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RESUMEN

Objetivos. Describir las caracteristicas clinicas y epidemioldgicas de los pacientes diagnosticados con epidermdlisis bullosa
(EB), en el Instituto Nacional de Salud del Nifio (INSN) en Lima, Peru; centro de referencia nacional para esta enfermedad.
Material y métodos. Estudio observacional, descriptivo y transversal. Se revisaron las historias clinicas y examenes de
laboratorio de los pacientes diagnosticados de EB atendidos en el INSN desde 1993 al 2015. Resultados. Fueron registrados
93 pacientes. La edad promedio fue de 7,9 * 5,6 afios; el 53,8% (n=50) fueron hombres. Las formas clinicas correspondieron
a EB distrofica con 41 (44,1%) casos, EB simple con 39 (41,9%) casos, EB de la unién con 8 (8,6%) y al sindrome de
Kindler con 4 (4,3%) casos. No se pudo identificar la forma clinica en un caso. Procedian de Lima y Callao 48 casos (51,6%)
y 45 casos (48,4%) de otras provincias del pais. Entre las manifestaciones extracutaneas se registraron compromiso
gastrointestinal (44,1%), ocular (37,6%), odontogénico (87,1%), nutricional (79,6%), ademas de pseudosindactilia (16,1%).
Se hallé desnutricion crénica (71,6%), desnutricion aguda (17,6%) y anemia en (62,4%). La mortalidad correspondié a 6 casos
(6,5%). Conclusiones. Se reportan 93 casos de EB en el INSN, la presentacion clinica predominante fue la forma distrofica.

Palabras clave: Epidermdlisis ampollosa; Epidermdlisis ampollosa distréfica; Epidermélisis ampollosa de la union; Epidermdlisis
ampollosa simple (fuente: DeCS BIREME).

EPIDERMOLYSIS BULLOSA IN PERU: CLINICAL AND EPIDEMIOLOGICAL
STUDY OF PATIENTS TREATED IN A NATIONAL REFERENCE PEDIATRIC

HOSPITAL, 1993-2015

ABSTRACT

Objectives. To describe the clinical and epidemiological characteristics of patients diagnosed with epidermolysis bullosa (EB)
at the Instituto Nacional de Salud (INSN) in Lima, Peru; a National Reference Center for this disease. Materials and methods.
Observational, descriptive and transversal study. We reviewed the clinical histories and laboratory tests of patients diagnosed
with EB treated in INSN from 1993 to 2015. Results. 93 patients were registered. The average age was 7.9 + 5.6 years; 53.8%
(n = 50) were boys. Clinical forms corresponded to dystrophic EB with 41 (44.1%) cases, simple EB with 39 (41.9%), union
EB cases with 8 (8.6%) and Kindler syndrome with 4 (4.3%) cases. The clinical form could not be identified in a case. A total
of 48 cases (51.6%) came from Lima and Callao, and 45 cases (48.4%) from other provinces of the country. Extracutaneous
manifestations involved gastrointestinal (44.1%), ocular (37.6%), odontogenic (87.1%), and nutritional (79.6%) involvement, as
well as pseudosindactilia (16.1%). Chronic malnutrition (71.6%), acute malnutrition (17.6%) and anemia (62.4%) were found.
Mortality corresponded to 6 cases (6.5%). Conclusions. 93 cases of EB were reported in INSN, the predominant clinical
presentation was the dystrophic form.

Key words: Epidermolysis bullosa; Epidermolysis bullosa dystrophica; Epidermolysis bullosa, junctional; Epidermolysis bullosa
simplex (source: MeSH NLM).

