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Caso ClíniCo

Síndrome KID en gemelos monocigotos 
asociado con carcinoma de células 
escamosas

Resumen

ANTECEDENTES: El síndrome de queratitis, ictiosis y sordera (KID) es un trastorno de 
la queratinización caracterizado por dermatosis ictiosiforme, queratitis y sordera, con 
predisposición a infecciones cutáneas y neoplasias.

CASOS CLÍNICOS: Se comunica el caso de dos gemelos masculinos, de 39 años, 
quienes padecían alopecia, ictiosis, sordera neurosensorial y queratitis desde el 
nacimiento. Además, uno de ellos tenía una dermatosis en la región frontotemporal 
izquierda, de un mes de evolución, constituida por tres neoformaciones exofíticas de 
hasta 5 cm de diámetro, que histopatológicamente correspondieron a carcinomas de 
células escamosas.

CONCLUSIONES: El síndrome KID se asocia con el carcinoma espinocelular múltiple, 
por ello es fundamental el diagnóstico oportuno y el seguimiento multidisciplinario de 
por vida para mejorar la supervivencia y la calidad de vida de los pacientes.  

PALABRAS CLAVE: Síndrome KID; síndrome de queratitis, ictiosis y sordera; carcinoma 
de células escamosas; conexina 26; genética.

Abstract

BACKGROUND: Keratitis-ichthyosis-deafness (KID) syndrome is a keratinization 
disorder characterized by ichthyosiform dermatosis, keratitis and deafness, with a 
predisposition to the development of skin infections and neoplasms. 

CLINICAL CASES: This paper reports the case of two male twins, 39-years-old, who 
had alopecia, ichthyosis, sensorineural deafness and keratitis from birth. In addition, 
one of them presented a dermatosis in the left frontotemporal region, of one month of 
evolution, consisting of three exophytic neoformations of up to 5 cm in diameter, which 
histopathologically corresponded to squamous cell carcinomas.

CONCLUSIONS: KID syndrome is associated with the development of multiple squa-
mous cell carcinoma, so, the timely diagnosis and lifelong multidisciplinary follow-up 
are essential to improve the survival and quality of life of these patients. 

KEYWORDS: KID syndrome; Keratitis-ichthyosis-deafness syndrome; Squamous cell 
carcinoma; Connexin 26; Genetics.
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ANTECEDENTES

El síndrome de queratitis, ictiosis y sordera (KID) 
es un trastorno de la cornificación, ectodérmico 
y congénito poco frecuente, con una prevalencia 
de menos de un caso por millón de personas.1,2,3 
Burns lo describió en 1915;4 en 1981 Skinner y 
colaboradores5 definieron la tríada que hoy lo 
caracteriza.

Este síndrome resulta de una mutación en la 
unión gap del gen beta 2 (GJB2) que codifica la 
proteína de conexina 26, componente esencial 
en el transporte de iones y de moléculas a través 
de la superficie celular, por lo que un defecto en 
esta proteína se traduce en apoptosis celular,1,6 
que lleva a la afectación de estructuras derivadas 
del ectodermo, lo que genera sordera neurosen-
sorial, queratitis con neovascularización y, en la 
piel, un defecto en la diferenciación de los que-
ratinocitos que ocasiona inmunodeficiencia con 
menor producción de péptidos antimicrobianos 
y citocinas, lo que condiciona hiperqueratosis en 
la piel cabelluda, la cara, las superficies flexoras, 
las palmas y las plantas. Otras manifestaciones 
dermatológicas incluyen distrofia ungueal y 
alopecia con pelo fino y frágil.7,8 

Debido a esta inmunodeficiencia cutánea, los 
sujetos con síndrome KID son propensos a pa-
decer múltiples complicaciones infecciosas y 
neoplásicas; destacan los tumores triquilémicos 
y los carcinomas de células escamosas.9 En este 
artículo se comunican los casos de síndrome 
KID en gemelos y la aparición de carcinoma 
de células escamosas múltiple en uno de ellos.

CASOS CLÍNICOS

Gemelos de 39 años, productos del primer 
embarazo, de padres no consanguíneos, sin 
antecedentes familiares de genodermatosis. 
Desde el nacimiento ambos manifestaron alo-
pecia, ictiosis, queratitis, sordera neurosensorial 
y retraso en el lenguaje. De acuerdo con los 

hallazgos fenotípicos se estableció el diagnóstico 
de síndrome KID; se les otorgó un tratamiento 
multidisciplinario desde entonces. 

Un mes previo a la consulta, el gemelo 1 inició 
con una dermatosis en la región frontotemporal 
izquierda, constituida por tres neoformaciones 
exofíticas, la mayor de 5 x 5 x 2 cm, de superficie 
ulcerada y friable, de aspecto verrugoso y bordes 
precisos (Figura 1A). En el resto de la exploración 
dermatológica se observó alopecia y en la región 
occipital y en el tronco, en el tercio superior 
de su cara posterior, se observaron abscesos y 
quistes triquilémicos. Figura 1B 

El estudio histopatológico de la biopsia incisio-
nal de las tres lesiones exofíticas confirmó el 
diagnóstico de carcinoma de células escamosas 
(Figura 2), por lo que se refirió al servicio de 
Oncología para estadificación y tratamiento 
multidisciplinario.

