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RESUMEN:

Introduccién: la epidermdlisis bulosa se refiere a un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias ampulosas crénicas, que
afectan a la piel y las mucosas con formacién de ampollas y vesiculas tras minimos traumatismos, con afectacién variable de otros
4rganos.

Presentacion de caso: paciente femenina de 3 afios de edad con lesiones de piel exulceradas y algunas eritematocostrosas en placas,
con descamaciodn en sitios de exposicién como manos, rodillas, pies, parte posterior del cuello y genitales. Se encontraba ingresada
en el Hospital Pedidtrico Docente “Hermanos Cordové", de Manzanillo. Los cuidados médicos se basaron en mantener la entereza
de la piel evitando traumatismo, control de la temperatura, nutricién y prevencion de infecciones secundarias. Se diagnostica por
biopsia de piel una epidermdlisis bulosa simple.

Conclusiones: la enfermedad es poco conocida con baja incidencia y prevalencia. Supone un problema de gran magnitud en el
entorno familiar y social, al enfrentarse los padres a una enfermedad rara con origen genético y de mal prondstico. El apoyo médico-
social ayuda a minimizar los problemas, a través de la informacién y coordinacién. Para su tratamiento es necesaria la atencién de
un equipo multidisciplinario y especializado.

PALABRAS CLAVE: Epidermolisis Ampollosa, Enfermedades Cutédneas Genéticas. Enfermedades de la Piel.

ABSTRACT:

Introduction: epidermolysis bullosa refers to a heterogeneous group of chronic hereditary pimple-like diseases affecting the skin
and mucosae with blisters and vesicles after minimal injury, with variable involvement of other organs.

Casereport: 3-year-old female patient with exulcerated skin lesions and some erythema crust-plaques, with scalingat exposure sites
such as hands, knees, feet, back of the neck and genitals. She was admitted to “Hermanos Cordové” Pediatric Teaching Hospital in
Manzanillo. The medical care was based on maintaining the integrity of the skin avoiding trauma, temperature control, nutrition
and prevention of secondary infections. A simple epidermolysis bullosa is diagnosed by skin biopsy.

Conclusions: the disease is scarcely known with low incidence and prevalence. It is a major problem in the family and social
environment, as parents are dealing with a rare disease of genetic origin and poor prognosis. Medical-social support helps to
minimize the problems by means of information and coordination. Treatment requires the care of a multidisciplinary and
specialized team.

KEYWORDS: Epidermolysis bullosa, Skin Diseases, Genetic, Skin Diseases..


https://www.redalyc.org/articulo.oa?id=638268499021
https://www.redalyc.org/articulo.oa?id=638268499021

UNIVERSIDAD MEDICA PINARENA, 2021, voL. 17, NOUM. 2, MAYO-AGosTo, ISSN: 1990-7990

INTRODUCCION

*Autor para la correspondencia: jesusdaniel97 @nauta.cu

La epidermdlisis bulosa (EB) comprende un grupo heterogéneo de enfermedades de la piel y mucosas
de origen congénito. Engloba un grupo heterogéneo de enfermedades raras, caracterizadas por fragilidad
de la piel y se consideran causadas por traumas mecénicos (presion, roces) y las temperaturas altas que
desencadenan la aparicién de las lesiones ampollosas (1,2,3).

Los enfermos tienen la piel tan frigil como "alas de las mariposas”, por lo que se les llama "nifios
mariposa”(4). Este incremento de la fragilidad de la piel se debe a mutaciones en genes que codifican varias
proteinas estructurales, intra o extracelulares, responsables de mantener la resistencia mecénica del tejido en
las regiones en donde se encuentran (5,6,7,8).

La enfermedad afecta a ambos sexos por igual(9). Se estima que uno de cada 17 000 nacidos vivos estd
enfermoy que en el mundo existen alrededor de 500 000 casos, con una prevalencia del orden de 32 casos por
millén de habitantes. Su edad de aparicién se sittia en torno al nacimiento o durante la lactancia(10,11,12).

