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ANTECEDENTES

Las epidermdlisis bullosas o ampollosas (EB) congénitas son un grupo de enfermedades
caracterizadas por ampollas en la piel y mucosas como respuesta al mas minimo traumatismo.
Todas ellas se producen por alteraciones, hoy conocidas, en proteinas que intervienen en la union
de la epidermis con la dermis.”” La enfermedad puede aparecer poco después del nacimiento o
en edades mas tardias.?

Epidemiologia
En los EUA se asume que solo la mitad casos son EB son reportados, y Unicamente el 10% en su
momento; la poblacién afectada en los EU es aproximadamente de 12,500 personas de acuerdo al
Registro Nacional de Epidermdlisis Ampollosa, la incidencia es de 50 casos por millon de nacidos
vivos y de estos casos aproximadamente 92% son EBS, 5% EBD, 1% EBU, y 2% no son
clasificadas.”*®

De acuerdo al Registro Nacional de Epidermélisis ampollosa el nimero de casos en Noruega es de
54 casos por millén de nacidos vivos, en Japdn es de 7.8 casos por millon de nacidos vivos y en
Croacia de 9.6 casos por millén.’

Las EB se clasifican, segun el nivel ultraestructural en el que se produce la ampolla en tres grandes
grupos: EB simple (EBS) si la ampolla se localiza en la capa basal de la epidermis; EB de unién (EBU)
si se localiza a nivel de la unién dermoepidérmica y EB distréfica (EBD) si la separacidn se produce
a nivel de la dermis. Cada uno de estos subtipos se ha relacionado con mutaciones en diferentes
genes. 8"C’Figura 1

Esta bien demostrado que en todos los tipos de EBS la histdlisis de las células de la capa basal de la
epidermis causante de las ampollas, es consecuencia de la mutacidn genética de las queratinas 5y
14 que normalmente se expresan en los queratinocitos basales. Estas queratinas son codificadas
en los genes 12 y 17 y constituyen los filamentos intracitoplasmaticos de los queratinocitos
basales. El grado de expresividad clinica se atribuye al grado y a la manera de agregarse los
tonofilamentos de queratina dentro de las células basales.>*

En todas las variedades de la EBU tanto la microscopia electrénica como la inmunoflourescencia
muestran que el nivel de la ampolla acontece a nivel de la lamina lucida cuyo componente
principal es la laminina, el estudio con anticuerpos monoclonales marcadores de la laminina lo
confirma. Ademas ahora se sabe que las diferentes formas de EBU son consecuencia de
mutaciones en los genes LAMA 3, LAMB 3 y LAMC 2 que codifican para laminina principal proteina
de los filamentos de anclaje.™
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Figura 1. Esquema del nivel en el que ocurre la separacion en cada tipo de EB.

El diagndstico exacto es dificil de realizar Unicamente con la exploracion fisica en el periodo
neonatal, existen un sin nimero de alteraciones que sobreponen fenotipos que deben ser
descartados cuando se diagnostica un paciente con fragilidad en la piel.”*"*?

A su vez cada tipo de EB tiene subdivisiones de acuerdo a su presentacidn clinica, que se ha
relacionado con el defecto de una proteina especifica y un gen correspondiente, como se resumen
el cuadro 1.

Morbimortalidad

La infancia es un momento especialmente dificil para los pacientes con EB, las lesiones
generalizadas causadas por cualquier subtipo puede ser complicada por infeccidn, sepsis y
muerte. Formas severas de EB incrementa el riesgo de mortalidad durante la infancia pacientes
con la forma letal o de Herlitz de EBU tiene alto riesgo durante la infancia con un rango de
mortalidad estimada de 87% durante el primer afio de vida, en pacientes con EB que sobreviven la
nifez la cusa mds comun de muerte carcinoma metastasico de células escamosas este tipo de
cancer de piel ocurre especificamente en pacientes con EB heredada recesivamente a una edad
mas comun de 15-35 afios. En contraste la EBS heredada dominantemente y la EBD y formas
moderadas de EBU no afectan la esperanza de vida de los pacientes adversamente.™

Diagnostico
El inicio de la sintomatologia en la EB es poco tiempo después del nacimiento, hay algunos casos
de EBS la cual puede mantenerse sin detectar hasta la etapa de adulto.?

Es importante registrar datos como la edad de inicio, tamafio, frecuencia, y localizacién de
ampulas, posibles factores desencadenantes, intentos de diagndsticos previos, terapéuticas
previas, y extension del dolor o prurito.**°




En la revisidn de sistemas incluyendo la informacion elegida alteracidn del crecimiento y desarrollo
y evidencia de inclusidon de mucosas oral, nasofaringea, ocular, genitourinaria, gastrointestinal, o
sintomas respiratorios, que sugieran una historia familiar de enfermedad ampular.?

Se debe realizar Un examen fisico completo con énfasis sobre la inspeccidon de toda la piel o
mucosas oral, conjuntival, y mucosa genital. Evaluar el tamafio, localizacién y caracteristicas de las
ampulas, intentar valorar el nivel general en la cual las lesiones se presentan.*®

CUADRO 1. CLASIFICACION DE LA EB DE ACUERDO AL
PATRON DE HERENCIA Y A LA PROTEINA AFECTADA

PATRON DE PROTEINA DEFECTO GENETICO
HERENCIA DEFECTUOSA
EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA
SIMPLE
e EBS de Weber-Cockayne AD Queratina 5 KRT5,KRT14
(localizada a manos y pies) Queratina 14
e EBS de Kdebner AD Queratina 5 KRT5,KRT14
(generalizada) Queratina 14
e EBS Dowling-Meara AD Queratina 5 KRT5,KRT14
(herpetiforme) Queratina 14
e EBS-con AD Queratina 5 KRT5
hiperpigmentacion
moteada
e EBS Autosdmica recesiva AR Queratina 14 KRT14
no asociada a distrofia
muscular
e EBS Autosomica recesiva AR Plectina PLEC1
asociada a distrofia
muscular
e EBS-tipo Ogna AD Plectina PLEC1
EB DE UNION
e EBU HERLITZ AR Laminina5 LAMAS3, LAMBS3,
LAMC2
e EBU NO HERLITZ AR Colageno tipo VII COL17A1, LAMB3
Laminina 5
e EBU CON ATRESIA AR Integrina a6p34 ITGA6, ITGB4
PILORICA
EB DISTROFICA
e EBD DOMINANTE AD Colageno tipo VII COL17A1
e EBD GENERALIZADA DE AR Colageno tipo VIl COL17A1
HALLOPEAU-SIEMENS
e EBD GENERALIZADA NO AR Colageno tipo VII COL17A1

HALLOPEAU-SIEMENS
AD Autosdmica dominante
AR Autosdmico recesivo

——

A



Epidermdlisis Ampollosa Simple (EBS)

Definicion

Es un grupo de padecimientos heredados caracterizado por la induccion mecanica de formacién
de ampollas dentro de la epidermis en si como resultado de la lisis de queratinocitos basales.
También se denomina epidermolitica. *°

En todos los tipos de EBS hay una tendencia elevada de desarrollar ampollas al incrementar la
temperatura ambiental, algunos pacientes tienen incapacidad marcada en el verano y casi nula en

el invierno.

