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Caso Clinico
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RESUMEN

La epidermélisis ampollosa, es un grupo heterogéneo y
poco comun de trastornos hereditarios caracterizados por
la marcada fragilidad de la piel y las mucosas.

Los pacientes requieren una atencion especial y la inter-
vencion oportuna en el tratamiento de muchas complica-
ciones, algunas de las cuales son potencialmente amenaza-
doras para la vida, como las gastrointestinales, oftalmicas,
laringeas, dentales y problemas hematolégicos.

Palabras Clave: Epidermolisis ampollosa; Trastornos
hereditarios.

COKAYNE-TOURAINE DOMINANT AND
HYPERPLASTIC EPIDERMOLYSIS BULLOSA
DYSTROPHICA

SUMMARY

Epidermolysis ampollosa is a heterogenous and uncom-
mon group of hereditary diseases characterized by a mar-
ked fragility of the skin and mucous membranes.

Patiens require special attention and the appropiate inter-
vention in the treatment of many complications, some of
which are potentially life threatening such as gastroentero-
logy, ophthalmics, larynxes, dental and hematology problems.

Key Words: Epidermolysis ampollosa; Hereditary dise-
ases.

CASO CLINICO

Lactante de dos meses de origen Arabe-Saharaui, que
acude a la consulta de la ONG “Salud para los nifios del Ter-
cer Mundo” en los campos de Refugiados del Pueblo Saha-
raui, a 200 Kms de Tinduf (Argel).

Alimentado a pecho, presenta, segun referencias de los
padres, desde la primera semana, ampollas de erupcion
espontanea de contenido serohemorragico que rompién-
dose éstas al minimo traumatismo dejan erosion de tama-
fio variable y térpida cicatrizacién, como se puede apreciar
en las figuras 1y 2, dispersas por todo el cuerpo, brazos,
piernas, manosy pies.

La limpieza desinfeccion y vendaje de la mayor exten-
sion posible de piel hacia que mejorasen dichas lesiones
en 48-72 horas, si bien otras nuevas aparecian en zonas de
presion que quedaban al descubierto, éste fue el primer dato
significativo de nuestro diagndstico.

Entre sus antecedentes existe un hermano fallecido por
la misma causa a la edad de 6 meses, después de un proce-
so evolutivo similar, con referencia a sobreinfecciones gene-
ralizadas, deterioro del estado general y finalmente exitus.

Por circunstancias del medio el diagnéstico es clinico exclu-
sivamente, sin ser posible valoracion histoldgica o genética.

Tratamiento
- Preventivo: evitar los minimos traumatismos y sobrein-
fecciones.
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Figura 1.

Figura 2.

- Terapéutico: desinfeccion con clorhexidina al 0,2% y
povidona yodada. Vendaje de las zonas afectadas y pro-
teccion con almohadillado de las zonas de presion.

INTRODUCCION

La epidermélisis ampollosa, es un grupo heterogéneo y
poco comun de trastornos hereditarios caracterizados por
la marcada fragilidad de la piel y mucosas.

Los pacientes requieren una atencién especial y la inter-
vencion oportuna en el tratamiento de muchas complica-
ciones, algunas de las cuales son potencialmente amenaza-
doras para la vida, como las gastrointestinales, oftalmicas,
laringeas, dentales y problemas hematolégicos®.

ETIOPATOGENIA

Dentro del concepto de epidermolisis ampollosa se inclu-
yen tres tipos, dependiendo del lugar donde aparezca la
alteracidn estructural (nivel epidérmico donde aparece la
ampolla o vesicula):

1. Epidermolisis ampollosa simple (EAS), localizada a
nivel de las células basales de la epidermis.

2. Epidermdlisis ampollosa juntural (EAJ), localizada a
nivel de la lamina ldcida.

3. Epidermolisis ampollosa distrofica (EAD), localizada
a nivel de la dermis debajo de la ldmina densa a nivel de las
fibras de anclaje®.

Recientemente se han podido identificar las alteracio-
nes genéticas responsables de los efectos moleculares de los
distintos tipos.

Nuestro caso pertenece al grupo de epidermdlisis ampo-
llosas distrdfica, por tanto la alteracién ultraestructural tiene
lugar a nivel de la unién dermoepidérmica, formandose la
caracteristica ampolla o vesicula como consecuencia de la
mutacion del gen 3p(21) que codifica para la proteina (cola-
geno tipo VII) componente de las fibras de anclaje que for-
man dicha unién dermoepidérmica®.

El mencionado gen fue descubierto en 19864

Recientes avances en genética molecular, han conseguido
diferenciar dos tipos de epidermdlisis ampollosa distréfica,
una forma recesiva y otra dominante, a la que pertenece
nuestro caso clinico, dependiente de la existencia o no de
distintas mutaciones en distintos genes, marcando diferen-
tes clinicas.

CLINICA

Con una edad de aparicion en torno al nacimiento o
durante el periodo de lactancia, las caracteristicas clinicas
maés significativas son: afectacién de piel y mucosas en forma
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de erupciones de ampollas de aparicion espontanea o al
minimo traumatismo, asi como también es caracteristica
la afectacion de anejos (pelo, ufias).

La evolucion de las mismas se produce en forma de cica-
trices y en ocasiones con importantes retracciones.

A menudo se acompafia de importante retraso del desa-
rrollo.

La localizacién de las lesiones es variable, siendo de fre-
cuente aparicion en planta de manos y pies.

DIAGNOSTICO

La determinacion del correcto diagndstico y subclasifi-
cacion en formas hereditarias y adquiridas de epidermdli-
sis ampollosa distréfica puede ser sumamente desafiante,
porque la morfologia clinica y la histologia no son con fre-
cuencia especificas.

La mayoria de los diagndsticos mas precisos se basan en
la combinacion de técnicas histoldgicas (ultraestructura),
microscopia electrénica, inmunofluorescencia directa y estu-
dios con anticuerpos monoclonales®. También es posible
realizar un diagnostico prenatal mediante biopsia intradite-
ro a fetos de alto riesgo®@9,

Diagnostico diferencial

Debe establecerse con cualquier tipo de dermatosis vesi-
culoampollosa sin base genética demostrable, desde las de
etiologia infecciosa (varicela bullosa, pénfigo estafilocdci-
co,...) hasta las diversas variantes del eritema polimorfo o
multiforme, pasando por (Liell) o la dermatitis herpetifor-
me de Duhring-Dowling-Meara, asi como el pénfigo vul-
gar, foliaceo o bulloso®.
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TRATAMIENTO

1. Preventivo: evitar los minimos traumatismos y
sobreinfeccion de las infecciones ya existentes.

2. Terapéutico: pinceladas con soluciones de glutaral-
dehido al 5-10%

3. Paliativo: reconstruccion plastica funcional en los casos
y circunstancias precisas, asi como vitamina E, corticoterapia
(en formas muy graves) y difenilhidantoina (2,5 mg/kg/dia).

La mayoria de las indicaciones quirargicas especificas
de esta enfermedad conciernen a la forma de epidermolisis
ampollosa distréfica recesiva®@®),
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