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PSEUDOSINDACTILIA EN EPIDERMOLISIS BULLOSA

Pseudosyndactylia in bullous epidermolysis
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Resumen

La epidermdlisis bullosa comprende un grupo de patolo-
gias que se caracterizan por la fragilidad de la piel, forma-
cién de ampollas, y en las formas distréficas, la forma-
cion de pseudosindactilias. Debido a lo exético de la enti-
dad y la dificultad para el enfoque de tratamiento, se
presenta un caso clinico con desarrollo de pseudosindac-
tilias, caracteristico usualmente de las formas distroficas.
Se describe en aspectos clinicos de la entidad, el trata-
miento quirdrgico de las pseudosindactilias y de las
contracturas en las manos, y se discuten aspectos de la
enfermedad y de los tipos de tratamiento.

Palabras clave: epidermdlisis ampollosa, sindactilia,

epidermdlisis ampollosa distrdfica.

Vergara-Amador E, Solaque H. Pseudosindactilia en

epidermdlisis bullosa. Rev.Fac.Med. 2009; 57: 274-280.

Introduccion

La epidermdlisis bullosa (EB) comprende un gru-
po de desérdenes de la fragilidad de la piel de-
terminados genéticamente, que se caracterizan
por la presencia de ampollas en la piel y las
mucosas posterior a traumas mecdnicos leves
(1,2).
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Summary

Bullous epidermolysis comprises a group of pathologies
characterized by skin fragility, formation of bullae and, in
its dystrophic forms, by the formation of pseudosyndac-
tylias. Due to the exotic nature of the disease and the
difficulty in focusing its treatment, a case is presented in
which pseudosyndactylias developed, a usual
characteristic of the dystrophic forms. This article
addresses clinical aspects of bullous epidermolysis,
surgical treatment of pseudosyndactilia and hand
contractures and other aspects of the disease and its
treatment.

Keys word: epidermolysis bullosa, syndactyly,

epidermolysis bullosa dystrophica.

Vergara-Amador E, Solaque H. Pseudosyndactylia in
bullous epidermolysis. Rev.Fac.Med. 2009; 57: 274-280.

Se clasifica tradicionalmente en tres tipos segtin
la presentacidén clinica, caracteristicas ultraes-
tructurales y genéticas y de acuerdo al nivel de
separacion de la piel en:

1. Epidermdlisis bullosa simple, donde la fragili-

dad se ubica en los queratinocitos basales por
mutaciones en la queratina 5 y 14 (K5, K14).
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2. Epidermdlisis bullosa de unién, que se divide
en una forma letal (Herlitz) y no letal (no Herlizt)
y se caracteriza por presentar ampollas a nivel
de laldmina licida (unién epidermo-dérmica) por
mutaciones en la laminina 5 con una alteracién
de los hemidesmosomas, y

3. Epidermdlisis bullosa distréfica, donde las am-
pollas aparecen debajo de la ldmina densa de la
zona basal, presentando alteraciones cualitati-
vas y cuantitativas en el complejo de anclaje
dadas por mutaciones en el gen COL7A1 que
sintetiza colageno tipo VII (2,3,4).

La presentacion clinica tiene un espectro varia-
ble segtn la localizacién de las mutaciones y el
patrén de transmision genética, desde formas
leves como ampollas en las manos y pies con
cicatrizacion adecuada, hasta la muerte por trans-
formacién tumoral o infeccion en el nacimiento
o infancia. Se asocian formas leves con
epidermolisis bullosa autosémica dominante y
formas més severas a formas autosémicas
recesivas (2). Entre los hallazgos clinicos en-
contramos: lesiones albopapuloides, ampollas,
milia, escaras, contracturas, distrofia ungueal,
otitis externa, constipacion, fisuras anales, dis-
fagia, ampollas orales, enfermedad dental y
microstomia, entre otras.