CUADRO 2. CARACTERISTICAS CLINICAS DE LA EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA SIMPLE

FORMA TIPO HERENCIA CLINICA FANERAS-MUCOSAS-
OTROS
Localizada Palmo-plantar Tipo AD Ampollas palmo- Uias 10%
Weber-Cockayne plantares
Sx. Kallin AR Ampollas acrales Anodontia e hipodontia;
pelo quebradizo, alopecia
Diseminada Koebner AD Ampollas en No afecta ufias, dientes ni
cualquier region, pelos, queratosis focales
mas en zonas de palmoplantares
friccidn, respeta
palmas y plantas
Dowling-Meara AD Queratosis focal palmo-
(Herpetiforme) Ampollas agrupadas | plantar
hemorragicas
Hiperpigmentacion AD Mucosa oral y conjuntival
moteada Ampollas asociadas
a hiperpigmentacion | Onicogrifosis
Superficial AD
Erosiones Dejan cicatriz atrofica,
superficiales dejan alopecia, distrofia ungueal,
Ogna AD cicatriz atroéfica afecta mucosa oral,
distrofia muscular,
Con alteraciones AR Ampollasy miastenia gravis congénita
neuromusculares equimosis
Mendes De Costa Ligada al X | Ampollas
Recesivo generalizadas

——
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Epidemiologia

La prevalencia de las diferentes formas de EBS no ha sido estudiada sistematicamente, por lo que
solo puede ser estimada y probablemente varie de pais en pais. La prevalencia de EBS de Weber-
Cockayne es de 5 a 20 por millén de habitantes. Su incidencia aproximada de 34.4/millén de RN
vivos en un estudio realizado en Escocia. Representa aproximadamente 92% de todas las
epidermolisis ampollosas. Las principales variedades incluyen la EBS Weber-Cockayne y la EBS
Kéebner mientras que la EBS Dowling-Meara sdlo representa el 5% de estas formas; los otros
subtipos son raros.’

Genética

La EBS se hereda en forma autosémica dominante, sin embargo existe algunas formas que pueden
presentarse de forma autosémica recesiva, principalmente la EBS con distrofia muscular y la EBS
autosémica recesiva sin distrofia muscular. °

Se han identificado mutaciones en los genes que codifican para la queratina 5 - KRT 5 (12q13) y
queratina 14 - KRT 14 (17q12-g21), las cuales son las principales queratinas de la membrana basal
de la epidermis. Estas mutaciones traen como resultado separacion intraepidérmica
(queratinocitos basales) con acumulacion variable de filamentos intermedios. Existen diversos
fenotipos de acuerdo al sitio de la mutacidn: las mutaciones que ocurren en areas mas
conservadas (helix inicial) del gen producen formas mas graves de EBS (EBS Dowling-Meara),
mutaciones en areas del gen menos conservadas producen formas menos graves como la EBS
Weber-Cockayne. Los pacientes con mutaciones en los grupos amino terminales se asocian a
pigmentacién moteada.™

Tipos de EBS

EB simple localizada de Weber-Cockayne

Este tipo de EB se encuentra limitada a palmas y plantas siendo estas Ultimas las mas afectadas en
la mayor parte de los casos. Las ampollas pueden presentarse en cualquier momento entre el
nacimiento y la adolescencia y generalmente éstas se desarrollan cuando el nifio empieza a
caminar o incluso en la adolescencia al iniciar la practica de deportes que traumatizan mas los
pies. Si se traumatiza suficientemente la piel pueden aparecer ampollas en otras localizaciones.
Las ampollas tienden a ser pequefias, alrededor de 2cm, dolorosas, tensas, en algunas ocasiones
hemorragicas y no dejan cicatriz. Se puede encontrar cierto grado de hiperquertosis en zonas
recurrentes de ampollas. Generalmente no hay afectacion de mucosas ni de las ufias, aunque un
10% de los pacientes si pueden presentar alteraciones ungueales. La presencia de hiperhidrosis es
frecuente y la aparicién de ampollas empeora con el calor y la humedad. Generalmente mejora
con la edad. El efecto de la EBS Weber-Cockayne en la calidad de vida generalmente es
subestimado.**

EB simple generalizada de Kéebner

Comparte varias caracteristicas de la EBS Weber- Cockayne. Se inicia al nacer o durante los
primeros meses. En el periodo neonatal la localizacién de las ampollas viene determinada por los
sitios de trauma durante el parto, la manipulaciéon del lactante y la friccién del pafial. Con el gateo
se desarrollan ampollas en rodillas, pies, codos y manos. Las ampollas son dolorosas, tensas de
contenido seroso o serohemdtico y no dejan cicatriz. Puede haber ampollas en cavidad oral pero
sin limitar la alimentacién. La afeccién ungueal no es frecuente y si hay formacién de ampollas a
este nivel la recuperacion es completa, sin ocasionar cicatrices. Al iniciarse la deambulacién las
lesiones quedan muy limitadas a manos y pies. Suele empeorar en los meses calurosos. La




hiperqueratosis palmoplantar y alteraciones ungueales son similares a la variedad Weber -
Cockayne. Mejora con la edad. La principal complicacién es la infeccién secundaria.

Tanto el subtipo Weber Cockayne como Kdebner pueden asociarse en ocasiones a ausencia de piel
localizada, generalmente en una extremidad y que al resolverse deja una cicatriz atrofica
(Sindrome de Bart)."

