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RESUMEN

INTRODUCCION: Las genodermatosis son enfermedades hereditarias que afectan principalmente la piel y estdn frecuentemente asociadas a un
aumento en la morbilidad y mortalidad. La ecografia se utiliza cominmente en el diagndstico prenatal de estas condiciones y puede revelar
hallazgos que sugieren su presencia. La ictiosis, una genodermatosis comun, se caracteriza por el endurecimiento de la piel, predisposicién a
infecciones, problemas respiratorios y deshidratacion. En la ecografia obstétrica, pueden observarse signos como anormalidades faciales, manos
y pies subdesarrollados, ademds de engrosamiento de la piel.

OBJETIVO: Este estudio tiene como objetivo revisar, identificar y describir las caracteristicas imaginoldgicas fetales asociadas a la ictiosis.
METODOS: Esta revisién narrativa se centra en la recopilacién de imdgenes de articulos publicados en los tltimos cinco afios, utilizando las
bases de datos MEDLINE a través de PubMed y Google Académico. Los descriptores en salud (términos MeSH) en inglés utilizados incluyen "Skin
Diseases', "Ultrasonography’, "Prenatal”y "Prenatal Diagnosis". La estrategia de busqueda utilizada en Google Académico fue: ((Genodermatosis)
AND (Ultrassound)). En la plataforma PubMed, la estrategia de busqueda utilizada fue: ((Skin Diseases) AND (Ultrasonography, Prenatal) OR
(Prenatal Diagnosis)).

RESULTADOS Y DISCUSION: En casos de ictiosis arlequin, la hipétesis diagnéstica puede surgir con base en hallazgos como extremidades
anormales, restriccion de crecimiento, liquido amnidtico ecogénico y dismorfismos faciales, como cara plana y boca ancha con labios gruesos,
observados en la ecografia tridimensional. Hallazgos de ecografia prenatal en la dermatopatia restrictiva pueden incluir feto con restriccién de
crecimiento asimétrico, separacién de la membrana corioamnidtica, polihidramnios u oligohidramnios, boca pequenay redonda continuamente
abierta, micrognatia, contracciones fijas en flexion del miembro superior y variz de la vena umbilical intraabdominal fetal.

CONCLUSION: Las ictiosis son enfermedades genéticas raras con prondstico frecuentemente desfavorable. El diagnéstico por imagen, al ser no
invasivo y capaz de detectar la enfermedad incluso en ausencia de antecedentes familiares, desemperia un papel crucial. Por lo tanto, es esencial
que los profesionales de imagen estén familiarizados con las caracteristicas imaginoldgicas distintivas de estas condiciones, que pueden ser
identificadas mediante la ecografia. La ecografia prenatal, especialmente la ecografia 3D, desempefia un papel fundamental en el diagndstico,
aunque la manifestacion tardia de la enfermedad presenta desafios en la deteccion y tratamiento oportunos.

PALABRAS CLAVE: DERMATOSIS, GENODERMATOSIS, ICTIOSIS, DIAGNOSTICO PRENATAL, DIAGNOSTICO POR IMAGEN.

INTRODUCCION Las ictiosis congénitas son enfermedades con mutacion

La medicina fetal es una subespecialidad de la Ginecolo- del gen que provoca un trastorno en la queratinizacion, interfi-
gia y Obstetricia que tiene como objetivo la promocion de riendo en la funcion de la barrera cutanea y, en consecuencia,
la salud del binomio madre-feto, a través de procedimientos en la capacidad de proteccion contra agresores externos.*’
diagnosticos y terapéuticos relacionados con el embarazo. Asi, se configura como una combinacion de enfermedades
La ecografia es el principal método utilizado en esta drea, y heterogéneas con trastornos genéticos hereditarios. En la lite-
a partir de ella es posible realizar otros examenes, como la ratura ya se han descrito mas de 50 mutaciones genéticas que
amniocentesis guiada, y diagnosticar enfermedades, como las involucran diversos componentes esenciales para el manteni-
genodermatosis.' miento de la barrera epidérmica.