La complicacién extracutdnea mas incapacitante
en estos pacientes es la pseudosindactilia, que
es el resultado de multiples ampollas en manos
y pies que suceden por traumas leves. Inicial-
mente aparece la formacion de sinequias en las
porciones proximales de uno o mds espacios
interdigitales. Si no se corrigen, los dedos se fu-
sionan, configurando una contractura en garra.
Con el tiempo la mano o el pie se cubren de un
guante queratindceo o “capullo”. Por la dismi-
nucién de lamovilidad los musculos se vuelven
atréficos y los huesos se tornan osteoporéticos
y a veces llegan a reabsorberse parcialmente

(6). Es frecuente que se deban repetir las ciru-
gias. Es importante el uso de férulas para dismi-
nuir las recidivas (7,8,9).

Estos pacientes también desarrollan contracturas
musculares en dreas diferentes a las manos y
pies que ocasionan limitacién en la ambulacién
y en la realizacién de actividades bdsicas dia-
rias. Multiples procedimientos quirdrgicos han
sido descritos para corregir estas deformidades,
pero desafortunadamente la recurrencia es la
norma (6).

Se presenta el caso de un nifio con epidermdlisis
bullosa distréfica que desarrollé pseudosin-
dactilias y contracturas en las manos y que fue-
ron tratadas quirdrgicamente.

Presentacion de caso clinico

Paciente masculino que consulta al servicio de
ortopedia en junio de 2005, a la edad de dos afios
cuatro meses, remitido del servicio de dermato-
logia por presentar pseudosindactilia en manos

y pies.

Es primogénito, sin antecedentes prenatales im-
portantes ni antecedentes familiares de la en-
fermedad. Naci6 por parto normal a término con
peso y talla acordes a edad gestacional, presen-
tando multiples lesiones ampulosas distribuidas
en el cuerpo con estafilococcemia que requirié
tratamiento antibidtico en unidad de cuidados
intensivos. Se realiz6é impresion diagndstica cli-
nica de epidermdlisis bullosa tipo Koebner por
dermatologia. El estudio histopatolégico mostrd
lesién compatible con epidermdlisis bullosa
distréfica.

La evolucién fue térpida desarrollando rdpida-
mente capullos en las manos con pseudosin-
dactilias. Se habfan encontrado también lesio-
nes en la mucosa oral y algunas fisuras anales.
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Figura 1. Se aprecia la fragilidad de la piel con forma-
cion de pseudosindactilias en ambas manos 'y estre-
chamiento de la primera comisura.
Al examen fisico se encontré anoniquia con Figura 2. Contractura severa en flexion de las meta-
pseudosindactilia completa de manos y pies, re- carpofaldngicas 'y pulgar en flexion'y aduccion de la
traccién severa en flexién de las metacarpo- """’ derecha.
faldngicas y pulgar en aduccion, flexién y estre-
chamiento de la primera comisura (Figuras 1, acrilico, cuya funcién era mantener los dedos
2). Alos tres afios se realizé retiro del “capullo”  separados y en extension. Posteriormente se
epidérmico, liberacion de las pseudosindactilias, realizaron curaciones cada 48 horas con
plastias en zeta de los espacios interdigitales y  sulfadiazina de plata durante tres semanas has-
del lado palmar de los dedos y la mano para taque epitelizaron las lesiones de piel alrededor
mejorar las contracturas en flexion de las arti- de las cuatro semanas, momento en el cual se
culaciones interfalangicas y metacarpofalangicas  retir6 el tutor. Posteriormente se disefi6 una fé-
(Figuras 3.4,5). rula de ortoplast con protectores a base de
silicona que se mantuvo en uso nocturno duran-
Los defectos de piel se cubrieron con gasas te un mes adicional (Figuras 6,7).
furacinadas sin colocacién de injertos libres de
piel. Se colocaron clavos en los dedos, los cua-  La evolucion fue satisfactoria. Al afio de evolu-
les se fijaron a un aparato hecho de cemento cién se mantenian las correcciones sin recidiva
Z
Q
Q o
)
E <
Z O
T
i o
o
o

Figura 3. Retiro de la formacion epidérmica engrosada (capullo) de los dedos.
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Figura 4. Se observa el capullo, semejando un guante Figura 7. Octava semana posoperatoria. Se aprecia buen
de cirugia. aspecto de la mano, con espacios interdigitales amplios.

