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Recién nacido varón que ingresa en el Servicio de Pedia-
tría de nuestro Hospital procedente de paritorio por riesgo
séptico. El parto tuvo lugar por terminación espontánea con
presentación cefálica, líquido amniótico claro en cantidad
normal, Apgar 9/10, peso: 2.250 g, talla 48 cm y PC = 31, 5
cm. Entre sus antecedentes familiares destaca el falleci-
miento de un hermano por sepsis por S.Aureus, también
portador de una epidermólisis ampollosa no tipificada a la
edad de 2 meses y la ausencia de consanguinidad.

Al nacimiento presenta dos lesiones ampollosas tensas
situadas en el antebrazo izquierdo, una de ellas con solu-
ción de continuidad de 1 cm de diámetro aproximadamen-
te y glúteo izquierdo (Figura 1). Presentaba zonas circula-
res de aplasia en el cuero cabelludo. El signo de Nikolsky
era positivo. No había afectación inicial de las mucosas y el
resto de la anamnesis y exploración por órganos y aparatos
no ofreció anomalías significativas. 

Durante su estancia se objetivó la afectación progresiva
del resto del tegumento cutáneo con ampollas a tensión
que se denudaban en el transcurso de horas y que se loca-
lizaban preferentemente en zonas de roce. Se procedió a
realizar biopsia cutánea dados sus antecedentes familia-
res. El estudio histológico informó la existencia de un des-
pegamiento dermo-epidémico que mostraba un elevado
número de eosinófilos (Figura 2). El estudio ultraestructu-
ral con microscopia electrónica determinó un techo de
ampolla constituida por una epidermis necrótica. El suelo
de la misma comprendía una dermis conservada y peque-
ños fragmentos de membrana basal sin que se puedan
identificar restos de desmosomas ni pérdidas de fibrillas de
anclaje. Los cambios observados en este estudio junto con
la clínica desarrollada por el paciente y los antecedentes
familiares, apoyaban el diagnóstico de Epidermólisis
ampollosa juntural tipo Herlitz. 

La afectación de la superficie corporal cada vez fue
mayor y aunque existía afectación de la mucosa oral, la suc-
ción era adecuada y le permitía la alimentación oral. Durante
todo este periodo se realizaron las pertinentes curas locales
para impedir el desarrollo de nuevas lesiones en la medida
de lo posible y se pautó antibioterapia de amplio espectro de
acuerdo a los protocolos existentes en nuestro hospital, en
virtud del cultivo obtenido de la punta de catéter positivo
para a P. aeruginosa. No obstante el recién nacido falleció
dos semanas después de su nacimiento por parada cardio-
rrespiratoria secundaria a shock séptico.

Herlitz describió inicialmente la Epidermolisis ampollosa
juntural en un grupo de neonatos que fallecían a los pocos
meses tras desarrollar esta dermopatía ampollosa. Con el
paso del tiempo se puso de manifiesto que la formación de la
ampolla tenía lugar en la lámina lúcida externa y que, en su
etiopatogenia el defecto estaba en una alteración en la
expresión de la LAM5, proteína que media la unión del que-
ratinocito con la membrana basal[1]. En la actualidad, la
forma letal que vamos a comentar está incluida dentro de las
epidermólisis ampollosas junturales y se considera una ger-
nodermatosis de herencia autonómica recesiva. 

Las epidermólisis ampollosas junturales se pueden
dividir en: a) Formas letales (como el caso objeto de nues-
tro estudio) y b) Formas no letales o Epidermólisis ampollo-
sa mitis, de las cuales existen varios subtipos: generalizada
benigna, inversa, localizada, progresiva y cicatricial. 

Respecto a la forma letal o enfermedad de Herlitz, se
caracteriza desde el punto de vista clínico porque los
recién nacidos presentan desde el mismo momento del
nacimiento o bien días más tarde ampollas de gran tamaño
que se producen en las áreas de su cuerpo sometidas a
mayor roce o traumatismo. Las lesiones al principio, curan
con rapidez y no dejan cicatriz aunque pueden dejar una
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piel atrófica. En los casos de larga evolución las ampollas
curan más lentamente y se instauran áreas de ulceración
crónica con tejido de granulación siendo muy característi-
cas alrededor de la boca y de la nariz. Las uñas normal-
mente acaban por perderse, los dientes son hipoplásicos y
desarrollan caries aceleradas. 

No es raro observar afectación de la laringe (con edema y
estenosis que obligan a la realización de traqueostomía en los
casos que puedan suponer un importante compromiso de la
vía respiratoria), del aparato digestivo (donde se puede poner
de manifiesto la existencia de atresia pilórica) e hipoplasia
dental como principal defecto en la dentición. 

El pronóstico vital de estos niños es escaso, ya que rara vez
suelen superar los 9 meses de vida y su muerte suele aconte-
cer por infecciones del tracto respiratorio y/o septicemia. 

El diagnóstico se realiza mediante el oportuno estudio
inmunohistopatológico al microscopio óptico, electrónico y
por inmunofluorescencia[2], la cual no pudo llevarse a cabo
por falta de medios técnicos en nuestro caso. Se aprecia la
existencia de un despegamiento dermo-epidérmico quedan-
do la membrana basal dispuesta en el lado dérmico. Para la
biopsia debe elegirse una ampolla reciente (de duración infe-
rior a 24 horas en la medida de lo posible) o mejor aún piel

sana sobre la que se induce una ampolla microscópica apli-
cando una presión sobre la que se realiza un movimiento rota-
cional. Para realizar el diagnóstico prenatal se puede practicar
una biopsia intraútero, dada la localización de las lesiones en
la EAJ en las nalgas o bien mediante el análisis del líquido
amniótico en la amniocentesis (Ausencia de detección de
LAM5)[3-5]. 

Respecto al tratamiento, común para todas sus formas
hay que tener en cuenta que el manejo de los pacientes
portadores de cualquier topo de epidermólisis tiene como
objetivo principal minimizar la formación de ampollas,
favorecer la calidad de vida del paciente, controlar las
sobreinfecciones, el dolor y las posibles complicaciones
derivadas de tan compleja enfermedad. El consejo genéti-
co se hace indispensable. 
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Figura 1. Epidermólisis ampollosa juntural: flictenas a ten-
sión y áreas denudadas en glúteo.

Figura 2. Despegamiento dermoepidérmico con alto conte-
nido de eosinófilos.
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