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RESUMEN

La epidermolisis bullosa distréfica es un grupo de trastornos hereditarios de muy baja prevalencia que se
caracterizan por una extrema fragilidad cutanea como consecuencia de una alteracioén de la cohesion de la
unién epidermodérmica. Sin embargo, las manifestaciones clinicas van mas alla de las lesiones cutaneas,
habiéndose descrito afectacion de la mayoria de aparatos y sistemas y siendo frecuente también cierto grado
de desnutricibn y anemia de origen multifactorial. Presentamos el caso de una paciente de 34 afios,
secundigesta, con epidermolisis bullosa distrofica recesiva severa, gestante gemelar bicorial y biamniotica, que
seguimos durante todo el embarazo y su finalizacion. La baja prevalencia de la enfermedad hace que el manejo
de la gestacion suponga un reto para el ginecobstetra. A pesar de que los casos publicados hacen creer que la
gestacién no modifica el curso natural de la enfermedad, lo cierto es que se recomienda que el embarazo sea
seguido por un equipo multidisciplinar. Existen publicados casos en los que se finaliza la gestacion por via
vaginal, sin embargo, no existe evidencia suficiente para considerar ésta como la via de eleccion.

PALABRAS CLAVE: : Epidermolisis Bullosa, Embarazo, Trastornos cutaneos, Mujer, Complicaciones del
embarazo, Dermopatia y gestacion.

ABSTRACT

Dystrophic epidermolysis bullosa is a group of hereditary disorders that has very low prevalence. It is
characterized by an extreme cutaneous fragility as a consequence of a cohesion alteration of the epidermis and
dermis junction. However, the clinical manifestations also affect other systems and organs, being able to cause
malnutrition and anemia. We present the case of a 34-year-old woman affected by severe recessive dystrophic
epidermolysis bullosa, with a bichorial and biamniotic twin pregnancy, whom we have followed throughout the
pregnancy. The low prevalence of this disease makes the management of the pregnancy a challenge for the
obstetrician. Although the published cases suggest that gestation does not modify the natural course of the
disease, it is recommended that these pregnancies are monitored by a multidisciplinary team. Some published
cases describe vaginal delivery. Nevertheless, it is not clear that this should be the first choice.
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INTRODUCCION

La epidermolisis bullosa distrofica (EBD) es un grupo
de trastornos hereditarios de muy baja prevalencia
(11°07 : 1.000.000)1 que se caracterizan por una
extrema fragilidad cutéanea a consecuencia de una
alteracion en la sintesis de las diferentes proteinas
que estabilizan la union epidermodérmica2. Esta falta
de cohesion entre ambas capas cutaneas explica la
aparicion, en los pacientes afectos, de lesiones
ampollosas ante traumatismos minimos que siguen

una evolucidbn natural hacia la dlcera y la
cicatrizacion2. Este proceso de ulceracion vy
cicatrizacion  constante implica un elevado

requerimiento proteinico que puede conllevar un
grado variable de desnutricién y anemia3. Ademas, es
comun la formacion de sindactilias y pérdidas de
falanges2, asi como el desarrollo de carcinomas
espinocelulares agresivos, con capacidad
metastasica a érganos nobles, frecuente causa de
muerte entre la cuarta y quinta década de vida2.

CASO CLIiNICO

Presentamos el caso de una paciente de 34 anos,
secundigesta, con EBD recesiva severa, derivada a
consulta de obstetricia de alto riesgo por nueva
gestacién gemelar bicorial y biamniética. La evolucion
natural de su enfermedad ha conllevado la presencia
de sindactilias y pérdidas de falanges, estenosis
esofagicas, anemia cronica y cierto grado de
desnutricion. Como antecedente obstétrico destaca
una gestacion previa, espontanea, que se finalizo
mediante cesarea electiva a las 38 semanas dada la
contraindicacion de la via vaginal. Naci6 varén vivo de
3175 gramos, portador sano de la enfermedad.

