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Manifestaciones orales de la epidermolisis
bulosa en el nifo
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Resumen

La Epidermolisis Bulosa (EB) es un conjunto de enfermedades genéticas que afectan la zona de union
dermo-epidérmica y que presentan lesiones ampollares y erosiones en la piel y mucosas de todo el
organismo. Los tejidos blandos y duros de la cavidad oral son afectados con diferente intensidad segun
la proteina alterada por la enfermedad. EI compromiso maxilo-facial conlleva dificultades para la alimen-
tacion, higiene y tratamiento odontoldgico de los pacientes, es por esto que el pediatra, como cabeza de
un equipo multidisciplinario que trata a los nifios afectados, debe tener presente la importancia de derivar
a sus pacientes al odontélogo para que se inicien las medidas preventivas y los tratamientos oportunos
y asi evitar mayores complicaciones en estos nifios. Este trabajo pretende reforzar el conocimiento de
las manifestaciones orales de la EB, para que la derivacion de los pacientes al odontdlogo sea precoz y
prioritaria.
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Oral manifestations in children with Epidermolysis Bullosa

Epidermolysis Bullosa constitutes a rare and heterogeneous group of diseases presenting with bullous
changes in skin and mucous membranes of congenital origin. Maxillofacial involvement considers feeding,
hygiene and dental treatment difficulties. The pediatrician, as the head of a multidisciplinary team that
treats these affected children, must be aware of the importance of forwarding the patient to a dentist in
order to start preventive measures and opportune treatment. This paper pretends to deeply review the
general knowledge of oral manifestations of the EB, showing that early dental consultation is a priority.
(Key words: Epidermolysis Bullosa, epidermis, skin, mouth, mucous).
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INTRODUCCION

El término Epidermolisis Bulosa (EB) com-
prende un grupo de desdrdenes genéticos
caracterizados por lesiones ampollares en
la piel y las mucosas (boca, esofago, farin-
ge, estomago, intestino, vias respiratorias y
urinarias, parpados y cérnea) que aparecen
ante traumas minimos o incluso esponta-
neamente y afecta a 1: 50 000 recién naci-
dos vivos'.

La clasificacion de este complejo y hete-
rogéneo grupo de sindromes es compleja y
los primeros intentos se hicieron basandose
en observaciones clinicas y genéticas. En
la actualidad el diagndstico especifico se
hace comunmente por estudio histopatolégico
con microscopia electronica de transmision,
complementado con microscopia convencio-
nal, andlisis histoquimico y estudio molecular
de los genes de las proteinas involucradas.
La microscopia electrénica permite clasifi-
car este sindrome congénito en tres grupos
principales, de acuerdo al plano de separa-
cion en que se produce la ampolla:

Epidermolisis Bulosa Simple. Su he-
rencia esta determinada principalmente por
un gen autosémico dominante. Las ampo-
llas se forman por la desintegracion de las
células de las membranas basal y suprabasal
y la separacion es intraepidérmica por citolisis
de los queratinocitos. Las ampollas tienen
contenido seroso y sanan sin dejar cicatriz.
El desarrollo del pelo, dientes y ufias puede
ser normal.

Las ampollas aparecen durante el primer
afio de vida y ocasionalmente estan presen-
tes al nacimiento, son inducidas por peque-
fios traumas y en los nifios pequenos se
ven principalmente en la espalda, manos y
piernas. En nifos mas grandes las manos y
pies son los mas afectados, al igual que los
sitios donde hay fricciéon por la ropa. Las
lesiones empeoran con el calor. Aunque las
ampollas aparecen durante toda la vida, al-
gunos pacientes mejoran después de la pu-
bertad.

Epidermolisis Bulosa de la unién. Se
caracteriza por una herencia autosomica
recesiva. Se presenta con ampollas que se
forman dentro de la ldamina lucida, por falla
en los hemidesmosomas, lo que es secun-
dario principalmente a mutaciones de las
proteinas: Laminina 5 y Colageno XVII, res-
ponsable de la unién entre las membranas
celulares. Esta variedad puede afectar las
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mucosas oculares, cavidad bucal, via urina-
ria, eséfago y faringe, al igual que las ufas.

En esta forma de EB, existe una varie-
dad potencialmente letal, llamada EB de la
union tipo Herlitz, en que las ampollas es-
tan presentes al nacer o tempranamente luego
del nacimiento y en la que después se ha-
cen generalizadas. La mucosa oral esta ge-
neralmente comprometida y puede haber ve-
siculas en la laringe, traquea, bronquios y
vias biliares. Muchos niflos mueren en la
primera infancia por infecciones y los que
sobreviven los primeros meses, pueden de-
sarrollar costras periorales y perinasales ca-
racteristicas. En los niflos mayores la com-
binacién de infecciones crénicas y pérdida
de fierro a través de la piel puede resultar
en anemia cronica.

En la variedad no letal, o también llama-
da EB de la unidén tipo No Herlitz, los pa-
cientes sobreviven hasta la adultez, la en-
fermedad se va haciendo menos severa con
los afios y las mucosas estan afectadas al
igual que las ufas.

