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SÍNDROME DE NETHERTON: REPORTE DE UN CASO

Netherton syndrome: a case report

Resumen

El síndrome de Netherton (SN) es una enfermedad con 
herencia autosómica recesiva caracterizada por la triada 
clínica: ictiosis lineal circunfleja, diátesis atópica y anor-
malidades del tallo piloso. El diagnóstico puede ser 
complejo debido a la variabilidad de su presentación y 
cambios a lo largo del tiempo. Se presenta el caso de un 
masculino de 7 años de edad con dermatosis generali-
zada presente desde el nacimiento, consistente en múlti-
ples placas eritematosas y descamativas, policíclicas, de 
bordes mal definidos e irregulares y tamaños variables. 
Algunas excoriadas, otras cubiertas de costras serohemá-
ticas e intensamente pruriginosas.

Palabras claves: Síndrome de Netherton, ictiosis lineal cir-
cunfleja, diátesis atópica, tallo piloso, placas eritematosas.

Abstract

Netherton syndrome (NS) is an autosomal reces-
sive disease characterized by linear circumflex ichth-
yosis, atopic diathesis and hair shaft abnormalities. 
The diagnosis can be complex due to the variability 
of its presentation. This is a report of a 7-year-old 
male with generalized dermatosis present since birth; 
consisting of multiple polycyclic, erythematous and 
excoriated plaques, covered by serohematic crusts. 
These lesions presented poorly defined and irregular 
limits, along with areas of scaly appearance and are 
intensely itchy.

Keywords: Netherton syndrome, linear circumflex 
ichthyosis, atopic diathesis, hair shaft, erythematous 
plaques.

1 Departamento de Dermatología pediátrica, Instituto Dermatológico Dominicano y Cirugía de Piel Dr Huberto Bogaert Díaz. 
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-8903-0596, email: daisy.blanco@intec.edu.do
2 Departamento de Dermatología pediátrica, Instituto Dermatológico Dominicano y Cirugía de Piel Dr Huberto Bogaert Díaz. 
ORCID: https://orcid.org/0009-0001-7300-274X, email: 1044247@est.intec.edu.do
3 Departamento de Dermatología pediátrica, Instituto Dermatológico Dominicano y Cirugía de Piel Dr Huberto Bogaert Díaz. 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-1712-2031, email: 1076394@est.intec.edu.do
4 Departamento de Dermatología pediátrica, Instituto Dermatológico Dominicano y Cirugía de Piel Dr Huberto Bogaert Díaz. 
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-3454-858X, email: 1075100@est.intec.edu.do

https://doi.org/10.22206/cysa.2024.v8i3.3022
https://doi.org/10.22206/cysa.2024.v8i3.3022
https://orcid.org/0000-0001-8903-0596
mailto:daisy.blanco@intec.edu.do
https://orcid.org/0009-0001-7300-274X
mailto:1044247@est.intec.edu.do
https://orcid.org/0000-0003-1712-2031
mailto:1076394@est.intec.edu.do
https://orcid.org/0000-0002-3454-858X
mailto:1075100@est.intec.edu.do


68   |   Ciencia y Salud 2024; 8(3, septiembre-diciembre): 67-72 • Caso Clínico

Síndrome de Netherton: reporte de un caso

Introducción

El síndrome de Netherton (SN) es una enferme-
dad con herencia autosómica recesiva, poco fre-
cuente, con una incidencia estimada de 1/200,000 
nacidos vivos ¹, ². Está caracterizada por la triada 
clínica: ictiosis lineal circunfleja, diátesis atópica y 
anormalidades del tallo piloso ³. Se debe a muta-
ciones del gen SPINK5 que codifica el inhibidor 
linfoepitelial tipo Kazal LEKTI, resultando en 
alteración de la barrera cutánea ⁴, ⁵. El diagnós-
tico puede ser complejo debido a la variabilidad 
de su presentación y cambios a lo largo del tiem-
po. Existen múltiples opciones de tratamiento in-
cluyendo tratamiento tópico y fototerapia UVB 
de banda estrecha. En República Dominicana 
no existen datos estadísticos representativos que 
permitan conocer la incidencia y/o prevalencia de 
esta condición en el país, sin embargo, el depar-
tamento de Dermatología pediátrica del Instituto 
Dermatológico Dominicano y Cirugía de Piel Dr. 
Huberto Bogaert Díaz cuenta con dos casos estu-
diados hasta la fecha.