La gestacion actual se ha llevado a cabo mediante
fecundacion in vitro con ftransferencia de dos
embriones  sin  precisar  estudio  genético
preimplantacional. El cribado combinado para
cromosomopatias del primer trimestre fue
considerado de bajo riesgo para ambos fetos y la
ecografia morfolégica realizada a las 20 semanas de
gestacion también fue informada como normal. Las
biometrias se mantuvieron concordantes al tiempo de

amenorrea siguiendo una curva de crecimiento
normal durante toda la gestacion.

Dado el alto riesgo de la paciente se llevé a cabo un
estrecho control del estado nutricional manteniendo
los niveles de albumina sérica por encima de 3 g /dl
durante todo el embarazo y consiguiendo una
ganancia ponderal de 8’7 Kg al final de la gestacion.
Se vigilaron también de forma estricta los niveles de
hemoglobina alcanzando los 9’7 g/dl a las 30+2
semanas de embarazo, requiriendo ferroterapia
intravenosa al no tolerar el tratamiento por via oral.
Los niveles de glucemia, los controles de tension
arterial y el resto de parametros valorados en las
habituales analiticas trimestrales se mantuvieron con
valores dentro de la normalidad.

Las exploraciones llevadas a cabo durante el
seguimiento del embarazo se realizaron con especial
cuidado evitando generar cualquier tipo de lesion
cuténea siguiendo las recomendaciones aportadas
por la asociacion Debra®. Para ello, se administro
abundante gel sobre el abdomen materno para las
diferentes ecografias y se utilizaron manguitos
acolchados especiales para la toma de la tension
arterial. Se tuvo especial cuidado también con la
extraccion de muestras de sangre para los diferentes
analisis realizados, evitando movimientos de friccion
durante la desinfeccion de la zona y el uso de
cualquier material adhesivo.

Se consensud con la paciente finalizar el embarazo
mediante cesarea a las 37 semanas de gestacion ya
que ambos fetos se presentaban en podalica. Se
realiz6 interconsulta con los servicios de anestesia y
otorrinolaringologia dado el manejo especifico de la
paciente y su elevado riesgo quirdrgico. Durante la
intervencion se evitd el uso de cualquier material
adhesivo y se monitoriz6 la saturaciéon de oxigeno
mediante un pulsioximetro situado en el I6bulo de la
oreja. Ademas, se monitorizé la presion arterial de
forma intermitente llevando a cabo el minimo namero
de mediciones posibles y colocando un film
transparente protector bajo el manguito de presiéon. Se
prepard el campo quirtrgico sin zonas de apdsito,
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retirando asimismo la zona adhesiva del electrobisturi
fijandose éste con venda y abundante gel transmisor.
Se realiz6, por lo tanto, cesarea segmentaria
transversa con incision de Pfannenstiel utilizando el
bisturi frio para la apertura de la pared abdominal y
realizando hemostasia con ligaduras, evitando en
todo momento el uso de la electrocoagulacion. Se
decidio cerrar la piel mediante sutura intradérmica con
Vycril rapide®© del 3/0. El resto de la cirugia se llevé a
cabo mediante la técnica habitual naciendo dos
varones sanos, ambos portadores asintomaticos de la
enfermedad.

Durante el postoperatorio se realizaron curas tépicas
periddicas y cuidadosas utilizandose apésitos
atraumaticos no adhesivos de poliamida y silicona. La
herida quirdrgica cicatrizd correctamente presentando
algunas laceraciones que se originaron a raiz de la
distension cutanea durante la extraccion fetal. No
present6 signos de infeccion local, dandose de alta a
las 72 horas y siendo valorada en consultas
sucesivas. La paciente decidi6 inhibir la lactancia
materna al presentar lesiones ampollosas
periareolares producidas por la succion neonatal.

DISCUSION

La Epidermolisis Bullosa es un grupo de trastornos
hereditarios que presentan una amplia variabilidad
fenotipica4 debido a que la herencia de cada uno de
ellos esté ligada a la mutacion de diferentes genes
que codifican diferentes proteinas de la union
epidermodérmica2. El tipo Distréfico esta ligado a la
mutacion del gen COL7A1, que traduce el colageno
VIl 'y que puede seguir patrones de herencia
autosbmicos dominantes y recesivos, siendo estos
ultimos los que caracteristicamente presentan clinica
mas severat. Nuestra paciente presenta EBD con
patrén de herencia recesiva, y subtipo severo (antes
conocido como subtipo Hallopeau-Siemens#). Dada
la herencia autosémica recesiva, al no ser el padre
portador de ningun alelo mutado, no es necesario
realizar diagnéstico preimplantacional segun los
criterios que aparecen en la guia de practica clinica de
la Sociedad Espafiola de Fertilidad (SEF) y la
Sociedad Espafiola de Ginecologia y Obstetricia
(SEGO) 5.