EBS de Dowling-Meara (herpetiforme)

Esta forma de EBS se manifiesta desde el nacimiento o en los primeros meses de vida. Es la forma
mas grave de EBS. En esta variedad las lesiones son muy numerosas durante los primeros meses y
se disponen en grupos formando “racimos”, lo que le ha valido el adjetivo herpetiforme, aunque
su distribucion es mas bien anular. Durante el periodo neonatal las lesiones son tan numerosas
que puede sugerir el diagndéstico de otras formas mds graves de EB. Las ampollas son dolorosas,
tensas de contenido serohematico, generalmente desencadenadas por friccidon, aunque pueden
ocurrir de manera espontanea, en el periodo de reparacidn de las ampollas encontramos en forma
temporal la presencia de milia, para posteriormente dejar manchas postinflamatorias. Son
caracteristicos de esta variedad un engrosamiento progresivo de las ufias y la queratodermia
palmo-plantar que se desarrolla tras episodios repetidos de ampollas, la cual puede asociarse con
deformidad y perdida de la funcién. Se describe también un adelgazamiento de las ufias en este
tipo de EBS. Afecta la cara, tronco y extremidades, principalmente cuello y axilas. La afectacion
oral y laringea es frecuente y se manifiesta con ronquera o afonia. No hay variacién estacional y
mejora muy levemente con la edad. ****

EBS - con hiperpigmentacién moteada

Esta forma de EBS se hereda en forma autosdmica dominante, clinicamente es similar a la
variedad Koebner con presencia de ampollas acrales que no dejan cicatriz pero dejan
hiperpigmentaciéon macular moteada de tronco y extremidades. Generalmente no afecta mucosas.
Aumentan las lesiones en los meses de calor. Con frecuencia presentan queratodermia
palmoplantar punctata y alteraciones ungueales. El analisis molecular ha demostrado
heterogeneidad por una mutacién sin sentido en el gen de la queratina 5. "

EBS —tipo Ogna

Tiene un patréon de herencia autosdmico dominante, se caracteriza por la aparicién estacional de
ampollas que no dejan cicatriz en palmas y plantas. Se asocia con fragilidad cutanea que traen
como resultado erosiones en extremidades, cara y tronco. Es frecuente que la ufia del primer
ortejo se encuentre distréfica. Se ha identificado una mutacién sin sentido, especifica en el
dominio de la plectina.

EBS - Superficial

Es una forma rara en donde las vesiculas se forman por debajo del estrato corneo. Son vesiculas
pequefias (rara vez intactas) que se manifiestan como erosiones o costras, dejan cicatrices
atroéficas. Puede haber afeccién oral y conjuntival.

EBS - con distrofia muscular

Es una forma rara que se hereda en forma autosdmica recesiva, refleja la mutacién del gen que
codifica la plectina (PLEC1 ), una proteina del citoesqueleto de la membrana.3,27,28 Harper Su
inicio es en la infancia temprana, con formacién estacional de bulas o ampollas periungueal,




pérdida de la ufia, cicatriz atrodfica, hipoplasia dental y ocasionalmente involucro laringeo. También
hay hiperqueratosis palmar y plantar. Existe debilidad muscular progresiva que puede iniciar
entre el primer afio y la cuarta década de la vida lo que refleja la importancia de la plectina tanto
en el musculo esquelético como en la piel. Puede haber atrofia cerebral y cerebelar, estenosis
uretral, alopecia cicatricial y sintomas respiratorios. ***3

Pronéstico

El prondstico de EBS en general es bueno, particularmente del tipo Weber Cockayne, la gran
mayoria de los pacientes tienen una expectativa de vida normal. Sin embargo la incapacidad
puede ser importante, requiriendo cuidados, ausencia del trabajo, limitacion a la deambulacién. El
tipo Dowling- Meara puede ser letal en la infancia temprana, tiende a mejorar con el tiempo pero
causa una incapacidad importante secundario a las ampollas recurrentes en manos y pies, asi
como la queratodermia palmoplantar. **

Diagnéstico diferencial

El principal problema diagnéstico es con los otros tipos de EBS sobretodo en el periodo neonatal.
La microscopia electrénica y las inmunohistoquimica en piel es indispensable para la
diferenciacion entre ellas.

En el neonato se debe considerar: ampollas por succién, incontinencia pigmenti, miliaria cristalina,
eritrodermia ictiosiforme ampollar, impétigo buloso, sindrome de piel escaldada, sindrome EEC
(Ectodactilia-displasia ectodérmica-sindrome de paladar hendido), varicela o herpes simple
neonatal o congénito, pénfigo neonatal, penfigoide gestacional, penfigoide infantil, mastocitosis
ampollar, aplasia cutis, porfirinemia neonatal transitoria. ®

Tratamiento

En algunos casos la historia familiar combinado con la precaucién de los factores
desencadentantes de la formacién de ampollas y la limitacién en el tratamiento provocan que no
se solicite asistencia médica. Cuando acuden al médico se les debe asesorar sobre el uso de
calzado cémodo, el cuidado de los pies, manejo del dolor y consejo genético.

Las ampollas nuevas deben ser drenadas mediante la puncién con una aguja estéril para evitar su
extensién, se debe dejar el techo de la ampolla in situ. No existen vendajes ideales para estos
pacientes. Se les debe informar sobre la variedad de vendajes disponibles y los costos. Las lesiones
de palmas y manos se deben de limpiar con agua tibia con permanganato de potasio en una
dilucién 1:8000. Se puede utilizar harina de maiz en las areas erosionadas para favorecer la
curacién. ***

EB de Union (EBU)
Se transmiten de forma recesiva. La separaciéon se produce a nivel de la unién dermo-epidérmica,
en concreto a nivel de la lamina Idcida. Es la forma mas grave de EB.

Epidemiologia y Genética

Su incidencia es de aproximadamente 3.2/millén de RN vivos en un estudio realizado en Escocia.
Representa aproximadamente 1% de todas las EB. Consta de 3 variantes: la variante Herlitz que es
autosémica recesiva con 80% mutaciones de LAMA3, LAMB3, y LAMC3 que codifican para
proteinas de unién dermo-epidérmicas responsables de fenotipo en el cromosoma 1g32. La
adhesién de células basales estd alterada desprendiéndose de la ldmina ldcida. La variante No
Herlitz es autosdmica recesiva y afecta la laminilla 5 en cromosoma 1g32 y COL17A1 en el




cromosoma 10qg24 que van a codificar para el coldgeno 17 el cual es el hemidesmosoma en I[dmina
[Ucida. La variante EBU con atresia pildrica es de herencia autosdmica recesiva y presenta
mutaciones de ITGA6 (integrinas) en el cromosoma 2 y mutaciones de ITGB4 en el cromosoma
17q11 las cuales codifican para o6 y B4 integrina el cual es complejo de hemidesmosoma
transmembrana.?

Tipos de EBU

EBU tipo Herlitz o letalis.