Epidermolisis Bulosa distréfica. Pue-
de tener una herencia autosémica recesiva
o dominante y presenta lesiones ampollares
que se ubican entre la lamina densa y el
estrato dérmico de la piel. Por tanto, la se-
paracion es subepidérmica, bajo la membra-
na basal, por rotura de las fibras de anclaje.
Esto es generado por cambios en el Colageno
VII.

La EB distrofica recesiva es una de las
presentaciones clinicas mas severas, en la
que se pueden observar cicatrices en la piel
y mucosas, vesiculas y cicatrices en el eso-
fago, el que puede presentar estenosis se-
cundaria. Las ampollas generalizadas en la
piel y mucosas pueden provocar retraccion
de la piel palmar de las manos y pies?. Este
fendmeno llamado pseudosindactilia, es pro-
ducido por vesiculas y ulceras cruentas a
repeticion en manos y pies, las que al cica-
trizar dejan lesiones fibrosas que posterior-
mente se retraen y traccionan las zonas de
los pliegues de los dedos, pudiendo incluso
llegar a la reabsorcion del hueso. Estas mal-
formaciones son prevenibles con cirugia, que
tiene buenos resultados en el corto plazo,
pero con recidivas frecuentes.

Se ha visto la aparicion de lesiones por
carcinoma espinocelular en las cicatrices de
los pacientes con EB distrofica, lo que pue-
de llegar a producir la muerte.

En la EB de la union y distréfica se han
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descrito alteraciones en algunas de las
ultraestructuras que forman la lamina lucida
o densa de la membrana basal, respectiva-
mente. Para estos casos es muy util el es-
tudio inmunohistoquimico con anticuerpos
monoclonales contra distintos subtipos de
colageno, en particular IV y VII. Esto permi-
te identificar si el colageno esta en el piso o
en el techo de la ampolla subepidérmica y
asi clasificar la lesion en sus variantes prin-
cipales.

Dependiendo del tipo de EB, el rango de
las lesiones puede ir desde la formacion de
vesiculas en algunas épocas del afno, limi-
tadas a la piel de manos y pies, hasta la
formacion de vesiculas en todo el cuerpo,
lo que puede ser severo y dar como resulta-
do la pérdida de fluidos corporales, electrolitos,
sangre y proteinas, deshidratacion, anemia
y retardo del crecimiento.

Las peores complicaciones se ven en la
EB de la union y en la distrofica recesiva.

Manifestaciones orales de la enfermedad

Aunque la prevalencia de la EB es baja,
un alto porcentaje de los pacientes portado-
res de le enfermedad presenta compromiso
de la zona oral y maxilo-facial, ya sea de
tejidos blandos o duros. Por este motivo,
es importante que el pediatra conozca es-
tas manifestaciones, las medidas de trata-
miento y prevencion adecuadas que se de-
ben tomar cuando se enfrenta a un paciente
con EB y derivarlo a un odontélogo cuando
sea necesario. Esto, en especial, conside-
rando que el compromiso oral puede ser par-
ticularmente molesto para estos nifios y puede
limitar funciones tan basicas como la ali-
mentacion.

Las manifestaciones orales de la EB se
ven con mayor frecuencia en las formas
distréfica recesiva y de la union. Una altera-
cion relativamente frecuente en la EB
distréfica es la microstomia (boca pequena)
y es ocho veces mas frecuente en la forma
recesiva con respecto a la forma dominan-
te. Es provocada por el trauma de los ali-
mentos sobre la mucosa oral y como resul-
tado se produce una disminucion en la ingesta
oral y dificultad para la higiene bucal®. Tam-
bién es posible observar obliteracion del
vestibulo bucal entre los labios y la gingiva
(encias)* y anquiloglosia (lengua con poca
movilidad). Las vesiculas intraorales han sido
identificadas en un 92% de los pacientes
con EB distrdfica recesiva, siendo la lengua
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el lugar mas afectado®. La microstomia y la
atrofia del paladar son las secuelas mas
frecuentes y ocurren como resultado de la
cicatrizacion de las vesiculas (100% de los
pacientes), mientras que la anquiloglosia, la
obliteracion del vestibulo y la depapilacion
lingual se observan en mas del 90% de los
pacientes®. En el 80% de los pacientes la
apertura bucal interincisiva esta reducida y
es menor de 30 milimetros®. Estas manifes-
taciones intraorales de la EB, que pueden
ser caracteristicas de la enfermedad, pue-
den ayudar al pediatra a sospechar el diag-
noéstico®.

La hipoplasia del esmalte dental es un
hallazgo frecuente en pacientes con EB vy
clinicamente se manifiesta como dientes con
falta de esmalte o con cambios de color”.
Su frecuencia varia segun la forma de EB,
desde 8,6% en EB distrofica recesiva hasta
un 100% en EB de la unién® Los casos
mas severos de hipoplasia del esmalte se
vieron en la EB de la union, no asi en los
otros tipos de EB.

