
Grijalva Estrada, Ornella Betzabe1; Murcia Pascual, Francisco Javier2; Wiesner Torres, Sandra Rocío1; 
Cas:llo Fernández, Aurora Lucía3,  Garrido Pérez, José Ignacio2; Paredes Esteban, Rosa María4

1Residente de Cirugía Pediátrica Hospital Reina So7a, Córdoba, 2Adjunto de la Unidad de Cirugía Diges?va-Torácica Pediátrica Hospital 
Reina So7a, Córdoba, 3Adjunto de la Unidad de Cirugía Plás?ca Pediátrica Hospital Reina So7a, Córdoba 

3Jefe de Servicio Cirugía Pediátrica Hospital Universitario Reina So7a, Córdoba

Introducción
La atresia pilórica (AP) presenta una incidencia de 1/100.00 recién nacidos vivos, representando <1% de las
atresias gastrointes;nales.1 El 40-55% de los pacientes con AP asocian otras anomalías, como epidermólisis
bullosa(EB), aplasia cu;s (AC), anomalías cardiacas o urinarias.2
La EB incluye un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias cutáneas, secundarias a mutaciones en el
gen de la integrina. Se dis;nguen tres ;pos histológicos, siendo el más frecuentemente asociado con AP la EB
de la unión.3

Caso clínico
Recién nacido pretérmino con antecedentes obstétricos
de polihidramnios. Exploración Nsica con presencia de AC
y EB, con afectación extensa, y distrofia ungueal. (Fig. 1)
Posteriormente, se realiza radiograNa abdominal
iden;ficando signo de única burbuja (Fig.2) y ecograNa
abdominal, descartando otras malformaciones asociadas.

Resultado
Ante el diagnós;co de AP se lleva a cabo
gastroyeyunostomía transmesocólica latero-lateral (Fig.3),
toma de biopsia cutánea e inicio de protocolo de curas.
Diagnós;co histológico de epidermólisis de la unión con
expresión prác;camente nula de las integrina alfa 6
(ITGA6) y beta 4 (ITGB4).
Estudio gené;co posi;vo para la variante c.997T>G
p.(Tyr33Asp) iden;ficada en el gen ITGB4.
Evolución tórpida a la semana de la intervención con
aparición de distrés respiratorio e inestabilidad
hemodinámica, secundario a sep;cemia y posterior
fallecimiento.

Conclusión
La asociación de AP y EB es una en;dad rara que presenta una elevada mortalidad. El tratamiento de la AP
debe llevarse a cabo en pacientes estables; sin embargo, el pronós;co a largo plazo es desfavorable, como
consecuencia del grado de afectación cutánea y el ;po de mutación gené;ca.
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