Es la forma mds frecuente de EAJ con una mortalidad muy elevada en los primeros afos de la vida.
Las lesiones inicialmente curan con rapidez y no dejan cicatriz aunque pueden dejar una piel
atréfica. Con los afios las ampollas curan mas lentamente y se instauran areas de ulceracion
cronica con tejido de granulacién, siendo muy caracteristicas alrededor de la boca y de la nariz. Las
ampollas aparecen en cualquier localizacidn, incluso en el cuero cabelludo. Las ufias acaban por
perderse. Los dientes son hipoplasicos y desarrollan caries aceleradas. Se afecta también la
mucosa oral con lo que se dificulta la ingesta de alimentos. Es muy caracteristica de esta variedad
la afectacion laringea, que se manifiesta con lloro afénico y estridor, con el consiguiente riesgo de
asfixia. Uno de los principales problemas de esta variedad y signo de mal pronéstico es el retraso
del crecimiento. La anemia grave de etiologia mixta, ferropénica y de enfermedad crénica, es
practicamente constante. Muerte temprana por sepsis, afeccion laringea o traqueal.*?

EBU Benigna o mitis - No Herlitz

Inicia al nacimiento o en la infancia temprana. Presentan el mismo fenotipo que la variedad tipo
Herlitz pero sobreviven la infancia. Las ampollas generalizadas, tensas, dolorosas, dejan cicatrices
atréficas y manchas postinflamatorias, presentan erosiones periorificiales pero tejido de
granulacion en menor cantidad. La distrofia ungueal e hipoplasia del esmalte dental son comunes
asi como la afeccion de mucosas (llanto ronco, tos, dificultad respiratoria). Pueden presentar
erosiones corneales, conjuntivitis, blefaritis y retencién urinaria.

En los primeros meses puede ser indistinguible de la anterior, pero tiende a mejorar con la edad. A
diferencia de la anterior no se complica con un retraso del crecimiento y anemia tan severos.
Aparte del mejor prondstico la afectacion cutanea es indistinguible del tipo Herlitz. *®

EBU con Atresia Pildrica

La variante JEB con atresia pildrica cursa ademads de las lesiones de bulas en piel y atresia pildrica,
con hidronefrosis, y falla renal secundaria.

La asociacion de EBU con atresia pildrica no es fortuita, sino que constituye una entidad distinta,
de mal pronéstico.

Epidermdlisis Ampollosa Distrofica (EBD)

La EBD también se denomina dermolitica porque el nivel de separacién se produce por debajo de
la Iamina densa de la unidn dermoepidérmica. El término distréfica deriva de la tendencia a
formar cicatrices mutilantes al sanar las ampollas.®

Genética

Tiene dos patrones de herencia:

1. La EBD dominante (EBDD), que es autosémica dominante, presente desde el nacimiento con
afeccion del gen COL7A1 en el cromosoma 3p21.

2. La EBD recesiva (EBDR) que es autosdmica recesiva, presente desde el nacimiento y afeccion
también del gen COL7A1 en cromosoma 3p21. El COL7A1 es responsable de la sintesis de colageno




tipo VII, el cual ancla las fibrillas, y rompe la unién dermo epidérmica. Esta segunda variedad tiene
2 subtipos:

a) EBDR Hallopeau-Siemens que es mas severo y secundario a terminacion prematura de
secuencia de codones causando pérdida de fibrillas de anclaje. 45 y 47

b) EBDR subtipo No Hallopeau-Siemens que es menos severa dando el mismo resultado de falla
de anclaje pero por mutaciones de bloque o de secuencia en el COL7A1.

En general, tiende a ser mas grave cuando se hereda en forma recesiva. La mayoria de los casos de
la forma dominante existe una historia familiar clara y son pocos los casos de novo.***’

Epidemiologia

Existen pocos datos sobre la prevalencia de EBD. En Noruega la prevalencia de EBDD se estima en
1.4 por millén. En Inglaterra una prevalencia estimada para la EBDR es e 3 por millén. En Escocia se
reporta una prevalencia de 21.4 por millén de todos los tipos de EBD. En Estados Unidos la
prevalencia de EBDD y EBDR es de 1 por milléon para cada una de ellas. Se sugiere una frecuencia
para EBDR de 1 en 350.45.%7

Patogénesis

El analisis de mutaciones ha demostrado que todos los tipos de EBD reflejan mutaciones en el gen
de la colageno tipo VII (COL7A1), que esta situada en el brazo corto del cromosoma 3 en el locus
3p21.1. El colageno tipo VIl es el mayor componente de anclaje de las fibrillas. Es una molécula
grande (aproximadamente 1000 kDa), la cual es sintetizada y secretada por los queratinocitos y los
fibroblastos. Estructuralmente estd comprendida por un homotrimero de 3 cadenas al (VIl) que se
asocian para formar una triple cadena. Tiene tres dominios: un dominio de tres hélices central que
consiste en repeticiones (Gly-x-y) y dos dominios no helicoidales globulares, llamados NC-1 y NC-2.
Las moléculas procolageno tipo VIl se asocian por su terminal caboxilo cuando los dominios NC-2
se separan. Las moléculas de coldgeno tipo VIl resultantes se condensan para formar las fibrillas
anclantes.™®

Se ha vuelto mas claro que el tipo de mutacidon o mutaciones presentes en el gen de la colagena
tipo VIl en EBD es capaz de precedir la gravedad clinica y el prondstico en cada individuo
enfermo.’®

Tipos de Epidermdlisis Ampollosa Distréfica (EBD)

EBD - Dominante

Es la forma mds comun de EBD. Puede presentarse en cualquier momento entre el nacimiento y
los 5 afios. Se caracteriza por presencia de ampollas tensas en salientes dseas: nudillos, codos,
rodillas, maléolos que dejan cicatrices atréficas. En forma caracteristica hay formacion de milia
(papulas de 1 —4 mm) como resultado del dafio a los foliculos pilosos.

