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Resumen: la epidermólisis bullosa (eb) es un grupo heterogéneo de enfermedades mecanobulosas here-
ditarias caracterizadas por diversos grados de fragilidad cutánea y mucosa causada por mutaciones que 
afectan a las proteínas estructurales de la piel (1, 2, 3). Como consecuencia de estas se forman ampollas y 
vesículas tras mínimos traumatismos o fuerzas de fricción, con afectación variable de otros órganos. Por 
ser una condición poco común, el presente artículo expone el caso de una niña de cuatro años con diag-
nóstico de epidermólisis bullosa. El reporte de caso se realizó a través de la observación de un fenómeno, 
bajo la metodología de estudio de caso, analizando variables clínicas, de laboratorio e histopatológicas. 
Los hallazgos físicos encontrados en la paciente coinciden con lo reportado por Torres-Iberico et al. (8), 
donde predominan la aparición de ampollas.  Para el diagnóstico de la enfermedad en este caso se hizo 
necesario realizar una biopsia de piel. Como conclusión, se recomienda un abordaje multidisciplinar en 
la intervención del paciente. Lo que se fundamenta en la protección de los tejidos potencialmente some-
tidos a lesiones, la aplicación de sofisticados vendajes, un generoso soporte nutricional y, de ser posible, 
un tratamiento temprano o intervenciones quirúrgicas para corregir las complicaciones extra cutáneas.
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Epidermolysis Bullosa: Presentation of a Case
Abstract: epidermolysis bullosa (EB) is a heterogeneous group of inherited mechanobullous dis-
eases characterized by varying degrees of cutaneous and mucosal fragility caused by mutations 
affecting structural skin proteins (1, 2, 3). As a consequence of these, blisters and vesicles are 
formed after minimal trauma or friction forces, with variable involvement of other organs. As it is 
a rare condition, this article presents the case of a four-year-old girl diagnosed with epidermolysis 
bullosa. The case report was made by means of the observation of a phenomenon, under the case 
study methodology, analyzing clinical, laboratory and histopathological variables. The physical 
findings found in the patient coincide with those reported by Torres-Iberico et al. (8), where the 
appearance of blisters predominates. For the diagnosis of the disease in this case it was neces-
sary to perform a skin biopsy. In conclusion, a multidisciplinary approach to patient intervention 
is recommended. This is based on the protection of tissues potentially subject to injury, the appli-
cation of sophisticated bandages, generous nutritional support and, if possible, early treatment 
or surgical interventions to correct extracutaneous complications.

Keywords: ampoules; epidermolysis bullosa; hereditary; skin; proteins

Epidermólise Bolhosa: apresentação de um caso
Resumo: epidermólise bolhosa (eb) é um grupo heterogêneo de doenças mecanobulares heredi-
tárias caracterizadas por graus variados de fragilidade cutânea e mucosa causada por mutações 
que afetam proteínas estruturais da pele (1, 2, 3). Como consequência disso, bolhas e vesículas são 
formadas após trauma mínimo ou forças de atrito, com envolvimento variável de outros órgãos. Por 
ser uma condição rara, este artigo apresenta o caso de uma menina de quatro anos diagnosticada 
com epidermólise bolhosa. O relato de caso foi feito por meio da observação de um fenômeno, sob 
a metodologia de estudo de caso, analisando variáveis   clínicas, laboratoriais e histopatológicas. Os 
achados físicos encontrados no paciente coincidem com os relatados por Torres-Iberico et al. (8), 
onde predomina o aparecimento de bolhas. Para o diagnóstico da doença neste caso foi necessário 
realizar uma biópsia de pele. Como conclusão, recomenda-se uma abordagem multidisciplinar na 
intervenção do paciente. Isso se baseia na proteção dos tecidos potencialmente sujeitos a lesões, 
na aplicação de curativos sofisticados, no suporte nutricional generoso e, se possível, no trata-
mento precoce ou intervenções cirúrgicas para corrigir complicações extracutâneas.

Palavras chaves: bolhas; epidermólise bolhosa; hereditário; pelagem; proteínas



123Epidermólisis bullosa: presentación de un caso

Revista Med  ■  Vol. 29(2) 

Introducción
La epidermólisis bullosa (eb) es un grupo hete-
rogéneo de enfermedades mecanobulosas here-
ditarias caracterizadas por diversos grados de 
fragilidad cutánea y mucosa causada por muta-
ciones que afectan a las proteínas estructurales 
de la piel (1, 2, 3). Se han descrito mutaciones en al 
menos 18 genes que codifican componentes de fila-
mentos de queratina en el citoesqueleto, contactos 
de adhesión, desmosomas y hemidesmosomas, in-
cluyendo fibrillas de anclaje en la piel y membranas 
mucosas. Las aberraciones moleculares perjudican 

la integridad estructural y funcional de la adhesión 
intraepidérmica o del anclaje dermoepidérmico, y 
provocan dehiscencia celular y tisular (4). 

