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CASOS CLINICOS
Epidermdlisis bullosa en recién nacido

Bullous epidermolysis in newborn

Dana Molina-Piedra’, Yunier Cruz-Rodriguez’, Yailin Pérez-Diaz’

'Especialista de Primer grado en Medicina General Integral. Universidad de Ciencias Médicas, Villa Clara. Cuba

Resumen

La epidermdlisis bullosa es una enfermedad genética. Se manifiesta por la aparicion de
ampollas, Ulceras posteriores a roces o traumatismos. Las lesiones pueden tener una
localizacion cutdnea y extra cutanea. Para realizar el diagnostico se debe tener presente los
antecedentes heredofamiliares, la clinica, la microscopia y examenes de laboratorio.
Presentamos un caso de Epidermdlisis Bullosa diagnosticado en recién nacido, femenino
de 25 dias en el Hospital Pediatrico Docente José Luis Miranda de Santa Clara. Se
describen los hallazgos clinicos del caso. Se comenta acerca de los diferentes tipos de
Epidermolisis y las formas de presentacion por considerarse una entidad poco frecuente en
la edad pediatrica.

Palabras clave: epidermdlisis, bullosa, genética, edad pediatrica (fuente: DesCS-BIREME)
Abstract

Epidemolysis bullosa is a genetic disease. Clinical picture include blistering and ulcers after
friction or trauma. Skin lesions may be cutaneous or extracutaneous. Family history, clinical
findings, lab tests and microscopic examination are needed to make the diagnosis of the
disease. A diagnosed case is presented in this paper, it is a 25 days female baby who was
assisted at the Teaching Pediatric Hospital "Jose Luis Miranda "in Santa Clara. Clinical
findings are described in the paper, as well as, comments about different types of
Epidemolysis and their clinical manifestations, since this disease is not frequent in the
pediatricage.
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Introduccion

La epidermolisis bullosa o también conocida como piel de mariposa es una enfermedad autoinmune, de origen genético y
afectaentre 15y 17 nacidos por cada milléon de habitantes. Se manifiesta por la presencia de ampollas, ulcerosas y heridas en
la piel principalmente en mucosas, existen otras localizaciones extra cutaneas con alteraciones oculares ontogénicas
gastrointestinales y musculo esqueléticas. La piel de los afectados con epidermdlisis bullosa se caracteriza por ser fragil,
débil, extremadamente sensible y muy vulnerable, tan delicada como el cristal; ya que al menor contacto fisico se les
desprende la piel™. Pueden ser congénitas y adquiridas. Los tipos de epidermdlisis bullosa son mas graves en el periodo
neonatal e incluso pueden ser mortales en los primeros meses y existen dos formas en las que la enfermedad se puede
heredar: La herencia dominante, uno de los padres es portador del gen dominante por lo que tiene un 50 % de la
descendencia con la enfermedad y el otro 50 % con genes normales. La herencia recesiva, en la que ambos padres son
portadores de la enfermedad con un 25 % de probabilidades de procrear un hijo con genes normales, un 50 % que sea

portador de la enfermedad y otro 25 % que padezca la afeccion”?.

Existe alrededor de treinta subtipos de Epidermolisis Bullosa los cuales suelen agruparse en: El tipo simple: su localizacion
es en epidermis, sobre todo en las manos y los pies, son muy dolorosas y suelen tener buena cicatrizacién. Es la mas
frecuente y menos letal, aparece al nacer. El tipo juntural se localizan entre la epidermis y la dermis, puede afectar la mucosa,
esta variedad aparece con menor frecuencia. El tipo distréfica: se localizan las ampollas en la dermis, es la mas frecuente, de
mayor severidad y puede dejar secuelas produciendo deformidades en miembros superiores e inferiores. El sindrome de
Kindler es una variedad donde ocurre fusion de varias capas, aparece en la infancia temprana y existe foto sensibilidad
dandole un aspecto a la piel que varia de persona a persona®®’®.

Existen asociaciones civiles en todo el mundo llamada DEBRA (Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association) con
la misis'))n de apoyar y ayudar a familiares y pacientes con Epidermolisis Bullosa, esta se ha extendido a 32 paises del
mundo®.

