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EPIDERMOLISIS BULOSA AMPOLLAR EN 2 RECIEN
NACIDOS HIPOTROFICOS, UNO GEMELAR Y OTRO
CON MALFORMACIONES MULTIPLES

MINISTERIO DE SALUD PUBLICA
HOSPITAL DOCENTE GINECQOBSTETRICO DE GUANABACOA

Dra. Rosa Marta Alonso Uria®, Dra. Mireya Cid Morales**, Dr. Alexis Cejas Petanas®** y Dr. Pedro
Teldn Villaldn*

Alonso Uria, RM. v otros: Epidermdlisis bulosa ampollar en 2 recién nacidos hipotedficos, une
gemelar y otro con malformaciones miiltiples,

Se informa que de enero de 1976 a diciembre de 1980, hubo un total de 14 484 nacimicntos en el
Hospital Ginecoobstétrico de Guanabacoa, de los cuales se encontraron 2 pacientes con epidermé-
lisis bulosa letalis, para una incidencia de 1,4 x 10 000. 5S¢ indica que ambos recién nacides eran
hipotroficos. Uno de ellos era gemelar y el otro tenia asociadas a dicha entidad malformaciones
digestivas {diafragma prepilérico) y malformaciones renales.

INTRODUCCION

La epidermolisis bulosa es una enfermedad de la piel, cronica y hereditaria, carac-
terizada por la formacién de vesiculas y bulas que se desarrollan espontaneamente o
como resultado de un trauma ligero. 1”3

Se manifiesta de diversas maneras, de ahi que se haya clasificado en distintos ti-
pos. Burterworth v Stean” recientemente han propuesto la clasificacion de esta enti-
dad en las formas simple, distréfica dominante, distrofica recesiva y letal. Hace poco
tiempo, Lowe ¥ colaboradores” han visto que el tipo letal es una variante del tipo dis-
trofico recesivo, y clasifican por ello la enfermedad en los tipos simple, distrofico recesivo
distrofico dominante,

La epidermadlisis bulosa letal fue descrita por primera vez por Herlitz en 1935, En es-
ta forma clinica, las bulas aparecen al nacimiento o poco tiempo después, son extensas
v progresivas y llevan a la muerte a los pocos meses de edad. ¥ °

Es de nuestro interés dar a conocer la asociacién de esta enfermedad en recién na-
cidos gemelos vy con otras malformaciones congénitas, asociacion que recientemente ha
sido informada en varias publicaciones.

* Especialista de 1 Grade en Neonatologia. Instructora de Pediacria de la Facultad No. 4 del Ins-
tituto Superior de Ciencias Médicas de La Habana,
** Especialista de I Grado en Pediatria.
*** Especialista de 1 Grado en Neonatelogfa.



PRESENTACION DE LOS CASOS

Caso 1

Madre de 23 afios, prediabética, gesta actualmente, grupo sanguineo O, Rh positive, serologia no
reactiva, 4 ingresos durante el embarazo, edad gestacional de 40 semanas.

Parto distocico por cesirea transversa, liquide meconial. Anestesia espinal, placenta bivirelina
bismniética, segundo gemelar masculino, raza blanca, puntuacion de Apgar de 7 a 9, peso 1 680 g.

Se le realizan los cuidados inmediatos del recién nacido.

Examen fisico

Aspecto de dismaduro, cianosis distal, emblige impregnadeo de meconio.
Frecuencia cardiaca: 144 pulsaciones por minuto,
Frecuencia respiratoria; 68 por minuta,
Murmulle vesicular: presente.

Presenta en la piel lesiones con pérdida de sustancia, algunas necrosadas en las extremidades infe-
riores ¥ on la region lateral izquierda del abdomen.

Las lesiones referidas las presenta en todo el cuerpo menos en la cara y ambas regiones auricula
res (figura 1),

A las 4 horas de nacido presenta temblores localizados en ambas extremidades inferiores lo que
se interpreta come un cuadre convulsivo; le repite en varias ocasiones y se le administra fenobarbi.
tal sadico en dosis de 5 mg x kg por via intramuscular,

A las 20 horas presenta crisis de apnea que desaparece con fisioterapia, aspiracién, oxigeno y
bicarbonato de sodic al 4 %

Su evolucion es satisfactoria con respecto a su estado de gravedad.