Caso clínico

Paciente masculino de 4 años de edad, fototipo 
IV de Fitzpatrick, procedente y residente de San 
Cristóbal, República Dominicana, es traído a 
consulta por su madre por dermatosis que afecta 
cara, tronco y extremidades desde el nacimiento, 
pruriginosa. Al examen físico, presenta dermato-
sis en cara constituida por placas eritematosas y 
descamativas (Figura 1). En el tronco y las ex-
tremidades se observan múltiples placas eritema-
to-descamativas, con doble borde descamativo, 
policíclicas, de límites mal definidos e irregula-
res y tamaños variables. Algunas excoriadas, de 
superficie costrosa, cubiertas de costras de as-
pecto serohemático e intensamente pruriginosas 
(Figura 2, 3 y 4 ).

Figura 1. Síndrome de Netherton

Fuente: archivo personal de los autores. Fotos del paciente.

Figura 2. Múltiples placas eritemato-descamativas, 
serpiginosas, de bordes irregulares y cubiertas por 
costras serohemáticas

Fuente: archivo personal de los autores. Fotos del paciente.
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Figura 3. Múltiples placas eritemato-descamativas, 
policíclicas, de bordes mal definidos e irregulares, 
algunas excoriadas, de superficie costrosa, cubiertas 
de costras de aspecto serohemático en tronco y cara 
ventral de los miembros

Fuente: archivo personal de los autores. Fotos del paciente.

Figura 4. Múltiples placas eritemato-descamativas, 
policíclicas, de bordes mal definidos e irregulares, 
algunas excoriadas, de superficie costrosa, cubier-
tas de costras de aspecto serohemático en espalda y 
cara dorsal de los miembros

Fuente: archivo personal de los autores. Fotos del paciente.

El cabello era frágil, seco y quebradizo. En una mues-
tra de pelo de cuero cabelludo evaluada mediante 
microscopía óptica, se observaron fracturas transver-
sales del tallo piloso, en las que la parte distal del pelo 
se invaginaba en la parte proximal, demostrando la 
presencia de tricorrexis invaginata, también denomi-
nada tallos o pelos en “caña de bambú” (Figura 5). El 
resto del examen físico resultó normal.

Figura 5. Tricorrexis invaginata vista desde el mi-
croscopio

Los antecedentes heredo-familiares, medicamento-
sos y alérgicos del paciente fueron negados por la 
madre.

Se tomó una biopsia de espalda superior, la cual 
histopatológicamente reportó dermatitis psoriasi-
forme y espongiótica (Figuras 6 y 7). A la correla-
ción clínico-patológica los hallazgos fueron vincu-
lables con ictiosis lineal circunfleja.

Dentro de las analíticas realizadas al paciente no se 
evidenciaron hallazgos de relevancia clínica.

Luego de ser evaluado por el Departamento de 
Dermatología pediátrica se decide iniciar trata-
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miento con hidroxicina en jarabe 2 mg/mL, para 
tomar 5 cc al día, pasta lassar más gentamicina en 
lesiones costrosas y erosionadas para aplicar tópico, 
dos veces al día por 15 días y aceite salicilado 2% 
para aplicar tópico en cuero cabelludo la noche an-
tes del lavado.

Discusión

El síndrome de Netherton (SN) es una genoderma-
tosis infrecuente caracterizada por la presencia de 
ictiosis lineal circunfleja, diátesis atópica y tricorre-
xis invaginata. Tiene mayor prevalencia en pobla-
ciones endogámicas y una incidencia estimada de 
1/ 200 000 nacimientos ⁶, ⁷. Se debe a una muta-
ción en el gen SPINK5 en el cromosoma 5q31-32 
el cual codifica el inhibidor linfoepitelial tipo Kazal 
(LEKTI) que principalmente se presenta en la epi-
dermis y controla la actividad del estrato córneo, ya 
que hay una deficiencia de LEKTI esto lleva a un 
aumento de la actividad proteolítica de tipo trip-
sina ocasionando alteraciones en la capa córnea y 
rotura de puentes de disulfuro en el tallo piloso, 
provocando manifestaciones cutáneas y capilares ⁴, 

⁸, ⁹. A la fecha se han registrado más de 80 mutacio-
nes en regiones exónicas e intrónicas y un 40% de 
ellas provienen de familias consanguíneas ¹.