INTRODUCCION

La epidermdlisis bullosa (EB) comprende a un grupo
heterogéneo de enfermedades mecanobulosas hereditarias
que se caracterizan por la susceptibilidad de la piel y mucosas
a separarse de los tejidos subyacentes ante el minimo
traumatismo o roce, provocando la formacién de ampollas

y erosiones. Estas alteraciones son causadas por alrededor
de 1000 mutaciones ubicadas en cerca de 18 genes que
codifican proteinas estructurales de la piel (. Se clasifica en
cuatro grandes grupos, de acuerdo a la proteina alterada y al
nivel, dentro de la epidermis, en el cual se forma la ampolla:
EB simple, EB de la unién, EB distréfica y sindrome de
Kindler .
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La afectacion cutanea se caracteriza por la
presencia de ampollas en piel y mucosas,
mientras que la extracutanea incluye alteraciones
oculares, odontogénicas, gastrointestinales y
musculo esqueléticas, entre otras ©7. Incluso,
se ha encontrado que algunos tipos de EB
estan asociados con el desarrollo de carcinoma
epidermoide, carcinoma basocelular y melanoma
maligno; riesgo que se incrementaria con la edad,
sobre todo a partir de la tercera década de vida,
por lo que se recomienda un seguimiento cercano
para su deteccién y manejo temprano ©,

El compromiso de la salud de los afectados con
EB rebasa el campo dermatolégico, pues se
presentan una gran variedad de manifestaciones
sistémicas, psicolégicas y sociales, mucho mas
graves que la propia enfermedad cutanea y
que afectan notablemente la calidad de vida del
paciente, por lo que se requiere un diagnostico y
manejo integral tempranos “ 9.

La EB se ubica dentro de las enfermedades raras
o huérfanas. Presenta una prevalencia de 8 casos
por millén de habitantes en EE.UU., 10 casos
por millon en Australia y 15-32 casos por millon
en Inglaterra @. En Latinoamérica, se registran
10,8 casos por millén de habitantes en Chile y
3,8 casos por millén en Uruguay ©. En el Peru,
existen reportes aislados de pacientes adultos con
EB pruriginosa ©); sin embargo, no hay estudios
epidemioldgicos que evaluen la situacion de los
nifios con EB.

El objetivo de este estudio fue identificar las
caracteristicas clinicas y epidemioldgicas de los
pacientes diagnosticados con EB en el Instituto
Nacional de Salud del Nifio (INSN), centro de
referencia nacional, entre los afios 1993 — 2015;
asi mismo, tipificar las formas clinicas de EB y sus
complicaciones mas frecuentes.

METODOS
TIPO DE ESTUDIO

Se realiz6 un estudio observacional, retrospectivo,
transversal.

POBLACION DE MUESTRA
Se revisaron las historias clinicas de pacientes

diagnosticados de EB que fueron atendidos en el INSN
desde 1993 al 2015.
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Motivacion para realizar el estudio. Describir las caracteristicas
clinicas y epidemioldgicas de los pacientes diagnosticados con
epidermolisis bullosa (EB), en el Instituto Nacional de Salud del
Nino (INSN) entre 1993 - 2015.

Principales hallazgos. Fueron registrados 93 pacientes. La
edad promedio fue de 7,9 + 5,6 afios. Las formas clinicas
correspondieron a EB distréfica (44,1%), EB simple (41,9%),
EB de la union (8,6%) y al sindrome de Kindler (4,3%). Entre
las manifestaciones extracutaneas se registraron compromiso
gastrointestinal (44,1%), ocular (37,6%), odontogénico (87,1%),
nutricional (79,6%) y pseudosindactilia (16,1%).

Implicancias. Se trata de un estudio pionero realizado en nuestro
pais y que permitira implementar estrategias a nivel nacional a
objeto de aplicar politicas de salud en los pacientes con EB.

CRITERIOS DE SELECCION

Se incluyeron las historias clinicas de los pacientes
con EB diagnosticados clinicamente y por estudio de
microscopia optica y/o electrénica de transmision (MET)
y/o mapeo antigénico por inmunofluorescencia (MAI),
atendidos en el INSN durante el periodo comprendido
entre los afios 1993 y 2015. Se excluyeron aquellas
historias clinicas que inicialmente tenian el diagndstico
de EB, pero que en su seguimiento fueron confirmadas
como enfermedades ampollares de otra etiologia, tales
como herpes congénito neonatal, varicela congénita,
entre otras.