A las 38 horas se comenzo el tratamiento por via oral.

A las 62 horas las lesiones en la piel estaban mas secas.

A los 3 1/2 dias, la vitalidad es regular, los movimientos activos cuando se estimula. Se realiza
aspiracion por tener contenido gastrice. Presenta un paro respiratorio y cianosis generalizada; por la
posibilidad de sepsis asociada con su cuadro dermatolagico se trata con gentamicina.

A los 4 172 dias presenta lesiones pustulosas en la planta del pie derecho. En el resto de las le-
siones se injertan atras pustulosas,

A los 5 112 dias el estade general es muy grave, la coloracién alge pilida y l2 vitalidad regular.
Presenta lesiones de manos v pies con flictenas, a las cuales se les aplica pomada de gentamicina.

A les 10 12 dias las lesiones mejoran con excepeion de las extremidades inferiores, pues son
himedas y ocupan un drea extensa.

Se le afade pyopen al tratamiento con gentamicina, so cstado general continia agravindose, El
sensorio estd tomado,

Alos 14 1/2 dias presenta paro respiratorio con bradicardia; a pesar de todas las medidas no se
recupera v fallece.

Tratamiento

Cura de las lesiones de picl con pomada antibidtica: gentamicina.
Hidratacidn parenteral, ’
Antibibticos.

Medidas de reanimacion.

ok b ol

Anatomia patologica

1. Lesiones denudadas extensas y diseminadas de la piel, con pérdida de la epidermis, sin reaccién
inflamatoria, secundaria a reptura de ampollas, lo cual 1a hace compatible con una epidermali-
sis ampollosa leralis,
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2. Ulceraciones ¥ erosiones
de la mucosa gastrica vy
contenido hemitico,

3. Recién nacido a término
de bajo peso,

Caso 2

Historia clinica 78580,
Antecedentes patologicos per-
sonales v familiares sin impor-
tancia. Madre de 18 afios, drea
de salud Alamar, casada, pri-
mer embarazo, Grupo A, Rh
positive, serologia no reacti
va, edad gestacional de 37.6
semanas. Cesirea por proci
dencia del cordon.

Polihidramnios, liquide
meconial. Puntuacién de Ap-
gar 88 puntos. Peso al na
cer 1990 ¢,

Examen fisico

Polidactilia en mano iz-
quierda, ausencia de epider-
mis en la regidn periumbilical
de aproximadamente 2 eom,
asi como al nivel de la rodi
lla derecha y el labio supe-
rior.

Al contacto con la piel
del recién nacido, la epidermis
s¢ desprende a colgajos v es de
forma generalizada. Edema

Figura 1. Paciente No 1, historia clinica 65743. Se visualizan las palpebral. Por el métode de

lesianes de epidermélisis bulo I Parkin, la edad gestacional
}"pé‘rlﬂ'mbfﬁ'cif ulosa ampollar en las regiones ﬂrﬂm.!pm; s 36 sproximadimente 363

semanas (figura 2 A vy B).

A las 20 horas de nacide, cuando se aspira se extraen abundantes flemas blanquecinas, ast como
de forma espontinea, por lo que se le realiza estudio radiogrifico de vias digestivas, para descartar
malformacién congénita, por tener antecedentes de polihidramnios, Al observar el estudio radiogrifi-
co de abdomen simple, se observa aire en la cimara gastrica, y estd ausente en el resto del abdomen y
recto. Ante esta situacidn se plantea una malformacion de las vias digestivas intermedias, por lo que
s¢ decide su traslado a la unidad quirdrgica para su tratamiento, donde se opera a las 31 horas, v se
encuentra un diafragma prepilorico como causa de obstruccién intestinal.

A las 40 horas llega del salén de operaciones con hipotermia.

Se le realiza gastroduodenostomia laterolateral por diafragma prepilérico. Las lesiones de piel
continian evolucionande con ficil descamacidn en todo el cuerpo. Se comienza la alimentacion
parenteral.