Puede haber distrofia y pérdida ungueal. Las cicatrices suelen causar deformidades en flexidn.
Presencia de lesiones papuloides tipicas en espalda. La presencia de Sx. de Bart puede ocurrir pero
es rara. Entre un 10 -25% presentan afeccion gastrointestinal. La mucosa oral, traqueobronquial y
ocular rara vez se afecta. Estos pacientes tienen un mayor riesgo de melanona y carcinoma de
células escamosas a edades tempranas. Existe un deterioro social y psicolégico mas que fisico.
Algunos pueden mejorar con la edad.*®




EBD- Pretibial Dominante

Variante de EAD en que las lesiones se localizan predominantemente a nivel pretibial. La herencia
es autosémica dominante y en algunos poco frecuentes AR. Generalmente inicia en la 22 - 32
décadas de la vida y se caracteriza por presencia de ampollas recurrentes exclusivamente
pretibiales. En la adolescencia presentan pdpulas perifoliculares pequefias blanquecinas. La
formaciéon de milia, cicatrices y distrofia ungueal son frecuentes y algunos pacientes suelen
presentar prurito.>*

EBD - Pruriginosa

Variante de EAD en que el sintoma predominante es el prurito y se observan lesiones
liquenificadas pasando muchas veces desapercibidas las ampollas. Se hereda principalmente en
forma AD. Las lesiones generalmente son lineales violdceas y hay presencia de excoriaciones. Es
una dermatosis muy pruriginosa. Las ampollas son inducidas por trauma. Rara vez hay formacidén
de milia, cicatrices y distrofia ungueal. .>*

EBD- Transitoria de Recién Nacido

Variedad de EBD dominante en que las ampollas cesan espontaneamente durante el primer afio
de vida. Al parecer existe una alteracion transitoria en la secrecidn de colageno tipo VII. Se
caracteriza por areas extensas de ampollas que dejan cicatrices atréficas y se autolimitan entre los
6 — 9 meses. Puede haber distrofia ungueal. .>*

EBD- Recesiva de Hallopeau-Siemens

Es una forma grave de EBD que se presenta desde el nacimiento. Se caracteriza por ampollas
dolorosas y grandes que afectan superficies extensas. La piel es fragil y las ampollas son facilmente
inducibles. Hay afeccién grave de mucosas y pueden presentar complicaciones como
anquiloglosia, disfagia, estrefiimiento, microstomia. Las lesiones ampollares dejan cicatrices
severas. Es muy frecuente la formacion de adherencias y fusién de los dedos dando la apariencia
de una pseudosindactilia (mano de mitén). Hay pérdida ungueal, milia en ocasiones. El paciente
tiene movilidad limitada y riesgo incrementado de carcinoma de células escamosas y melanoma.
Generalmente mueren antes de la pubertad. .>*

EBD - Recesiva NO Hallopeau-Siemens

El fenotipo similar a la EBD dominante con presencia de ampollas tensas en salientes dseas:
nudillos, codos, rodillas, maléolos que dejan cicatrices atréficas. Hay formacion de milia (papulas
de 1-4mm) como resultado del dafo a los foliculos pilosos. La distrofia y pérdida ungueal son
frecuentesasi como la afeccién a mucosas. El Sx. de Bart es ocasional. Mejora con la edad.

EBD- Inversa

Se caracteriza por la presencia de bulas y erosiones en grandes pliegues y zonas acras. Afecta con
frecuencia la regién inguinal, axilas y pliegues submamarios asi como manos y pies. Cursa con
pérdida ungueal y contracturas digitales en flexion. Ademas puede haber microstomia, caries,
anquiloglosia, fisuras anales y estenosis esofagica como resultado de la afecciéon mucosa. .>*

Diagndstico y Diagnostico Diferencial

La biopsia cutanea permite el diagndstico de confirmacién y del subtipo de EB. La tincién con
hematoxilina-eosina y el uso de microscopia de luz sélo permite visualizar una ampolla a nivel
dermoepidérmico y Ginicamente es Util para diferenciar de otros padecimientos ampollosos. .*>*
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Para la localizacion exacta de la ampolla y por tanto diagnéstico del subtipo de EB es necesario la
microscopia electrénica o técnicas de inmunofluorescencia. La sensibilidad y especificidad de
ambas técnicas es similar. Sin embargo, la técnica de inmunofluorescencia es mas facil de
interpretar. En esta técnica se emplean anticuerpos dirigidos contra diferentes proteinas de la
membrana basal (laminina 5, coldgeno tipo VII, colageno tipo IV, integrinas...) y segin queden
situados en el techo o el suelo de la ampolla permiten localizar el nivel de separacién. Para la
biopsia debe elegirse una ampolla reciente (<24h) o mejor aln piel sana sobre la que se induce
una ampolla microscépica aplicando la goma de borrar y ejerciendo un movimiento rotacional
sobre el lapiz. Una vez diagnosticado el enfermo como afecto de uno de los tres grandes tipos de
epidermolisis ampollosa, segun la evolucién y caracteristicas clinicas se puede diagnosticar
subtipos clinicos de EB.2

En los ultimos afios se ha avanzado mucho en el diagndstico genético de estas enfermedades y en
un futuro probablemente se podra predecir la expresividad clinica conociendo el tipo de mutacion.
El analisis mutacional debe ser el paso final en el diagndstico una vez identificado el subtipo
mediante microscopia electrénica e inmunofluorescencia y es Util principalmente para fines de
consejo genético y diagndstico prenatal. "

En cuanto al diagnéstico diferencial, sélo se plantea en el periodo neonatal inmediato con otras
causas de ampollas como son la incontinentia pigmenti, impétigo ampolloso, varicela y herpes
simple neonatal o congénito, mastocitosis ampollosa, pénfigo neonatal, penfigoide gestationis,
aplasia cutis y eritrodermia ictiosiforme ampollosa.?

Tratamiento

En la actualidad no existe un tratamiento especifico para la EB. El manejo de pacientes con EB
tiene como objetivos minimizar la formacién de ampollas, proporcionar las mejores condiciones
para la cicatrizacion correcta de las mismas que evite ademas sobreinfecciones, control del dolor y
tratamiento de las posibles complicaciones.™

