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Resumen

La eritrodermia ictiosiforme congénita ampollosa es una entidad poco frecuente, con herencia autosómica dominante, pero 
un 50% se presenta por mutaciones de novo; se caracteriza en su fase inicial por eritrodermia y aparición espontánea de 
ampollas. Posteriormente las ampollas disminuyen en frecuencia y aparece una descamación que compromete toda la super-
ficie corporal. No suele haber afectación palmoplantar ni de las mucosas. Su tratamiento de primera línea son los retinoides 
sistémicos junto a los cuidados de la piel.
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Abstract

Title: Congenital bullous ichthyosiform erythroderma

Congenital bullous ichthyosiform erythroderma is a rare entity, with autosomal dominant inheritance, but in 50% of cases it is 
presented by de novo mutations; is characterized in its initial phase by erythroderma and spontaneous appearance of blisters. Subse-
quently the blisters decrease in frequency and appears a scaling that compromises the entire body surface. There is usually no pal-
moplantar or mucosal involvement. Its first-line treatment is systemic retinoids along with skin care.
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Caso clínico

Paciente masculino de 18 meses de edad, residente en Chigorodó (Antioquia). 
Desde el nacimiento presenta eritema con descamación parda y gruesa ge-
neralizada, y en los primeros meses de vida empiezan a aparecer espontánea-
mente ampollas serohemáticas que se esfacelan fácilmente dejando áreas de 
piel denudada. 

Antecedentes personales: recién nacido pretérmino (34 semanas), parto 
vaginal sin complicaciones, buena adaptación neonatal. Antecedentes fami-
liares: negativos. 

Al momento de la evaluación encontramos un lactante con descamación 
lamelar en el tronco, las extremidades y la cara (figuras 1 y 2); presenta esfa-
celaciones en la espalda y en el miembro inferior izquierdo, sin queratosis 
palmoplantar ni lesiones en la mucosa oral (figuras 3 y 4).
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Figuras 1 y 2. Placas parduscas, con descamación 
lamelar en tronco y extremidades
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Con la sospecha de eritrodermia ictiosiforme congénita am-
pollar se solicita biopsia de piel y se inicia manejo sintomático 
con vaselina pura en áreas de piel no esfaceladas y extracto de 
Triticum vulgare en las esfacelaciones.

Biopsia cutánea: en la muestra se observa una acantosis 
regular moderada, con una vacuolización de las porciones su-
perior y media del estrato espinoso. Límites celulares poco 
definidos. La capa granular es prominente, con gránulos de 
queratohialina grandes e irregulares. La capa córnea es hiper-
ortoqueratósica compacta con tramos laxos. El corion cutáneo 
contiene un discreto infiltrado inflamatorio linfocitario perivas-
cular superior (figuras 5 y 6).

Los hallazgos histopatológicos corresponden a la sospecha 
clínica, por lo cual se decide iniciar tratamiento con acitretina 
10 mg al día tras verificar que las pruebas de función hepática, 
hemograma y pruebas de función renal son normales. Sin em-
bargo, por problemas administrativos el paciente ha recibido 
el tratamiento de manera intermitente durante el seguimiento 
y no ha tenido la mejoría clínica esperada.

Discusión

La eritrodermia ictiosiforme congénita ampollosa (EICA) es un 
trastorno congénito de la queratinización y una causa poco 
frecuente de eritrodermia en niños. Se ha denominado en la 
literatura también como hiperqueratosis epidermolítica o ictio-
sis ampollosa de Siemens; sin embargo, estos nombres están 
cada vez más en desuso. 

Es una patología poco frecuente, con una incidencia aproximada de 1:100.000-1:300.000 e igual en ambos sexos. Tiene una herencia 
autosómica dominante, sin embargo se ha descrito la aparición de mutaciones de novo hasta en un 50% de los casos1-3. Clínicamente se 
caracteriza por eritrodermia y aparición de ampollas superficiales en fases iniciales y posteriormente hiperqueratosis generalizada.