Las genodermatosis son enfermedades hereditarias, hete- Las manifestaciones clinicas son xerosis generalizada, areas
rogéneas y afectan principal o exclusivamente la piel?, siendo de descamacion vy fisuracion. En los casos mas graves, ocu-
que algunas de ellas conducen a un aumento de la morbilidad rren desregulacion térmica con hipotermia, pérdida proteica
y mortalidad. Los principales trastornos de este grupo son: que aumenta la necesidad nutricional y también infecciones
epidermolisis bullosa, trastornos ictidticos y trastornos de la frecuentes.* Este grupo se divide en varios subtipos segun la
pigmentacion, como el albinismo oculocutaneo.? clinica, la histopatologia y la genética.® Los dos grandes sub-
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grupos de las ictiosis son las no sindromicas, que presentan
Unicamente afectacion cutanea, y las sindromicas, que afectan
la piel y otros 6rganos debido a la mutacion genética.

De este modo, las ictiosis no sindromicas también pue-
den dividirse, y los grupos son las ictiosis vulgar y las ligadas
al cromosoma X, las congénitas autosomicas recesivas y las
queratinopaticas. Una forma grave de ictiosis congénita auto-
somica recesiva es la denominada arlequin, caracterizada por
una membrana brillante que envuelve al feto que se descama
después del nacimiento. Nuevos tipos de ictiosis, al ser descu-
biertos a través de la evolucion genética, permiten abordar la
mutacion involucrada.*

Entre las ictiosis, la ictiosis vulgar es la forma mas comun,
con una incidencia de 1:250 nacimientos, en comparacion
con la ictiosis ligada al X, que tiene una incidencia de 1:2.500
nacimientos y una mayor prevalencia en individuos del sexo
masculino. La ictiosis bullosa de Siemens tiene una prevalen-
cia aun menor, de < 1:1.000.000 de individuos.” Por ultimo,
ademas de que la ictiosis arlequin es una forma grave y rara,
puede estar asociada a complicaciones graves y a la muerte
en el 5% de los casos.*

El diagnostico prenatal de pacientes con afecciones he-
reditarias puede ser una parte importante en relacion con la
atencion médica, brindando la oportunidad de tratar posibles
problemas de manera oportuna. Para las familias de los nifios
afectados, el conocimiento previo puede permitir una mejor
preparacion psicologica y financiera, asi como la conduccion
del embarazo.? El diagnostico prenatal esta indicado para aque-
llos fetos con riesgo aumentado de desarrollar genodermatosis.
Dado que se trata de un grupo de enfermedades hereditarias,
las indicaciones incluyen la presencia de un miembro de la fa-
milia afectado o un hijo previo que haya sido afectado.>?

Antiguamente, cuando se investigaba sobre el diagnostico
prenatal de genodermatosis, la Gnica opcion era la biopsia de
piel fetal, un procedimiento invasivo realizado tardiamente,
entre las 15 y 22 semanas de gestacion. Posteriormente, con
el advenimiento de nuevas técnicas, se fue dejando de lado el
fetoscopio, siendo guiado unicamente por ecografia. Actual-
mente, este examen se utiliza poco, siendo reemplazado por
el analisis del ADN fetal, pero en algunas situaciones toda-
via es una opcion, por ejemplo, en casos donde los datos de
ADN son insuficientes, como cuando la mutacion no puede
ser identificada o el gen causante es desconocido.>*8

A lo largo de los anos, con el avance de la medicina y el des-
cubrimiento del gen, el diagnostico prenatal basado en ADN se
ha convertido en una realidad en la practica clinica.® Sin em-
bargo, aun se requieren técnicas invasivas para la obtencion
de células fetales, como es el caso de la amniocentesis, que se
configura como el procedimiento invasivo mas comunmente
empleado para el diagnostico prenatal en el segundo trimes-
tre del embarazo. Debido a que es un procedimiento invasivo,
pueden surgir complicaciones, como fuga de liquido amnidtico,
sangrado vaginal y el riesgo de pérdida fetal, que ha disminuido
drasticamente a lo largo de los anos (0,5%).38 La biopsia de
vellosidades corionicas, que aspira el tejido de la placenta, se

realiza con la ayuda de la ecografia mediante abordaje percuta-
neo transcervical o transabdominal, y tiene la ventaja de poder
llevarse a cabo al inicio del embarazo, presentando un riesgo de
pérdida fetal comparable al de la amniocentesis.?