Todos los tipos y subtipos de eb son poco fre-
cuentes; la incidencia total y la prevalencia es del 
orden de 32 casos por millón de habitantes. Con 
una incidencia de casos nuevos de 1,4 por millón 
de habitantes por año. Estimaciones similares 
se han descrito en algunos estados de Estados 
Unidos (2, 3). La eb afecta a individuos de todos 
los orígenes étnicos sin predilección de género. 
El diagnóstico se sospecha por la presencia de 
ampollas que aparecen en edad temprana y que 

Figura 1. Lesiones ampollosas presentes en la paciente. A y C: lesiones ampollosas en labios y mucosa oral. B y D: 
lesiones ampollosas presentes en extremidades inferiores. C y E: lesiones ampollosas en cuello y extremidades 
superiores.
Fuente: elaboración propia.
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son secundarias a roce mínimo. Es indispensa-
ble realizar una historia clínica completa y deta-
llada, con énfasis en los antecedentes familiares 
de enfermedades ampollosas, abortos y óbitos, 
traumatismos obstétricos, ingesta de medica-
mentos y padecimientos infecciosos (3, 5). 

Es necesaria la toma de biopsia de piel para 
localizar a la eb histológicamente. Este proce-
dimiento debe incluir la piel circundante a la 
ampolla, teñirse con hematoxilina y eosina, y 
observarse con microscopio de luz. No obstante, 
el diagnóstico definitivo se realiza con micros-
copía electrónica que muestra la conformación 
ultraestructural de la piel afectada (6, 7). El pro-
nóstico en la epidermólisis bullosa es muy versá-
til y depende de la severidad de la patología. La 
eb simple es la de mejor pronóstico a largo plazo, 
y presenta mejoría clínica con los años. Mientras 
que la eb de unión es la más agresiva y los afecta-
dos comúnmente fallecen dentro de los primeros 
tres años de vida (8).

Caso clínico
Paciente femenina de cuatro años que ingresa a la 
Institución por aparición de lesiones maculopapu-
lares en región periorbitaria y cuello que luego se 
extienden a tronco y extremidades. Posteriormen-
te, presenta formación de ampollas y frecuentes 
alzas térmicas. 

Las lesiones iniciaron en la cara, de forma pe-
queña y dispersa, y se extendieron al tronco y ex-
tremidades. En el examen físico se evidenciaron 
lesiones tipo ampollas, algunas costrosas, con 
halo eritematoso y centro violáceo, de diferentes 
tamaños (entre 5 y 10 mm de diámetro), en toda 
la región corporal, incluyendo mucosa bucal-lin-
gual. La paciente no presentaba antecedentes fa-
miliares. Dadas sus características de infección 
bacteriana, se realizó diagnóstico presuntivo 
de impétigo ampolloso, iniciando manejo tópi-
co con bacteriostáticos de cobertura para Gram 
negativas y Gram positivas y antibioticoterapia 
intravenosa con cefalosporina de primera ge-
neración. Más adelante, se añade al diagnóstico 
eritema multiforme por hallazgo de lesiones en 

“diana”, por lo que se consideró inicio de corti-
coide intravenoso. 

Además, se realizó valoración por servicio de 
dermatología institucional, quien da diagnósti-
co de eritema multiforme ampolloso y continuó 
con el manejo establecido. La paciente presentó 
mejoría de algunas lesiones y aparición de otras 
nuevas durante la estancia hospitalaria. En esa 
instancia, hubo un nuevo concepto por parte del 
servicio de dermatología, que solicitó biopsia de 
piel ante la sospecha de pénfigo ampolloso. La 
paciente cumplió manejo con cefalosporina y 
corticoide intravenoso durante cinco días con 
controles de laboratorios, sin mejoría clínica.  

 Hacia el día dieciocho de enfermedad, la 
paciente presentó picos febriles, asociados al 
deterioro clínico. Por lo que fue indicada la ad-
ministración de clindamicina por parte del servi-
cio de infectología.  Además, hubo criterios para 
ingreso a unidad de cuidados intensivos por ser 
una paciente con alto riesgo de bacteriemia por 
staphylococcus meticilino resistente, por datos 
clínicos de sepsis, secundario a estafilococcemia, 
soportados posteriormente por hemocultivos 
positivos. Se inició manejo con vancomicina + 
meropenem por evolución tórpida. Se añadió 
manejo con inmunoglobulina G intravenosa  
durante cinco días. Hubo mejoría parcial, por 
lo que reinició manejo con corticoide sistémico. 
Adicionalmente, se indicó otra biopsia de piel.

