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RESUMEN

La epidermdlisis bullosa comprende un grupo heterogéneo de enfermedades
ampollosas de la piel y las mucosas que son de origen congénito y hereditario. Hacer el
diagndstico no es dificil si se tiene experiencia dermatoldgica, pero su clasificacion es
compleja y para ella se necesita considerar la clinica, genética, microscopia y
evaluacion de laboratorio. El tratamiento de esta enfermedad es también dificil y son
necesarias ciertas medidas para proteger al paciente y evitar la aparicién de lesiones y
las complicaciones derivadas de ellas. Se describe el tratamiento de estas lesiones en
un recién nacido, al que se administraron antibidticos profilacticos y se colocaron
vendajes en las lesiones. Se describen todos los cuidados y recomendaciones para
evitar especialmente los roces y las presiones en estas lesiones y las temperaturas
altas.
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SUMMARY

Epidermolysis bullosa comprises a heterogeneous group of bullous diseases of the skin
and the mucosas that are of congenital or hereditary origin. Making the diagnosis is
not difficult if one has dermatological experience, but its classification is complex and
for it, it is necessary to consider the clinic, genetics, microscopy and lab evaluation.
The treatment of this disease is also difficult and certain measures are required to
protect the patient and to prevent the appearance of lesions and complications derived
from them. It is described the treatment of these lesions in a newborn infant who was
administered prophylactic antibiotics, and whose lesions were bandaged. All the care
and recommendations to specially avoid the friction and pressures on these lesions and
the high temperatures were explained.
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INTRODUCCION

La epidermdlisis bullosa (EB) congénita es una enfermedad que se observa rara vez,
ya que su prevalencia es del orden de 32 casos por millon de habitantes, con una
incidencia de casos nuevos de 1,4 por milléon de habitantes por afio y con variaciones
gue dependen mas de la buena calidad de los registros que de diferencias regionales o
étnicas. Por esta razon es un desafio médico pasar del diagnédstico sindrémico al
especifico, con el fin de orientar a los padres sobre la naturaleza y prondstico de la
enfermedad, de establecer un manejo actualizado tanto para el periodo agudo como
para la etapa ambulatoria posterior y, por Ultimo, advertir sobre la posibilidad de
ocurrencia en gestaciones posteriores.!?

Hacer el diagndstico no es dificil si se tiene experiencia dermatoldgica, lo que resulta
complicado es su clasificacion y para ello se necesita considerar la clinica, genética,
microscopia y evaluacién de laboratorio.

En cuanto a la EB distrdfica recesiva, quienes presentan las formas mas graves pueden
llegar a la muerte de manera directa por la enfermedad o indirectamente por las
complicaciones. En las formas menos graves, el prondstico es relativamente bueno,
aunque estas personas estaran debilitadas durante toda su vida.

Recientemente se tratd el caso clinico de un recién nacido en el que pudimos precisar
que la enfermedad ampollar estaba localizada a nivel subepidérmico. Nos ha parecido
de interés presentar el caso y hacer una revision del tema desde una perspectiva
multidisciplinaria.



PRESENTACION DEL CASO

Recién nacido hijo de una mujer de 18 afios de edad, raza blanca, G1 PO A0 con edad
gestacional de 41,4 semanas y antecedentes personales de sepsis urinaria y sepsis
vaginal, que fueron tratadas con ampicillin y metronidazol, respectivamente. El bebé
nace producto de un parto por cesarea primitiva debido a una desproporcién céfalo-
pélvica, con un tiempo de rotura de membranas de 2 h.

Desde el momento del nacimiento se detectan lesiones ampollares denudadas
profundas en los dos pies, con atrofia de uiias, lesiones ampollares con contenido
amarillento claro, localizadas en zonas de roce, labios, mucosa bucal y lengua, y
fragilidad cutanea generalizada, que se hace evidente cuando se le aplica la inyeccion
de vitamina K para la profilaxis de la enfermedad hemorragica y que trajo como
consecuencia la pérdida de la epidermis (figura 1).
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FIsURa 1. A) Lesiones ampollosas en labios ¥ mucosa oral (1er. dia). B) Pérdida de la dermis

tras la aplicacion de vitamina K {2do. dia). C) Lesiones denudadas profundas en los pies.

Se le realizaron complementarios como hemograma, glicemia, proteina C con valores
normales. Progresivamente aparecieron nuevas lesiones ampollares en las mejillas, las
manos, el abdomen y los muslos (figura 2).
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FISURS 2. A) Muevas lesiones aparecen en el segundo dia de vida.

B) Lesidn ampollar con liquido seroso en extremid ad inferior.

Fue valorada por dermatologia y se indica tratamiento antibidtico oral y tdpico
profilactico y vendajes humedos oclusivos. Evolutivamente aparecieron nuevas lesiones



con contenido hemorragico y ocurrid la epitelizacion de otras lesiones, que dejaron
cicatriz. La lactancia materna favorecié la mejoria de las lesiones bucales. La bebita fue
dada de alta de la maternidad a los 30 dias, sin complicaciones.

