
ACTAS Dermo-Sifiliográficas 114 (2023) T825---T826

CASOS PARA EL DIAGNÓSTICO

[Artículo traducido] Error
diagnóstico en  un caso de
epidermólisis bullosa: una carga
más  para los pacientes y sus
familiares

Misdiagnosis  in  Epidermolysis Bullosa: Yet
Another  Burden  on Patients and  their  Families

Presentación de un caso

Un  lactante  varón  de  39  semanas  desarrolló  múltiples  ampo-
llas  en  los  pulgares  a las  pocas  horas  de nacer,  y  estas  fueron
clasificadas  como  «ampollas  por succión»  en  su hospital
local.  En  los días  posteriores  aparecieron  ampollas  extensas
en  torso  y brazos,  con signo  de  Nikolsky  positivo.  Se le  diag-
nosticó  el  «síndrome  de  piel  escaldada  estafilocócica», por
lo  que  se  tomaron  muestras  de  cultivo  nasal  y conjuntival,  y
se  inició  tratamiento  empírico  con cloxacilina  intravenosa.
No  se  identificaron  microorganismos  en el  cultivo,  por  lo
que se  suspendió  el  tratamiento  antibiótico  a  la  semana  de
vida  y  se  realizó  el  diagnóstico  de  «penfigoide  ampolloso
neonatal».  Las  ampollas  permanecieron  aparentemente
estables,  sin  secreciones  purulentas  ni hemorrágicas.

Sin embargo,  a  los  20  días de  vida,  el  bebé  presentó  fie-
bre  y lesiones  ampollosas  exudativas.  Debido  a la  falta  de
respuesta  al tratamiento  y al  empeoramiento  de  las  lesio-
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nes  cutáneas,  fue  remitido  a  nuestro  centro  a los  44  días  de
vida.  A su llegada,  el  bebé  presentaba  lesiones  hemorrági-
cas  extensas  que  afectaban  al  60%  de la  superficie  corporal
total,  afectando  a las  4 extremidades,  la cabeza  y la  espalda
(figs.  1 y 2). Presentaba  erosiones  dolorosas  de la  mucosa
faríngea,  que  empeoraban  con  la  sonda  nasogástrica,  requi-
riendo  finalmente  la  realización  de una  gastrostomía  por
imposibilidad  de mantener  la alimentación  por  vía  oral.

¿Cuál  es  su diagnóstico?
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CASOS  PARA  EL DIAGNÓSTICO

Diagnóstico

Epidermólisis  bullosa  juntural  tipo  Herlitz  (EB-H).

Diagnóstico y discusión

Se  realizó  una  biopsia  cutánea  que  determinó  el  diagnós-
tico  de  epidermólisis  bullosa  juntural  tipo  Herlitz  (EB-H)  tras
la  ausencia  total  de  laminina  332  demostrada  en  el  mapeo
de  antígenos.  Posteriormente  el  bebé  desarrolló  trastor-
nos  hidroelectrolíticos  y  hematológicos  severos,  requiriendo
varias  transfusiones  de  sangre.  El  niño  falleció  a la  edad  de 3
meses  por  insuficiencia  cardiaca  y  respiratoria  debida  a  sep-
sis  grave  causada  por  Pseudomonas  aeruginosa.  Los padres
del  paciente  requirieron  apoyo psicológico  durante  todo  el
curso  de  la enfermedad  y  han  recibido  asesoramiento  gené-
tico.

La  EB-H  se atribuye  a mutaciones  homocigóticas  en  los
genes  LAMA3,  LAMB3  o  LAMC2,  cada uno  de  los  cuales  codi-
fica  una  de  las  3  cadenas  del heterotrímero  laminina-332,
tiene  como  consecuencia  la  ausencia  total  de  esta  pro-
teína  en  la  piel1.  Este  subtipo  letal  suele  presentarse  como
ampollas  mucocutáneas  graves  y  extensas  que  no  cicatri-
zan  debido  a  la  fisura  de  la piel  en  la  lámina  lúcida,  y
tiene  un  mayor  riesgo  de  muerte  por deshidratación,  tras-
tornos  metabólicos  y sepsis,  con  un  40-60%  de  pacientes  que
evolucionan  a  sepsis  y  un 30-50%  de  pacientes  que  mue-
ren  por  complicaciones  relacionadas  con  la  sepsis2.  Por  lo
tanto,  todos  los  esfuerzos  deben  centrarse  en  evitar  estas
complicaciones3.