Cuidado de la piel. Hay que evitar al maximo traumatismos por insignificantes que puedan
aparecer. Ello es especialmente dificil en el periodo neonatal. Hay que instruir al personal de
enfermeria y a los padres sobre la manipulacidon de estos neonatos. Se debe evitar levantar al
neonato por debajo de los brazos, siendo preferible ponerlo de lado mientras colocamos nuestro
brazo por debajo y levantarlo. Hay que evitar el uso de microporo o cualquier material adhesivo.
Para fijar monitores o vias es preferible utilizar suturas o vendajes con gasa. La ropa y las sabanas
tienen que ser lo mas suaves posible evitando al maximo las costuras. Pasado el periodo neonatal
y cuando el nifio empieza a gatear es importante proteger las zonas de maximo roce con algun
tipo de almohadillado o vendajes. Es importante elegir ropa que sea facil de poner y sacar, y
zapatos adecuados, amplios, con una piel que transpire bien sobre todo para las formas de EB
simple asociadas a hiperhidrosis. Se recomienda usar plantillas y calcetines de algoddn gruesos
tipo calcetin de tenis. En cuanto al cuidado de las ampollas, es preferible puncionar y vaciar las
ampollas tensas para evitar la extensién de las mismas, dejando el techo de la ampolla intacto. La
aplicacion de emolientes tipo vaselina blanca sobre las heridas proporciona un microambiente de
humedad ideal para la cicatrizacidon de las misma. El empleo de antibiéticos topicos de manera
profildctica es muy discutida. Es preferible realizar cultivos periddicos y en caso de utilizar
antibidticos profilacticos no utilizar siempre el mismo para evitar seleccionar cepas resistentes.
Después de la aplicacion de emolientes, las heridas deben cubrirse con algln tipo de apdsito no
adherente que se fijen mediante un vendaje con gasas que a su vez se recubren con venda elastica
o vendaje tubular. Las curaciones deben realizarse a diario o en caso de utilizar un parche
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hidrocoloide se pueden espaciar 2 o 3 dias. Para minimizar el dolor derivado de las curaciones es
conveniente la administraciéon previa de analgésicos. En dreas de dificil cicatrizacion se han
realizado injertos con piel artificial con buenos resultados preliminares. En las formas distréficas
hay que evitar vendajes que mantengan los dedos juntos, ya que aceleraria las fusiones digitales.
En casos con sinequias digitales y contracturas severas puede ser necesario una liberacién
quirurgica de las mismas. Para retrasar la reapariciéon de contracturas es muy importante el uso de
férulas adecuadas después de la cirugia. Los corticoides sistémicos pueden reducir temporalmente
la formacidon de ampollas, sin embargo los problemas secundarios a corticoterapia prolongada
hace que sélo estén indicados en situaciones puntuales. En las formas distréficas, en las que se ha
detectado un aumento de colagenasa, se han empleado farmacos que la inhiben como
difenilhidantoina, retinoides y tetraciclinas, con resultados equivocos.

Nutricidn. Un aspecto importante es mantener un buen estado de nutricidn, lo cual es
indispensable para la adecuada cicatrizacidn de las heridas. Si la afectacion oral es minima puede
intentarse lactancia materna. Si se opta por lactancia artificial, elegir chupones muy blandas y con
un orificio grande. Al introducir sélidos, sobre todo en las formas distréficas, hay que elegir
alimentos blandos o purés para evitar lesiones faringeas o esofagicas. Se recomiendan
suplementos vitaminicos y de hierro. En el caso de estenosis esofdgicas se han realizado
dilataciones, aunque los resultados son poco duraderos. Algunos casos de EAD pueden
beneficiarse de gastrostomia. En cuanto a la anemia puede ser necesarias transfusiones
sanguineas.”

Cuidado de alteraciones extracutaneas

Gastrointestinal: La lesion mas temida es la lesidén esofagica la cual es encontrada en el subtipo de
EB distrofica recesiva, Hallopeau-Siemens, Dowling-Meara, el subtipo de EBS letal, estas lesiones
se han manejado con fenitoina, esteroides orales, y medicamentos antifingicos.*

Lesiones oculares: Los pacientes con EBS particularmente aquellos con Weber-Cockayne, Dowling-
Meara, pueden experimentar blefaritis en uno o ambos ojos. Pacientes con EBU Y Hallopeau-
Siemens, pueden experimentar ulceraciones cornales, cicatriz u obliteracién del conducto lagrimal,
la conjuntivitis cicatrizal también puede ocurrir en estos grupos, las erosiones corneales reciben
tratamiento de soporte con aplicacidon de antibidtico tdpico y agentes ciclopejicos para reducir el
espasmo ciliar y provee alivio. La blefaritis crénica puede resultar en ectropion cicatrizal y
queratitis por exposicion estas lesiones han sido tratadas con injertos de piel sobre el parpado
superior.*®

Cuidados orales: Una buena higiene dental es esencial para pacientes con EB la EBD y EBU
desarrollan caries dental debido a un defecto del esmalte y ademas significante alteracién de la
mucosa oral puede acompafiar formas severas de EBU y EBD se deben evitar enjuagues bucales
que contengan alcohol, la solucién salina podria ayudar a una limpieza gentil.**°

Tratamientos en investigacién: Futuras terapias potenciales que incluyen terapias génicas y
terapias proteicas que se encuentran en desarrollo.

TERAPIA PROTEICA: La perdida o defecto en una proteina es producida en Vitro por métodos
recombinantes y se aplican directamente ala piel lesionada, la terapia proteica puede ser mas util
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en algunos subtipos que incluyen un defecto o deficiencia de laminina 5 no puede procesar un
anclaje celular transmembrana
TERAPIA GENICA: La meta es dar genes blanco para restaurar la produccién normal de proteina®’

Cuidados quirurgicos

Gastrointestinal: La dilatacion esofdgica ha sido util en disminuir las estenosis esofagicas,
reseccion de estenosis esofagicas por transposicién colonica ha sido efectivo en casos de
enfermedad avanzada. La insercién de un tubo de gastrostomia ha sido efectivo para proveer
nutricién a individuos con estenosis esofagica .

Restauracidon quirdrgica de la mano: la deformidad en manopla de la mano ocurre
frecuentemente en pacientes con el subtipo Hallopeau-Siemens episodios repetitivos de lesiones
ampulares eventualmente resultan en cicatriz en espacios vacios como resultado se pierden la
aprension digital y la manipulacién fina, existen procedimiento quirdrgicos correctivos de esta
deformidad pero hay altas recurrencias, tipicamente la mano dominante tiene una recurrencia
mas rdpida las recurrencias pueden retardarse usando protesis interdigitales

La escision quirdrgica del carcinoma de células escamosas incluyen reseccién agresiva
particularmente en EBD .

Equivalentes cutaneos: Injertos Artificiales de piel como Apligraf han sido utiles en facilitar
cuidado de las erosiones provocadas en EB y en mejorar la calidad de vida los efectos a corto
plazo se han estudiado cuidadosamente los efectos a largo plazo han estdn siendo estudiados,
solo2 de 11 injertos mostraron evidencia de persistencia del injerto pero mientras Alograf pueda
representar una opcion de cuidado debe de preferirse

Consejo genético

La informacidn genética dada por andlisis de mutacién en pacientes con EB provee candidatos
genéticos a familiares inmediatos, los familiares de un paciente identificado con herencia recesiva
son considerados a evaluar para conocer si pueden ser portadores del alelo mutante.