A los 3 1/2 dias presenta un contenido gastrico de 31 ml en 24 horas. Las lesiones de la piel
mejoran. Se mantiene el catéter venoso umbilical por las lesiones. Deposiciones meconiales.
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Figura 2. A ¥ B. Paciente No. 2, historia clinica 78580, Se visualizan las lesiones de epidermdlisis bu-
losa ampollar periwmbilical en la mane y alrededores de la boca,

A los 6 1/2 dias presenta escleredema generalizado y expulsa secreciones flemosas sanguinolen-
tas por la boca. Plaguetas en 45 000 x em?_ Se le produce un sangramiento intenso ¥ un paro i
dinrrespiratorio, por lo gue fallece.
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Anatomia patolégica

1. Epidermolisis bulosa letalis.

2. Anastomosis gastroduodenal. Estémago dilatado con hemorragia difusa de la mucosa v abun-
dante contenide mucosanguinolento, neumatosis de la pared gistrica.

3. a) Uroterocele izquitrdo con hidroureteronefrosis. Rifién izquierde poliquistico tipo IV de OP.
b} Hipertrofia del rifidn derecho con dreas de hemorragias corticomedulares y tubulonecrosis

aguda segmentaria.

¢} Leucomalasia preiventricular no reciente.
d) Aumento del cociente encéfalo-higade: 6,0.
e} Higado congestivo con dreas de hepatonecrosis.
f} Congestién pulmonar con edema y hemorragia alveolar segmentaria.

DISCUSION

La epidermolisis bulosa tiene una incidencia en el nacimiento entre 1 x 1077 a
17 x 107 ° en poblaciones nérdicas europeas. ®

En este estudio realizado en ¢l Hospital Ginecoobstétrico de CGuanaboca, de enero
de 1976 a diciembre de 1980, de un total de 14 484 nacidos vives, 2 pacientes presenta-
ron dicha entidad para una incidencia de 1,4 x 10 000,

Es de caricter autosdmice recesivo o dominante. Se refiere que la edad materna
guarda relacién,con las poblaciones afectadas, y es mis frecuente en las madres con edad
avanzada. En estos casos no coincidid este aspecto,

Ha sido informada en la literatura médica la asociacién en 1 o en los 2 gemelos_} :
En nuestro trabajo se encontré | de los 2 gemelos,

Con respecto a la asociacion con atresia pilérica, esto también ha sido descrito. ¥
Bull y colaboradores® informan 10 pacientes con esta asociacion de epidermolisis bulosa
letal v atresia pilorica. Adashi y colaboradores plantean que hay una necrosis de la lamina
propia al nivel del piloro, seguida de una proliferacion del tejido de granulacidn, lo que
lleva a la completa obliteracion de la luz pilorica. En este trabajo se encuentra un pacien-
te con un diafragma prepilérico,

Gross1? Sefala también la asociacion de la epidermalisis bulosa letalis con anoma-
lias renales y cardiovasculares. En este paciente, como se observa, se asocid con malfor-
maciones digestivas y renales.

SUMMARY

Alonse Uria, R, et al.: Epidermolysis bullosa in two hypotrophic newborms, one gemellary and the
ather ane with multiple malformations.

From Jannuary 1976 to December 1980, there was a total of 14 484 births reported at the gyne-
co-obstetric Hospital, Guanabacoa, In two newborns, epidemolysis bullosa letalis was found, for
1,4 x 10 000 incidence. Both were hypotrophic newborns; one gemellary, in the other one digesti-
ve [prepyloric diaphragm) and renal malformations were associated to such entity.
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RESUME

Alonso Uria, R. M. et al.: Epidermolyse bulleuse Wétale chez 2 nouveau-nés hypotrophiques, dont
I'un gémellaire ef Uautre présentant des malformations multiples,

Entre janvier 1976 et décembre 1980, un total de 14 484 naissances ont eu lieu dans I'Hépital Gyné-

co-Obstérrical de Guanabacoa, parmi lesquelles il a été rencontré 2 enfants atteints d'épidermolyse
bulleuse létale, pour une incidence de 1,4 x 10 000. Les deux nouveau-nés étaient hypotrophiques;
'un éraic gémellaire et I'autre présentait des malformations digestives (diaphragme pré-pylorique) et
des malformations rénales associées 4 cette entité.
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