Su etiopatogenia es desconocida, aunque se han descrito posibles causas entre las que se encuentran la
existencia de adherencias amnidticas, alteraciones vasculares placentarias, infecciones intrauterinas, accion
de teratégenos, defectos del cierre del tubo neural, rotura precoz de membranas y fuerzas de tensidn, entre
otras. Existen muchos casos sin asociacién alguna ni causa probable(13).

Es una enfermedad poco conocida y no tiene cura, aunque algunos subtipos mejoran con el tiempo;
por ello supone un problema de gran magnitud en el entorno del enfermo (14). El apoyo social ayuda a
minimizar algunos de sus problemas, simplemente colaborando con los esfuerzos que se realizan para mejorar
la informacién y coordinacién (15).

PRESENTACION DE CASO

Paciente femenina, de color de la piel blanca, de procedencia rural. Antecedentes perinatales de tres
gestaciones, tres partos y ningin aborto. Madre con antecedentes de cardiopatia isquémica y enfermedad
hipertensiva de la gestacidn, parto distocico por cesirea. Los padres son primos. Posee antecedentes
patoldgicos personales de alérgica a la permetrina y Epidermolisis Bulosa desde los tres meses de edad. Ha
sido necesario su ingreso en seis ocasiones en el Hospital Pedidtrico Hermanos Cordové de Manzanillo desde
enero de 2017 con impresion diagndstica de piodermitis.

Al examen fisico se encontré piel con lesiones exulceradas y algunas eritematocostrosas en placas con
descamacién en sitios en sitios de pliegues como parte posterior del cuello, genitales, manos, rodillas y pies
(figura 1). Present6 alopecia.

Figura 1. Lesiones en parte posterior del cuello (&), genitales (B) v pies (C).

Figura 1

Se realizé biopsia de piel, encontrandose ampolla subepidérmica con vacuolizacion de las células del estrato
mucoso de Malphigio. Se observa afectacion de la citdlisis, se comprueba hendidura de la ampolla a nivel de
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la epidermis y edema del citoplasma subnuclear. Por los datos obtenidos a la anamnesis, al examen fisico y el
resultado de la biopsia realizada se diagnostica una epidermdlisis ampollosa

Ala paciente se le indica dieta hipercaléricay fomentos con permanganato de Potasio y curas con ungiiento
de predneomin.

Se indica por via oral prednisona (1-2 mg/kg/dia por 7 dias), fenitoina (6mg/kg/dia por 10 dias)
difenhidramina (5mg/kg/dia por 10 dias). Se indican antibiéticos: fosfomicina (bulbo de 1ga 300 mg/kg/
dia por 10 dias), vitaminas complejo A, B, C, D2 y E, 4cido félico (1-5Smg/kg/dia), fumarato ferroso (3-4
mg/dia), y sulfato de zinc (0,02 por ciento a 20 mg/dia por 21 dias) Los cuidados de enfermeria se basaron
en mantener la entereza de la piel evitando traumatismo, control de la temperatura, nutricién y prevencion
de infecciones secundarias.

DISCUSION

Estas genodermatosis por alteracién en la cohesién epidérmica de origen genético, tienen como responsable
mutaciones en el gen 3p que codifica para la proteina del coligeno tipo VII, componente de las fibras de
anclaje que forman la unién dermo-epidérmica. Recientes avances en genética molecular han conseguido
diferenciar dos tipos de epidermélisis ampollosa distréfica, una forma recesiva y otra dominante (15).

A nivel histoldgico, las lesiones pueden localizarse en la epidermis y/o membrana basal dermo-epidérmica.
La membrana basal epidérmica representa una compleja red de moléculas de adhesion finamente relacionadas
entre si y con funciones especificas; cuando alguna de ellas falla, la fuerza de unién se pierde y provoca, en
general, ampollas (2,3).