La ecografia es el examen mas comunmente utilizado
en el diagnostico prenatal y se ha empleado como método
auxiliar en el diagnostico de genodermatosis. Ademas del
beneficio de ser no invasivo, tiene la capacidad de detectar
anomalias en ausencia de cualquier historial familiar. Algu-
nos hallazgos ecograficos durante el embarazo pueden ser
sugestivos de determinadas genodermatosis. En el caso de la
presencia de atresia pilorica y otras caracteristicas como este-
nosis ureteral, artrogriposis y deformidades de la nariz o las
orejas, pueden levantar sospechas de epidermolisis bullosa.
En la ictiosis arlequin, la hipotesis puede surgir con extremida-
des anormales, restriccion del crecimiento, liquido amniotico
ecogeénico y dismorfismo facial, que incluye cara plana y boca
ancha con labios gruesos, visualizados también en la ecografia
tridimensional 38

OBJETIVOS
Revisar, identificar y describir las caracteristicas imaginolo-
gicas fetales de las genodermatosis.

METODOS

Se trata de una revision narrativa con énfasis en la recopi-
lacion de imagenes. Las bases de datos fueron MEDLINE a
través de PubMed y Google Académico. Se incluyeron estu-
dios (ensayos clinicos, ensayos pictoricos, revisiones de litera-
tura, relatos de casos, entre otros) que abordan el tema, que
contienen imagenes de métodos diagnosticos, que estan de
acuerdo con el objetivo de la investigacion y que estan dispo-
nibles en linea en texto completo, publicados en los ultimos
cinco anos, en los idiomas inglés, espanol y portugués. Los
descriptores en salud (términos MeSH) en inglés son “Skin
Diseases”, “Ultrasonography”, “Prenatal’, y “Prenatal Diagno-
sis”. En Google Académico se utilizo la siguiente estrategia de
busqueda: ((Genodermatosis) AND (Ultrasound)). Se encon-
traron 791 articulos, los cuales fueron seleccionados primero
mediante la lectura de los titulos, de los cuales se excluyeron
318. De los 473 articulos restantes, se eligieron 187 tras la lec-
tura de los resumenes, de los cuales 33 fueron seleccionados
por la presencia de imagenes ecograficas, siendo que tres de
estos abordaban especificamente las ictiosis y se utilizaron en
el presente estudio. En la plataforma PubMed, se utilizo la
siguiente estrategia de busqueda: ((Skin Diseases) AND (Ul-
trasonography, Prenatal) OR (Prenatal Diagnosis)). Se encon-
traron 4087 articulos, los cuales fueron seleccionados primero
mediante la lectura de los titulos, de los cuales se excluyeron
3254. De los 833 articulos restantes, se eligieron 196 tras la
lectura de los resumenes, de los cuales seis fueron selecciona-
dos por la presencia de imagenes ecograficas, siendo que dos
de estos abordaban especificamente las ictiosis y se utilizaron
en el presente estudio. El diagrama a continuacion ilustra la
seleccion de los articulos (figura 1).
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4878 articulos
identificados

3572 articulos
excluidos

1306 articulos
restantes

229 articulos
seleccionados

9 articulos
que contienen
imdagenes

5 articulos
utilizados

Figura 1. Fluxograma que muestra la seleccion de los articulos

RESULTADOS Y DISCUSION
La Tabla 1 ilustra los trabajos seleccionados para la inves-

tigacion, senalando los criterios e imagenes utilizados.

Articulos Autor Imagenes  Datos importantes utilizados
utilizadas
Frenatal diagnose of a Jian W, Due Q,Lai Z, 3 Hallazgos ecograficos de
fetus with Harlequin Li Y, Li 8 (2018) anomalias faciales fetales.
ichthyosis in a Chinese
Family
Harlequin ichthyosis —a  Hanish ME, Diversas descripciones de
disturbing disorder 19 Bhadbhade SP posibles alteraciones observadas
Shashikumar éM en la ecografia obstétrica que
g ' contribuyen a la identificacion
Deepadarshan K diagnostica.
(2018)
Recurrent case of arare  Alkilic A(2019) Uso de la ecografia 3D para la
and daetrasraﬁng entity identificacion de la expresion
Harlequin Ichthyosis.u fenotipica tardia.
Ichthyosis Prematunty  Al-EKhenaizan S, Identificacion del sindrome
S_\mdromc: arare form AlSwalem A, de ictoiosis de premgtundad a
but easily recognizable  AlBalwi MA. (2021) traves de la separacion de las
btk 12 membranas corionica y amnictica y
ichiuy osis. polihidramnios.
Prenatal diagnosis for Wang Y, Lu C, Mas 4 Hallazgos ecograficos

restrichive dermopathy
cavsed by novel

M, Ding H, Huang
Y, Zhang ¥, Zhao X,

de alteraciones en las
extremidades con flexion
fija y alteraciones vasculares

mutations in Dul, Xieng ¥, abdominales.
ZMPSTE24 gene and Geng J, Yin A.
review of clinical (20200

fearres and pathogenic
mutations described in
literatures. 1

Tabla 1. Tlustra los principales criterios utilizados en los trabajos seleccionados.

