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RESUMEN: Se presenta el caso de una paciente de 28 afios de edad, portadora de Ictiosis X
recesiva, con antecedentes en embarazos anteriores de dos muertes fetales de sexo masculino, quien
lleva a término un cuarto embarazo sin complicaciones y se obtiene un recién nacido femenino no
afecto de la enfermedad.

Palabras clave: Ictiosis ligada al X. Embarazo a término.

SUMMARY: It is presented a case in relation to a 28 years old female patient, carrier of a recesive
X- linked-Ichtyosis with two death male fetus in prior miscarriages, who gave birth a healthy female
newborn through her fourth pregnancy without any complications.

Key word: X-linked-Ichthyosis.

INTRODUCCION

Laictiosis ligada al X es una genodermatosis con éﬁte, en el cual tenemos un recién nacido no afecto,
manifestaciones que se presentan desde la infancia.hijo de una madre portadora de la enfermedad.
Se caracteriza por grandes escamas de color L& ba!a incidencia de esta rara enfermedad y la
amarillenta grisacea, localizadas en toda la piel sin €Scasa literatura en nuestro pais, nos motivan a la
respetar pliegues, mas intenso en pecho y abdomenPublicacion de este caso.
que en espalda.

En la histologia, hay aumento en todas las capas €aso clinico N
epidérmicas. Solo afecta al sexo masculino. La  Pacientede 28 afios de edad, naturaly procedente

enfermedad se trasmite por mujeres portadoras de Caracas, quien acude a |? admision de nuestra
aparentemente sanas. Suincidencia se calcula eninstitucion con embarazo a término, por presentar
1 ¢/ 600 hombregl). contracciones uterinas. Dentro de sus antecedentes
Los primeros casos publicados de la enfermedad familiargs refiere primo y esposo dg nacionalidad
los hace Csorz2) en 1928, quien describe dos colombiana, afectados de Ictiosis X. En I_os.
hembras afectadas presumiblemente homocigotas,a”tec?demes personales es portadora de Ictiosis
y Orel (3) en 1929 encontré en la literatura 10 T€cesiva, con antecedentes de IV gestas, Ill paras
familias con ictiosis en su forma ligada al X. dentro de los cuales tiene Il mortinatos de sexo
Schlammadinger y col4) en 1987 reestudiaron la masculino y un hijo vivo sano de un afio de edad. Se

familia reportada por Csorz no encontrando Ingresalapacientey se atiende parto eutdcico simple

afectadas de esta familia. Ambos egresan en buenas condiciones al segundo

En Venezuela, Alvarez y co(5) describen en dia de puerperio.
1965 un “feto colodidon” que fallece por sepsis neo- )
natal al quinto dia de vida. Moler®@) en 1974 DISCUSION
reporta otro caso de “feto colodion” que fallece al
séptimo dia por edema pulmonar y, Gonzéalez y col.
(7) en 1992 publican un caso de “feto arlequin”,
como casos de la literatura nacional, anteriores a

La placenta humana esrica en esteroide sulfatasa
y arilsulfatasa. EIl gen de la enzima esteroide
sulfatasa se encuentra en la region distal del brazo
corto del cromosoma X y se observan defectos
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moleculares en este gen en los pacientes con Ictiosis
ligada al X(8).

Shapiro y col. en 19789), describieron
deficiencia de la enzima 3 beta esteroide sulfatasay 1
arilsulfatasa a nivel de la placenta, asociada al

cromosoma X, expresandose en la vida posnatal 2.

como Ictiosis ligada al X.
Esta deficiencia se manifiesta por bajos niveles

de estriol en orina y plasma, embarazo prolongado, 3

refractariedad a oxitécicos y frecuencia aumentada
de muerte in Utero. Los neonatos, sin embargo, son
clinicamente normales al nacer. Hemeistery col. en
1979 (10) observaron déficit parcial de esteroide

sulfatasa placentaria detectado por bajos niveles de 5,

estriol urinario y falla de induccién del parto.
Davidy col.(11)estudiaron mujeres embarazadas

con niveles de estriol no conjugado extremadamente 6.

bajos (<0,15 MOM), donde observaron 19 muertes
fetales, un anencéfalo y cuatro nifios aparentemente
sanos (1 hembray 3 varones) productos de embarazos
sin complicaciones. EIl examen fisico de los tres

varones a 4-6 semanas de vida, revelo Ictiosis leve g

compatible con la forma ligada al X. El examen de
la hembra no revelé anormalidades. La prevalencia

de la enfermedad en este estudio fue de 1:1 300 9.

varones. Asimismo Keren y co(12) reportan un
caso de Ictiosis congénita en una paciente con niveles
de estriol sérico bajo, en el examen prenatal de triple
test. Santolaya y col(13) hacen el diagnéstico
prenatal de Ictiosis X en una paciente con niveles

bajos de estriol sérico, usando fluorescencia de 41

hibridizacion in situ, en sangre periférica maternay
liquido amnidtico. Bick y col(14)reportan un caso

de diagndstico prenatal de un feto masculino con
condrodisplasia punctata recesiva ligada al X,

deficiencia de esteroide sulfatasa, sindrome de 12-

Kallman ligado al X, y deleciéon del cromosoma en
Xp22.31.

En nuestro caso presentamos una paciente
portadora de Ictiosis ligada al X, con antecedentes

obstétricos de dos mortinatos de sexo masculino, 13.

antecedentes familiares positivos y, llamala atencién
el hecho de que el conyuge presente signos clasicos
de Ictiosis, el cual no ha sido estudiado para
determinar si es del tipo vulgar o recesivo, por lo
que se puede estar en presencia de una hembra
homocigota, como la descrita por Csorz y reestudiada
por Schlammadinger las cuales no tuvieron
complicaciones durante sus embarazos.
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