Las enfermedades ampollosas adquiridas son debidas principalmente a agentes fisicos (calor, fuego,
radiacién solar), quimicos (agentes custicos) y menos frecuentes debido a anticuerpos circulantes IgGs, IgAs,
IgMsy C3 (pénfigo y penfigoides) y/o infecciones (virus del herpes simple, Staphylococcus aureus) (6).

Clinicamente se caracteriza por ampollas de erupcién espontinea de contenido serohemorrégico, que se
rompen ante traumatismos minimos y dejan erosiones de tamafo variable y cicatrizacién térpida. Laslesiones
pueden aparecer en diferentes dreas, siendo las mas frecuentes las de las plantas de manos y pies(7).

Las lesiones tipicas son semejantes a quemaduras, con la diferencia que en la EB continuamente aparecen
lesiones nuevas. La aparicién de lesiones ampollosas en la piel y las mucosas ocurre en todas las formas clinicas
de epidermolisis bulosa. Se ubican con frecuencia en la cara y la boca, en las mucosas de la orofaringe, laringe
y demds vias aéreas, eséfago y conjuntivas(10).

La evolucién de las lesiones se produce en forma de cicatrices y en ocasiones con importantes retracciones.
A menudo se acompana de muchas complicaciones, las cuales pueden amenazar la vida. Las complicaciones
incluyen retraso del desarrollo, gastrointestinal, oftdlmico, laringeo, dental, problemas hematoldgicos,
sobreinfecciones generalizadas y deterioro del estado general(4,5).

Se conocen tres formas clinicas, dependiendo del lugar donde aparezca la alteracion estructural y del nivel
epidérmico (epidermis es la capa superior de la piel) donde aparece laampolla o vesicula. La EA simple la cual
se localiza en las células basales de la epidermis, la EA juntural localizada en laldmina lucida y la EA distréfica,
localizada en la dermis debajo de la [dmina densa a nivel de las fibras de anclaje(13).

La limpieza, desinfeccién y vendaje de la mayor extension posible de piel hace que mejoren dichas lesiones
en 48-72 horas. Pueden aparecer otras nuevas en zonas de presiéon que quedan al descubierto, asi como
también es caracteristica la afectacién de pelo y ufias(15).

El diagnéstico diferencial se hace con otras enfermedades vesiculosas y ampollosas de la piel. Debe
establecerse con cualquier tipo de dermatosis vesiculo ampollosa: de etiologia infecciosa, varicela bullosa,
pénfigo estafilocdcico, etc. diversas variantes del eritema multiforme, enfermedad de Lille y pénfigo vulgar,
folidceo o bulloso. Su clasificaciéon se realizan por el examen fisico, los estudios histicos, genéticos e
inmunolégicos y su pronéstico variard segin la forma(15).
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El diagnéstico y la correcta clasificacion en formas hereditarias y adquiridas de epidermdlisis ampollosa
distrofica puede ser sumamente dificil, pues la clinica y la histologia no son con frecuencia especificas(1).
La mayoria de los diagnésticos mds precisos se basan en la combinacién de técnicas inmuno histoldgicas:
microscopia electrénica, inmunofluorescencia directa y estudios con anticuerpos monoclonales. También es
posible realizar un diagndstico prenatal mediante biopsia intrattero a fetos de alto riesgo(3).

Las diferentes formas de epidermdlisis varian en el sitio de localizacién de las ampollas y en su severidad,
desde las ampollas de manos y pies hasta las ampollas que afectan a todo el cuerpo. Incluso las formas més
leves pueden resultar discapacitantes para ejecutar tareas tan simples como caminar o teclear. Las formas mas
severas se caracterizan por ampollas y tlceras que cicatrizan lentamente(6,7,8).

Las ampollas dan lugar a cicatrices que causan desfiguracién y limitacion funcional de grado variable en
dedos de manos y pies, brazos y piernas. Las ampollas y las cicatrices en boca, eséfago, garganta y estomago
pueden producir complicaciones severas que dan lugar a infecciones secundarias, anemia y desnutricion(11).