VARIABLES

Se consideré a la clasificacion recomendada por el
Comité de Expertos del 2014 ( para definir los tipos
de EB, el tipo de presentacién clinica (caracteristicas
cutaneas y extracutaneas) y los Ultimos examenes
auxiliares de control disponibles (hemoglobina, hierro
sérico, transferrina, plaquetas, proteina C-reactiva
[PCR], velocidad de sedimentaciéon globular [VSG]),
proteinas totales y fraccionadas, sedimento de orina). El
estado nutricional fue evaluado en base a parametros de
peso y talla, de acuerdo a las tablas de la Organizacion
Mundial de la Salud, version 2008 (9. Para la severidad
de la anemia se consideré a lo indicado en el instrumento
iscorEB (en espafiol: Instrumento para calificar los
resultados para la investigacion de la EB): anemia leve
de 10 a 11,9 g/dL, anemia moderada de 8,0 a 9,9 g/dL y
anemia severa de 6,1 a 7,9 g/dL (",

Ademas, se incluyeron edad, sexo, procedencia (Lima-
Callao, otras provincias), cobertura de salud (Seguro
Integral de Salud [SIS], Seguro Social de Salud
[EsSalud], Fondo de Salud para la Policia Nacional
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[FOSPOLI], y seguro privado) y mortalidad, que fue
determinada de acuerdo al registro estadistico del INSN.

PROCEDIMIENTO

Inicialmente, se realizé la busqueda de casos en el
cuaderno de registro del Servicio de Dermatologia y de
los archivos estadisticos del INSN. Con la lista de casos
identificados, se hizo la busqueda de historias clinicas.

Se realiz6 el llenado de las fichas de recoleccién de datos
de las historias clinicas desde 1993 hasta 2015 del INSN,
posterior a la confirmacién del diagndstico. A continuacion,
se ingresaron los datos a una base electrénica en programas
de Microsoft Excel y Word, versién para Windows 2007.
Finalmente, se incluyeron los datos respecto a la mortalidad
segun el registro estadistico del INSN y, en 1 caso, por el
reporte del médico del centro de salud.

ANALISIS ESTADISTICO

Se elabor6é una base de datos en el programa Microsoft
Excel (versién 2007, Redmond, EE. UU.) con los datos
obtenidos. Se procedié al analisis estadistico expresado en
tablas y graficos segun los tipos de variables. Las variables
cualitativas fueron presentadas de acuerdo a su frecuencia
(porcentajes), las variables cuantitativas en funcion de la
media y su desviacién estandar. Para dicho proceso se
utilizé el SPSS, version 15.0 (SPSS inc., Chicago, EE. UU.).

ASPECTOS ETICOS

El estudio fue presentado y aprobado por el Comité
de Etica Institucional del INSN. Los datos fueron
registrados y recodificados de tal forma que se mantuvo
la confidencialidad de los mismos.

RESULTADOS

Del total de pacientes identificados, se excluyeron a
8 debido a que no se pudo hallar sus historias clinicas.
Finalmente, se incluyeron a 93 pacientes con diagndstico
de EB en el estudio. La edad promedio fue de 7,9 + 5,6
anos, el 53,8% fueron hombres, 48 (51,6%) procedian de
Lima y Callao, y 45 (48,4%) de otras provincias del pais.

La frecuencia de EB en el grupo de 0 a 4 afios fue de
32,3%, en el de 5 a 9 afos fue 25,8%, en el de 10 a
14 afos de 28,0%, en el de 15 a 19 afios de 9,7% y en
los mayores de 20 afios fue de 4,3%. En cuanto a las
formas clinicas, el 44,1% de los casos correspondié a EB
distrofica, 41,9% a EB simple, 8,6% a EB de la unién, 4,3%
a sindrome de Kindler y uno (1,1%) fue indeterminado.

Ademas del clasico compromiso cutaneo de EB
(ampollas), también se registraron 18 (19,4%) casos
con aplasia cutis (Figura 1) y 4 (4,3%) con nevus EB.
Dentro de las manifestaciones extracutaneas, hubo

s
WL

Figura 1. Aplasia cutis en neonato con epidermdlisis bullosa

compromiso gastrointestinal en 41 pacientes (44,1%),
oftalmolégico en 35 (37,6%), odontogénico en 81
(87,1%), nutricional en 74 (79,6%) y renal y urolégico
en 6 (6,5%). EI compromiso musculo esquelético
correspondié en su totalidad a la pseudosindactilia
con 15 casos (16,1%), todos ellos con EB distrofica
(Figura 2). La anemia afecté a 58 (62,4%) pacientes,
correspondiendo, en su mayoria, a pacientes con EB
distréfica, seguida de las formas simple y de la union
(Tabla 1). El paciente con EB indeterminada no tuvo
manifestaciones extracutaneas.

