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EPIDERMOLISIS BULLOSA Y ATRESIA PILORICA.
PRESENTACION DE 1 CASO
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Bastian Manso, L.; A. Agiero Diaz: Epidermdlisis bullosa y airesia pilorica. Fresentaciin de ! caso.

Se presenta el caso de un recién nacido con una epidermolisis bullosa y que en ¢l estudio necrdpsico
te encuentra, ademds, una atresia pildrica. Se revisa la literatura reciente y se enfatiza en la importan-
cia de conocer esta asociacion para llevar a cabo un estudio genético ¥ de diagndstico intrasteninn que
ayude a evitar su aparicion en el periodo neonatal.

INTRODUCCION

La epidermélisis bullosa y la atresia pilorica son 2 enfermedades raras’ y con trans-
misién genética reconocida.?  Las distintas variantes de la epidermélisis se determinan
segn su expresion clinica, mecanismo de herencia y patologia pero todas tienen en
=omin la aparicién de vesiculas y ampollas cutineas en los sitios de presion o trauma,”
las cuales pueden presentarse, ademds, en mucosa bucal, conjuntival, traqueal, bronquial,
vaginal® 7 y del tubo digestivo ® '° La atresia pilorica se define como una lesion que obir
tera la luz del tractus digestivo a nivel del piloro y comprende menos del 1 % de las atre-
sias gastrointestinales.!? La asociacion de ambas entidades se notificé por vez primera en
1977'% y desde entonces se han registrado alrededor de 14 casosen la literatura, '+ 13,1
algunos de los cuales han ocurrido en consanguineos. 13,15

PRESENTACION DEL CASO

Historia clinica: 225372, Paciente MGV, 25 afios G {PgAy. Tiempo de gestacion, 34 semanas.
Area: Sibanicd. Ingresa el 4/10/82 ¢n trabajo de parto con 6 ¢m de dilatacién, pare a las 2 A y media
de su ingreso, se comprueba en el momento del parto un polihidramnios de mds de 1 000 ce. Fl recién
nacido pesd 1 300 gramos, sexo masculino y con un Apgar 9/9. Al examen fisico su edad newroldgica
era de 32 semanas y $e apreciaba en la picl amplias zonas de pérdida de la epidermis con exudacion de
liguido: ufas distroficas v a la palpacion abdominal existia una tumoracion de 5-6 cm, alargada, clds-
tica, en hipocondrio izquierdo, por lo cual se indica un rayos X de abdomen simple que se describe con
ausencia de gas en el estomago ¢ intestino (figura 1). La impresion diagnostica de su enfermedad curd-
nea fue la de una epidermdlisis bullosa v de acuerdo al estudio radiogrifice y al examen fisico abdomi
nal se planted una malformacion digestiva. Fl neonato evoluciona térpidamente a pesar del trutamien-
to impuesto y lallece a las 18 & de nacido.
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En ¢l estudio necropsico se corrobord la existencia en la piel, exclusivamente, de vesiculas y am-
pollas con distribucion universal cuya ruplura ocasiono el desprendimiento de grandes zonas de la epi-
dermas (Ngura 23 y una atresia pilorica del tipo solido. ™" Los cortes microscopicos de la piel permitie-

ron observar hendiduras a nivel de la union dermoepidérmica debajo de la membrana basal (figura 3).

Vigura 1. Redisepacidad dve la cavidad abdomis

Figura 2. Exrensas zonas de despegamiento de
nal pow gresencto Je gas en el inrestine.

la epidermis en el cadaver.

Figura 3. Aspecto microscopico de la piel don-
de se observae ung hendidura debajo de la mem-
brana basal
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COMENTARIO

El 50 % de los casos publicados de atresia pilorica se asocian a polihidramnios®" y el
15 % a la epidermolisis bul.'lcsa,l! ya sea la variante distréfica recesival® 15 ¢ la de
unién'® 1" también llamada epidermélisis ampollosa mortal de Herlitz.” En nuestro caso
resultd imposible el diagnéstico preciso de la variante presente en el neonato por la corta
evolucidn de su enfermedad v la falta de un estudio histolégico con microscopia electrd-
nica ¢ inmunofluorescencia.l

El polihidramnios, al igual que la atresia esofigica, se trata de explicar por la ohstruc-
cibn con dificultad para la deglucidn y absorciom normal de liquido amniotico. La asocia-
cibn de la atresia y epidermolisis parece ser casual; se plantea que es el resultado del enla-
ce estrecho de genes o al efecto pleiotropico de un solo gsn,”' la anomalia pildrica seria
la traduccion del proceso distrdfico difuso,! pues hasta se deseriben alteraciones estend-
ticas en el aparato urinario.!® 7

El sindrome de epidermdélisis-arresia pilorica” con una herencia autosdmica recesiva
tiene un riesgo de recurrencia del 25 % ,1 por lo cual se recomienda el consejo genético de
los padres y el diagndstico prenataim para interrumpir la gestacion por su alta mortalidad
en el neonato. !
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SUMMARY

Bastian Manso L.; A. Agiiero Diaz: Epidermolysis bullosa and pyloric atresia. Presentation of a case,

The case of a newborn infant with epidermolysis bullosa is presented. At the necropsic study, pyloric
atresia is also found. Recent literature is reviewed and emphasis is made on the importance of learning
about this association in order to carry out a genetic and intrauterine diagnostic study as an aid to
avoid its onset during the neonatal period.

RESUME

Bastidan Manso, L A. Agiicro Diaz: Epidermolvse bulleuse et arrésie pylorigue. A propos d'un cas.;

Les auteurs rapportent le cas dun nouveau-né atteint d*épidermolyse bulleuse, dont I'étude nécropsi-
que a révélé, =n plus una atrésie pylorique. Ils font une revue de la littérature récente et mettent ac-
cent sur I'importance de connaitre cette association, afin de pouvoir mener une €tude génétique et de
dépistage intra-utérin cherchant & éviter son apparition pendant la période néonatale.
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