Actualmente, la enfermedad puede diagnosticarse, mediante biopsia de las vellosidades coriénicas de la
placenta. La fetoscopia resulta util para determinar la afectacion fetal. Siempre se debe recomendar consejo
genético a las familias en la que exista algtin caso(13,14,15).

El objetivo final del tratamiento es ayudar a los pacientes afectados a vivir en la forma mdis completa y
plena posible. Es especifico para cada paciente, ya que la severidad de la EB es muy variable. Se considera
una enfermedad debilitante pues la presencia de tlcera en oro y nasofaringe conduce a malnutricion,
desequilibrios electroliticos y anemia. Ademds pueden ocurrir infecciones secundarias de esas zonas
denudadas(2).

Dentro de las normas generales se incluye evitar los roces que causan las heridas, tratar las ampollas, vendar
con apdsitos especiales las lesiones y curarlas diariamente para evitar infecciones(5).

Se deben tratar otros problemas comunes, como la anemia y el déficit de vitamina D. Se debe evitar los
traumatismos, evitar las sobreinfecciones con cremas con antibidtico a las 4reas abiertas, desinfeccidon con
clorhexidina al 0,2 % y povidona yodada, vendaje de las zonas afectadas y protecciéon con almohadillado de
las zonas de presion, vitamina E y corticoterapia en las formas muy graves, reconstruccion pléstica funcional.
La mayoria de las indicaciones quirurgicas corresponden a la forma de epidermdlisis ampollosa distréfica
recesiva y la terapia fisica para minimizar las deformidades(9,10,11).

La epidermdlisis ampollosa puede variar desde un trastorno ligero a uno severamente debilitante y algunas
veces a una enfermedad fatal. El pronéstico de la enfermedad varia en funcién de la severidad de la afectacion.
En los casos més graves, la enfermedad produce deformidad y discapacidad importantes, e incluso puede
llegar a ser fatal(14).

La educacién de paciente, familiares y comunidad se considera fundamental para lograr el cumplimiento
terapéutico, mantener los logros de los tratamientos médicos y de las intervenciones quirtrgicas, retrasar las
recidivas, prevenir la pérdida de la funcionalidad y autonomia logradas, asi como evitar una merma en la
calidad de vida.

Galén y col.(10) reportd un caso donde a la exploracidn fisica se observaban multiples lesiones de tipo
ampolloso diseminadas por toda la superficie corporal, principalmente en el drea occipital, la regién cervical,
ambos pies y rodillas, paciente con manifestaciones similares al presente caso. Por otra parte Rosario y col.(7)
también reporto un caso similar, con la diferencia que este caso presentd lesiones bucales que desaparecieron
con la lactancia materna.

La lactancia materna es fundamental para el recién nacido, puesto que contiene todos los nutrientes
necesarios para su correcto crecimiento y desarrollo. Ademds, contiene inmunoglobulinas y otras sustancias
que protegen al bebe frente a infecciones u otras patologias y contribuye estrechar el vinculo madre-hijo.

Aunque el diagndstico de la enfermedad se realiza habitualmente en los servicios hospitalarios, el médico
de familia en la atencidn primaria es elemento clave para sospechar casos no diagnosticados y remitirlos para
estudio y seguimiento. También colabora en la derivacién oportuna al consejo genético, en la prescripcion
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de medicamentos que crénicamente precisan los pacientes y en actividades de educacién, promocién de la
salud y apoyo de los afectados y sus familias.

CONCLUSIONES

La enfermedad es poco conocida con baja incidencia y prevalencia. Supone un problema de gran magnitud
en el entorno familiar y social, al enfrentarse los padres a una enfermedad rara con origen genético y de
mal prondstico. El apoyo médico-social ayuda a minimizar los problemas, a través de la informacién y
coordinacién. Para su tratamiento es necesaria la atencién de un equipo multidisciplinario y especializado.
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