En el caso del compromiso renal y urolégico, 5 pacientes
tuvieron glomerulonefritis y 1 estenosis meatal; todos
ellos tenian la forma clinica EB distrofica. En un caso

Figura 2. Pseudosindactilia en paciente con epidermdlisis
bullosa distréfica
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Tabla 1. Manifestaciones extracutaneas en epidermdlisis bullosa (EB) en el Instituto Nacional de Salud del Nifio 1993-

2015 (n=93)

Sindrome de

Compromiso extracutineo Total EB simple EB distrofica EB de la union Kindler
n=93 n=39 n=41 n=8 n=4
Gastrointestinal n (%)* 41 (44,1) 0 (0,0) 38 (92,7) 1(2,4) 2(4,9)
Constipacion 13 (31,7) 0 10 1 2
Disfagia 13 (31,7) 0 13 0 0
Reflujo gastroesofagico 9 (22,0) 0 9 0 0
Estenosis esofagica 8 (19,5) 0 8 0 0
Gastritis 6 (14,5) 0 6 0 0
Ocular n (%) 35 (37,6) 0 (0,0) 35 (85,4) 0 (0,0) 0 (0,0)
Ojos acuosos 8 (22,9) 0 8 0 0
Queratitis 6 (17,2) 0 6 0 0
Ectropion 4 (11,4) 0 4 0 0
Leucoma 4 (11,4) 0 4 0 0
Sindrome ojo seco 4 (11,4) 0 4 0 0
Ulcera corneal 4 (11,4) 0 4 0 0
Neovascularizacién de cornea 3(8,6) 0 3 0 0
Simbléfaron 2 (5,7) 0 2 0 0
Dental n (%)t 81(87,1) 34(87,2) 38 (92,7) 5(62,5) 4 (100,0)
Caries 64 (79,0) 34 23 5 2
Pérdida prematura dientes 25 (30,9) 0 23 2 0
Anquiloglosia 22 (27,2) 0 22 0 0
Microstomia 15 (18,5) 0 15 0 0
Hipoplasia del esmalte 8(9,9) 0 3 5 0
Hiperplasia gingival 4 (4,9) 0 0 0 4
Musculo-esquelético n (%) 15 (16,1) 0 (0,0) 15 (36,6) 0 (0,0) 0 (0,0)
Pseudosindactilia 15 (100,0) 0 15 0 0
Nutricional n (%) 74 (79,6) 26 (66,7) 41 (100,0) 5 (62,5) 2 (50,0)
Desnutricién crénica 53 (71,6) 8 41 3 1
Desnutricién aguda 13 (17,6) 10 0 2 1
Sobrepeso 4 (5,4) 4 0 0 0
Obesidad 4 (5,4) 4 0 0 0
Hematoldgico n (%) 58 (62,4) 12 (30,8) 41 (100,0) 5 (62,5) 0(0,0)
Anemia 58 (100,0) 12 41 5 0
Renal y urolégico n (%) 6 (6,5) 0(0,0) 6 (14,6) 0(0,0) 0(0,0)
Glomerulonefritis 5(83,3) 0 5 0 0
Estenosis meatal 1(16,7) 0 1 0 0

* Ocho pacientes tuvieron el diagndstico simultaneo de reflujo gastroesofagico y estenosis esofagica. T Siete pacientes tuvieron el diagnéstico simultaneo
de anquiloglosia y caries, quince de anquiloglosia y microstomia, tres de hipoplasia de esmalte y caries, y dos de hiperplasia gingival y caries.
El paciente con EB indeterminada no presentd compromiso extracutaneo.

severo se pudo identificar a la glomerulonefritis como
infecciosa, debido a Estreptococcus b hemolitico del
grupo A de Lancefield; en los demas casos solo se
encontré hematuria, que incluso fue macroscopica en
uno de ellos.