DISCUSION

En la actualidad, el diagnédstico especifico se hace cominmente por estudio
histopatoldgico con microscopia electrénica de transmision, complementado con
microscopia convencional, analisis histoquimico y estudio molecular de los genes de las
proteinas involucradas. La microscopia electrénica permite clasificar este sindrome
congénito en tres grupos principales, de acuerdo al plano de separacidén en que se
produce la ampolla. Estos son: la bullosa simple o intraepidérmica; la de la union
ubicada a nivel de unién de la epidermis con la lamina lUcida; y la distrofica, que se
ubica entre la 1dmina densa y el estrato dérmico.!?

En los tipos de la union y distréfico se han descrito alteraciones en algunas de las
ultraestructuras que forman la lamina lUcida o densa de la membrana basal,
respectivamente. Para estos casos es muy util la técnica inmunohistoquimica con
anticuerpos monoclonales contra distintos subtipos de colageno, en particular IV y VII.
Esto permite identificar si el coldgeno esta en el piso o en el techo de la ampolla
subepidérmica y asi clasificar la lesidon en sus variantes principales, simple y
distroéfica.?*

El estudio ultraestructural permite definir el tipo y variante de epidermadlisis bullosa en
la mayoria de los casos, pero debe complementarse con la informacion obtenida por
las otras técnicas, porque asi se minimiza la posibilidad de un error en la interpretacion
de los hallazgos morfoldgicos.>® En nuestro caso, se realizaron técnicas descritas
anteriormente y el diagnostico se realizé por observacion clinica.

La facilidad de infeccion de las lesiones dificulta el diagnodstico morfoldgico, complica el
manejo, retarda la cicatrizacion, prolonga la hospitalizacién y es causa frecuente de
septicemias.” En nuestra paciente las ampollas presentaban inicialmente un trasudado
claro y como profilaxis se efectud un tratamiento antibiotico orientado contra cocaceas
grampositivas y se protegio las lesiones con gentamicina. La rapida regresién del
exudado y la ausencia de necrosis perilesional no hicieron necesario considerar el uso
de otros antibioticos.

Los hemocultivos negativos, el hemograma y PCR normales no apuntaron a infeccion
sistémica. En este sindrome es dificil decidir cuando iniciar una cura antibiotica
basandose sélo en criterios clinicos y, mas controvertida adn es su suspensién. La
ausencia de rodete inflamatorio y la falta de progresion de las lesiones una vez
vaciadas y comprimidas son consideraciones locales que orientan hacia la ausencia de
infeccion.

La hospitalizacion dio tiempo para educar a los padres en aspectos clave del cuidado
de la nifia en el hogar y de asegurar el apego a los controles. Se les explicd la
necesidad de evitar los ambientes calurosos y a preferir ropa de algoddn; se les
adiestré en el uso de vendajes que cubran manos y pies; se les insistié en que la
colocacion vy retiro de estas vendas debe ser extremadamente cuidadoso y sin prisa ya



que, aparte del riesgo de lesionar la lamina ungueal, se pueden producir ampollas
interdigitales de dificil cicatrizacion y que tienden a generar pseudomembranas con
fusion de los dedos, si no se les venda en forma individual. Se les insistié en la
necesidad de proteger la piel mas vulnerable a los traumatismos, como codos y
rodillas; todas estas medidas son recomendadas por la literatura consultada.?>®

La infeccidon sobreaguda de las lesiones, habitualmente por Staphylococcus aureus, con
dolor local y fiebre, es una emergencia que puede producir una septicemia fulminante
si no se toma la precaucién de hospitalizar al paciente para un tratamiento
especializado.”

Los aspectos nutricionales merecen una consideracion especial, ya que la reparacion
casi constante de las bulas produce un elevado consumo calérico-proteico, en un
paciente que habitualmente se alimenta mal, tanto por las frecuentes lesiones del tubo
digestivo, como por las carencias especificas producto de la alternancia subinstante de
lesiones y cicatrizaciones. Por esta razon, en los pacientes con vesiculas orales se
aconseja mantener la alimentacién con papillas, cuidando de aportar las vitaminas,
oligoelementos y hierro en dosis mayores a los requerimientos.?®®

Pese a ello, se ha visto que las formas mas invalidantes presentan un raquitismo
larvado, agravado por la inmovilizacién.®*° Por Gltimo, sefialemos que otra
consecuencia del acelerado recambio epitelial es la posibilidad de degeneracién
maligna, con aparicién de carcinomas escamosos en piel o en la mucosa digestiva, a
partir de la segunda década de la vida.'!

La epidermdlisis bullosa distrofica recesiva después de la EB de unidn tipo Herlitz es la
variante mas grave de trastorno mecanoampolloso y origina mutilacién, debilidad y
muerte temprana en muchos casos. Esta variante incluye un rango de gravedad clinica
muy variable.
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