
INTRODUCCIÓN

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  17501. Esta en tidad ha
recibido varias denominaciones a lo largo de la historia
como ictiosis congénita maligna, queratoma difuso
maligno, ictiosis fetal in trauterina o queratoma
maligno. Se presenta con  un  patrón  de herencia
autosómica recesiva. Tiene un  pronóstico fatal en  la
mayoría de los casos durante el primer año de vida,
aunque se han descrito casos de supervivencia superior2,
sobre todo aquellos que han sido tratados precozmente
con etretinato3, utilizado en esta entidad por primera
vez en 19854. Estos últimos siguen una evolución muy
similar a la que presenta la eritrodermia ictiosiforme
congénita no ampollosa5,6.

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Presentamos a una recién  nacida primogénita de
34 semanas de gestación y 2.050 g de peso, de padres
consanguíneos (primos hermanos) . El parto fue
cefálico y espontáneo, y la n iña presentó una
puntuación de Apgar de 9/ 10, con líquido amniótico
de coloración  amarillen ta. No había an tecedentes
familiares de ictiosis ni de enfermedades cutáneas. La
niña presentaba grandes placas queratósicas, duras,
gruesas y de coloración marrón-amarillenta, separadas

por fisuras profundas de fondo eritematoso, que
recubrían  toda la super ficie corporal ( figs. 1 y 2) .
También presentaba ectropión severo, con hiperemia
conjuntival que ocultaba los globos oculares, eclabium y
alteraciones de la pirámide nasal y los pabellones
auriculares (fig. 3).

Se realizó una biopsia cutánea de la pierna izquierda,
donde se apreciaba una h iperqueratosis compacta
lamelar con  focos aislados de paraqueratosis y
persistencia de la capa granulosa ( fig. 4) . De acuerdo
con los padres, se desestimó el tratamiento con
etretinato. Se mantuvo a la pacien te con  nutrición
enteral, sueroterapia, pomadas oculares epitelizantes,
analgésicos, emolientes y fomentos con sulfato de cinc
(1:1.000) . Al final de la primera semana, las grandes
escamas empezaron a desprenderse, y apareció debajo
un fondo eritematoso. Posteriomente se observaron
lesiones cianóticas en las puntas de los dedos de los pies.
A los 18 días se produjo el fallecimiento precedido de
un empeoramiento de su estado general con intensos
episodios de vómitos y pausas de apnea. No se realizó
autopsia.

DISCUSIÓN

Las referencias del feto arlequín  en  la literatura
española son muy escasas. El primer caso en España fue
publicado por Azúa en 19097 y, posteriormente, se han
descrito 8 casos más8-12. Se presenta con un patrón de
herencia autosómico recesivo. Hay casos recogidos en
gemelos11 y en varias ocasiones se ha podido demostrar
consanguinidad, como en nuestro paciente12,13. Aunque
no se ha detectado el gen anómalo en seres humanos, sí

CASOS CLÍNICOS

Feto arlequín
Silvestre Mar tínez-García, Ángel Vera, Javier  Romero y Vicente Crespo

Ser vicio de Dermatología y Venereología. Complejo Hospitalar io Universitar io Car los Haya. Málaga. España.

Resumen.—El feto ar lequín es la forma de presentación más
grave de las ict iosis congénitas. Es una rara ent idad
hereditar ia, de patrón autosómico recesivo, y su pronóst ico
es fatal en la mayor ía de los casos durante el pr imer  año de
vida. Se presenta un caso de feto ar lequín nacido de padres
consanguíneos, que falleció a los 1 8 días de vida. No se
realizó tratamiento con retinoides ni se practicó autopsia.

Palabras clave: ict iosis, feto ar lequín, queratoma maligno
difuso.

Mar tínez-García S, Vera A, Romero J, Crespo V. Feto ar lequín. Actas

Dermosifiliogr  2003 ;94 (6 ):392 -4 .

HARLEQUIN FETUS

Abstract.—Introduct ion: Har lequin fetus is the most severe
form of congenital ichthyosis. It  is a rare entity that presents
with an autosomal recessive pat tern of inher itance, and in
most cases, its prognosis is fatal dur ing the first year  of life.
We present a case of har lequin fetus born to consanguineous
parents, which died at 18 days. There was no treatment with
retinoid drugs, nor was an autopsy per formed.