Mas importante aln es el diagndstico prenatal de EB en familias afectadas actualmente existe un
protocolo genético basado en la identificacion de pacientes que tenga andlisis mutacional o el gen
defectuoso. Actualmente la biopsia fetal de piel o fetoscopia con su riesgo incrementado pueden
ser evitado, por andlisis de las vellosidades coridnicas a las 8-10 semanas de gestacién o liquido
amnidtico al segundo trimestre *°

Actividad fisica
La inactividad como resultado de dolor y cicatrizacién puede causar contracturas por lo que la
terapia fisica puede ser Gtil en reducir las contracturas y en mantener un rango de movimiento.*

Medicamentos

La epidermdlisis ampollosa es una enfermedad genética hasta el momento no existen drogas
conocidas para corregir el defecto molecular subyacente, el uso prolongado de esteroides esta
contraindicado en el tratamiento de formas heredadas las complicaciones inducidas por
esteroides prohiben su uso ninguna otra droga incluyendo fenitoina y tetracilcina han mejorado el
saneamiento de las ampulas o la alteracidn en la adhesion epitelial significativamente .*
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Complicaciones

El carcinoma de células escamosas nace en heridas crénicas o cicatrices de EBD recesiva, ésta
forma de carcinoma de células escamosas es altamente invasivo otros subtipos de EB no muestran
tendencia a desarrollar carcinoma de células escamosas.

Pseudosindactilia: La deformidad en mano de manopla es una complicacion frecuente en
pacientes con EB distréfica recesiva en esta alteracién la piel alrededor de los dedos presente
ampulas de forma repetida provocando un saneamiento de las herida distréfico con el tiempo los
dedos son encapsulados en forma de manopla el manejo es quirurgico

Estenosis esofagica: Pacientes con EB distréfica a menudo tienen manifestaciones esofagicas
secundario ala presencia repetida de ampulas resultando en disfagia, o estenosis esta
complicacién es rara en EB simple pero ocurre en el subtipo Herlitz o no letal en EB uniény en EB
distréfica heredada dominantemente .*
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

En los EUA la poblacion afectada en los EU es aproximadamente de 12,500 personas de acuerdo al
Registro Nacional de Epidermdlisis Ampollosa, la incidencia es de 50 casos por millén de nacidos
vivos y de estos casos aproximadamente 92% son EBS, 5% EBD, 1% EBU, y 2% no son clasificadas.

De acuerdo al Registro Nacional de Epidermdlisis ampollosa el nimero de casos en Noruega es de
54 casos por millén de nacidos vivos, en Japdn es de 7.8 casos por millén de nacidos vivos y en
Croacia de 9.6 casos por millén, en México la prevalencia que tenemos es de 1:3000 pacientes
dermatoldgicos. Sin embargo en el Hospital Infantil de México Federico Gdmez no existen reportes
sobre la frecuencia de presentacién de EB, tipo de EB, asi como las manifestaciones mas
frecuentes de la misma ni su evolucién y morbilidad.

JUSTIFICACION

La EB es una patologia que afecta en forma importante la calidad de vida de los pacientes,
requiere una atencion médica continua para evitar complicaciones que desencadenen la muerte
del mismo en algunos casos.

No existen descripciones de la frecuencia de las manifestaciones cutaneas en EB en nifios
atendidos en el Hospital Infantil de México Federico Gdmez el presente estudio pretendio
describir las caracteristicas de los casos de los pacientes con esta enfermedad, para conocer las
caracteristicas demograficas, clinicas e histopatoldgicas de los pacientes con EB que acuden a
nuestra Institucion.
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OBJETIVO GENERAL

e Describir la frecuencia de presentacion de epideremdlisis ampollosa en pacientes
del Hospital Infantil de México Federico Gémez en el periodo comprendido entre
Enero de 1994 y Diciembre 2095.

OBJETIVOS SECUNDARIOS

Describir las caracteristicas demograficas de los pacientes con EB en el periodo de

estudio.

e Conocer la presentacién mas comun de EB en el periodo de estudio.

e Conocer los antecedentes familiares de EB en estos pacientes.

e Describir las caracteristicas clinicas de los pacientes con EB en el periodo de
estudio.

e Describir la topografia de las lesiones en los pacientes con EB en el periodo de
estudio

e Describir los patrones histopatoldgicos de las biopsias de piel de los pacientes con
PG en el periodo de estudio

e Identificar la frecuencia y tipo de complicaciones.

e Conocer la mortalidad encontrada en los pacientes estudiados.
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METODOLOGIA

a. Lugar de estudio
Servicio de Dermatologia Hospital Infantil de México Federico Gdmez

b. Tipo de estudio
Retrospectivo, transversal

c. Disefio del estudio
Observacional

d. Poblacion del estudio
Pacientes pedidtricos con diagndstico de EB que hayan acudido al Hospital Infantil

de México Federico Godmez en el periodo comprendido entre el Enero 1994 a
Diciembre 2005.

e. Criterios de seleccion

Criterios de inclusién

1. Pacientes con diagndstico de EB
2. Que hayan asistido al Hospital infantil de México “Federico Gomez” en el periodo de
Enero 1994 a Diciembre 2005.

Criterios de exclusion

1. Expedientes no disponibles para revisién
2. Diagndstico distinto a EB

Criterios de eliminacién

1. Informacién incompleta en el expediente clinico

f. Descripcion del estudio

Se realizé la solicitud al archivo médico del Hospital Infantil de México la busqueda de los registros
de expedientes etiquetados con diagndstico de EB para la evaluacion de los mismos con ayuda de
una hoja recoleccién de datos (anexo 1), registrando los datos demograficos, antecedentes
familiares, caracteristicas clinicas, patrén histopatolégico, tratamiento, complicaciones y evolucion
del padecimiento durante un periodo de 11 afios y se procedid a registrar los datos solicitados en
la misma.
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RESULTADOS

Se realizd la busqueda de los expedientes con el diagndstico de EB, en el servicio de
bioestadistica de nuestra institucidn.

Se revisaron en total 18 expedientes de pacientes con el diagndstico de EB en el periodo
comprendido entre Enero 1994 a Diciembre 2005en el Hospital Infantil de México
Federico Gémez, de los que obtuvimos los siguientes resultados:

De los 18 pacientes evaluados, 13 corresponden al sexo femenino (72.2%) y 5 al sexo
masculino (27.8%). Gréfico 1.

