso (4,2%) con 

ácidos grasos.  

 

6.2.  RESULTADOS SEGÚN LOS DIFERENTES TIPOS DE ICTIOSIS  

ICTIOSIS VULGAR (IV)  

Es la ictiosis más frecuente con 10 casos (41,6%), de los que 7 fueron 

diagnosticados con más de 13 meses. En 2 de ellos (8,3%), se han detectado 

antecedentes familiares y en 5 casos, antecedentes personales de atopia, lo que ha 

resultado significativo con respecto al resto de ictiosis (p 0,006). En ningún caso se 

detectaron antecedentes obstétricos.  

Figura 4. Imagen clínica e histológica de una Ictiosis Vulgar.  
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En cuanto a las características clínicas, el tipo de escama fue grande en 5 casos, 

y pequeña en los otros 5. Solo se detectaron fisuras en un caso. 3 pacientes 

presentaron prurito y ninguno dolor u otros síntomas. 

En cuanto a la localización de las lesiones, fueron los siguientes: tronco en 7 

casos, brazos y piernas en 8 , manos 5 palmoplantar en 4, cara y cuello en 3 casos,  pies 

en 1 caso, y ninguno presentó lesiones en genitales, cuero cabelludo, pliegues, o uñas. 

De estos resultados ha sido significativo no obtener en ningún caso lesiones en 

genitales (p 0,047) ni en cuero cabelludo (p 0,004), en relación al resto de ictiosis.   

Ningún paciente nació como bebe colodión.  

 El método diagnóstico más utilizado en la IV fue la biopsia, realizada en 7 casos, 

en la que el hallazgo característico fue una disminución de la capa granulosa. En 2 de 

los casos se realizó estudio genético, que confirmó la mutación de FLG en ambos. Y el 

caso restante fue diagnosticado exclusivamente en base a la clínica, antecedentes 

personales y familiares.  

 Entre las comorbilidades estudiadas, no fueron relevantes. Tampoco se 

registraron complicaciones importantes (p 0,022) ni de hospitalizaciones (p 0,047), 

ambos resultados significativos con respecto al resto de ictiosis. 

En cuanto al tratamiento, los 10 casos se trataron con tratamiento tópico, 1 caso con 

queratolíticos, 1 con alfa‐hidroxiácidos, 1 con corticoides, 2 casos con tratamiento 

sistémico, 1 caso con retinoides orales y 1 caso con Dupilumab.  
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ICTIOSIS LIGADA A X (ILX)  

Es la 2ª Ictiosis más frecuente. Se han detectado en 6 casos (25%). Se 

detectaron 3 casos con antecedentes familiares y 2 con antecedentes obstétricos. 

Ninguno presentó antecedentes personales de atopia. 

El tipo de escama más frecuente fue la escama pequeña, en 5 casos, escama 

grande solo en 1 caso y ninguno con fisuras. Ninguno presento síntomas, ni dolor ni 

prurito.  

La lesiones en tronco se detectaron en 5 casos, en 1 caso con afectación en 

cuero cabelludo, 2 en pliegues de cara y cuello, 5 en brazos y piernas y 1 en manos. No 

hubo casos con lesiones en genitales, en bañador , en pies, palmoplantares, ni en uñas. 

Ningún paciente nació como bebe colodión.   

 

El diagnóstico se confirmó por estudio genético en 3 casos, en los que se 

detectó la mutación de STS.  En 2 casos por la determinación del déficit de la enzima 

sulfatasa esteroidea y solo un caso con estudio histológico.  

 En cuanto a las comorbilidades, se detectó 1 caso con afectación del CAE, 1 con 

alteraciones oftalmológicas y 2 con alteraciones urológicas. No se detectaron casos con 

complicaciones ni con hospitalizaciones.  

Figura 5. Imágenes clínicas características de una ILX.  
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 Los 6 casos de ILX fueron tratados con tratamiento tópico emoliente, en 1 caso 

con queratolíticos y en otro con alfa‐hidroxiácidos.  

 

ICTIOSIS CONGÉNITAS AUTOSÓMICAS RECESIVAS (ICAR)   

Son ictiosis bastante más raras. En nuestro estudio hemos encontrado 4 casos 

de ictiosis englobadas en el término ICAR. En 1 caso existían antecedentes familiares 

de ictiosis y en otro, antecedentes obstétricos.  

