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RESUMEN

La epidermélisis bullosa comprende un grupo heterogéneo de enfermedades
ampollosas de la piel y las mucosas que son de origen congénito y hereditario.
Hacer el diagnéstico no es dificil si se tiene experiencia dermatolégica, 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 aparicion de lesiones y las complicaciones derivadas de ellas.

Palabras clave: EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA SIMPLE/terapia; EPIDERMOLISIS
AMPOLLOSA SIMPLE/diagnéstico.

INTRODUCCION

La epidermdlisis bullosa 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 millén de habitantes por afio y con
variaciones que dependen mds de la buena calidad de los registros que de
diferencias regionales o étnicas. Por esta razon es un desafio médico pasar del
diagnéstico sindrémico al especifico, con el fin de orientar a los padres sobre
la naturaleza y prondstico de la enfermedad, de establecer un manejo
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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 evaluacion de laboratorio.

En cuanto a la epidermdlisis bullosa distréfica recesiva, quienes presentan las
formas mds 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 estardn
debilitadas durante toda su vida.

Es por ello que nos dedicamos a realizar una revisién de esta enfermedad,
para logar un diagndstico preciso y oportuno que facilite el inicio del
tratamiento lo mds temprano posible, evitando los dafios que suele causar esta
entidad a los pacientes afectados.

DESARROLLO

La epidermdlisis ampollosa o bullosa, es una enfermedad que hace que la piel
se vuelva frdgil. Debido a lo delicada que es la piel, esta puede lastimarse con
facilidad formdndose ampollas dolorosas. Estas ampollas pueden causar
problemas graves si llegan a infectarse.

Algunas personas con epidermdlisis ampollosa padecen de una forma leve de la
enfermedad con pocas ampollas. Otras pueden presentar muchas ampollas en la
piel. Algunos pacientes desarrollan ampollas internas, en lugares tales como la
boca, el estomago, el eséfago (el tubo que permite que la comida vaya de la
garganta al estémago), la vejiga y en muchas otras partes.

Cualquiera puede desarrollar epidermdlisis ampollosa. Generalmente, los
sintomas aparecen por primera vez en la infancia o nifiez. La mayoria de los
casos de epidermdlisis ampollosa son hereditarios.

El médico puede identificar epidermdlisis ampollosa tomando una simple
muestra de piel y observandola en un microscopio. Las ampollas en la piel son el
sintoma principal.



La epidermdlisis ampollar distréfica es una condicién hereditaria que produce
ampollas rojas que se abren, supuran, forman una costray dejan cicatrices.

Figura 1

Estas fotografia (Figuras 1y 2) presentan lesiones cutdneas ubicadas sobre las
articulaciones interfaldngicas de los dedos de las manos y de los pies. Esta
condicion hereditaria, denominada epidermdlisis bullosa distréfica, causa la
aparicién de ampollas de color rojo que se rompen, exudan, forman costras y
finalmente cicatrizan.

Figura 2.



PREVENCION DE LAS AMPOLLAS

Para proteger la piel y prevenir que se formen ampollas usted puede:
o Evitar el calor excesivo en su habitacién, manteniendo una temperatura

uniforme.

 Aplicarse locién en la piel para reducir asi la friccién y mantener la piel
humectada.

e Usar cubiertas de piel de oveja en los asientos del carro o superficies
duras.

« Usar guantes a la hora de dormir para evitar arafiarse o rascarse.
TRATAMIENTO DE LAS AMPOLLAS

Cuando aparecen las ampollas, la meta es:
o Reducir el dolor y la incomodidad.
o Prevenir la pérdida de fluidos del cuerpo.
e Promover la curacién.
« Prevenir la infeccidn.

SENALES DE INFECCION

Aln con el tratamiento adecuado las ampollas se pueden infectar. Algunas
sefiales de infeccién son:
o Enrojecimiento y calentamiento alrededor de un drea abierta de la piel,
« pus o descarga amarillenta.
« Formacion de costra en la superficie de la piel.
e Una linea o raya rojiza debajo de la piel que se esparce hacia afuera del
drea de la ampolla.
« Una herida que no cicatriza.
« Fiebre o escalofrio.

TRATAMIENTO DE LA INFECCION

Si tiene una infeccion el médico puede curarla con:
» Una solucion para enjuagar la herida.
« Un antibidtico en ungiiento.
o Unantibidtico oral para reducir el crecimiento de bacterias.
e Una cubierta especial para las heridas o tlceras que no sanan.



PREVENCION DE PROBLEMAS NUTRICIONALES

En algunas personas con epidermdlisis ampollosa, las ampollas pueden aparecer
en la boca y el eséfago, haciendo dificil el mascar y el tragar. Con el tiempo,
esto podria conducir a problemas nutricionales. Ya que la nutricion es tan
necesaria para el crecimiento y desarrollo adecuados, es importante que los
hifios que padecen de epidermélisis ampollosa se alimenten bien.