En el resultado de la biopsia de piel se eviden-
ció epidermólisis ampollosa subepidérmica con 
presencia de abundantes neutrófilos cubriendo 
toda el área que se expone a nivel suprabasal. No 
se observó neutrófilos en las diferentes secciones, 
ni acantólisis o procesos intradérmicos y/o sub-
córneos. Posterior a egreso de cuidados intensi-
vos, en sala hospitalización hubo mejoría clínica 
significativa. Servicio de dermatología consideró 
dar alta con manejo tópico hidratante y emolien-
tes. Se realizó la debida educación de los padres 
con respecto a aspectos claves del cuidado de la 
niña en el hogar, asegurando, igualmente, el ape-
go a los controles. Se les explicó la necesidad de 
evitar los ambientes calurosos y a preferir ropas 
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de algodón, así como la necesidad de optar por 
vendajes limpios en episodios agudos.

Discusión
La (eb) es un grupo heterogéneo de enferme-
dades catalogado en el grupo de enfermedades 
raras. Por lo anterior, se consideró de suma im-
portancia reportar este caso de eb. En Colombia, 
la fundación debra (organización internacional, 
no gubernamental, sin ánimo de lucro, presente 
en 50 países), apoya a los pacientes que sufren 
eb, conocida también como Piel de Mariposa o 
Piel de Cristal, por la fragilidad de la piel. Según 
debra, actualmente en Colombia hay 52 pacien-
tes con eb siendo atendidos, de los 300 posibles 
casos nacionales (9). Los reportes de casos de eb 
en Colombia (1, 10) subrayan que los anteceden-
tes familiares no son factores de riesgo marcados 
para desarrollar la enfermedad, como sí lo indi-
can los casos reportados internacionalmente. 

Los hallazgos físicos encontrados en la pa-
ciente coinciden con lo reportado por Torres-Ibe-
rico et al. (8), donde predominan la aparición de 
ampollas. Para el diagnóstico de la enfermedad 
en este caso se hizo necesario realizar una biopsia 
de piel; en otros reportes (11, 12, 13), el diagnós-
tico específico se hace comúnmente por estudio 
histopatológico con microscopia electrónica de 
transmisión, complementado con microscopia 
convencional, análisis histoquímico y estudio 
molecular de los genes de las proteínas involu-
cradas (14). Con mucha facilidad, estos pacientes 
son vulnerables a infecciones. Las lesiones difi-
cultan el diagnóstico morfológico, complican el 
manejo, retardan la cicatrización, prolongan la 
hospitalización y son causales habituales de sep-
ticemias (15).

En el caso de esta paciente, se inició manejo 
con antibiótico cefalosporina, y se inició trata-
miento con corticoide intravenoso, algo simi-
lar a lo reportado por Balleste-Lopéz et al.(16). 
En la paciente no se evidenció mejoría durante 
este tratamiento, por lo que se inicia con admi-
nistración de clindamicina. Dado su estado de 
septicemia y deterioro clínico, se inició cubri-
miento con antibiótico de amplio espectro con 

meropenem vancomicina endovenoso, así como 
administración de inmunoglubulina G endove-
noso para uso en casos severos de dermatosis in-
fantiles (17).

Finalmente, se dio egreso a la paciente con 
soporte de hidratación tópico y emolientes. En 
conjunto, se hicieron valoraciones por nutrición 
y seguimientos con medicina especializada. Los 
aspectos nutricionales merecen una considera-
ción especial, pues la reparación casi constante 
de las bullas produce un elevado consumo calóri-
co-proteico en un paciente que habitualmente se 
alimenta mal, tanto por las frecuentes lesiones 
del tubo digestivo, como por las carencias espe-
cíficas producto de la alternancia subinstante de 
lesiones y cicatrizaciones (18).

Se ha presentado el caso de un paciente por-
tador de enfermedad ampollar congénita ge-
neralizada, patología muy poco frecuente, sin 
complicaciones infecciosas actuales. A punto 
de partida de este caso, se realizó una revisión 
bibliográfica incluyendo definición, nueva cla-
sificación, patogenia y presentación clínica. 
Abordando finalmente el tratamiento, haciendo 
hincapié en el manejo multidisciplinario de estos 
pacientes por el importante impacto que esta pa-
tología tiene sobre su calidad de vida.

Conclusiones
La eb es heredada de forma autosómica domi-
nante o recesiva, dependiendo del tipo y subtipo 
de eb. Debe brindarse consejo genético a las fa-
milias afectadas.

La intervención recomendable del paciente es 
un abordaje multidisciplinar. Lo que se fundamen-
ta en la protección de los tejidos potencialmente 
sometidos a lesiones, la aplicación de sofisticados 
vendajes, un generoso soporte nutricional y, de ser 
posible, un tratamiento temprano o intervenciones 
quirúrgicas para corregir las complicaciones extra 
cutáneas.

Puede disponerse de un diagnóstico prenatal 
molecular si se ha reconocido anticipadamen-
te la mutación promotora de la enfermedad en la 
familia.
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