 Se detectaron 3 casos con escama grande, 2 casos con escama pequeña y 1 

caso con fisuras. De los 4 casos, 3 presentaron sintomatología, 2 con prurito y el otro 

caso dolor.   

La localización de las lesiones fue: tronco en 4 casos, brazos en 3, piernas en 4, 

pliegues cara y cuello en 3, manos en 3, palmoplantar en 3 y en uñas 1 caso. Además, 

se han obtenido los siguientes resultados significativos con respecto al resto de ictiosis:  

genitales 3 casos (p 0,018), cuero cabelludo 4 casos (p 0,007), pies 3 casos (p 0,035) y 

en bañador 3 casos (p 0,008).  

 

De los 4 casos encontrados de ICAR, en 3 nacieron como bebe colodión, lo cual 

ha sido significativo con respecto al resto de ictiosis (p 0,008).  

Figura 6. Características clínicas de ICAR. A: Ictiosis en bañador; B: bebe colodión; C: Pseudohainum 

A B C 
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 En las 4 ICAR el diagnóstico fue realizado mediante estudio genético, siendo 

significativo con respecto al método diagnóstico del resto de ictiosis (p 0,020). Se 

detectaron 3 casos con mutación del gen TGM1 y 1 con mutación de ALOX3. En 3 de los 

4 casos además del estudio genético también se realizó biopsia.  

Entre las comorbilidades estudiadas, todos los casos de ICAR (4 casos) 

presentaron alteraciones del CAE, diferencias significativas con respecto al resto de 

ictiosis (p 0,000)). También se detectó 1 caso con alteraciones visuales, y ningún caso 

con alteraciones urológicas. En 3 casos se requirió hospitalización, por bebe colodión,  

también significativo con respecto al resto de ictiosis (p 0,018).  

En cuanto al tratamiento, los 4 casos de ICAR fueron tratados con tratamiento tópico, 3 

con queratolíticos, y 2 con corticoides tópicos.  

 

ICTIOSIS QUERATINOPÁTICA (IK)  

Solo obtuvimos 1 caso de IK, en nuestro estudio, diagnosticado antes de los 12 

meses. Este caso no presentaba ni antecedentes personales de atopia, ni antecedentes 

familiares de ictiosis ni 

antecedentes obstétricos.  

En cuanto a las manifestaciones 

clínicas, este caso presentó 

fisuras y escamas grandes, con 

lesiones en tronco, genitales, 

cuero cabelludo, pliegues de cara 

y cuello, en brazos y piernas, en 

Figura 7. Imágenes clínicas e histológicas de Ictiosis queratinopática.  
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manos, pies y palmoplantar. No presentó afectación en bañador ni en uñas. La 

sintomatología presentada fue dolor. No fue bebe colodión.  

 

El diagnóstico se realizó mediante biopsia. El hallazgo característico es una 

hiperqueratosis epidermiolítica en la epidermis. No se efectuó estudio genético.  

No tuvo comorbilidades, y fue hospitalizada por una neumonía.  

 En cuanto al tratamiento, recibió tratamiento tópico, queratolítico, y sistémico 

con retinoides orales.  

 

PEELING SKIN SYNDROME (PSS)  

Solo se detectó 1 caso en nuestro estudio, diagnosticado después de los 12 

meses. No presentaba antecedentes personales de atopia, ni antecedentes familiares 

de ictiosis ni antecedentes obstétricos.  

 

 

En cuanto a las características clínicas, el tipo de escama era grande sin fisuras y 

con localización exclusiva palmoplantar.  

 El diagnóstico de este caso se realizó mediante biopsia y estudio genético, en el 

que se detectó una mutación en el gen CDSN.  

Figura 8. Síndrome de descamación acral.  
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No tuvo comorbilidades, y las complicaciones detectadas fueron una dermatitis 

atópica y una cardiopatía, sin requerir hospitalización. 

El tratamiento pautado fue tópico, con queratolíticos, alfa‐hidroxiácidos y 

ácidos grasos.  

 

ICTIOSIS PREMATURIDAD  

Solo hubo 1 caso de IP diagnosticada clínicamente de ictiosis congénita, antes 

de los 12 meses. Esta paciente nacida prematura como bebe colodión, no presentó 

antecedentes personales de atopia, pero si tenía antecedentes obstétricos y 

antecedentes familiares de ictiosis.  

