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Epidermalisis ampollosa simple

Sefior Director:

Presentamos el caso de una mujer de 17 afios,
que acude a consulta de atencién primaria por
la presencia de ampollas en las plantas de am-
bos pies. Paciente con antecedentes personales
de migrafias en tratamiento con Amitriptilina y
alérgica a la pina.

Tras observar las diferentes lesiones que presen-
taba la paciente, realizamos una anamnesis com-
pleta. La paciente negd relacién de la aparicion
de las ampollas con traumatismos. Refiere ante-
cedentes familiares de abuela materna, dos tios
maternos y madre con ampollas que aparecen
de forma intermitente en planta de los pies sin
relacion con causa aparente como las de nuestra
paciente. A dicha consulta acude su madre, e
insiste en que la paciente presentaba ampollas
en pies ya desde la edad neonatal incluso previas
al inicio de la deambulacién. La paciente referia
empeoramiento de las ampollas en periodo esti-
val y con el exceso de deambulacién.

En la exploracion fisica, la paciente presentaba
buen estado general, afebril con ampollas tensas
de diferentes tamafios con material no purulento,
distribuidas en regién metatarsiana y calcaneo,
sin presentar signos de infeccién (Figura 1).

Ante los hallazgos encontrados en la explora-
cién y la probable correlacion familiar de las
ampollas descrita en la anamnesis, derivamos
a la paciente a dermatologia para completar el
estudio ante sospecha de enfermedad ampollosa
hereditaria.

En el servicio de dermatologia realizaron biopsia
de ampolla plantar, que describi6 la presencia
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de una ampolla intraepidérmica, con gruesa
capa de hiperqueratosis. El techo de la ampolla
estaba formado por queratina, capa de granulo-
sa y parte superficial de la epidemis de aspecto
necrético, limpia en su interior y sin celularidad
inflamatoria. El suelo de la ampolla con capa
media en inferior de epidermis sin cambios
relevantes excepto leve espongiosis. En dermis
se evidencié congestion vascular y minimo in-
filtrado inflamatorio linfocitario. No mostraba
acanto6lisis (Figura 2).

Ante los resultados se diagnostic a la paciente
de EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA SIMPLE DE
DOWLING-MEARA. Se trata de una enfermedad
genética que altera la codificacion de las molécu-
las de queratina basal 5 y 14, alterando las protei-
nas que unen epidermis con dermis dando lugar
a la formacion de ampollas intraepidérmicas a
nivel de capa basal y erosiones cutdneas y mu-
cosas'. Presenta herencia autosémica dominante
con prevalencia baja, menor de 1 caso por cada
2.000 individuos e incidencia en torno a 1/50.000
nacidos?’. La gravedad es variable e impredecible
alinicio del diagnéstico, pero es menor que otras
entidades de epidermdlisis (como las distréficas)
aunque las simples localizadas solo en los pies,
pueden llegar a ser muy invalidantes.

Dicha enfermedad se engloba dentro de enfer-
medades de baja prevalencia diagnoéstica desde
atencién primaria. Ante dichos pacientes,debe
hacerse una anamnesis y exploracion muy ex-
haustiva para poder hacer un buen diagnéstico
diferencial descartando patologias frecuentes y
englobando los diagnésticos diferenciales mas
graves que no pueden pasar desapercibidos. En
el diagnostico diferencial de la epidermdlisis de
Dowling-Meara debemos incluir: la incontinentia
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Figura 1. Aspecto de las ampollas tensas que presenta la paciente del caso. Se aprecia la presencia
de ampollas tensas en metatarso

Figura 2. Biopsia de ampolla plantar con tincién Hematoxilina-Eosina. Se observa ampolla
intraepidérmica con despegamiento intraepidérmico vacio, sin sangre, suero, caracteristico
de la epidermolisis ampollosa de Dowling-Meara
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pigmenti, impétigo ampolloso, varicela y herpes
simple neonatal o congénito, mastocitosis ampo-
llosa, pénfigo neonatal, penfigoidegestationis,
aplasia cutis y eritrodermia ictiosiforme ampo-
llosa. El seguimiento en estos pacientes debe
ser muy minucioso, explicindoles la naturaleza
del cuadro e insistiendo en que el tratamiento
no es curativo sino en prevenir la formacion de
ampollas y la complicaciéon de las mismas con
vaselina, ap6sito de silicona o hidrocoloide cada
3 dias y drenar el liquido de las ampollas tensas
sin retirar la piel sobrante del techo, para evitar
sobreinfecciones, acelerar la curacién y evitar
formacion de cicatrices.

Dentro de las epidermolisis ampollosas simples
hereditarias, la de Dowling-Meara es la que cursa
con clinica y lesiones més agresivas. Las lesiones
aparecen desde el nacimiento, pudiendo ser he-
morragicas y dolorosas como las de nuestra pa-
ciente (Figura 1). Durante los primeros meses de
vida las lesiones suelen ser numerosas y ensom-
brecer el diagnostico. Las ampollas suelen cursar
sin dejar cicatrices, salvo complicacién infecciosa.
Es muy caracteristico de esta enfermedad el en-
grosamiento progresivo de las ufias que pueden
desprenderse por localizacién subungueal de la
ampolla o bien dar lugar a onicodistrofia trauma-
tica, queratodermia palmoplantar tras episodios
repetidos de ampollas que dejan cicatriz*. Conla
edad los sintomas disminuyen'.

El diagnéstico certero no condiciona el curso de
la enfermedad, pero puede resultar 1til realizar
estudio de consejo genético para saber sila fami-
lia es portadora de la mutacién?. El diagndstico
requiere la realizacién de biopsia de las ampollas
recientes (<24h) o sobre piel sana previamente
frotada para realizar estudio microscépico pos-
terior. La presencia de ampolla intraepidérmica
por encima de la capa basal mediante micros-
copia electrénica es la técnica de eleccion para
confirmar el diagnéstico, dado que es la tinica
técnica no molecular capaz de diagnosticar epi-
dermolisis tipo Dowling-Meara®. La técnica de
inmunofluorescencia ayuda al diagnéstico del
subtipo de epidermélisis®.

Actualmente no existe tratamiento curativo de
la enfermedad y s6lo es posible realizar medi-
das preventivas y tratamiento sintomatico®. La
intervencion precoz ante el diagnéstico es muy
importante para mejorar la calidad de vida.
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El tratamiento se basa en el cuidado exhaustivo
de la piel, evitando traumatismos, hiperhidro-
sis de palmas y plantas con sales de aluminio,
promocionar el uso de jabones antisépticos
para evitar sobreinfeccién de ufias y por tdltimo,
tener un soporte nutricional correcto. En cuan-
to al tratamiento de las ampollas para evitar
complicaciones son: utilizacién de vaselina y
distintos tipos de apdsitos segtin tipo de lesion®.
En areas de dificil cicatrizacién se han realizado
incluso injertos con apésitos de piel artificial®.
La actuacién del médico de atencién primaria
es importante para el diagndstico precoz en pa-
cientes con clinica insidiosa y para ayudar con
el seguimiento y aprendizaje de autocuretajes a
mejorar su calidad de vida.

La complicacién mas frecuente de las ampollas es
la sobreinfeccion bacteriana, que puede dejar ci-
catrices permanentes. No se ha demostrado efica-
cia en el uso de antibiéticos de forma profilactica.
Es preferible cultivo del material de la ampollay
realizar tratamiento de forma empirica.

El pronéstico de la enfermedad generalmente es
bueno mejorando los sintomas con la edad. En
otras ocasiones, la enfermedad cursa de forma
invalidante.
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