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Resumen  Las epidermolisis ampollares hereditarias incluyen variedades fenotipicas que estan caracterizadas
por fragilidad cutanea y la tendencia a desarrollar ampollas y erosiones. Se clasifican en diferentes
tipos segun el nivel ultraestructural donde se forman las ampollas. La microscopia electronica es imprescindible
para el diagnostico y en la epidermolisis ampollar distréfica recesiva se evidencia que la lamina densa de la mem-
brana basal forma el techo de la ampolla y que el nimero de fibras de anclaje estan reducidas o ausentes. Presen-
tamos una mujer de 30 afios de edad con diagndstico, por microscopia electronica, de epidermolisis ampollar
distrofica recesiva.

Abstract Diagnosis by electron microscopy of recessive dystrophic epidermolysis bullosa. Inherited epi-
dermolysis bullosa (EB) includes a number of distinctive diseases that are characterized by the presence
of fragile skin and the tendency to develop blisters and erosions. The current classification separates the
types of EB on the basis of the ultrastructural level of the blisterss. The electron microscopy is very important
for the diagnosis and in the recessive dystrophic EB shows that the lamina densa forms the roof of the blister
and that the number of anchoring fibrils are absent or reduced. We present the case of a 30 year old woman
with a diagnosis of recessive dystrophic EB diagnosed by electron microscopy.
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Las epidermolisis ampollares (EA) son un grupo he-
terogéneo de entidades determinadas genéticamente,
gue cominmente aparecen en la infancia temprana y se
caracterizan por la formaciéon de ampollas cutaneo-
mucosas, espontaneas o secundarias a minimos
traumatismos?. Existen por lo menos 23 variantes? y si
bien la histopatologia puede ser orientadora® 4, en los
ultimos tiempos, el conocimiento de estos cuadros ha
crecido debido a los avances en el campo de la
microscopia electronica, la inmunomarcacion y la biolo-
gia molecular® .

Su clasificacién esta basada en la expresion clinica,
curso, sitio de formacioén de las ampollas y tipo de he-
rencia. Surgen asi tres grupos mayores: simples o
epidermoliticas, las ampollas se hacen en la capa basal
de queratinocitos (EAS); junturales o lucidoliticas, la se-
paracién se hace entre la epidermis y la dermis (EAJ) y
distroficas o dermoliticas como las junturales pero por
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otro mecanismo (EAD). Estas Ultimas se dividen en do-
minantes y recesivas, las que pueden diferenciarse apli-
cando un criterio clinico’. En la forma distréfica recesiva
(EADR) la ampolla se produce por debajo de la lamina
densa de la basal y esto se debe a una alteracién en el
colageno VIl que constituye las fibrillas de anclaje (FA),
lo que ocurre como resultado de una mutacion en el gen
codificador del colageno VIl y/o excesiva degradacion
del mismo por colagenasas tisulares mutantes. Dentro
de la EADR se reconocen las siguientes variantes: loca-
lizada o leve; mitis 0 moderada; gravis; invertida y cen-
tripeta®. Se presenta un caso de EADR por tratarse de
una entidad rara donde se destaca la importancia
diagnostica de la microscopia electronica® °.

Caso clinico

Mujer, 30 afios, con historia de formacién de ampollas a pre-
dominio acral desde la infancia.

Antecedentes heredofamiliares: El arbol genealdgico en el
Grafico A.

Enfermedad actual: Lesiones erosivas, costrosas con cica-
trices atréficas y quistes de millium a predominio de manos y
pies. También &reas cicatrizales en zona centrofacial y cuero
cabelludo con tendencia a la sindactilia en algunos dedos,
anoniquia en manos y pies, pérdida de piezas dentarias, ero-
siones en cavidad oral, glositis y disminucion de la apertura
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GRAFICO A

bucal. Comenz6 en la infancia, desde los 9 afios, con am-
pollas tensas, serosas y pruriginosas que se impetiginizaban
a repeticion y que motivaron una internacion a los 12 afios.
Recibié tratamiento con difenilhidantoina durante 2 afios,
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suspendido por intolerancia. Las ampollas curaban con ci-
catrices blancas, atréficas, deprimidas y a los 16 afios co-
menzo6 con retencidn urinaria que motivé en varias ocasio-
nes sondaje vesical. El estudio de la via urinaria demostré
una estenosis a nivel de la uretra membranosa. En el exa-
men con microscopia electrénica se observé en la uniéon
dermoepidérmica una disminucion marcada de las FA lo que
se aprecia claramente en la Fig. 1 que tiene 1,19 FA/
micrémetro, es decir que hay una reduccién del 50 al 75%
en el nimero de FA. En la Fig. 2 se destaca la compactacion
de la fibras colagenas a nivel de la dermis papilar.

Discusion

En la EAD, la alteracion radica en las fibrillas de anclaje,
gue estan compuestas por colageno VII. La mutacion
responsable de esta forma esta localizada en el

Figs. 1-2.— 1. Micrografia electronica de la biopsia de la paciente. La lamina densa de la membrana basal estd sefialada
por asteriscos. D: dermis; Cit: citoplasma de un queratinocito basal. Las flechas sefialan dos fibrillas de anclaje, que
estan muy disminuidas en namero. Se observan muchas fibras unitarias de colageno adosadas a la lamina densa.
Aumento total: 39.000 x. 2. Micrografia electronica de otra zona de la biopsia. Los asteriscos sefialan la ldmina densa
de la membrana basal. Cit: citoplasma de un queratinocito con abundantes filamentos de queratina que se concentran
en los hemides-mosomas. D: dermis. La flecha sefiala una fibrilla de anclaje que se une a la ldmina densa. Aumento

total: 18.000 x.
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cromosoma 3 p 21. De acuerdo a los diferentes tipos de
mutaciones que se producen en este cromosoma se
pueden predecir las diferentes variedades de la EADR™
12,1314 Es esencial definir la variante, por el amplio ran-
go de severidad clinica que tiene, lo que a su vez, deter-
mina importantes diferencias en el pronostico.

En nuestro caso, las lesiones comenzaron durante la
infancia y las principales complicaciones se vincularon
con la estenosis uretral y la propia recurrencia de brotes
de ampollas seguidas de cicatrizacion que condujeron a
la tendencia a la sindactilia y a contracturas en flexién
de rodillas, codos y mufiecas.

La microscopia electronica (Fig. 1y 2) permiti6 definir
la variante diagnéstica ya que al hallar practicamente la
ausencia de fibrillas de anclaje sumado al andlisis del
arbol genealdgico podemos concluir en una EADR gra-
ve, la cual no presenta un tratamiento efectivo y requie-
re para su manejo de un equipo multidisciplinario de pro-
fesionales?®®.
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El humanismo occidental esta en quiebra, y el fin del siglo nos encuentra incapaces de preguntar-
nos por la vida y por el hombre. Una vez afirmada en su poder, la razén prometeica fue incapaz de
resolver los problemas fundamentales, ya que no era suficiente robar el fuego para iluminar la
historia. Al descorrer los Ultimos velos, el hombre descubrio su impotencia y su precariedad. Si en
estos ultimos siglos de historia hemos perdido una oportunidad, ha sido la de construir una historia
en la que el hombre fuera protagonista, en lugar de ser un nuevo condenado.

Ernesto Sabato
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