El  diagnóstico  diferencial  de  un neonato  que  presenta
ampollas  debe  incluir  el  impétigo  ampolloso,  el  síndrome  de
la  piel  escaldada  estafilocócica,  la epidermólisis  bullosa  y  el
penfigoide  ampolloso4.  Debe  sospecharse  cualquier  forma  de
EB  ante  cualquier  fragilidad  mecánica  de  la  piel  con  ampo-
llas  extensas  asociadas  a  costras  y  erosiones  en el  recién
nacido.  La  biopsia  cutánea  no  debe  demorarse  ante  la sos-
pecha  de  un  trastorno  ampolloso  en  el  periodo  neonatal.

La EB-H  es habitualmente  mortal,  incluso  con  el  mejor
tratamiento.  En  el  caso  que  aquí  presentamos,  el  diagnós-
tico  inicial  erróneo  probablemente  no  afectó  al  desenlace.
Sin  embargo,  un diagnóstico  más  precoz  habría  acelerado
la  derivación  del paciente  a un  centro  especializado  en  EB,
permitiendo  la  administración  temprana  de  los cuidados  de
soporte  más  adecuados.  El  manejo  del recién  nacido,  hasta
que  se  obtiene  el  diagnóstico  y  pronóstico  definitivos,  es una
labor  desafiante  y difícil  que  plantea  dilemas  éticos  comple-
jos,  tanto  a la familia  como  a los profesionales  sanitarios.

Surgirán  cuestiones  éticas  y  debates  sobre  la  esperanza  de
vida,  la  calidad  de  vida  futura  y  la utilidad  de determina-
dos  tratamientos  agresivos,  que  deberán  abordarse,  pues
son  necesarios  a  la hora  de  planificar  el  manejo  de estos
pacientes  y  sus  familias.  Los  padres  de  niños  con  EB sue-
len  manifestar  una sensación  de incertidumbre  ante  esta
enfermedad5.  Un  diagnóstico  temprano  y  acertado  es pri-
mordial  para  informarles  de la  forma  más  honesta  posible
sobre  la  enfermedad  y  su pronóstico  letal,  y  para  ayudar
tanto  a  los  pacientes  como  a  sus  padres  a  afrontar  una  situa-
ción  tan  desoladora.  Casos  como  el  que  aquí  presentamos
deberían  promover  la  educación  y la  formación  del  personal
sanitario  a  todos  los niveles.  Como proveedores  de  asisten-
cia  sanitaria,  tenemos  la  responsabilidad  de proporcionar  la
mejor  atención  médica  posible,  tanto  a  nuestros  pacientes
como  a sus  familias.

Conflicto de intereses

Los  autores  declaran  no  tener  ningún  conflicto  de intereses.

Bibliografía

1. Intong LRA, Murrell DF. Inherited epidermolysis bullosa: New
diagnostic criteria and classification. Clin Dermatol. 2012;
30:70---7.

2. Yuen WY, Duipmans JC, Molenbuur B, Herpertz I, Man-
dema JM, Jonkman MF. Long-term follow-up of  patients with
Herlitz-type junctional epidermolysis bullosa. Br J  Dermatol.
2012;167:374---82.

3. McGrath JA, Mellerio JE. Epidermolysis bullosa. Br J Hosp Med.
2006;67:188---91.

4. Srinivasan S, Sharawat IK, Saini L.  Junctional epidermolysis
bullosa in a neonate. Indian Pediatr. 2018;55:1107---8.

5. Sawamura D,  Nakano H, Matsuzaki Y. Overview of epidermolysis
bullosa. J Dermatol. 2010;37:214---9.

C.  Delgado-Miguel a,∗,  M.  Miguel-Ferrero a

y  R.  de Lucas-Lagunab

a Department  of Pediatric  Surgery,  La Paz  Children’s

Hospital,  Madrid,  España
b Department  of  Pediatric  Dermatology,  La  Paz Children’s

Hospital,  Madrid,  España

∗ Autor  para  correspondencia.
Correo  electrónico:  carlosdelgado84@hotmail.com
(C. Delgado-Miguel).

T826

http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0030
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0035
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S0001-7310(23)00626-9/sbref0050
mailto:carlosdelgado84@hotmail.com

	[Artículo traducido] Error diagnóstico en un caso de epidermólisis bullosa: una carga más para los pacientes y sus familiares
	Presentación de un caso
	Diagnóstico
	Diagnóstico y discusión
	Conflicto de intereses

	Bibliografía