 

En cuanto a las manifestaciones clínicas, este caso presentó tipo de escama 

pequeña y con lesiones en las siguientes localizaciones: tronco, genitales, cuero 

cabelludo, en brazos y piernas. No se vio afectación en bañador ni en uñas, ni en 

pliegues de cara y cuello, en manos, pies y palmoplantar. La sintomatología que 

presentó fue prurito.  

 El diagnóstico inicial de este caso se realizó en base al estudio clínico y la 

biopsia, pero la confirmación se realizó con estudio genético cuando la paciente ya era 

adulta, en el que se detectó la mutación: SLC27‐A4.  

Figura 9. Imágenes clínicas de paciente con Ictiosis prematuridad.  
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 No tuvo comorbilidades, ni afectación del CAE, ni alteraciones en la vista ni 

urológicas. Si que se detectaron complicaciones en este caso, una neumonía neonatal, 

que junto a ser un bebé colodión fue motivo de su hospitalización.  

Fue tratada únicamente con queratolíticos tópicos.  

 

SÍNDROME DE DORFMANN CHANARIN  

Solo se detectó 1 caso en nuestro estudio, diagnosticado después de los 12 

meses. No presentaba antecedentes personales ni familiares de ictiosis ni obstétricos.  

El tipo de escama que presentaba era pequeña sin fisuras, localizadas en cuero 

cabelludo, pliegues de cara y cuello, tronco y en brazos y piernas. No presentó ninguna 

sintomatología.  

 El diagnóstico se confirmó por examen histológico de la piel, en el que se puede 

ver característicamente el depósito de lípidos neutros, presentes también en la 

muestra de sangre periférica. No se realizó ni estudio genético ni examen de 

laboratorio. 

 Presentó como 

complicación una 

hepatopatía, que no requirió 

hospitalización. Recibió 

tratamiento con alfa‐

hidroxiácidos y queratolíticos 

tópicos y ácidos grasos orales.   

Figura 10. Imágenes clínicas (C y D), histológica (A) y de sangre periférica (B) de la 
paciente con síndrome de Dorfman-Chanarin 

A 

B 

C 

D 
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7. DISCUSIÓN  

En nuestro estudio se han detectado 24 casos de ictiosis en los últimos 25 años, lo 

que supone un caso por año. Teniendo en cuenta que el área estudiada abarca una 

población cercana a 300.000 habitantes, podemos decir que la prevalencia de este 

grupo de enfermedades es de aproximadamente 0,83 por 100.000 habitantes, aun 

asumiendo que pueda haber casos sin diagnosticar. Por tanto, se puede considerar una 

enfermedad muy rara (definida por 5 casos /10.000 personas, en la Unión europea)13. 

 No hay muchos estudios sobre las ictiosis en general en un área concreta, por lo 

que no tenemos datos sobre su prevalencia general, a excepción de las ICAR , cuya 

prevalencia ha sido estudiada en Inglaterra, Israel, India, países Árabes, o países 

Escandinavos, en Europa14,15 y también existe un estudio de las ICAR en España16. 

Según este trabajo, la prevalencia de las ICAR se estima en 7.2 individuos por millón de 

habitantes, unas 294 personas afectadas en España16. 

Solamente hemos encontrado un estudio similar al nuestro, en el que se estudia 

retrospectivamente una cohorte de ictiosis en un centro de Austria10, aunque 

posteriormente también se centran en las ICAR.  

En nuestro estudio hemos encontrado que la ictiosis con mayor prevalencia es 

la IV (41,6%), al igual que se describe en la literatura, siendo la ictiosis más frecuente 

en la población seguida por la ictiosis ligada a X, que en nuestro estudio también es la 

segunda más frecuente (25%)7.En cuanto a las ICAR, en nuestra serie hemos registrado 

4 casos (16,7%), que se corresponde con la prevalencia estimada en España11 , siendo 

más infrecuentes las ictiosis queratinopáticas y el síndrome de la piel exfoliada, de la 
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que solo hemos registrado un caso de cada una y las ictiosis sindrómicas, con solo dos 

casos  en nuestra área: ictiosis prematuridad y síndrome de Dorfmann‐Chanarin.  

Sobre las características clínicas, en cuanto a las escamas, no ha habido 

diferencias relevantes entre los diferentes tipos de ictiosis, ni en la frecuencia o tipo de 

escama, a diferencia de algunos datos de la literatura que atribuye un predominio de 

escama pequeña a la IV y de grande a las ICAR e ILX.  

