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RESUMEN

Introduccion: la Epidermdlisis bullosa es una enfermedad genética
caracterizada por la aparicién de ampollas y Ulceras posteriores a roces o
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traumatismos. Las lesiones pueden tener una localizacidn cutanea y extra
cutanea. Para realizar el diagnostico se debe tener examenes de laboratorio.

Objetivo: describir un caso de epidermdlisis bullosa en un paciente
adolescente.

Presentacion del caso: paciente adolescente, masculino, de 14 afios con
diagndstico de epidermdlisis bullosa ingresado en el Hospital Pediatrico
Provincial Eliseo Noel Caamafio de Matanzas.

Conclusiones: esta enfermedad es poco frecuente y con baja morbilidad, la
cual es importante conocer para poder diagnosticarla a tiempo y aplicar
oportunamente la terapéutica.

Palabras clave: Adolescente; Enfermedades de la Piel; Epidermolisis
Ampollosa.

ABSTRACT

Introduction: epidermolysis bullosa is a genetic disease characterized by the
appearance of blisters and ulcers following friction or trauma. The lesions can
have a cutaneous and extracutaneous location. To make the diagnosis,
laboratory tests must be performed.

Objective: to describe a case of epidermolysis bullosa in an adolescent
patient.

Case presentation: 14-year-old male adolescent patient with a diagnosis of
epidermolysis bullosa admitted to the Eliseo Noel Caamafo Provincial Pediatric
Hospital in Matanzas.

Conclusions: this disease is rare and has low morbidity, which is important
to know in order to diagnose it in time and timely apply therapy.

Keywords: Adolescent; Skin Diseases; Epidermolysis Bullosa.

INTRODUCCION

La Epidermolisis Ampollosa (EA) o Bullosa (EB) es un grupo de enfermedades
genéticas raras que causan la formacion de ampollas dolorosas en la piel y
membranas mucosas al minimo roce. Se hereda genéticamente de manera
dominante, con un 50% de probabilidad de transmitirse a la descendencia, y

también puede ser recesiva, con un 25% de posibilidades de afectar a un hijo.
(1)
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Su diagnédstico y manifestaciones clinicas son poco conocidas al ser una
enfermedad con baja prevalencia a nivel mundial. La Epidermdlisis bullosa
simple se muestra con una mayor incidencia en paises como Noruega, Escocia
y norte de Irlanda. Segun datos estadisticos hasta el 2020 se estima que en
Cuba viven 200 personas con Epidermolisis bullosa. (2)

Esta enfermedad es incurable y se caracteriza porque la piel de quienes la
padecen es muy sensible y delicada como el cristal y al menor contacto fisico
se pela y produce ulceras y ampollas que se asemejan a una gran quemadura.
Por eso a esta enfermedad también se le llama piel de cristal o piel de
mariposa. (2

Los pacientes con EB manifiestan retraso generalizado del crecimiento,
aunque en la bibliografia no se precisa la causa. Se asocia con malnutricion
crénica debido a la malabsorcién por alteraciones en la mucosa gastrica, asi
como limitaciones en la dieta. Otro factor importante es la formacion de
cicatrices en las zonas de las extremidades y articulaciones que deforman y
limitan el desarrollo. Este retraso es mayor en pacientes con Epidermolisis
bullosa de la unidén (EBU) y Epidermdlisis bullosa dermoliticas (EBD). (3)

Es definida también como una geno-dermatosis causada por mutaciones en
diversos genes que codifican para las proteinas de la uniéon dermo-epidérmica,
lo cual altera la cohesion y da lugar a la formacion de ampollas y erosiones
tanto cutaneas como mucosas. De acuerdo con el nivel y severidad de la
alteracion, se clasifica en tres grandes grupos: )

1-) EB Epidermoliticas o Simples (EBS): la ampolla se localiza a nivel
intraepidérmico, justo en las células de la capa basal. Las patologias incluidas
se deben a mutaciones en los genes que codifican la queratina 5y 14, y
motivan ampollas intraepidérmicas que curan sin cicatriz. El tipo de herencia
que la caracteriza es la autosdmica dominante. (4)

2-) EB de la Union o Junturales (EBU): la ampolla se localiza a nivel de la
membrana basal, en la lamina licida de la unién dermo-epidérmica. El tipo de
herencia que la caracteriza es la autosémica recesiva. (®)