Se conoce su asociación con mutaciones en los genes que codifican las queratinas 1 y 10 que se localizan en los cromosomas 12 
y 17, respectivamente. Estas mutaciones llevan a inestabilidad de los filamentos intermedios, disrupción de citoesqueleto y fragilidad 
de los queratinocitos. Existen 6 fenotipos clínicos dependiendo de la presencia o ausencia de queratodermia palmoplantar. Los feno-
tipos PS1, PS2 y PS3 corresponden a formas con queratodermia y NPS1, NPS2 y NPS3 a las formas sin queratodermia4.

Las manifestaciones clínicas se presentan desde el nacimiento y son eritema generalizado, ampollas y esfacelaciones, que predo-
minan en los pliegues flexores. Las ampollas pueden ser espontáneas o desencadenarse por trauma o fricción incluso superficial, 
dejando áreas denudadas que pueden sobreinfectarse y producir mal olor. 

A medida que el niño crece las ampollas van disminuyendo en frecuencia y aparecen las características escamas superficiales de 
color variable (blancas, pardas o grisáceas); la hiperqueratosis suele ser prominente en los pliegues flexores.

El compromiso palmoplantar se presenta en aproximadamente el 60% de los pacientes, con grados variables de queratodermia 
(sobre todo en pacientes con mutaciones de la citoqueratina 1)2. En niños pequeños con áreas denudadas extensas pueden presen-
tarse alteraciones hidroelectrolíticas1,3,5. El compromiso de pelo y uñas es poco frecuente2.

El diagnóstico diferencial se realiza principalmente con el síndrome de piel escaldada estafilocócica, sobre todo en pacientes sin 
historia familiar de la enfermedad6. Es importante diferenciar de otros trastornos de la queratinización que pueden producir cuadros 
superpuestos, entre ellos: ictiosis vulgar, ictiosis ligada al cromosoma X, ictiosis lamelar y eritrodermia ictiosiforme congénita no 
ampollosa1.

Los principales hallazgos histopatológicos son: hiperqueratosis ortoqueratósica, con grados variables de acantosis y papilomatosis; 
marcada hipergranulosis con gránulos de queratohialina irregulares. Además, se observa edema y en ocasiones formación de vesículas 
intraepidérmicas; a veces pueden observarse inclusiones eosinofílicas. Los queratinocitos suprabasales se observan vacuolados7-10.

Figura 3 y 4. Se observan placas eritematosas esfaceladas en la espalda 
y en el miembro inferior izquierdo; ausencia de queratosis palmoplantar

Figuras 5 y 6. Hiperqueratosis compacta alternando con tramos 
laxos, capa granular prominente con gránulos de queratohialina grandes 
e irregulares, acantosis regular moderada, vacuolización de las porciones 
superior y media del estrato espinoso. El corion cutáneo contiene  
un discreto infiltrado inflamatorio linfocitario perivascular superior
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El tratamiento de elección son los retinoides sistémicos y el más usado es acitretina a dosis que van de 0,2 a 0,5 mg/kg/día11. 

Además de esa terapia se requieren los cuidados básicos de la piel para restaurar la barrera cutánea; deben usarse emolientes 
diariamente y evitarse el uso de jabones irritantes. Los jabones que contienen glicerina, ácido láctico y urea han demostrado mejor 
evidencia en la hiperqueratosis. Es importante evitar los traumatismos y la fricción. Se deben recomendar prendas de vestir frescas 
que no se adhieran a la piel afectada12-14. 

En adultos se han comunicado tratamientos con calcipotriol tópico, pero puede llegar a ser irritante y en superficies extensas 
puede resultar tóxico, lo cual limita su uso. 

También existen reportes de tratamiento con adapaleno al 0,1% en cara con buenos resultados y sin efectos adversos importan-
tes15. Otros medicamentos como metotrexato no cuentan con evidencia que respalde su uso16.

Aunque los antibióticos se reservan para las sobreinfecciones, en algunos pacientes se han utilizado macrólidos como eritromicina 
por su efecto antiinflamatorio, adicionándolos al tratamiento con retinoides sistémicos17. 
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