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RESUMEN

La epidermdlisis bullosa es una genodermatosis, que comprende un grupo
heterogéneo de enfermedades ampollares de la piel y las mucosas, localizadas en la
membrana basal epidérmica y la capa basal del epitelio estratificado queratinizado
0 mucoso, con la consiguiente fragilidad de la piel y severidad variable en su
presentacion clinica. Con el objetivo de describir y mostrar los hallazgos
oftalmoldégicos mas comunes de esta afeccion, presentamos un caso cuyos
sintomas iniciaron a los dos meses de edad con presencia de vesiculas y ampollas
localizadas en la region frontal, nasal, mejillas y caras laterales del cuello de la
frente y las extremidades superiores e inferiores. Las manifestaciones
oftalmologicas comenzaron a los seis meses de edad en ambos ojos con leucoma
corneal cicatrizal total, simblefaron en 360°, que alcanzé region perilimbica. Todo lo
anterior afectd su desarrollo visual y por consiguiente su desarrollo psicomotor.
Esta afeccion requiere tratamiento multidisciplinario con especial atencién a la
superficie ocular externa para prevenir alteraciones que afecten la vision.
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ABSTRACT

Epidermolysis bulosa is defined as genodermatosis involving a heterogenous group
of blistering diseases in the skin and the mucosas, located in the epidermal basal

619
http://scielo.sld.cu



Revista Cubana de Oftalmologia 2014;27(4):619-625

membrane and the basal layer of the stratified, keratinized or mucosal epithelium,
with resulting fragility of the skin and variable severity in its clinical presentation.
The most common eye findings of this disease were described and shown. The
treatment of epidermolysis bulosa should be multidisciplinary, paying special
attention to the outer ocular surface to prevent alterations that may affect the
vision.
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INTRODUCCION

La epidermolisis bullosa (EB) representa una genodermatosis, que comprende un
grupo heterogéneo de enfermedades ampollares de la piel y las mucosas,
caracterizada por la presencia de ampollas y Ulceras localizadas en la membrana
basal epidérmica y la capa basal del epitelio estratificado queratinizado o mucoso,
con la consiguiente fragilidad de la piel y severidad variable en su presentacion
clinica. Desde el punto de vista patoldgico, la epidermdlisis bullosa se puede dividir
en 4 grandes grupos: la epidermdlisis simple o intraepidérmica (EBS), la
epidermalisis de uniéon (EBU), la epidermdlisis bullosa dermolitica o distroéfica
(EBD), y la mixta o sindrome de Kindler. Esta clasificacién se basa en determinar a
qué nivel de la epidermis se forman las bulas. Las herramientas diagndsticas mas
comunmente empleadas para confirmar y clasificar el tipo de epidermolisis bullosa
son: la microscopia electrénica y la utilizacion de la técnica de inmunomapeo
antigénico. Ambas técnicas permiten determinar a qué nivel de la piel se encuentra
la ampolla y/o separacion: intraepidérmica (EBS), intralamina lacida (EBU),
sublamina densa (EBD) o mixta (sindrome de Kindler). La técnica de inmunomapeo
antigénico se utiliza para valorar la presencia o ausencia de proteinas defectuosas
en la union dermoepidérmica y, de esa forma, subclasificar los tipos de estas
genodermatosis. Los signos mas obvios de esta enfermedad son la formaciéon de
vesiculas y bulas dolorosas dentro de la piel y las membranas mucosas. Sin
embargo, también existen alteraciones extracutaneas como vesiculas y cicatrices
en la boca, cicatrices en la conjuntiva y cornea, anomalias dentales, estenosis
esofagicas, estenosis uretrales, fimosis y estenosis anales. La amplia gama de
manifestaciones clinicas observadas en esta patologia esta relacionada con el gran
numero de defectos moleculares que presentan estos pacientes. Entre los dos tipos
de enfermedades (adquirida y hereditaria) existen mas de 20 fenotipos.*?

Se estima que esta enfermedad afecta a uno de cada 17 000 nacidos vivos a nivel
mundial, con una prevalencia de alrededor de 500 000 pacientes afectados en todo
el mundo.®*En los Estados Unidos se ha estimado que existen 0,36 casos por cada
millon de habitantes. En México no se conocen los datos epidemioldgicos especificos
de la enfermedad; sin embargo, la Asociacion DEBRA México, A.C. (Dystrophic
Epidermolysis Research Association) cuenta en su registro con alrededor de 269
casos de EB bien documentados desde 1998.* Su etiopatogenia es desconocida,
aunque se han descrito posibles causas entre las que se encuentran la existencia de
adherencias amniodticas, alteraciones vasculares placentarias, infecciones
intrauterinas, accion de teratdgenos, defectos del cierre del tubo neural, rotura
precoz de membranas y fuerzas de tension, entre otras, y existen muchos casos sin
asociacién alguna ni causa probable.®
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente de dos afos de edad, del sexo femenino, con antecedentes de parto
normal a las 38 semanas. No se recogen antecedentes prenatales, ni otros
antecedentes patolégicos familiares. Desde los dos meses de edad comenzaron
manifestaciones dermatolégicas como formacion de vesiculas y ampollas de la piel,
que afectaron la region frontal, nasal, mejillas y caras laterales del cuello de la
frente y las extremidades superiores e inferiores. A los seis meses de edad iniciaron
las manifestaciones oftalmoldgicas en ambos ojos: leucoma corneal cicatrizal total y
simblefaron en 360°, que alcanzé la regién perilimbica. Todo lo anterior afect6 su
desarrollo visual y, por consiguiente, su desarrollo psicomotor.