3-) EB Dermoliticas o Distroficas (EBD): la ampolla se localiza por debajo de
la membrana basal (Idmina densa), a nivel de las fibrillas de anclaje, puede
dejar secuelas produciendo deformidades en miembros superiores e
inferiores. Producida por la alteracién de coldageno VII. Los tipos de herencias
que la caracterizan son la autosdmica recesiva y autosémica dominante. (®)

e Sindrome de Kindler (SK): algunos autores lo consideran un cuarto subtipo
de EB, pero se han reportado casos de SK donde el defecto de cohesién de la
union dermo-epidérmica es similar a la EBS o a la EBD el cuanto a la
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localizacion. Presenta una herencia recesiva y se presenta en zonas de la piel
con poiquilodermia, fotosensibilidad, cicatrices atréficas y ampollas. (®)

Una biopsia de piel es clave para diagnosticar y determinar el tipo de
Epidermdlisis Bullosa (EB), utilizando técnicas como la tincidn con
hematoxilina-eosina para visualizar la ampolla a nivel dermoepidérmico. Se
requieren técnicas avanzadas como  microscopia electronica o
inmunofluorescencia para determinar la ubicacion exacta de la ampolla y el
subtipo de EB. El tratamiento adecuado se determina segun la progresion y
signos clinicos una vez diagnosticado el tipo de EB. (®)

Por lo anterior expuesto se decide presentar este trabajo con el objetivo de
presentar el caso de un paciente adolescentes diagnosticado con Epidermdlisis
Ampollosa, ingresado en el Hospital Pediatrico Provincial Eliseo Noel Caamaio
de Matanzas.

PRESENTACION DEL CASO

Adolescente de 14 afos de edad, con antecedentes de Epidermodlisis Bullosa
tipo Anquilosante; nacido de parto a término y con un adecuado peso al nacer,
tiempo gestacional adecuado. Ademas, se constataron lesiones ampollares en
diferentes zonas/regiones del miembro inferior izquierdo, que lo abarcaron
todo con el tiempo. Se ingresé el paciente para estudio, diagndstico vy
tratamiento en el Hospital Pediatrico Provincial “Eliseo Noel Caamafio” de
Matanzas. En la institucidén se le diagnosticé Epidermdlisis bullosa y al egreso
se le dieron las orientaciones generales a la familia y el seguimiento se realizo
por el especialista en dermatologia del area de salud.

En la anamnesis refirid su mama que durante estos afios presentd en varias
ocasiones periodos de exacerbacion de las lesiones en la piel; para lo cual se
le administré antibioticoterapia con gentamicina y fomentos de agua estéril.
También se utilizé como parte del tratamiento la prednisona en periodos de
crisis. La dieta recomendada fue leche, puré de viandas y carnes blandas, para
facilitar la deglucién por la dificultad al tragar del paciente.

Ademas refiere la madre que durante los periodos de crisis, comenzd a
presentar reabsorciones dseas y anquilosis generalizada, que se corresponde
con la evolucién normal del tipo de Epidermdlisis que presenta dicho paciente.

I\\

El paciente acudié al Hospital Pediatrico Provincial “Eliseo Noel Caamafio” de
Mtanzas, por presentar un cuadro clinico caracterizado por: falta de apetito y
descompensacion de la enfermedad de base. En el cuerpo de guardia de la
institucion se recibe al paciente con palidez generalizada, con polipnea
superficial y lesiones en piel de diferentes estadios. Al examen fisico de la piel
se constatd la presencia de: lesiones costrosas, visico-ampollas, con
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abundante exudado sero-hematico y purulento en las regiones de los pliegues.
Ademas, Ulceras por presion en las zonas de apoyo, a predominio de la espalda
y pies; con ausencia de las falanges en manos y pies y anquilosis generalizada;
con signos de Nikolsky positivo. (Figuras 1y 2)

Por las condiciones del paciente es complejo realizar el abordaje venoso
periférico para el tratamiento, por tal motivo se decide por el equipo médico
realizar abordaje venoso profundo. Esta via facilitd también, la extraccion de
sangre para estudios de laboratorio. En estos se constatd a través de
gasometria una Acidosis metabdlica discreta y en el hemograma una anemia,
con un Hto: 0,19 y leucograma en 22,0 x 10%/L con 89% de segmentados. Se
inicia tratamiento con el soporte de las funciones vitales y antibidticos de
amplio espectro.