Figura 5. Liberacion de las pseudosindactilias y de las
contracturas de los dedos y de la palma. Fijacion de
las articulaciones interfaldngicas en extension e inte-
gracion de clavos con un tutor casero, fabricado con

cemento acrilico.

Figura 8. Al aiio de control aiin se conserva una
mano (derecha ) bastante funcional. La primera
comisura se ha estrechado un poco pero sin alterar
la funcion del pulgar.

Ve
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de la pseudosindactilia, con buenos movimientos
de prension y agarre (Figura 8). Es de anotar que
el nifio no habia desarrollado los movimientos de
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agarre y oposicion antes de la cirugia.

Figura 6. La mano en proceso de cicatrizacion y mante-
nida con una férula fabricada en material suave y con A los dos afos de evolucion se observo reapari-

espaciadores interdigitales. cion de las pseudosindactilias en la parte proximal
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Figura 9. (A) La mano izquierda, antes de cirugia, con gran retraccion en flexion de los dedos y formacion de

pseudosindactilias. (B) Postoperatorio inmediato. Buena liberacion de la mano y de los dedos. En la palmay en la

primera comisura se aprecia la colocacion de injertos libres de piel. (C) Resultado final a un afio de evolucion

de dos comisuras, pero la mano seguia conser-
vando su funcionalidad.

La mano derecha se intervino con la misma téc-
nica, aunque el defecto de piel palmar fue el que
requirié mayor injerto libre de piel, tomado de la
regién inguinal. En esta mano no hubo necesi-
dad de colocar fijacién externa pero si se
inmovilizaron las articulaciones interfaldngicas
proximales en extension con clavos de 1,2 mm
durante tres semanas (Figura 9).

Discusion

La epidermdlisis bullosa tipo distréfica es una
rara entidad que compromete la piel con fragili-
dad de ella, caracterizada por la formacién de
ampollas y desprendimiento ficil de la piel, ci-
catrices y alteraciones en las ufias. El diagndsti-
co se hace de acuerdo a la historia, al examen
fisico y a la biopsia de piel, lo que permite des-
cartar otras lesiones que producen ampollas (10).

Existen en general tres formas de epidermolisis:
la simple, de unién y las distréficas. Esta tltima
es la mds complicada, llegando a tener compro-
miso sistémico.

Las manos y los pies son los sitios mas afecta-
dos por la enfermedad. Inicialmente se forman
sinequias en la parte mds proximal de los espa-
cios interdigitales. Si esto no es corregido a tiem-
po se fusionan y se producen pseudosindactilias
y contracturas progresivas en flexién de las ar-
ticulaciones, se forma un guante de queratina
que envuelve la mano y los dedos, dando el as-
pecto de un capullo, compuesto por epidermis
hiperpldsica que contiene un estrato cérneo hasta
cinco veces mds grueso que la epidermis nor-
mal (6).

Lainactividad de la mano lleva a atrofia muscu-
lar, osteoporosis y finalmente a reabsorcion dsea.
Se desarrollan contracturas en la mano y en otras
partes del cuerpo que llegan a afectar la
deambulacién y algunas actividades de la vida
diaria. Se produce marcada disminucién de las
funciones en la mano, como la falta de prension
fina y de oposicién (6).

La infeccién de las ampollas es comtn; dreas
grandes de piel denudadas deben ser tratadas
muy cuidadosamente. Debemos recordar que
la sepsis es una causa muy frecuente de muerte
en estos ninos (10).
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El tratamiento integral de esta patologia com-
prende un soporte adecuado de la piel, curacién
adecuada de las ampollas, control de las infec-
ciones que se presenten, soporte nutricional, el
uso de férulas y el tratamiento quirdrgico de las
pseudosindactilias (10).