La expresion clinica de este grupo de enfermedades
va mas alla de las lesiones cutaneas, habiéndose
descrito afectacion de la mayoria de aparatos y

sistemas. El aparato gastrointestinal presenta
caracteristicamente  erosiones diseminadas vy
persistentes a lo largo de todo su trayecto3
condicionando, ademas de estenosis esofagicas y
lesiones perianales, un déficit de absorcion de
nutrientes que, junto a los elevados requerimientos
proteinicos y caléricos debidos al continuo proceso de
cicatrizacion, acaban provocando un grado variable
de desnutricion 3.6. Es importante, por lo tanto, llevar
a cabo un seguimiento estricto de la ganancia
ponderal de la paciente y de su estado nutricional,
manejando la evolucion de la paciente de forma
multidisciplinar junto a endocrinélogos y nutricionistas
si es preciso. Ademas, esta desnutricion junto a otros
factores como la pérdida crénica de sangre, hierro y
proteinas a través de las heridas abiertas en piel y
tracto gastrointestinal acaban produciendo anemia de
origen multifactorial en estos pacientes?, por lo que el
seguimiento analitico debe ser mas estricto que en
gestaciones de bajo riesgo. Nuestra paciente
present6 en la analitica que se realiza de forma
rutinaria en el primer trimestre de gestacion unos
niveles de hemoglobina de 10’5 g/dl, valor que se situa
por debajo de los 11 g/dl que la SEGO considera
como punto de corte para definir una situacion de
anemia en la gestante8. La propia SEGO recomienda
el manejo empirico con ferroterapia via oral a dosis
elevadas8. Sin embargo, dado el déficit de absorcion
intestinal que padece nuestra paciente y la
intolerancia gastrica que presenta este tratamiento
como principal efecto secundario, la ferroterapia oral
no resulté efectiva, requiriendo finalmente varias dosis
de ferroterapia intravenosa.

Los casos y series de casos publicados demuestran
que a menudo se realiza una estrecha vigilancia
prenatal de las gestantes con EBD y recomiendan un
seguimiento por parte de un equipo multidisciplinar
integrado  por  obstetras, dermatélogos vy
anestesistas9,10. Sin embargo, a pesar de que la
evidencia es débil, se considera que la gestacion no
tiene efecto sobre la enfermedad, no agravando ni
agudizando por lo tanto la clinica basal de la
paciente9. Ademas, los casos publicados parecen
sugerir que las pacientes con EBD no tienen
complicaciones prenatales no dermatolégicas
adicionales en comparacion con la poblacion
general9. Actualmente no existen datos en la
bibliografia sobre el papel que puede jugar una
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gestacién mdltiple y su mayor distension abdominal
sobre la evolucion de la EBD.

La eleccion de la via del parto es un punto conflictivo
dada la poca evidencia que existe al respecto. A pesar
de que la via vaginal no esta contraindicada, esta
posibilidad genera un estrés especial en las pacientes
debido a la posible formacién de ampollas y cicatrices
genitales 10, 11 que pueden acabar provocando, a
posteriori, sinequias vulvares y estenosis del vestibulo
vaginal7,10. Ademas, un trabajo de parto prolongado
y la consiguiente inmovilizacion puede predisponer a
la formacion de ampollas y ulceras a nivel lumbar y
gliteo, pudiendo asi dificultar el manejo
anestésico9,10. Sin embargo, la cesarea también
implica ciertos riesgos ya que, en caso de necesidad
de intubacion orotraqueal, el propio traumatismo
causado por la intubacion puede dar lugar a
complicaciones de la via aérea superior que pongan
en peligro la vida de la paciente11.

