Editorial

El diagnéstico de las epidermolisis
ampollosas congénitas

The diagnosis of congenital bullous epidermolysis

Aquellos que hemos tenido contacto estrecho con pacientes recién nacidos con ampollas y Ulceras extensas nos hemos
dado cuenta de la gran dificultad diagndstica que representan estos pacientes. En primer lugar, los padres del infante mues-
tran una desesperacion importante ante el estrés que les provoca observar a su recién nacido con ampollas y tlceras sin causa
aparente.

A través del tiempo y a pesar de los grandes avances en la medicina, el diagndstico de las epidermadlisis ampollosas congé-
nitas siguen siendo un reto para el clinico, patélogo e inclusive para el experto en inmunofluorescencia cutanea que analizara
la muestra.

La clasificacion actual de las epidermdlisis ampollosas congénitas (EAC) ha tenido sus diferencias, en el aho 2000 el panel
mundial de expertos las clasifico en tres grandes grupos, simples, de union y distrdfica, existiendo alrededor de 30 subtipos
de todas ellas y 10 genes involucrados. En fa ciudad de Viena en el aho 2007, nuevamente estos expertos del tema realizaron
la Ultima clasificacion agregando un cuarto grupo de EAC, llamdndolo mixto, siendo representado principalmente por e/ sin-
drome de Kindler. E/ objetivo de esta reunion fue actualizar la clasificacion previa e incluir los diversos nuevos subtipos de
EAC, asi como incorporar otras enfermedades que tenian aspectos semejantes con las EAC y facilitar las revisiones futuras de
la clasificacién. Hoy por hoy, se han descrito nuevas formas en casos Unicos y esporadicos

Debido a que al nacer los tipos principales y los subtipos de las EAC son idénticos, el método diagndstico consiste en un
excelente analisis clinico de las lesiones del paciente y su correlacion con los resuftados de la biopsia para inmunomapeo por
inmnuofluorescencia cuténea y/o los estudios de microscopia electrénica.

Desgraciadamente la biopsia tefiida con hematoxilina y eosina carece de utilidad real para diferencial Jos tipos y subtipos
de EB, salvo contadas excepciones. Las formas de union y distréficas comparten los mismos hallazgos y es casi imposible dife-
renciar con microscopia optica con Hematoxilina y Eosina estos tipos.

Los estudios de inmunomapeo (cartografia antigénica) constituye la principal prueba diagnéstica no molecular de la EAC
y como los resultados se obtienen en un plazo de medio dia, esta prueba aporta en poco tiempo Ja informacién necesaria
para determinar cual de los tipos principales de epidermolisis ampollosa (EA) presenta el paciente, el prondstico y el posible
desenlace clinico de la enfermedad. Es ampliamente recomendado tomar una biopsia en “sacabocado” de 4 a 6 milimetros
de didmetro que incluya piel sana y ampolla. En los casos de ausencia de ampollas o en casos muy severos, la biopsia puede
tomarse de Ja parte interna de la axila. Una vez realizada la toma, el fragmento de piel debera colocarse inmediatamente en
solucion fijadora de Michel. El espécimen puede permanecer algunos dias a temperatura ambiente y posteriormente reali-
zarse la técnica de inmunofluorescencia cutédnea o bien en aquellos paises que no cuentan con laboratorio para esta técnica,
la muestra puede ser enviada por correo aéreo al laboratorio de referencia. Es importante mencionar que /a capacitacion del
técnico-patdlogo que analice esta muestra debe de conocer a fondo las EAC asi como las dificultades que cominmente se
presentan al realizar esta tincion.

A pesar de que Ja microscopia electrénica de trasmision, ha desempenado un papel extraordinario en la consolidacion de
la clasificacion moderna de las EA, el tiempo de realizacion, el costo y la dificultad para encontrar laboratorios con esta téc-
nica, la hacen de dificil acceso. Después de realizar el diagnostico del subtipo de la EAC, el analisis de mutaciones continta
siendo un estudio valioso, detectar mutaciones es sin duda muy caro, sin embargo, nos ayuda a relacionar la mutacion con el
fenotipo, el diagndstico prenatal, el diagndstico preimplantacion, detectar a los portadores de/ gen alterado y como base
para estudios de genoterapia.

Uno de los objetivos de DEBRA (Dystrophic Epiderolysis Bullosa Research Association) es difundir los conceptos de la
enfermedad, motivo por el cual los profesores Jo-David Fine y Helmut Hintner, editores de la obra titulada “Vivir con epider-
mdlisis bullosa” recopilaron en forma sencilla, basica y clara los diferentes conceptos basicos de la enfermedad. Evanina
Makow, de DEBRA Espaha, solicitd a los editores Ja autorizacion para la traduccion al espafiol y la distribucion del libro en
todo el mundo de habla hispana. El libro, una verdadera delicia para los apasionados de Jas EA, ensefa paso o paso la enfer-
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medad, se inicia con las caracteristicas generales, definicion, clasificacion y diagndstico de las EA. Explica claramente Jas
manifestaciones clinicas, complicaciones y finaliza con los diferentes abordajes terapéuticos, desde la curacion de las heridas,
control del dolor, prurito, intervenciones quirdrgicas, nutricion y tratamiento molecular entre otros. En la actualidad a estos
pacientes se les debe atender en forma multidisciplinaria, son tantos los problemas fisicos que los aquejan que el dermato-
logo tiene la obligacion de enviarlos a nutricion, fisioterapia y rehabilitacion, oftalmologia, psicologia, medicina interna y asi
sucesivamente de acuerdo a /a evolucion de cada paciente.

Gracias al compromiso de DEBRA Internacional, los editores y autores de la obra, el libro puede solicitarse por via electro-
nica, de forma gratuita, sin embargo, aquellos que deseen realizar una donacién como concepto de pago para DEBRA Inter-
nacional y/o su respectiva DEBRA, pueden hacerlo en forma generosa contactando con DEBRA de su pais para solicitar el
libro, si no existe DEBRA en tu pais, solicitarlo a: DEBRA Colombia; info@debracolombia.org, DEBRA Costa Rica,
cashero@racsa.co.cr, DEBRA Espana, evanina@debra.es y/o DEBRA México, debramexico@hotmail.com, quienes financiaron
la traduccion de esta magnifica obra.

Todos sabemos lo costoso que puede ser el tratamiento para las EAC, sin embargo, cabe mencionar la importancia de un
trato calido y humano que las diferentes DEBRAs proporcionan y sobre todo que tanto necesitan estas personas. Ojala las
sociedades y asociaciones dermatoldgicas de cada pais apoyen econémicamente esta noble causa, la cual es necesaria en
todo el mundo.

Algunas paginas de internet de epidermalisis ampolfosa:

— http://www.debra-international.org/ (Debra Internacional)

— http://www.debra.org.uk/, (Debra Inglaterra)

— http://www.debra.org/ (Estados Unidos)

— http:/iwww.debra.es/ (Espana)

— http://www.debra.org.mx (México)

— http://iwww.debrachile.cl/ (Chile)

— http://www.debracr.org/portall (Costa Rica)

— http://www.debraargentina.org/info/ (Argentina)

— http://www.debracolombia.org/ (Colombia), entre muchas otras mas.
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