Respecto al compromiso gastrointestinal, las molestias
mas frecuentes fueron constipacion  (31,7%),
disfagia (31,7%) y reflujo gastroesofagico (22,0%).
La EB distrofica fue la que presentd mas molestias
gastrointestinales con 38 casos (92,7%).
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El compromiso oftalmoldgico afectd solo a los pacientes
con EB distréfica y las patologias mas frecuentes
incluyeron ojos acuosos (22,9%) y queratitis (17,2%), la
menos frecuente simbléfaron (5,7%).

En el plano odontogénico, la caries fue la mas frecuente
(79,0%), seguido de pérdida dental prematura (30,9%)
y la anquiloglosia (27,2%). El 35,9% de los casos con
caries correspondieron a EB distréfica. La anquiloglosia
solo se presento en la EB distrofica.
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Respecto al estado nutricional, se identificd desnutricion
cronica (71,6%), desnutricion aguda (17,6%), sobrepeso
(5,4%) y obesidad (5,4%). La desnutricion crénica estuvo
presente en todas las formas clinicas, la desnutricién
aguda se identificé en todas las formas, excepto EB
distrofica, tanto el sobrepeso como la obesidad se
presentaron solo en la forma clinica EB simple, con 4
casos cada uno.

Los niveles mas bajos de hemoglobina y bajas reservas
de hierro se registraron en las formas clinicas mas
severas de EB distrofica y EB de la union. Asimismo, se
evidenciaron niveles altos de PCR, VSG y plaquetas en las
formas severas de EB distréfica. En 12 historias clinicas
no se encontraron resultados de laboratorio que incluyeran
hemoglobina, hematocrito, peso o talla para concluir si
habia anemia, desnutricion o retardo del crecimiento.

En las complicaciones, se registraron 10 casos (13,1%) de
sepsis con punto de partida de piel y del tracto respiratorio.
La mortalidad registrada fue de 6,5% debido a sepsis en
4 casos (2 de EB distréfica y 2 de EB de la unién) y 2
por insuficiencia respiratoria aguda en EB de la union. El
seguro de salud al cual estaban afiliados los pacientes SIS
fueron 44 (47,3%); 41 (44,1%) pertenecian a EsSalud, 1
(1,1%) al FOSPOLIy 7 (7,5%) a seguro privado.

DISCUSION

La forma mas frecuente de EB fue la distréfica. Esto
podriadeberse aque estaformaclinicaeslaque presenta
mayores complicaciones y, por tanto, mayores ingresos
a unidades especializadas como el INSN. No obstante,
ha habido un mayor nimero de casos con EB simple en
los ultimos 5 afios, forma clinica que es la mas frecuente
en reportes de otros paises @; cabe la posibilidad,
inclusive, de un subregistro, ya que los pacientes con
EB simple no suelen presentar grandes cambios en su
calidad de vida, por lo que no son derivados al INSN o
no son diagnosticados adecuadamente.

Es probable que el registro de nuestro estudio refleje la
casuistica nacional. Primero, porque corresponde dentro
del sistema nacional de salud a un hospital de nivel de
atencion IlI-2, es decir, un centro de referencia nacional
en la atencién pediatrica (2. Segundo, porque desde
hace 22 afios viene brindando atencién a pacientes con
EB procedentes de todo el pais, y con diferentes tipos de
seguro de salud

En cuanto al compromiso cutaneo, la aplasia cutis
estuvo presente en 18 casos, tanto en la forma clinica
de EB simple como EB de la uniéon y EB distrdfica,
coincidente con lo reportado en la literatura que indica
gue es mas frecuente en estas dos formas @. A inicios
del afio 1995, la aplasia cutis se trataba mediante
el uso de membranas amnidticas y xenoinjerto; sin
embargo, en los ultimos 5 afios se vienen utilizando

apoésitos de hidrofibra e hidrofilicos (', con los que se ha
logrado una rapida recuperacion y reduccion del dolor,
especialmente en el neonato.

Se registraron 4 casos de nevus EB presentes en EB
simple, EB de la unién y EB distrofica; usualmente, esta
lesiébn melanocitica sigue un curso benigno, no obstante,
puede tener manifestaciones clinicas, histopatologicas y
dermatoscopicas sugestivas de melanoma, por lo que
se recomienda su seguimiento (.