El gemelo 2 tenía, en la cara, madarosis total de 
cejas y pestañas, algunos quistes triquilémicos y, 

Figura 1. Gemelo 1. A. Vista frontal con tres neo-
formaciones exofíticas, en la región frontotemporal 
izquierda, de superficie ulcerada, de aspecto verru-
goso y bordes precisos. B. Vista dorsal. Además de 
alopecia, se observan, en la región occipital, quistes 
triquilémicos y cicatrices hipocrómicas, algunas de 
ellas retráctiles; en el tronco se aprecian abscesos.

A                B
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en la zona de la barba, áreas pseudoalopécicas 
(Figura 3A). En piel cabelluda se observaron 
áreas de alopecia que predominaban en la región 
occipital y cicatrices atróficas e hipocrómicas. 
Figura 3B 

DISCUSIÓN

El síndrome KID es un trastorno congénito, poco 
común, debido a la mutación en el gen GJB2, 
ubicado en el cromosoma humano 13q11-12, 
encargado de la diferenciación epitelial.8,10-13 
Aunque, por lo general, las mutaciones son espo-
rádicas, también pueden observarse mutaciones 
autosómicas dominantes (OMIM 148210) y, en 
menor medida, autosómicas recesivas (OMIM 
242150).8,14 En la mayoría de los casos existe 
una sustitución de un aminoácido en la posición 
50 en la proteína conexina 26.8,11,12,15,16 Hasta 
la fecha, se han reportado 12 mutaciones de 
sentido erróneo en GJB2 relacionadas con el 

síndrome KID y la c.148G > A es la más común. 
Esta mutación altera la función epitelial en los 
tejidos donde se expresa la conexina 26, que 
son el ojo, la cóclea y la piel.17 

En términos clínicos, el síndrome se carac-
teriza por queratitis con neovascularización 
corneal, eritroqueratodermia ictiosiforme o 
hiperqueratosis palmoplantar, y pérdida audi-
tiva neurosensorial bilateral.7,8 La alopecia, la 
hipohidrosis, las uñas distróficas y la dentición 
anormal son características adicionales. Estos 
pacientes tienen mayor tendencia a padecer 
infecciones por bacterias, hongos y virus8,11,12 
y neoplasias benignas y malignas a edades 
tempranas, principalmente carcinoma de cé-
lulas escamosas,8,11 como sucedió en uno de 
los pacientes.

Una de las teorías respecto a la aparición de 
neoplasias en el síndrome KID menciona que 
se deben a la interrupción en la comunicación 
intercelular por parte de las conexinas, lo que 
promueve la evolución de las células tumorales; 
además de existir una interacción compleja entre 
las alteraciones epiteliales, la inmunodeficien-

Figura 2. Estudio histopatológico teñido con hema-
toxilina y eosina. A. Células epitelioides atípicas con 
núcleos hipercromáticos, actividad mitótica y perlas 
córneas (10X). B. Perlas córneas rodeadas de células 
tumorales con núcleos hipercromáticos y citoplasma 
eosinofílico (40X).

A                B

Figura 3. Gemelo 2. A. Vista frontal con madarosis, 
áreas pseudoalopécicas en la zona de la barba y quis-
tes triquilémicos. B. Vista dorsal con áreas alopécicas 
y cicatrices posquirúrgicas atróficas por retiro de 
quistes triquilémicos.
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cia y la carcinogénesis en sitios de inflamación 
crónica, que propician su formación.18 

En cuanto al tratamiento, se requiere un enfoque 
multidisciplinario con seguimiento oftalmoló-
gico y colocación de implantes cocleares para 
mejorar la audición. Para tratar la afectación 
cutánea pueden administrarse queratolíticos, 
emolientes tópicos, retinoides, antisépticos, 
antibióticos y antimicóticos, de acuerdo con las 
necesidades de cada paciente.18 El seguimiento 
deberá ser de por vida, principalmente para el 
diagnóstico temprano de carcinomas de células 
escamosas, porque, en caso de tumores menores 
de 2 cm, sin afectación ganglionar, el tratamien-
to de elección es la extirpación con márgenes 
amplios o la cirugía micrográfica de Mohs.8,18,19 

CONCLUSIONES

El síndrome KID es una genodermatosis poco 
frecuente, que genera discapacidad importan-
te asociada con infecciones repetitivas y en 
la que la vulnerabilidad inmunitaria aumen-
ta la susceptibilidad de padecer neoplasias 
malignas, específicamente carcinoma de 
células escamosas. El tratamiento integral re-
quiere la colaboración multidisciplinaria entre 
dermatólogos, genetistas, oftalmólogos, otorrino-
laringólogos y oncólogos. Es importante conocer 
el síndrome KID y llevar a cabo seguimiento de 
los pacientes de por vida para la detección y el 
tratamiento oportunos de las complicaciones y 
de las neoplasias asociadas, lo que puede mejo-
rar su supervivencia y calidad de vida.
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