En cuanto a la prevalencia de caries, el
indice COP (piezas dentarias cariadas, ob-
turadas o pérdidas) es significativamente
mayor en pacientes con EB de la union y
EB distrofica recesiva, con respecto a la
poblacion general®. Por el contrario, los pa-
cientes con EB simple y EB distréfica do-
minante, tienen indices COP similares al
resto de la poblacién®®.

TRATAMIENTO

Como la EB compromete varios érganos
y sistemas, se requiere de un equipo multi-
disciplinario para su manejo, el que ideal-
mente debe incluir: pediatra, dermatdlogo,
enfermera, nutricionista, genetista, cirujano
ortopedista, cirujano digestivo, cirujano plas-
tico, odontdlogo, oftalmélogo, radiologo, psi-
quiatra, psicologo, asistente social, terapeuta
ocupacional y kinesidlogo.

El objetivo final del tratamiento es ayu-
dar a los pacientes afectados a vivir en la
forma mas completa y plena posible y es
especifico para cada paciente, ya que la
severidad de la EB es muy variable. Dentro
de las normas generales se incluye evitar
los roces que causan las heridas, tratar las
ampollas, vendar con apositos especiales
las lesiones y curarlas diariamente para evi-
tar infecciones. También se deben tratar otros
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problemas comunes, como la anemia vy el
deficit de vitamina D.

Hasta ahora la enfermedad no tiene tra-
tamiento curativo, soélo sintomatico y causa
un severo dafo fisico, emocional y finan-
ciero al paciente y su familia'®.

Manejo de la patologia oral

Por ser la EB una enfermedad que com-
promete la piel y las mucosas del individuo
en toda su extension, provocando una labili-
dad extrema de dichos tejidos ante mini-
mos traumas, friccion o presion, los tejidos
peribucales, especialmente la piel y las
mucosas de labios y mejillas, estan particu-
larmente afectados al estar constantemente
expuestos al “trauma” de la masticacién. Es-
pecialmente en la variedad distréfica, las
ulceras que se producen ante minimos trau-
mas en la regién peribucal, generan cicatri-
ces en el espesor de los tejidos, de forma
radiada, que al retraerse van provocando una
dificultad para abrir la boca, la que es pro-
gresiva en el tiempo. Esta condicién clinica
le genera al paciente una gran dificultad para
su higiene oral, provocando incluso una ab-
soluta falta de autocuidado por temor a
provocarse heridas en la mucosa oral. Este
solo hecho hace que los pacientes con EB
tengan un altisimo riesgo de desarrollar pa-
tologia oral, como caries y enfermedad
periodontal. Esto provoca una pérdida pre-
matura de las piezas dentarias, con la con-
secuente alteracion de las funciones
masticatorias, respiratorias, fonatorias y, por
sobre todo, un serio compromiso de su auto-
estima.

La progresiva microstomia que se puede
observar en estos pacientes, obviamente
genera también una gran complejidad en su
atencién odontoldgica, dificultando la reali-
zacion de tratamientos convencionales. Esta
situacion lleva al individuo a ser portador de
patologias mas severas, de manejo cada
vez mas complejo, tales como abscesos y
flegmones faciales, trastornos oclusales vy
dento-maxilares, etc''.

Es por lo anterior que la prevencion, desde
los primeros meses de vida, es la mejor
manera de garantizar una salud bucal ade-
cuada, que se adapte a los requerimientos
de su vida diaria.

Es precisamente en este contexto que
la elaboracion de pautas a seguir en educa-
cion bucal adquiere suma importancia dado
que a través de ellas podemos incentivar a
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los padres a participar de manera activa en
la mantencion de una correcta salud oral de
sus hijos. Esta es la unica forma de evitar
que la enfermedad base de estos pacientes
no se vea agravada por enfermedades se-
cundarias agregadas como las ya comenta-
das.

En primera instancia, la prevencién en
salud bucal debe comenzar con la educa-
cion. Esta educacion debe ser dirigida tanto
a los padres como al equipo de salud que
evalla y trata a estos nifios. Debe conside-
rar aspectos tales como el rol que cumplen
los dientes temporales; conceptos basicos
sobre las enfermedades de mayor prevalen-
cia, como son la caries y las periodon-
ciopatias; el dafio que causan los malos
habitos a nivel dentario y maxilo-facial; la
importancia de la higiene oral y métodos a
emplear, adaptados a estos pacientes; v,
control de la dieta. Ademas, es importante
dar una breve resefia de las afecciones ora-
les que se espera encontrar en estos nifos,
dependiendo del tipo de EB.

En nifios con EB los tratamientos restau-
radores deben ser realizados, por lo gene-
ral, bajo anestesia general'? y con extremo
cuidado al efectuar todos los procedimien-
tos, tanto restauradores como aquellos qui-
rurgicos, para asi no producir un dafio ma-
yor en la fragil mucosa oral, la que tiende a
generar ampollas facilmente, las que al ci-
catrizar retraen el tejido con las nefastas
consecuencias comentadas.

Es debido a lo anterior que en estos ni-
nos el concepto de prevencion adquiere real
importancia, la que debe estar a cargo no
so6lo del odontélogo, si no de todo el equipo
multidisciplinario de salud a cargo de los
nifnos con EB.
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