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EPIDERMIOLISIS BULLOSA Y ATRESIA DE PILORO
A PROPOSITO DE UN CASO
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Introduccion

La atresia pildrica (AP) presenta una incidencia de 1/100.00 recién nacidos vivos, representando <1% de las
atresias gastrointestinales.! El 40-55% de los pacientes con AP asocian otras anomalias, como epidermalisis
bullosa(EB), aplasia cutis (AC), anomalias cardiacas o urinarias.?

La EB incluye un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias cutaneas, secundarias a mutaciones en el
gen de la integrina. Se distinguen tres tipos histologicos, siendo el mas frecuentemente asociado con AP |la EB
de la unién.?

Caso clinico

Recién nacido pretérmino con antecedentes obstétricos
de polihidramnios. Exploracion fisica con presencia de AC
v EB, con afectacion extensa, y distrofia ungueal. (Fig. 1)

Posteriormente, se realiza radiografia abdominal
identificando signo de unica burbuja (Fig.2) y ecografia
abdominal, descartando otras malformaciones asociadas.
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Estudio genético positivo para la variante ¢.997T>G p.(Tyr33Asp) identificada en el gen ITGB4

Resultado

Ante el diagnéstico de AP se lleva a cabo
gastroyeyunostomia transmesocolica latero-lateral (Fig.3),
toma de biopsia cutanea e inicio de protocolo de curas.
Diagnostico histolégico de epidermalisis de la union con
expresion practicamente nula de las integrina alfa 6
(ITGA6) y beta 4 (ITGB4).

Estudio genético positivo para la variante c¢.997T>G
p.(Tyr33Asp) identificada en el gen ITGBA4.

Evolucion torpida a la semana de la intervencion con
aparicion de distrés respiratorio e inestabilidad
hemodinamica, secundario a septicemia y posterior
fallecimiento.
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Conclusion
La asociacion de AP y EB es una entidad rara que presenta una elevada mortalidad. El tratamiento de la AP

debe llevarse a cabo en pacientes estables; sin embargo, el prondstico a largo plazo es desfavorable, como
consecuencia del grado de afectacion cutanea vy el tipo de mutacion genética.
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