Las manifestaciones clínicas pueden iniciar desde el 
nacimiento o luego de algunas semanas post parto. 
Al principio inicia con una eritrodermia ictiosifor-
me congénita y descamación la cual puede evolu-
cionar a placas eritematosas descamativas conocido 
como ictiosis lineal circunfleja, esta permanece y 
decae a lo largo de la vida acompañada de prurito 
¹⁰. Las manifestaciones de diátesis atópica pueden 
aumentar durante la niñez, incluyendo dermatitis 
atópica, rinitis alérgica, asma bronquial, angioede-
ma y elevada producción de IgE ¹¹. Las alteraciones 
en el cabello, tricorrexis invaginata o pelo en bam-
bú, se debe a la invaginación de la porción distal en 
la porción proximal del pelo y es patognomónico, 
además se ven afectadas las cejas y pestañas. Tam-
bién se pueden presentar otros hallazgos al nivel 
del tallo piloso como tricorrexis nodosa, pili torti, 
moniletrix, cabello en palo de golf, pelo desflecado 
y cambios en el diámetro del pelo. Otros hallaz-
gos son deshidratación hipernatrémica, desequili-
brios electrolíticos, déficit neurológico, talla baja e 

Figura 6. Paraqueratosis, costra con depósitos de 
suero

Fuente: Departamento de Histología IDCP, archivo personal 
de los autores. 

Figura 7. Acantosis de redes de crestas con infiltra-
do inflamatorio a nivel de la dermis superior. Re-
ducción del estrato granuloso

Fuente: Departamento de Histología IDCP, archivo personal 
de los autores. 
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infecciones a repetición ⁴, ⁷, ⁸. En el caso anterior el 
paciente presenta lesiones eccematosas característi-
cas de SN y tricorrexis invaginata.

Los hallazgos histopatológicos evidencian hiperpla-
sia psoriasiforme, hiperqueratosis, paraqueratosis, 
acantosis y papilomatosis ⁶, ¹¹, ¹², ¹⁶. En la dermis 
puede presentar infiltrados inflamatorios incluyen-
do neutrófilos y/o eosinófilos y dilatación vascu-
lar ⁹. En el caso presentado se realizó una biopsia 
cutánea la cual reportó dermatitis psoriasiforme y 
espongiótica.

El Síndrome de Netherton posee diversos fenoti-
pos los cuales se modifican a lo largo de la vida ha-
ciendo que se dificulte su diagnóstico¹³, este suele 
ser mal diagnosticado como dermatitis atópica. El 
diagnóstico precoz es esencial para evitar compli-
caciones. Pueden resultar útiles biopsias cutáneas e 
inmunohistoquímica donde se evidencie deficien-
cia de LEKTI.

No existe un tratamiento eficaz actualmente dis-
ponible, este consiste en manejo sintomático adap-
tado a las necesidades del paciente. Los antihista-
mínicos, corticosteroides tópicos, inhibidores de 
calcineurina tópicos, calcipotriol, fototerapia UVB 
de banda estrecha y tratamiento oral con acitretin e 
isotretinoina han mostrado buenos resultados. En 
el caso mostrado se utilizaron antihistamínicos y 
tratamientos tópicos. La inmunoglobulina intrave-
nosa y anti-TNF es una opción terapéutica en casos 
graves ¹⁰, ¹¹, ¹⁴, ¹⁵. Se han reportado casos de éxito 
con la administración de anticuerpos monoclona-
les como infliximab, dupilumab y omalizumab³.

Conclusión

El síndrome de Netherton es una enfermedad poco 
frecuente la cual posee una variabilidad fenotípica 
muy amplia, haciendo que su diagnóstico sea difí-
cil. El diagnóstico temprano es crucial para evitar 

complicaciones potencialmente mortales. Esto resal-
ta la importancia de realizar un examen físico com-
pleto y pruebas diagnósticas específicas si se sospe-
cha de la patología. En caso de ser necesario se debe 
realizar un abordaje multidisciplinario entre Derma-
tología, Alergología e Inmunología para adaptar el 
tratamiento a las necesidades del paciente ³,¹¹.
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