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Presentacion def cado

Madre 24 anos 2CCA, AM (-), control

prenatal limitado, se desconoce EG.
Parto prematuro por RPM, via vaginal.

RNPT femenina 32 semanas (test de
Ballard) AEG; PN 1870 g.

Al nacer llanto espontadneo, pero con
secreciones bucales espumosas y FC
baja, requiere VPP, intubacién y RCP
breve; apgar 5-7.

Al ex. fisico: ampollas extensas en cara,

cuello, pecho y extremidades.

Se coloca en bolsa de plastico para
proteccién de la piel, termorregulacion
y reduccién de pérdidas insensibles de

agua.

Se traslada a UCIN, se conecta a VM y

se intenta instalacidon de catéter

umbilical.



Presentacion def cado

Al ingreso UCIN: desprendimiento de
mucosa oral, desprendimiento difuso
de piel perioral, contraccién del
parpado derecho, denudacién de la
piel del pabelldn auricular con orejas
bilaterales hipoplasicas y en rotacion

posterior y puente nasal deprimido.




Presentacion def cado

Extremidades muestran ausencia Distrofia ungueal y atrofia muscular.

congénita localizada de piel,

bilateral.



Presentacion def cado

Piel se cubre con crema hidratante y

aposito estéril.

Se toman hemocultivos e inician ATB
empiricos debido a falta de serologias
prenatales y compromiso de barrera

proteccion cutanea.

Acceso |V dificil dada fragilidad de piel e
intentos de instalacidon catéter umbilical
sin éxito. Se instala catéter central w.

yugular externa.

Rx abdomen: Unica burbuja
gastrointestinal, sospecha de atresia

pilorica.

Imagen referencial.



Presentacion def cado

Biopsia de piel: dermatosis ampollosa
subepidérmica con separaciéon por

encima de la ldmina basal.

Estudio genético: se identifican 2
nuevos cambios deletéreos en el gen de
plectina, que confirma el diagndstico de

epidermolisis bullosa simple (EBS).

Compromiso extracutaneo: distrofia

muscular (DM) y atresia pilérica (AP).

Laboratorio: CK total 1710 U/L; CK MB
19.2 mg/L.

Correcciéon quirdrgica de AP es

inviable.

Se discute situacidn con la familia,

deciden retirar atenciéon médica.

Autopsia confirma AP.



Epidermdliris
bulloda

También conocida
como “Piel de Cristal”

Definicién: grupo heterogéneo de
enfermedades caracterizadas por
diversos grados de fragilidad cutanea y

MUuUCOSa.

Incidencia: en Chile 19 casos nuevos

por millén de nacidos vivos

Patogenia: causada por mutaciones que
afectan a las proteinas estructurales de la

piel; autosémica dominante o recesiva.



Subgrupo/)

Separacién a nivel de EB d Separacién a nivel de [dmina
epidermis (queratinocitos) EB s | . basal (unién epidermis -
simple unién o dermis)
juntural
Separacién bajo [dmina basal ER Sindrome Separacién a nivel de
(dermis papilar superficial) e de epidermis y ldamina basal

Segun nivel de separacion y formacion de ampollas.



Grupo Mayor

Herencia/Biopsia

Caracteristicas

EB Simple (EBS)

EB de la Union

Herencia:
principalmente
dominante.

Biopsia: defecto en la
epidermis.

Herencia:
principalmente
recesiva.

Biopsia: defecto en la
union de la dermis y
la epidermis.

Hay formas generalizadas donde las
lesiones se observan desde el nacimiento
y se presentan en todo el cuerpo. Otras
formas son localizadas principalmente en
manos y pies. Otros signos que podrian
estar posible: piel engrosada en manos y
pies, ausencia de ufias, Ulceras bucales.
En general, no tienen retraso del
crecimiento, anemia (disminucion glébulos
rojos de la sangre), ni bulas en eséfago.
Es una forma severa de la enfermedad.
Hay dos grandes grupos, uno conocido
como EBJ Herlitz de presentacion mas
severa y EB] no Herlitz de menor
severidad. Presentan heridas extensas y
de dificil cicatrizacion en cara, tronco y
extremidades. Se puede afectar la via
aérea, esofago, intestino, entre otras.
Ademas puede presentar retraso del
crecimiento, desnutricion, anemia,
compromiso de la cavidad bucal y
dentadura.

EB Distrofi

Sindrome de

Herencia: dominante
0 recesiva.

Biopsia: defecto en la
parte inferior de la
membrana basal.

Herencia: recesiva.

Biopsia: defecto mixto

(epidermis y
membrana basal).

Algunas formas dominantes de EBD
pueden tener compromiso de manos, pies,
rodillas, ufias, y otros érganos,
especialmente esdfago. La forma
recesiva, presenta extensas ampollas en
todo su cuerpo, pérdida de ufias, anemia,
retraso del crecimiento, pseudosindactilia
(fusion de los dedos o manos en capullo),
heridas en la cornea (ojo), boca, esdfago
e intestino. Ademas presentan riesgo de
desarrollar cancer de piel.

Es la forma de EB menos frecuente. Se
caracteriza por presentar ampollas,

cicatrices. Puede afectar también a otros
drganos.



Firiopal ologia

- EBS
(queratinocito basal)

GABEB,

BP tipo HERLITZ,
- PG, LAD, CP

(lamina lacida)

& Queratina
£ >5/14
-BP230
Membrana |ntegrina
celular aP4 Colageno
Laminina-332/
laminina-311

(lamina densa)

- EBA, DEB
(dermis superficial)

de colageno

Fuente: Klaus Wolff, Richard Allen Johnson, Arturo P. Saavedra:
Dermatologia Clinica, 7e: www.accessmedicina.com
Derechos © McGraw-Hill Education. Derechos Reservados.

Fitzpatrick. Atlas de



Manifestaciones cutaneas: ampollas, erosiones,
Ulceras

Manifestaciéon extracutaneas: uias, pelo, ojos,
cavidad oral, tracto Gl, tracto GU, sistema musculo
esquelético - corazdén, otros.




Diagnético

Clinica + antecedentes personales
Biopsia de piel
Microscopia electrénica de transmision

Anélisis genético



Tratamiendo

No existe tratamiento causal especifico.

El tratamiento es de apoyo e incluye: cuidado de
heridas, control de infecciéon, apoyo nutricional,

prevencion y tratamiento de las complicaciones.
Requiere equipo multidisciplinario.

En investigacion genoterapia.



Complicaciones

* Malnutricién y anemia
* Infecciones
+ Céncer de piel

* EB nevi




Prondytico

Varia significativamente.

Aparicion de ampollas en EB-MD y EB-PA suele ocurrir al nacer y la
distribucién cutanea se clasifica como generalizada. Estas formas

especificas conducen a cicatrices atréficas.
Mortalidad relacionada con la EB es frecuente, especialmente en EB-PA.

Sepsis, retraso del crecimiento e insuficiencia respiratoria son las

principales causas de muerte infantil y lactantes en todas las formas de EB.



Fundacion DEBRA

I;ebRA

Chile

NINOS PIEL DE CRISTAL

En DEBRA Chile brindamos apoyo, educacion y
atencion medica de diferentes especialistas a
todos los pacientes chilenos portadores de
Epidermolisis Bulosa (EB), enfermedad mas

conocida como “Piel de Cristal”.
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