Presentacion del caso

Neonato a término, de madre primigesta de 17 afios con antecedentes obstétricos de gesta 1 parto 0 aborto 0, con edad
gestacional de 39 semanas y antecedentes personales de hipertension arterial crénica ,anemia ligera y vaginitis que fueron
tratadas durante el embarazo, parto eutocico y apgar 8/9 con peso al nacer 3000 gramos presentando lesiones en la piel al
nacimiento fue trasladado al hospital pediatrico José Luis Miranda a la sala de neonatologia caracterizandose por lesiones
eritemato ampollosas extensas y profundas que abarcan la mayor parte de la superficie corporal (65 %), con fragilidad
cutaneay pérdida de la epidermis (Imagen: 1A, 1B, 2A, 2B, 3A) localizadas en cara, térax, abdomen, miembros superiores e
inferiores.

Imagen 1. Se observa en 1A una la piel fragil, sensible y dolorosa con aspecto de quemaduras
localizadas en abdomen y en 1B se observa heridas en miembros inferiores al romper las
ampollas
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Imagen 2. Epidermdlisis bullosa con lesiones necréticas ubicadas en miembros superiores
2By ampollosas en miembros inferiores 2A

Imagen 3. Muestra la extension de las
lesiones con compromiso en cara, térax,
abdomen y miembros superiores e
inferiores donde fue necesario el uso de
vendajes humedos

Segun las evidencias anteriores se solicité evaluacion con Caumatologiay se realiz6 el diagnostico de Epidermolisis Bullosa
y Aplasia Cutis. Se solicitaron examenes de laboratorio de los cuales se obtuvieron los siguientes resultados, Hemocultivo
positivo a Pseudomona Aeruginosa, urocultivo positivo a Escherichia Coli con alta sensibilidad al meropenem. Recibio
tratamiento antibidtico durante 10 dias. Al aparecer nuevas lesiones y constatar empeoramiento del paciente se realizan
nuevos complementarios.

El nuevo hemocultivo realizado muestra positivo a la Klebsiella asociandose vancomicina al tratamiento antimicrobiano. Se
coloco catéter epicutaneo, el paciente comenzé a presentar bradicardia extrema cianosis palmo plantar, bradipnea con
disociacion térmicay palidez marcada. Seguidamente se realizé intubacion endotraqueal y ventilacibn mecanica apoyada de
drogas vaso activas, simultaneamente se administro transfusion de glébulos. Cabe mencionar que a pesar de la terapéutica
empleada la evolucion fue torpidalo que conllevo al 6bito.
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De modo que se descartaron enfermedades como pénfigo neonatal, herpes gestacional sobre todo porque no existen
antecedentes familiares de Epidermolisis Bullosa.

Se cumplié los principios éticos contenidos en la Declaraciéon de Helsinki, ademas contamos con el consentimiento informado
de lafamilia del paciente.

La evolucion clinica de nuestro paciente desde el inicio de su atencion en el Hospital diagnostico y tratamiento se describe a
continuacion (Figura 1).

Antecedentes Inicio de la Diagnostico |:|I > Tratamiento

Neonato 18/10/2021 18110/21 19/10/21 Trifamox
femenino. Es llevado al Lesiones eritemato ampollosas con flictenas de 8/11/21 meropenem
Ningun servicio de sangre, extensas y profundas que abarcan la mayor
antecedente neonatologia  del parte de la superficie corporal con fragilidad cutanea 10/11/21 vancomicina
heredofamiliar Hospital José Luis y perdida de la epidermis localizada en cara, \torax, B

Mira’?\da con abdomen, miembros superiores e inferiores. Intupacpn endotragugal,
Fecha de lesiones Diagndstico de Epidermolisis Bullosa y aplasia cutis. \c.;entllacmn m(talcamca,
nacimiento: ampollosas en piel ] B rogas vaso aclivas y
16/10/21 19/10/21 Hemocultivo positivo a Pseudomona transfusion de globulos

