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Nueva  mutación  SLC27A4  asociada a síndrome  ictiosis
prematuridad y síndrome  compartimental
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Pretérmino  de  31  + 1 semanas/1.660  g,  que  presenta  al naci-
miento  piel  gruesa  en  coraza,  con  aspecto  caseoso  y  pliegues
cutáneos  profundos,  diagnosticándose  de  síndrome  ictio-
sis  prematuridad  (IPS).  Recibe  vaselina  líquida  y  fórmula
magistral  con  ácido  salicílico  en  regiones  hiperqueratósicas
(fig.  1),  monitorizando  la aparición  de  acidosis  metabólica  e
hipoglucemia,  asociados  al  salicilismo,  sin presentar  toxici-
dad.  A  las  36  h  de  vida,  inicia  síndrome  compartimental  en
falanges  distales  de  manos  y  pies.  De forma  urgente  se  ini-
cian  diversas  estrategias  terapéuticas:  perfusión  de iloprost
como  vasodilatador  sistémico  durante  48  h, escarotomía-
fasciotomía  seriadas  en falanges,  bloqueo  simpático  de
ambos  plexos  braquiales  en 4 ocasiones,  parches  cutáneos
de  nitroglicerina  en  dorsos  de  manos  e inicio precoz  de  reha-
bilitación  motora de  manos  y pies,  bajo  analgesia.

Presenta  desprendimiento  progresivo  de  las  placas  hiper-
queratósicas  mostrando  bajo ellas  buena  perfusión  de
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falanges,  preservando  el  lecho  ungueal,  salvo  en  el 5.◦ dedo
de la  mano  izquierda.  A los 12  días  de vida,  se retiran  los
parches  de nitroglicerina  ante  la  recuperación  total  (fig.  2).

La  paciente  resultó  homocigota  para  una  nueva  muta-
ción  en el  gen  SLC27A4:  c.1322dupC  (p.Gly422Argfs*2)  no
descrita  en la  literatura,  traduciéndose  en un codón  de  ter-
minación  prematura.  Ambos  progenitores  son heterocigotos.

Actualmente,  la  paciente  con  8  meses de  edad  ha
desarrollado  sequedad  cutánea  y  prurito  severo,  sin  otras
complicaciones.

El IPS  es una  rara  entidad  autosómica  recesiva,
con  importante  morbimortalidad  neonatal,  no  encon-
trando  en  la  bibliografía  revisada  la  asociación  con
el  síndrome  compartimental1.  El tratamiento  precoz
combinando  distintas  terapias2,3 fue  fundamental  para
la  resolución,  manteniendo  la  funcionalidad  de  ambas
manos.
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Figura  1  A) Aspecto  al  nacimiento  con  piel  gruesa  en  coraza  y  pliegues  cutáneos  profundos.  B)  Placa  hiperqueratósica  en  palmas
(flecha negra).  C)  Isquemia  en  falanges  distales.  D)  Detalle  fasciotomías.  E) Desprendimiento  de  la  placa  hiperqueratósica.  F)  Detalle
de buena  perfusión  tras  caída  de  la  placa  hiperqueratósica.

Figura  2  A)  Aspecto  general  a  las 2  semanas  de  vida.  Nótese  la  persistencia  de  hiperqueratosis  en  el cuero  cabelludo.  B y  C)
Detalle de  ambas  manos,  preservando  el  lecho  ungueal  salvo  en  el 5.◦ dedo  de  la  mano  izquierda.
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