Key words: ichthyosis, har lequin fetus, diffuse malignant
keratoma.

Actas Dermosifiliogr 2003;94(6):392-4392 60

Correspondencia:
Silvestre Mar tínez-García. Cañón, 7 , 2 .º C. 29015 Málaga. España.
Correo electrónico: silvestremg@eresmas.net

Aceptado el 29 de abr il de 2003 .



se ha determinado en ratones la mutación homóloga en
el gen ichq, en el cromosoma 19 múrido12,14.

Se desconoce la fisiopatología del feto arlequín. Los
estudios ultraestucturales y bioquímicos realizados en
estos casos han revelado, mediante difracción con rayos
X, un patrón de queratina anormal, tipo beta, en lugar
del patrón normal tipo alfa, si bien se han descrito casos
con queratina normal15. El feto arlequín, junto con la
eritrodermia ictiosiforme ampollosa, la forma
Curth-Macklin  de la ictiosis hystrix y la ictiosis hystrix

grave, forman un  grupo de en tidades con  trastornos
genéticos de la queratin ización  caracterizados por
presentar defectos estructurales de las tonofibrillas16,
con persistencia anormal de los desmosomas en la capa

córnea10,12. El calcio interviene como factor crítico para
la diferenciación  epidérmica. Estudios recien tes
plan tean  una alteración  en  la calpaína I (proteasa
activada por el calcio)  en  el feto arlequín , ya que se
presentan  en  menor cantidad en  la piel de estos
pacientes en comparación con la piel de pacientes sanos
o con  la de otras en tidades en  la que haya una
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Fig. 1.—Aspecto general de la paciente. Fig. 2.—Fisuraciones profundas en la espalda y cuello.

Fig. 4.—Hiperqueratosis compacta lamelar con focos aislados de para-
queratosis y persistencia de la capa granulosa (hematoxilina-eosina).

Fig. 3.—Ectropión y eclabium severos.



alteración de la diferenciación epidérmica17. Además,
también  se ha demostrado una disminución  de la
actividad de las proteínas fosfatasas en  cultivos de
queratinocitos de feto arlequín 18. Aunque el feto
arlequín  ha aparecido asociado con  otras anomalías
congénitas, principalmente renales9,19, nuestra paciente
no presentaba ninguna de ellas. Sí se había observado
previamente, en  cambio, el desarrollo de necrosis
digitales que presentó nuestro caso14,20.

El manejo de los pacientes con ictiosis21 se basa en el
tratamiento tópico, principalmente con queratolíticos
(alfahidroxiácidos, urea, ácido salicílico y retinoides) ,
emolientes (propilenglicol al 40-60 % en cura oclusiva,
parafina, vaselina, aceites vegetales, etc.)  y los derivados
de la vitamina D que incrementan las concentraciones
de calcio intracelular e inducen la diferenciación termi-
nal22. El ácido salicílico en estos pacientes debe adminis-
trarse con precaución, ya que no son raras las intoxica-
ciones. Es sabido que el ácido salicílico puede producir
salicilismo en neonatos y lactantes. 

El tratamiento sistémico se basa en retinoides orales,
etretinato o acitretino, en dosis de 0,5-1 mg/ kg/ día, o
isotretinoína en dosis de 0,5 mg/ kg/ día. Actualmente,
hay estudios sobre un nuevo derivado imidazólico, el
liarozol, que inhibe la hidroxilación del ácido retinoico
dependiente del citocromo P-45023.

Además de tomarse estas medidas, los pacien tes
afectados (feto arlequín) también deben ser ingresados
en una unidad de cuidados intensivos, para control del
balance hidroelectrolítico, la temperatura y las posibles
infecciones21.

El diagnóstico prenatal del feto arlequín  puede
establecerse con biopsia cutánea por fetoscopia en la
22 semana de gestación 24 o en  células del líquido
amniótico25,26. La ecografía en tres dimensiones puede
ser útil también  para el diagnóstico prenatal de esta
enfermedad27.
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