La madre acudio a consulta y refiri6 mala vision y mancha blanquecina en ambos
ojos. Al examen oftalmolégico se constatd, por esquiascopia, opacidad de los
medios. No se pudo obtener la agudeza visual por la edad del paciente. En la
biomicroscopia observamos en ambos ojos presencia de simblefaron en 360°, que
alcanzé la region perilimbica, y leucoma corneal cicatrizal que impidio evaluar otras
estructuras del segmento anterior (Fig. 1y 2).

Fig. 1. Simblefaron.

Fig. 2. Simblefaron y leucoma corneal.

621
http://scielo.sld.cu



Revista Cubana de Oftalmologia 2014;27(4):619-625

Se indic6 ultrasonido de retina para evaluar las estructuras del segmento posterior
y se informo retina aplicada, coroide, de grosor normal. No hiperreflectividad vitrea
ni del area cristaliniana. Se observo hiperreflectividad en area corneal. La
epidermolisis bullosa se confirmé por el estudio histolégico convencional
(hematoxilina/eosina) que mostré ampollas subepidérmicas (Fig. 3), y con la
coloracion de acido periodico de Schiff (PAS) se pudo identificar que la zona basal
positiva se ubicaba en la cara dérmica de la ampolla (Fig. 4). El informe de la
biopsia indic6 dermatitis vesicular subepidérmica con dafio de la membrana basal e
infiltrado celular mixto.

Fig. 3. Ampollas subepidérmicas.

(Cortesia de Dr. &lain Sarrs Otega).

Fig. 4. Zona basal positiva ubicada en
cara dérmica de la ampolla.

{ Cortesia de Dr. Alain Serra Ortega).

DISCUSION

La epidermoalisis bullosa distréfica recesiva (EBDR) es una genodermatosis rara, que
puede afectar seriamente la vision del paciente. Existen varios reportes en la
literatura sobre los hallazgos oculares de la epidermdlisis bullosa. En Cuba
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encontramos el reporte de un paciente con epidermodlisis bullosa asociado a aplasia
cutis congénita y atresia pilérica (epidermdlisis de la unién);® sin embargo, no
encontramos descripcion de afectaciones oculares.

La epidermolisis bullosa distréfica es una enfermedad dermolitica con formacion de
vesiculas, las cuales producen cicatrizacion. Se dividen en autosémica recesiva y
dominante que, a su vez, se dividen en subtipos. Dentro de la EBDR, se encuentran
los subtipos Hallopeau-Siemens (EBDR-HS) o generalizada severa y la noHallopeau-
Siemens o generalizada.® La cérnea, la cual cuenta con un epitelio escamoso
estratificado y una membrana basal similar a la de la piel, también puede llegar a
desarrollar erosiones y ampollas. En el estudio de Fine,” las erosiones y ampollas
corneales fueron las manifestaciones oculares mas comunes de la EBDRHS, con el
74,1 %. Otros hallazgos oculares frecuentes son abrasiones y cicatrices corneales,
formacion de pannus corneal, ampollas en parpados y conjuntiva, ectropion y la
formacion de simblefaron.”®

Dentro de los reportes mas relevantes se encuentra el realizado en Estados Unidos
por Fine y otros,’ quienes realizaron un estudio multicéntrico, observacional y
longitudinal, incluyendo a 3 280 pacientes con epidermolisis bullosa en general, de
los cuales 421 tenian EBDR. Se evidenci6é que existia un aumento del niumero de
casos con afectacion corneal, digase cicatrizacion corneal al afio de edad. Gans y
otros,®® en la Universidad de Washington, revisaron a 78 pacientes con EB, de los
cuales 34 tenian EBDR. Por ultimo, Tong10 realiz6 un estudio en Londres donde
revisé un grupo de 181 pacientes, de los cuales 72 presentaban EBDR. En el caso
presentado, nos encontramos ante un caso de dos afios, con manifestaciones
dermatoloégicas, cuyos hallazgos histopatoldgicos pudieron revelar que estabamos
ante la presencia de una epidermolisis bullosa, a través del estudio histologico
convencional (hematoxilina/eosina), que mostré ampollas subepidérmicas, y con la
coloracion de acido periédico de Schiff se pudo identificar que la zona basal positiva
se ubico en la cara dérmica de la ampolla, dermatitis vesicular subepidérmica con
dafio de la membrana basal e infiltrado celular mixto. Esto requeriria la realizacion
de técnicas mas complejas, como la inmunofluorescencia y la microscopia
electronica.

En el caso que presentamos, consideramos que nos encontramos en presencia de
una epidermoalisis bullosa dermolitica. Podemos comprobar la gravedad de la
afectacion ocular, con simblefaron y leucoma corneal que ensombrecen el
prondéstico visual de la paciente. Segin Fine y otros,’ encontramos pacientes con
erosiones corneales, recurrentes, en el 74 % de los pacientes con EBDR, cicatrices
corneales en el 50 % y simblefaron en el 10 %, que coincide con los estudios
analizados. Al compararlo con estos resultados, afirmamos que la EBDR se
manifiesta con una afectacion de la superficie ocular grave, y los hallazgos mas
frecuentes son la cicatrizacion corneal grave y el simblefaron.

En conclusién, en la epidermdlisis bullosa la afectacion ocular constituye una causa
importante de morbilidad, ya que afecta gravemente la agudeza visual. En el caso
presentado, las afectaciones que predominaron en la superficie ocular fueron el
simblefaron y el leucoma corneal cicatrizal. Por eso es importante la atencion
multidisciplinaria para el tratamiento de estos pacientes, con un control
oftalmolégico mas cercano que permita detectar y tratar las afecciones oculares
que puedan surgir en estos casos.
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