No se registraron casos de malignidad por carcinoma
epidermoide, carcinoma basocelular o melanoma
maligno; probablemente porque estas neoplasias se
presentan con mas frecuencia entre la segunda y tercera
década de la vida ®.

El compromiso extracutaneo en la EB causa una alta
morbilidad y mortalidad (®. En nuestro estudio se
presentaron casos con disfagia como manifestacion del
compromiso esofagico a muy temprana edad, seguido
de estenosis y/o reflujo gastroesofagico. Si bien esta
puede presentarse en todas las formas clinicas, estuvo
presente con mayor severidad en la forma EB distrofica.
Asimismo, la constipacion se intensificé con la dificultad
para masticar, deglutir y la administracion de suplemento
de fierro oral, similar a lo reportado ©.

El compromiso ocular estuvo presente en las formas de EB
de la unién y EB distrofica, se llegaron a presentar, incluso,
casos de vascularizacion corneal periférica y queratitis
severa, tal como se reporta en otros estudios ('®1"), problemas
oftalmicos que requieren un manejo especializado.

El compromiso de cavidad oral incluy6d lesiones en
tejidos blandos y dientes. En la forma EB distrofica, la
cicatrizacion y pérdida de la arquitectura normal de los
tejidos blandos causé microstomia y anquiloglosia. En
los casos de EB de la unidn y distrofica, se presentd
hipoplasia del esmalte, que junto a la pobre higiene oral,
contribuy6 a la pérdida prematura de dientes.

Dentro de las complicaciones por caries, se registraron
pulpitis y necrosis pulpar, aligual que otros estudios ('¢-20)_E|
servicio de odontopediatria del INSN brinda tratamientos
preventivos y rehabilitadores, como coronas acrilicas
temporales, que favorecieron la buena masticacion y una
mejor nutricion en los nifios. Sin embargo, la desnutricién
crénica fue frecuente, en especial en los pacientes con EB
distréfica. Esto, probablemente, haya sido consecuencia
de la disfagia, microstomia y pérdida de nutrientes por
las erosiones en piel y mucosas, llegandose a registrar
un retardo en el crecimiento hasta un déficit menor a 2
desviaciones estandar en los puberes.

Se ha reportado que el estado hipercatabdlico y la
inflamacién crénica existentes en las formas severas
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de EB, producto de la liberacion de citoquinas
proinflamatorias (interleuquinas 1y 6, factor de necrosis
tisular) inhiben la eritropoyesis afectando negativamente
el uso del hierro circulante, lo que conlleva a retardo del
crecimiento @22, Mas del 60% de pacientes con EB
presentaron anemia, cifra que podria ser mayor ya que
el 12,9% de los casos no tenia estudios de laboratorio;
ademas, 45 pacientes procedian de provincia, lo que
dificulté su seguimiento clinico y de laboratorio. Por todo
ello, son importantes el consejo y soporte nutricionales
personalizados para promover su crecimiento y
desarrollo, optimizar el cierre de las heridas y mejorar
su calidad de vida @,

El 16,1% de los casos —todos con EB distréfica- presentd
pseudosindactilia ya sea en manos o pies, alteracion que
es producto de la fibrosis y cicatrizacién de heridas @¥. Esta
se inicia a muy temprana edad con la aduccion del primer
espacio interdigital y luego contracturas en flexion con
limitacién funcional del movimiento, por lo que requieren
tratamientos quirdrgicos y de rehabilitacion para mejorar
el deterioro funcional @, Se sugiere que esta fibrosis
es mediada por el factor de crecimiento transformante
beta @), Actualmente, la terapia esta dirigida a reducir
este proceso. Estudios en ratones hipomérficos con EB
distréfica, tratados con losartan (antagonista del receptor
tipo 1 de la angiotensina Il) han mostrado reducir la fibrosis
e inflamacion @®. Otras drogas en estudio incluyen el
ruxolitinib, pirfenidone y nintedanib ©.