Interconsulta con Aeruginosa

Caumatologfa 8111/21 Hemocultivo positivo a Klebsiella Evolucion Torpida

1011721 Urocultivo positivo a Escherichia Coli g
10/11/2021
Obito

Figura 1. Evolucion clinica del paciente
Discusién

La epidermdlisis ampollosa es una entidad genética, hereditaria, crénica, compleja. Su diagnéstico y manifestaciones
clinicas son poco conocidas. Es una enfermedad con baja prevalencia a nivel mundial. La Epidermolisis Bullosa simple se
presenta con una mayor incidencia en paises como Noruega, Escocia y norte de Irlanda, sin embargo, la Distrofia es mas
frecuente en los paises del norte de Europa, mientras que la Juntural en Estados Unidos aparece en dos recién nascidos por
millén de habitantes "?. En Costa rica se crea la asociacién DEBRA latinoamericana representada por varios paises como:
México, Chile, Argentina y Brasil. La asociacion DEBRA UK es una de las organizaciones mejores enfocadas en la
investigacion, apoyo, y soporte a los pacientes con Epidermolisis Bullosa. Segun datos estadisticos hasta el 2019 se estima
que en Cuba viven 200 personas con Epidermolisis Bullosa **°°.

Para realizar el diagnostico de esta enfermedad en el neonato se deben tener en cuenta los antecedentes heredofamiliares y
determinar el tipo de herencia autosémica dominante o autosémica recesiva, para descartar otras patologias, debemos usar
el método clinico, confeccionando una historia clinica detallada, examen fisico, describiendo las lesiones y técnicas
histopatoldgicas. Se plantea que para llegar a realizar un diagnéstico integral en un paciente con Epidermolisis Bullosa se
debe emplear el esquema en piel de cebolla realizandose de la siguiente manera: se determina el tipo mayor de Epidermolisis
bullosa, fenotipo, modo de transmisién, sitio estructural de separacion y hallazgos asociados, proteinainvolucrada, geny tipo
de mutacién, asi como la mutacion especifica. La Epidermolisis Bullosa adquirida es infrecuente en los nifios .

Los hallazgos cutaneos (ampollas) en los diferentes tipos de Epidermolisis Bullosa ocurren como consecuencia de la
fragilidad cutéanea. La gravedad de la enfermedad varia de acuerdo con las manifestaciones clinicas, desde la aparicion de
algunas ampollas que afectan las manos y los pies (Imagen: 1A,1B, 2A,2B y 3) hasta la muerte, la presencia de ampollas y
cicatrizacion anormal en la piel y las mucosas contribuye a agravar la enfermedad. La manifestacion extra cutanea mas
frecuente es la presencia de lesiones en la mucosa oral. La infeccion sobre afiadida por estafilococos aureas puede llevar al
paciente a un cuadro de septicemia fulminante ©'”.

Aunado a esto es necesario resaltar las complicaciones que se derivan de la enfermedad al generalizarse las lesiones como
se muestra en la figura 3, provocando deshidratacion, desnutricion, en consecuencia, la muerte del bebé ™.

Estudios de otros autores mostraron que el estado nutricional que prevalece es la desnutricion en sus diferentes grados
ademas de que predominar las afecciones musculo esqueléticas y de las mucosas "%,
Nuestro paciente con Epidermolisis Bullosa presentaba ampollas con costras figura 2 Ay 2B sin embargo en la literatura

consultada también se reportan; lesiones en la piel como quistes de milia, cicatrices y trastornos de la pigmentacion ™.
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Los padres deben ser capacitados en cuanto al cuidado y proteccion de la piel extremadamente vulnerable y mantener las
medidas higiénicas sanitarias. En el caso que estamos presentando estos aspectos no se lograron cumplir por la
hospitalizacion temprana de la paciente y la evolucion desfavorable del paciente.

Conclusion

Aunque es una enfermedad rara y poco frecuente, la Epidermolisis Bullosa se debe conocer para poder realizar un
diagnéstico temprano e iniciar la terapéutica oportunamente y de mayor eficacia para evitar las complicaciones.
Principalmente debe estar orientado a evitar los traumas mecanicos y la cura de las lesiones evitando su crecimiento y
propagacion.
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