Grafica 1. Distribucion de los pacientes con EB
de acuerdo al género

B Femenino

B Masculino
72%
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La edad de los pacientes con EB fue desde el primer dia de vida hasta los 18 afios, con una
media de 4 afios 4 meses = 5 afios 2 meses. Tabla 1

Tabla 1. Distribucién de los pacientes con diagndstico de EB de acuerdo a la edad

Paciente Edad
01 1 dia
02 10 afios
03 10 dias
04 1lafios 7meses
05 18 afios
06 28 dias
07 2afios 6meses
08 2afios 9meses
09 6 afios
10 7 afios 1mes
11 7 afos 9meses
12 8afios 3meses
13 9afios 11meses
14 9afios 7meses
15 9 afios
16 1 dia
17 10 afios
18 10 dias

Dentro de los antecedentes de importancia estudiados se investigd la presencia de
consanguinidad, la cual se encontré en 7 pacientes (38.9%) y fue negada los 11 restantes (61.1%).
Grafica 2.

Grafica 2. Distribucion de los pacientes de
acuerdo a la presencia de consanguinidad
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A todos los pacientes se les realizé biopsia de piel para realizar una clasificacion de
acuerdo a en nivel de separacidn de la epidermis en la lesiones ampollares, de acuerdo al

tipo de EB los pacientes estudiados presentaban 10 (55,5%) EB distrofica, 5 (27.7%) EB de
uniény 3 (16.6%) EB simple. Grafica 3.

Grafica 3. Distribucion de los pacientes de
acuerdo al tipo de EB
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En cuanto al estado nutricional de los 18 pacientes, los 3 pacientes con EB simple no presentaron

desnutricién, sin embargo todos los pacientes con EBD y EBU presentaron algin tipo de
desnutricién.
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Los pacientes con EBD y EBU presentaron alteraciones extracutaneas y complicaciones en diversos
grados, que se presentan en la tabla 2

Tabla 2. Frecuencia de presentacion de alteraciones extracutaneas en
pacientes con EBD y EBU

Alteracion asociada Pacientes Porcentaje (%)
Sepsis 2 13.3
Constipacion crénica 3 20
Sinequias en manos y pies 4 26.6
Estenosis esofagica 6 40
Estenosis subglética 2 13.3
Nefropatia 2 13.3

De los pacientes con EBD y EBU el 76% (14) presentaron afeccion a mucosas, como se muestra en
la grafica 4.

Grafica 4. Distribucion de los pacientes con EBD y EBU que
presentaron alteracion en mucosas

m Ausente m Presente

24%

En cuanto al seguimiento de los pacientes se tiene registro de defunciéon de 3 de ellos (16.6%)
secundario a choque séptico, 4 continlan seguimiento en la consulta externa de Dermatologia
(22%) y el resto no ha acudido nuevamente a nuestra Institucién.
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Paciente con EBD recesiva, en la que
podemos observar la presencia de una placa
con ampollas, milia y cicatrices sobre rodilla

Paciente con EBD, encontramos costras y dreas denudadas en pabellén auricular
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DISCUSION

Se incluyeron en total 18 pacientes con diagndstico de EB en un periodo de 11 aiios en el servicio
de Dermatologia del Hospital Infantil de México, el inicio de la sintomatologia en todos nuestros
pacintes fue en el primer afio de vida, tal y como se describe en la literatura internacional.

De los pacientes estudiados el tipo de EB que encontramos con mayor frecuencia fue la EB
distréfica en el 55,5%, seguida por un 27.7% de pacientes con EB de unién y el 16.6% fueron
catalogados como EB simple, lo cual contrasta con lo reportado en la literatura, ya que se
describe como la mas frecuente al tipo de EBS, seguido de EBD y por ultimo la EBU, sin embargo
consideramos que esto puede deberse a un subregistro de los casos de EBS derivado de que son
pocas las compliaciones y la resolucién generalmente es completa a pesar de ser recurrente las
lesiones en piel.

En nuestra Institucion todavia no contamos con los estudios de identificacién de genes implicados
en EB, se han identificado mutaciones en diversos genes dependiendo del tipo de EB en el que se
sospeche, es muy importante continuar con este estudio para poder correlacionar el cuadro clinico
de paciente con respecto a su gravedad, localizaciones o caracteristicas peculiares con alguna
mutacién especifica, es decir, realizar correlaciones fenotipo-genotipo.

El principal problema diagnéstico es con los otros tipos de EBS sobretodo en el periodo neonatal,
se debe considerar: ampollas por succién, incontinencia pigmenti, miliaria cristalina, eritrodermia
ictiosiforme ampollar, impétigo buloso, sindrome de piel escaldada, sindrome EEC (Ectodactilia-
displasia ectodérmica-sindrome de paladar hendido), varicela o herpes simple neonatal o
congénito, pénfigo neonatal, penfigoide gestacional, penfigoide infantil, mastocitosis ampollar,
aplasia cutis, porfirinemia neonatal transitoriala microscopia electrénica y las inmunohistoquimica
en piel es indispensable para la diferenciacién entre ellas.

La afeccidn extracutdnea mds frecuente en nuestros pacientes fue la presencia de estenosis
esofagica, seguida de la formacion de sinequias en manos, esto es acorde a lo que han encontrado
en otras series internacionales, principalente en EBD y EBU.

El estado nutricional de los pacientes se encuentra agravado por la afecciéon esofdgica,
principalmente en pacientes con EBD y EBU.

El prondstico es bueno en EBS y reservado en los otros tipos, dependiendo del grado de afeccion a
piel y mucosas, es imprescindible la eduacién de los cuidadores con respecto al adecuado manejo
de las heridas.
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CONCLUSIONES

La Epidermolisis Bullosa Hereditaria (EB) se define como un grupo de enfermedades cutaneas
hereditarias poco frecuentes que se caracterizan por la susceptibilidad de la piel y mucosas a
separarse de los tejidos subyacentes ante minimos traumatismos.

Es indispensable realizar una historia clinica completa y detallada, con énfasis en los antecedentes
familiares de enfermedades ampollosas, de abortos y dbitos, traumatismos obstétricos, la ingesta
de medicamentos y de padecimientos infecciosos. Es necesaria la toma de biopsia de piel,
mediante la cual podremos localizar histolégicamente el sitio de las ampollas; con lo que se hace
el diagndstico exacto y establecemos un pronéstico.

El manejo de este tipo de pacientes es multidisciplinario y el fundamento consiste en la eduacién
del paciente y de los familiares sobre el cuidado de la piel y prevenciéon de dafio cutdneo, asi como
el manejo nutricional adecuado para contrarrestar el alto consumo de energia en la reparacién de
la barrera cutanea y evitar complicaciones como infeccidén o cicatrices que limiten el movimiento
del paciente.
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