Algunos pasos que usted puede seguir para ayudar a prevenir problemas en los
hifios con epidermdlisis ampollosa son:

o Alimentar a los infantes usando un biberdn con una tetilla o chupdn
especial, un gotero o una jeringuilla.

e Afadir mds liquido para mojar la comida y hacerla mds fdcil de tragar
cuando el bebé ya tenga edad para ingerir alimentos sélidos.

» Ofrecerles sopas, bebidas ldcteas, puré de papas, natillas y pudines.

« No servirles los alimentos demasiado calientes.

Los dietistas pueden ayudar a cualquier persona con epidermolisis ampollosa:
o Proporciondndoles recetas para comidas nutritivas y fdciles de comer.
« Sugiriendo suplementos nutricionales.
o Recomendando cambios en la dieta para prevenir problemas estomacales
o infestinales.

CIRUGIA

Para algunos tipos de epidermdlisis ampollosa el tratamiento quirirgico puede
ser necesario.

- Si el eséfago se le ha reducido debido a cicatrices, su médico puede
sugerirle que se haga una cirugia para agrandar el eséfago de manera que
los alimentos le puedan pasar de la boca al estémago.

- Si usted no puede comer, su médico le puede sugerir que le coloquen una
sonda o tubo de alimentacion para que los alimentos le puedan llegar
directamente al estomago.

- Si debido a las ampollas los dedos de las manos o de los pies se le han
unido, su médico puede sugerirle cirugia para separarlos.

¢QUE BENEFICIO SE OBTIENE DE LA CONSEJERIA GENETICA?

La consejeria genética puede ser (til para personas con epidermdlisis
ampollosa y sus familiares. Un consejero genético puede explicar como los



genes causan la epidermélisis ampollosa y proporcionar informacion acerca de
la posibilidad de transmitir los genes de la epidermdlisis ampollosa a los hijos.

En la actualidad, el diagnéstico especifico se hace cominmente por estudio
histopatoldgico con microscopia electronica de transmisién, complementado con
microscopia convencional, andlisis 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 separacién en que se produce la
ampolla. Estos son: la bullosa simple o intraepidérmica; la de la unién ubicada a
nivel de union de la epidermis con la Idmina ldcida; y la distréfica, que se ubica
entre la Idmina 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 Idmina ldcida o densa de la membrana basal,
respectivamente. Para estos casos es muy Util la técnica inmunohistoquimica con
anticuerpos monoclonales contra distintos subtipos de coldgeno, en particular IV
y VII. Esto permite identificar si el coldgeno estd en el piso o en el techo de la
ampolla subepidérmica y asi clasificar la lesion en sus variantes principales,
simple y distréfica.

El estudio ultraestructural permite definir el tipo y variante de epidermdlisis
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.

La facilidad de infeccion de las lesiones dificulta el diagndstico morfoldgico,
complica el manejo, retarda la cicatrizacion, prolonga la hospitalizacién y es
causa frecuente de septicemias.

En este sindrome es dificil decidir cudndo iniciar una cura antibiotica
basdndose sélo en criterios clinicos, mds controvertido adn es su suspensién. La
ausencia de rodete inflamatorio y la falta de progresién de las lesiones una vez
vaciadas y comprimidas son consideraciones locales que orientan hacia la
ausencia de infeccidn.

Es necesario educar a los padres en aspectos clave del cuidado del nifio
enfermo en el hogar y de asegurar el apego a los controles. Es necesario la
explicacién de la necesidad de evitar los ambientes calurosos y preferir ropa de



algoddn; el uso de vendajes que cubran manos y pies; la colocacién y retiro de
estas vendas debe ser extremadamente cuidadoso y sin prisa ya que, aparte del
riesgo de lesionar la ldmina ungueal, se pueden producir ampollas interdigitales
de dificil cicatrizacién y que tienden a generar pseudomembranas con fusién de
los dedos, si no se les venda en forma individual. Se les debe insistir en la
necesidad de proteger la piel mds vulnerable a los traumatismos, como codos y
rodillas; todas estas medidas son recomendadas por la literatura consultada.

La infeccion 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 consideracién especial, ya que la
reparacién casi constante de las bulas produce un elevado consumo calérico-
proteico. Por esta razdn, 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 mds invalidantes presentan un raquitismo
larvado, agravado por la inmovilizacion. Por dltimo, sefialemos que otra
consecuencia del acelerado recambio epitelial es la posibilidad de degeneracidn
maligha con aparicidn de carcinomas escamosos en piel o en la mucosa digestiva,
a partir de la segunda década de la vida.

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