La localización de las lesiones ha sido muy variada, siendo las más frecuentes 

las extremidades y tronco, sin diferencias importantes entre los diferentes tipos de 

ictiosis. Otras localizaciones menos frecuentes en nuestra muestra han sido las manos, 

pliegues de cara y cuello,  palmas y plantas.  

En la literatura se describe que las lesiones en la ILX suelen respetar cara, 

pliegues, palmas y plantas, lo que coincide con los resultados de nuestro estudio, 

aunque sí que puede afectar la parte lateral y posterior del cuello (“cuello sucio”)7.  

Por otro lado, hemos encontrado que algunas localizaciones como genitales, pies, 

cuero cabelludo y en bañador,  han sido más prevalentes en las ICAR coincidiendo con 

la literatura. El único caso registrado con lesiones en uñas también ha sido una ICAR.  

Y por último, destacar que el paciente con síndrome de la piel exfoliada solo 

presentaba exclusivamente lesiones palmoplantares.  

En cuanto a la sintomatología, tampoco se han recogido datos relevantes ni 

diferencias significativas entre los tipos de ictiosis.  

Por otro lado, tal y como se describe en la literatura, la mayoría de los casos de 

ICAR nacen con membrana colodión10, 17. En nuestro estudio 3 de los 4 casos que 

encontramos con ICAR nacieron como bebe colodión, dato que ha supuesto 
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diferencias significativas en cuanto al resto de ictiosis. El cuarto caso nacido bebe 

colodión ha sido el caso de Ictiosis prematuridad.  

En cuanto a los antecedentes, recalcar la relación de la IV con antecedentes 

personales de atopia, que ha supuesto una diferencia significativa con respecto al resto 

de tipos de ictiosis en nuestro estudio. Esta correlación también está descrita en la 

literatura, ya que la IV y algunos tipos de dermatitis atópica comparten la mutación en 

la filagrina que altera la barrera cutánea 7.  

Actualmente el Gold estándar para diagnosticar las ictiosis es el estudio 

genético, pero su generalización no ha tenido lugar hasta hace unos años. Previamente 

para diagnosticar genéticamente una sospecha de ictiosis, sobre todo las más graves 

como las ICAR, había que recurrir a centros en que efectuaran el estudio molecular por 

algún proyecto de investigación pero no como práctica habitual.  

Los casos de Ictiosis vulgar con características clínicas leves y antecedentes 

familiares o personales muy claros, no suelen estudiarse genéticamente en la práctica 

clínica habitual, y se hace un diagnóstico exclusivamente clínico, apoyado mediante 

estudio histológico, que es muy característico en este tipo de ictiosis.  

En las ILX, anteriormente se estudiaban mediante la determinación de las sulfatasa 

esteroideas, pero recientemente la técnica de elección es el estudio de la mutación 

STSS.  

Las ICAR se diagnostican principalmente mediante estudio genético, mucho más 

accesible en los últimos años, en los que ya se han descrito más de 10 tipos de 

mutaciones. La más frecuente en nuestra muestra es la mutación TGM‐1, como se 

describe en la literatura, aunque también hemos encontrado un caso con mutación de 

ALOXE3.11,18,19.  
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En cuanto a la ictiosis queratinopática, nuestra paciente se diagnosticó por 

estudio histológico y más tarde cuando hubo disponibilidad para estudiar a la paciente 

genéticamente no fue posible por su traslado a otro país. 

La paciente con Peeling skin síndrome, variedad acral se sospechó por la clínica 

y la AP, confirmándose posteriormente la mutación en CDSN. No hemos encontrado 

información en la literatura revisada sobre si dicha mutación tiene algún papel en su 

cuadro cardiológico.  

En el caso de IP, inicialmente se estudiaron diversos genes con la sospecha de 

una ICAR, sin embargo al ser todos negativos se efectuó un estudio del exoma 

completo que demostró la mutación correspondiente SLC27‐A4, pudiendo identificar la 

enfermedad, efectuando una correlación genotipo‐fenotipo y las complicaciones 

neonatales que había presentado. Actualmente, la paciente está siendo valorada por si 

requiere un estudio preimplantacional por deseo de gestación.   

Las principales complicaciones importantes fueron los 4 casos nacidos bebe 

colodión y por otro lado, el caso de síndrome de la piel exfoliada que presentó 

cardiopatía, epilepsia, disfonía y asma2 y la paciente con síndrome de Dorfmann‐

Chanarin presentó una hepatopatía, la cual esta descrita como complicación asociada 

al síndrome7.  