Revisando la literatura encontramos publicados varios
casos y series de casos que ponen en evidencia la
disparidad de opiniones a este respecto. A tenor de lo
publicado, las pacientes que decidieron finalizar la
gestacién por via vaginal12-14 presentaron muy
buena tolerancia, atreviéndose algun autor a asegurar
que deberia ser considerada ésta como la via de
eleccion en este tipo de pacientes14. Entre los casos
publicados en los que se decidio realizar una cesarea
para finalizar la gestacibn tampoco se notifican
complicaciones importantes15. Sin embargo, la
mayoria de estos articulos concluyen que la eleccion
de la via del parto debe ser individualizada y
consensuada con la paciente14,15.

Dada la dificultad y el riesgo que presenta la
intubacion orotraqueal en las pacientes con EBD, la
anestesia regional supone la mejor alternativa
anestésica tanto para las cesareas electivas como
para las urgentes 9,10,16. Durante la intervencion, se
debe tratar de reducir el traumatismo cutéaneo para asi
evitar complicaciones durante el puerperio. Para ello,
es fundamental que todo el personal involucrado esté
informado10. Se debe dejar que la paciente se
coloque por si misma sobre la mesa de operaciones
que, siempre que sea posible, debe ser acolchada y
lisa para evitar el traumatismo en areas de presion16.
Es fundamental evitar el uso de material adhesivo16.
Si esta permitido el uso de apésitos atraumaticos de

silicona1l6 como Mepitac®, Mepilex Border© o
Mepilex Lite©. Para la monitorizacion de la paciente
se deben colocar los electrodos del
electrocardiograma con abundante hidrogel o bien
eliminando la zona adhesiva del electrodo y fijandolo
a la piel con Mepitac©. Se pueden utilizar manguitos
de presion arterial acolchados o bien colocar un film
transparente protector bajo el manguito10. El
pulsioximetro, en caso de sindactilias o pérdidas de
falanges como en el caso de nuestra paciente, se
puede colocar sobre el mufidn o bien, si la captacion
no es buena, sobre el I16bulo de la oreja10. Durante el
postoperatorio se deben realizar curas periédicas
cuidadosas utilizando los apositos atraumaticos no
adhesivos ya comentados.

La lactancia materna puede resultar complicada
debido a la extrema fragilidad cutanea de las
pacientes10. Sin embargo, en la literatura se reportan
casos donde la paciente ha conseguido amamantar al
recién nacido con éxito durante varios meses12.

En conclusion, la baja prevalencia de la EBD hace que
el manejo de la gestacion en pacientes afectas por
esta enfermedad suponga un reto para el
ginecobstetra. Aunque parece ser que la gestacion no
tiene efecto sobre el curso de la enfermedad y que la
EBD no aumenta el riesgo de complicaciones
obstétricas durante el embarazo, resulta fundamental
realizar un seguimiento multidisciplinar junto a
anestesistas, dermat6logos y endocrinblogos, asi
como individualizar y consensuar con la paciente las
diferentes decisiones que se tomen a lo largo de la
gestacion.
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FIGURAS

b, RENE
Figura 1A: Lesiones cutaneas extensas, caracteristicas de la EBD, que afectan sobre todo a zonas de flexo-

extension. Figura 1B: Se aprecian sindactilias y pérdida de falanges, caracteristicos del subtipo Recesivo
Severo, como consecuencia del continuo proceso de cicatrizacion de las lesiones cutaneas.

Figura 2A: Abdomen de la paciente al inicio de la ceséarea. Figura 2B: Herida quirurgica inmediatamente tras
la cesarea. Figura 2C: Herida quirurgica 2 dias tras la cesarea. Figura 2D: Herida quirurgica tras 4 dias de la
cesarea. En las imagenes B, C y D se observan laceraciones producidas por la distensiéon cutanea durante la

extraccion fetal.




REV CHIL OBSTET GINECOL 2020; 85(2): 168 - 174 174

Figura 3. Apdsitos atraumaticos no adhesivos de poliamida y silicona utilizados durante la intervenciéon
quirurgica y las curas posteriores de la herida quirurgica. Mepitac®, Mepilex Border® y Mepilex Lite ©