Las manifestaciones clinicas comunes de la ictiosis arle-
quin incluyen el endurecimiento de la superficie de la piel,
lo que compromete el control de la temperatura corporal
debido a la dificultad en la pérdida de agua y favorece las
infecciones. Ademas, son comunes las alteraciones respirato-
rias y la deshidratacion.’

En la ecografia obstétrica, se pueden observar alteracio-
nes como la morfologia anormal del hueso nasal o la ausen-
cia de nariz, ectropion, eclabio, orejas displasicas, hipoplasia
de los dedos de manos y pies, dedos de los pies curvados,
puno cerrado, restriccion del crecimiento fetal, polihidram-
nios y piel engrosada. La ecografia morfologica confirma las
alteraciones encontradas en la ecografia inicial y en la rutina
obstétrica.”'°

En las figuras 2 a 4, se observan las siguientes caracteris-
ticas relacionadas con la ictiosis arlequin: eversion palpebral,
boca grande y abierta, y caracteristicas faciales anormales.

Figura 2. Ecografia bidimensional — eversién de los parpados del feto®.

Figura 3. Ecografia bidimensional - feto con boca grande y abierta °.
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Figura 4. Ecografia tridimensional - caracteristicas faciales anormales 9.

La ecografia prenatal, especialmente la ecografia tridi-
mensional (USG 3D), es una modalidad importante para el
diagnostico prenatal. A pesar de presentar muchos signos dis-
tintivos durante el examen, como extremidades cortas, boca
abierta, contracturas articulares, edema de manos y pies, y
liquido amnidtico turbio, la expresion fenotipica tardia de la
enfermedad representa un desafio tanto para la deteccion
oportuna como para el tratamiento adicional — figura 4."

En el sindrome de prematuridad ictiosa, otro tipo de ge-
nodermatosis, se pueden observar en la ecografia prenatal
la separacion de las membranas corionica y amniotica, asi
como polidramnios con apariencia de cielo estrellado.'?

Los hallazgos de ecografia prenatal en la dermatopatia res-
trictiva pueden incluir un feto con restriccion de crecimiento
asimétrica, separacion de la membrana corioamniotica, poli-
dramnios u oligodramnios, boca pequena redonda continua-
mente abierta, micrognatia, contracciones fijas en flexion del
miembro superior y varices de la vena umbilical intraabdomi-
nal fetal. Estas caracteristicas se ilustran en las figuras >813

Figura 5. Ecografia mostrando boca abierta en forma de "O" 13.

Figura 6. Ecografia mostrando separacion de la membrana corioamniética y
polidramnios."

"“3 o

Corrg‘cited extremities

Figura 7. Ecografia mostrando contracciones fijas en flexién de los miembros
superiores."

Fetal intra-abdominal
umbilical vein varix

1 DD0.9%cm

Figura 8. Ecografia mostrando varices de la vena umbilical intra-
abdominal fetal (dilacion de 9,9 mm).

CONCLUSION

Las ictiosis son enfermedades genéticas raras que, en su
mayoria, tienen un pronostico desfavorable. Dado que se
presentan en el utero, el diagndstico por imagen es funda-
mental y continua siendo el método de eleccion, con el be-
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neficio de ser no invasivo y de poder detectar la enfermedad
sin necesidad de un historial familiar. Por lo tanto, es esencial
que el especialista en imagenologia tenga conocimientos so-
bre la patologia y, especialmente, sobre sus hallazgos carac-
teristicos, que se pueden identificar a través de la ecografia.
La inclusion de los parametros de estas dermatopatias en
la rutina de atencion prenatal es de suma importancia para
llevar a cabo un tamizaje efectivo. Sin embargo, debido a la
escasez de estudios sobre el tema, el diagndstico a menudo
se retrasa, lo que empeora el prondstico del feto y agrava el
sufrimiento de la familia.
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