Los especialistas de dermatologia y traumatologia, estos en conjunto deciden
realizar curas de las lesiones sobre-infestadas en el quiréfano. Durante el
proceder, se constatd la depresion respiratoria del paciente, por tanto, es
necesario acoplarlo a un ventilador mecanico. Se recibié en la unidad de
cuidados intensivos procedente de la unidad quirdrgica, ventilado y con
inestabilidad hemodinamica. Transcurridas 24 horas y con un empeoramiento
progresivo el paciente fallece por una disfuncion multiple de drganos como
consecuencia del shock séptico secundario a las lesiones en piel.

X
\

Figura 1: Se muestra ausencia de las falanges en manos y pies y anquilosis generalizada;
con signos de Nikolsky positivo.
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Figura 2: Presencia de Ulceras por presién en las zonas de apoyo, a predominio de la
espalda.

DISCUSION

El tratamiento requiere un equipo multidisciplinario conformado por
dermatodlogo, internista, fisioterapeuta, nutricionista, odontdélogo y psicélogo.
Se deben evitar los traumatismos de la piel en los pacientes.

Segun lo citado por Chong Ching et al., (/) en su investigacion, desde el punto
de vista farmacoldgico, en la actualidad, el hierro se administra por via
intravenosa porque las personas con esta enfermedad pueden tener
problemas para recuperarse porque desarrollan anemia. A su vez, Hou Chen
et al., ® plantean que se ofrecen suplementos de vitamina D porque estos
pacientes no pueden sintetizar la vitamina porque su piel vendada no esta
expuesta al sol. Por su parte, la obstruccidon esofagica suele tratarse con
cirugia para que puedan comer bien.

Para tratar las lesiones cutaneas en pacientes con epidermdlisis ampollar, se
recomienda realizar curaciones diarias con agua estéril y crema antibiotica. En
casos de sobreinfeccion, se deben tomar muestras para cultivo vy
antibiograma. Las ampollas pueden ser drenadas para prevenir su
crecimiento, pero siempre cuidando de no retirar la capa superior. El
tratamiento quirdrgico se enfoca en corregir problemas como la
pseudosindactilia y la contractura en flexion. )

Se les debe explicar a los padres la necesidad de evitar los ambientes
calurosos y a preferir el uso ropa de algodén ya que 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 adiestrar en el uso de vendajes que cubran manos y
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pies. Insistir en que la colocacién y retiro de estas vendas debe ser
extremadamente cuidadoso y sin prisa, ya que puede lesionar la lamina
ungueal. Insistir 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.

Los aspectos alimentarios merecen una mencion especial pues habitualmente
los pacientes se alimentan mal por las frecuentes lesiones del tubo digestivo.
Por esta razon, en los pacientes con vesiculas orales se aconseja mantener la
alimentacion con purés, en los cuales se debe aportar las vitaminas,
oligoelementos y hierro en dosis mayores a los requerimientos. Ademas se
deben alimentar las pacientes con un biberén, gotero o una jeringuilla, sin
prisas para evitar lesiones. Los alimentos recomendados son leche, jugos,
sopas, purés, natillas y estos alimentos se recomiendan que estén a
temperatura ambiente. (10)

Entre los sintomas que indica infeccién de las lesiones se encuentran: (11

Enrojecimiento y cambio de temperatura de un area de la piel.
Pus o secreciones amarillentas.

Aparicion de costra en la superficie de la piel.

Lesiones que no cicatrizan.

Fiebre o escalofrios.

Por su parte para contrarrestar las infecciones se utilizan como tratamiento
adecuado: (12)

e El uso de soluciones para limpiar la herida.

e Uso antibidticos en forma de crema.

e Uso de antibidticos orales para evitar la proliferacién de bacterias.

e Tapar lesidn con un vendaje especial, en el caso de que estas no sanen.
Para el estudio del caso se practicaron diferentes examenes complementarios
que permitieron compararlos con otros estudios. En este paciente los
complementarios reflejaron una marcada anemia con un leucograma a
predominio de segmentados lo que habla de un proceso bacteriano, lo cual
difiere de otros casos como el de Revuelta Monje et al., (13) que presenta
leucograma en cifras normales y una disminucion de la hemoglobina del
paciente. A su vez en el estudio presentado por del Rosario Marrero et al., (14
los resultados de los examenes se encontraban dentro de los parametros
normales.

CONCLUSIONES
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La Epidermdlisis bullosa es una enfermedad poco frecuente y de baja
morbilidad, la cual es importante conocer para poder diagnosticar a tiempo y
aplicar oportunamente la terapéutica. Debe estar orientada para evitar la
apariciéon de lesiones y para curar las existentes, evitando su crecimiento,
prolongacion y complicaciones, que puedan llevar a la muerte del paciente
como el expuesto en este caso.
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