En cuanto al motivo de hospitalización, se ha encontrado una clara relación con 

los casos de ICAR nacidos con membrana de colodión. En el caso de ictiosis 

queratinopática y de la ictiosis prematuridad la hospitalización fue por neumonía al 

nacimiento.  

En las ictiosis comunes (IV y ILX no sindrómica) no se han encontrado 

enfermedades asociadas. Sin embargo, en las ICAR se han registrado alteraciones ORL 
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siendo clara la relación entre este tipo de ictiosis y dicha comorbilidad19,20. Uno de los 

casos, registrado como Ictiosis Lamelar presentó como alteraciones asociadas 

ectropión, alteraciones ORL y sindactilia22.  

De los 4 casos de ILX encontradas en nuestra muestra, consideramos que 3 se 

clasificarían como ILX sindrómicas, ya que uno de ellos presentó asociadas alteraciones 

oftalmológicas (nistagmus) y urológicas (torsión testicular), otro caso varicocele, y el 

último presenta alteraciones ORL.  

Sobre el tratamiento, las ictiosis comunes se controlan tópicamente, pero las 

ICAR y las IK pueden requerir tratamiento con retinoides orales. En nuestra serie solo 2 

pacientes recibieron retinoides orales. Otros pacientes han requerido tratamientos con 

corticoides, queratolíticos,  alfa‐hidroxiácidos o ácidos grasos. Uno de nuestros casos 

con IV, dermatitis atópica, asma, rinitis y síntomas relacionados, fue tratado con éxito 

con Dupilumab, un inhibidor de la IL‐4 utilizado en la dermatitis atópica y actualmente 

probado en ensayos clínicos como tratamiento para la ictiosis 8,23. 

El tratamiento es muy dependiente de las características clínicas de cada paciente y 

del control que lleve de su enfermedad, por lo que debe ser individualizado.  
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8. CONCLUSIONES 

1. La ictiosis es una enfermedad rara (< 5 casos/10.000 personas) cuyo diagnóstico 

es de predominio pediátrico, aunque algunos casos se diagnostican más 

tardíamente.  

2. Las manifestaciones clínicas de la ictiosis son principalmente escamas de 

tamaño y localización variable con fisuras asociadas normalmente a picor y/o 

dolor  

3. Los antecedentes familiares juegan un papel importante en determinados tipos 

de ictiosis como la ILX , y la IV y los antecedentes personales de atopia están 

muy ligados a la IV.  

4. La mayoría de ictiosis de nuestra serie se sospecharon y diagnosticaron por las 

características clínicas, con apoyo del estudio histológico, determinaciones de 

laboratorio y estudio genético. 

5. El estudio genético ha permitido la correcta clasificación de algunas de las 

ictiosis más raras como las ICAR, o la IP.  

6. Las ictiosis con más complicaciones y/o hospitalizaciones son las ICAR.  

7. Las comorbilidades con afectación en otros órganos se asocian principalmente 

con las ictiosis sindrómicas.  

8. La mayoría de ictiosis leves se controlaron con tratamiento tópico y para 

algunas, más graves se utilizaron retinoides sistémicos, así como nuevas líneas 

de tratamientos con fármacos biológicos.  
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10. ANEXO: TABLAS E IMÁGENES 
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DIAGNOSTICADAS EN EL HOSPITAL GENERAL UNIVERSITARIO DE 
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Información adicional:

- En caso de que la presente actividad se desarrolle total o parcialmente en otras instituciones es responsabilidad del investigador principal
solicitar cuantas autorizaciones sean pertinentes, de manera que se garantice, al menos, que los responsables de las mismas están
informados.

- Le recordamos que durante la realización de este trabajo debe cumplir con las exigencias en materia de prevención de riesgos laborales.
En concreto: las recogidas en el plan de prevención de la UMH y en las planificaciones preventivas de las unidades en las que se integra la
investigación. Igualmente, debe promover la realización de reconocimientos médicos periódicos entre su personal; cumplir con los
procedimientos sobre coordinación de actividades empresariales en el caso de que trabaje en el centro de trabajo de otra empresa o que
personal de otra empresa se desplace a las instalaciones de la UMH; y atender a las obligaciones formativas del personal en materia de
prevención de riesgos laborales. Le indicamos que tiene a su disposición al Servicio de Prevención de la UMH para asesorarle en esta
materia.
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