En cuanto al compromiso renal, pudimos identificar
un caso con glomerulonefritis posinfecciosa por
Estreptococcus b hemolitico del grupo A de Lancefield
e, incluso, hematuria macroscoépica. Se ha reportado
que las causas de glomerulonefritis en casos con EB
corresponden a nefropatia por IgA, amiloidosis renal,
nefritis intersticial, glomerulonifritis posinfecciosa e
insuficiencia renal crénica ?®. El compromiso renal ocupa
el segundo lugar de causa de muerte en EB después
del carcinoma epidermoide ©®. Asi mismo, se encontré
estenosis del meato urinario en uno de nuestros casos,
similar a lo reportado en la literatura ©?”. Por lo tanto,
es necesario monitorizar la funcion renal, incluyendo
uroandlisis, y la presién arterial en estos pacientes, a
fin de una deteccion temprana y asi reducir el riesgo de
complicaciones posteriores.

La sepsis con punto de partida en piel (en EB distrofica)
y en pulmoén (en EB de la unién) fue la causa principal de
mortalidad, coincidiendo con lo reportado en la literatura (9.

Actualmente existen mejoras en la terapéutica de EB

tales como la terapia génica, trasplante de células
pluripotenciales (fibroblastos alogénicos, células madre
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mesenquimales, médula 6sea alogénicas) y remplazo
proteico ?®. Sin embargo, esta enfermedad sigue siendo
de evolucién cronica, llegando a mermar la calidad
de vida de los pacientes y su supervivencia, lo cual
supone un reto tanto para los afectados como para los
profesionales que los atienden.

En nuestro medio existe poco conocimiento de la
enfermedad por parte del personal de salud y se carece
de protocolos de manejo. Ademas, existe dificultad para
disponer de material de curacion debido a su elevado
costo y por ser usado diariamente. En respuesta, se
aprobo segun RD 354-2015-INSN- DG en el INSN el
Programa “Atencioén Sanitaria, Social y Psicoldgica para
pacientes con Epidermoélisis Bullosa” y se conformd
el Equipo Multidisciplinario de Atencidén que incluye la
participacion de dermatologia, nutricién, odontologia,
anatomia patoldgica, fisioterapia, psicologia, asistencia
social, farmacia y comunicaciones para la atencion
integral del paciente con EB.

A nivel gubernamental, se requiere la aprobacion de
documentos normativos tales como el reglamento de la Ley
29 698 “Ley que Declara de Interés Nacional y Preferente
Atencion el Tratamiento de Personas que Padecen
Enfermedades Raras o Huérfanas” del afio 2011 o el “Plan
Nacional de las Enfermedades Huérfanas 2016-2021"
cuyo fin es garantizar el derecho al acceso a los servicios
de salud, asi como la gestién de promocién, prevencion,
diagnostico, tratamiento integral y rehabilitacion, en un
marco de seguridad del paciente y financiamiento con
cargo a los recursos asignados al Fondo Intangible
Solidario de Salud. Actualmente, su cobertura es brindada
de forma parcial por el SIS, FOSPOLIS y EsSalud.

Dentro de las limitaciones del estudio, se identifico
que pudiera haber un subregistro de sintomas y
complicaciones en el caso de los pacientes de provincia;
algunos acudieron inicialmente, pero no se realizaron
mas evaluaciones de seguimiento y es probable que no
se hayan registrado todas las posibles manifestaciones
cutaneas, extracutaneas, complicaciones y mortalidad.

A pesar de que el diagnodstico de EB fue realizado
mediante la clinica y estudio de microscopia electrénica e
inmunomapeo, es necesario que la evaluacion incluya un
estudio genético (secuenciacion génica completa) para
determinar el patréon de herencia, el tipo de mutacién
e identificacion los subtipos, que permitan establecer
el pronostico de la enfermedad %30 e implementar
intervenciones sanitarias (asesoramiento genético, etc.).

Se concluye que la forma clinica predominante fue la
EB distréfica. Las manifestaciones extracutaneas mas
frecuentes fueron desnutricion, anemia y caries dental.
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La complicacion mas frecuente fue sepsis, cuyos focos
fueron en piel y pulmén. La mayoria de pacientes tenian un
seguro SIS o EsSalud. Se sugiere laimplementacion de un
registro nacional de pacientes con EB con el fin de aplicar
politicas de salud, y disefar estrategias de comunicacién
para brindar informacién de la enfermedad con el fin de
generar responsabilidad social y motivar la participacion de
la sociedad civil para enfrentar este problema.
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