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La ictiosis arlequín es la forma más grave y agresiva de las ictiosis congénitas.  Es una rara entidad hereditaria, de patrón 
autosómico recesivo y su pronóstico es fatal en la mayoría de los casos; los neonatos por lo general mueren en los primeros días de 
vida por infección o deshidratación entre otras complicaciones. El diagnóstico prenatal sigue siendo difícil y el manejo adecuado 
podría aumentar la supervivencia. Presentamos a neonata con ictiosis arlequín nacida de madre con antecedente de feto arlequín.
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Ictiosis arlequín, una 
genodermatosis devastadora
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Harlequin ichthyosis is the most severe and aggressive presentation of congenital ichthyosis. It is an extremely rare autosomal 
recessive genetic disorder with a fatal outcome in most cases; harlequin infants usually die in the first few days of life secondary 
to infection and dehydration among other complications. Prenatal diagnosis remains difficult and adequate care may enhance 
survival. We report a female harlequin infant born to a mother with a history of harlequin fetus.
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Figura 1. Estrato córneo engrosado, placas duras e inflexibles con fisuras rojas en estas que se extienden hasta la dermis.

Figura 2. Ectropión, eclabium, hipoplasia de puente nasal y de los pabellones auriculares y deformidad en manos y pies con hipoplasia de uñas.

El feto arlequín es la forma más grave y agresiva de las 
ictiosis congénitas. El primer caso fue descrito por el reverendo 
Oliver Hart en 1750.1 Aproximadamente 200 casos de ictiosis 
arlequín han sido publicados. Según la literatura científica 
para el 2007, se habían reportado 101 casos en todo el mundo 
en la literatura médica. La incidencia está calculada en 1 por 
300.000 nacimientos.2 

Se trata de una entidad de herencia autosómica recesiva, 
causada por la mutación del gen ABCA12 (adenosine 
triphosphatebinding cassette A12), que resulta en el transporte 
defectuoso de lípidos, alteración que impacta de manera 
significativa el desarrollo normal de la piel.3 

Los bebés suelen nacer prematuros y están “encerrados” en 
un estrato córneo engrosado que a menudo se describe como 
armadura. Después del nacimiento se producen fisuras rojas en 
estas placas duras e inflexibles que se extienden hasta la dermis 
resultando en una piel parecida a un comodín. Los lactantes 

D I S C U S I Ó N

Neonata de 32 semanas de gestación y 1300 gramos de peso. 
El parto fue por cesárea debido a estado fetal insatisfactorio. La 
niña presentaba grandes placas queratósicas, duras, gruesas y 
de coloración amarillenta, separadas por fisuras profundas de 
fondo eritematoso que comprometían toda la superficie corporal 
(figura 1). También había ectropión, eclabium, hipoplasia de 
puente nasal y de los pabellones auriculares y deformidad en 
manos y pies con hipoplasia de uñas (figura 2). Se mantuvo 
a la paciente en unidad de cuidados intensivos neonatal con 
soporte de oxígeno por cámara cefálica con nutrición enteral, 
retinoides, antibioticoterapia y vaselina. Al tercer día de vida 
se produjo el fallecimiento precedido de un empeoramiento de 
su estado general con episodio de bradicardia y desaturación 
sin respuesta a las maniobras de reanimación. La madre había 
presentado 3 años atrás en su primer embrazo producto de 
gestación de similares características con diagnóstico por 
autopsia clínica de ictiosis arlequín (figura 3). 
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Figura 3. Estrato córneo engrosado, placas duras e inflexibles con fisuras rojas en estas que se extienden hasta la dermis.

podrían tener microcefalia, ectropión y eclabio.4 El conducto 
auditivo externo y las fosas nasales aparecen rudimentarios e 
inmaduros.5  Además, tienen insuficiencia respiratoria como 
resultado de la expansión torácica restringida y deformidades 
esqueléticas. Se presentan problemas de alimentación, 
deshidratación e insuficiencia renal. Además, la inestabilidad 
de la temperatura y la infección son comunes.4,2 En el caso 
presentado, se observaron todas las características descritas. 

El diagnóstico prenatal sería el primer paso para la detección 
temprana de la enfermedad. Por lo tanto la obtención de 
la historia familiar, la consanguinidad entre los padres y la 
presencia de otros trastornos de la piel en la familia, serían muy 
útiles para el diagnóstico precoz de la enfermedad.4 Aunque 
sigue siendo difícil, pero es posible, mediante biopsia de piel 
fetal o ultrasonografía tridimensional. Aunque la ecografía 
podría no ser aplicable debido a la expresión fenotípica 
retrasada y la rareza de la enfermedad.6 También se debe 
realizar un análisis secuencial de la región de codificación 
del gen ABCA12 para identificar las mutaciones específicas 
que conducen al desarrollo de la ictiosis arlequín. Una vez 
la mutación se reconoce, los familiares también pueden ser 
seleccionados para el estudio portador.7  

Tiene un pronóstico fatal en la mayoría de los casos durante 
el primer año de vida y la mayoría de las víctimas mueren 
a las pocas semanas de nacidos debido a complicaciones 
secundarias como infección y deshidratación.4 Sin embargo, 
la supervivencia está directamente relacionada con el tipo 
de mutaciones, es así como las víctimas con la mutación 
heterocigótica compuesta sobreviven más que aquellas con 
la mutación homocigoto8,  además, con el cuidado intensivo 
neonatal avanzado en combinación con el manejo apropiado de 
la piel, muchos niños ahora sobreviven.9 
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