Dentro de las nuevas formas de tratamiento se
debe incluir la terapia genética, donde en las for-
mas recesivas de epidermdlisis, el objetivo serd
la introduccién de alelos normales dentro de las
células sométicas. El gen introducido deberd ser
capaz de sintetizar la proteina faltante, que lo-
gre ser secretado por las células e incorporarse
a la membrana basal de la piel. En las
epidermdlisis autosémicas dominantes la estra-
tegia serd diferente. Se debe desactivar el gen
mutante que ejerce un efecto negativo a su par
alelo normal (3,5).

Existen diversas formas de tratamiento y algunas
controversiales, sobre todo en el manejo
postoperatorio. Se debe abordar primero la libe-
racion de las pseudosindactilias de distal a proximal
llegando hasta la comisura verdadera. Esta
pseudosindactilia es facilmente liberada por ser
una fusién no congénita. Previamente puede ser
removido el capullo en bloque, como un guante.
Luego de liberadas las pseudosindactilias, se pro-
cede ala liberacion de las contracturas en flexion,
para lo cual se disefian zetas. Una muy ttil es
una incisién en X sobre la mayor contractura. Esto
permite que se relajen varios colgajos. Sobre el
defecto resultante, si es pequefio, no requiere in-
jerto, pero para los defectos grandes es mejor
colocar un injerto libre de piel.

El uso de injerto de piel alogénico preparado por
bioingenieria estd disponible, aunque su costo
sigue siendo muy alto (11,12). Es claro que los
pacientes se benefician de la liberacién de las
pseudosindactilias y de las retracciones. Estos
procedimientos pueden ser repetidos periddica-

mente ya que la recurrencia es la regla (10,
13,14,15,16). La cicatrizacién no esta alterada,
asi que es posible que los pacientes epitelicen
los defectos creados quirdrgicamente. Es im-
portante mantener los dedos en extensién du-
rante las primeras semanas postoperatorias, para
lo cual se requiere el uso de férulas. En ocasio-
nes se puede proceder a la colocacién de clavos
en las articulaciones interfaldngicas que pueden
ser integrados a un fijador externo.

Las férulas deben mantener los dedos separa-
dos y extendidos, y ser fabricadas en un mate-
rial suave y resistente o forrados con elementos
especiales, como silicona. El uso de ellas ayuda
a disminuir la recurrencia de las contracturas
(13,16,17).

La anestesia requiere de cuidados especiales,
sobre todo en la mucosa orofaringea, y el equi-
po de enfermeria ha de estar conciente de la
enfermedad y conocer los cuidados especiales
que deben rodear al nifio.

Este paciente corresponde clinicamente, y por
estudio patolégico a una forma distrofica muy
similar a la de Hallopeau-Siemens, una forma
recesiva que da manifestaciones antes del afio
de edad, con produccién de pseudosindactilias,
grandes cicatrices y contracturas (2,4,6,10).

Es necesario hacer la fijacién de los dedos en
extension cuando hay mucha contractura en
flexion de las interfaldngicas, con el riesgo que
conlleva de dafio articular o de infeccién a tra-
vés del trayecto de los clavos, ya que nos per-
mite un buen control en las curaciones y dismi-
nucion de las recurrencias de contracturas en
flexién. Si no existe demasiada contractura en
flexion de las interfaldngicas es mejor no usar
clavos. El uso de un aditamento para crear una
fijacién externa para incluir los clavos no pare-
ce importante.
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Como existen muchas formas clinicas de
epidermdlisis, es importante llegar a clasificarla,
ya que permite predecir un poco el prondstico.
De otra parte, hay que trabajar en estrecha unién
con el terapeuta y el dermatélogo para abordar
adecuadamente la enfermedad. Un punto vital
para el tratamiento del paciente es el entendi-
miento adecuado de la enfermedad que deben
tener los padres; sin el apoyo y comprension de
ellos el prondstico de estos nifios puede ser
sombirfo.
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