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EPIDERMOLISIS BULLOSA JUNTURAL (EBJ)

1. Introduccion

Epidermolisis bullosa juntural es un concepto general para todas las formas de EB, en
el que la formacion de ampollas se produce exactamente en la zona de conexidn entre
la capa externa de la piel (epidermis) y la capa interna de la piel (dermis). ,Juntural®
viene del latin ,iunctio®, que podriamos traducir como ,conexion". Esta zona de
conexion viene también denominada membrana basal.

En EBJ presenta normalmente problemas secundarios ademas de la formacion de
ampollas en la piel. Existen varias formas de EBJ muy diferenciadas entre si en funcién
de qué proteina ha sido modificada genéticamente. Por este motivo es muy
importante saber el diagndstico exacto en el caso de que sospeche de EBJ, a fin de
poder adaptarse de la mejor manera posible al desarrollo de la enfermedad.

% Lo mas importante resumido

o Epidermdlisis bullosa juntural es el concepto general de todas las
formas de EB en que la formacion de ampollas se produce dentro de
la zona de conexion entre la epidermis y la dermis.

e EBJ viene causada por la modificacion de genes diferentes. Cada una
de las formas se diferencia significativamente.

e Ademas de la formacion de ampollas en la piel, presenta
normalmente otros problemas secundarios.

Paginal/4
© A. Diem, B. Sailer: EBJ otras formas raras (JEB andere seltene), 08/2012 - Adaptacion Clasificacion
actual de EB 11/2015
Traduccion: Mdnica Elias 2018



eg?quuql

2. Otras formas muy raras de Epidermolisis bullosa juntural

Ademas de las formas conocidad de EBJ, a las que hemos dedicado un capitulo aparte,
existen también formas, en las que dentro de las formas raras todavia son mas
singulares y que aparecen incluso con mucha menos frecuencia. Eso quiere decir, que
en paises como en Austria, existen una o dos personas afectadas e incluso en alguna
de las formas no se conoce ningun precedente. Por esta razon, es dificil especificar o
escribir acerca del desarrollo de la enfermedad. En estos casos es de vital importancia
contactar con un centro especializado a fin de que éste pueda averiguar todo lo posible
sobre esta forma contactando con otros centros internacionales especializados y
leyendo toda la informacion cientifica conocida hasta la fecha. A veces lo que se llega
a saber es bien poco y, para esos pacientes sdlo es posible hacer un seguimiento en
forma de controles regulares exaustivos. Reconociendo a tiempo los posibles
problemas, pensando con antelacién y aprendiendo de las otras formas mas conocidas
de EB sera posible custodiar a las familias afectadas.

Atendiendo a la clasificacidon vigente de EBJ, pertenecen a este grupo las siguientes
formas:

- EBJ con atresia pildrica

- EBJ inversa

- EBJ con aparicion tardia (“late onset”)
- Sindrome LOC

- EBJ con afectacion respiratoria y renal

En el caso de que Usted o un familiar suyo se vea afectado por una de estas formas,
debemos pedirle que se ponga en contacto con el centro especializado de EB mas
cercano, ya que la informacién que leera en este manual sobre estas formas es muy
generalizado.

En la mayoria de las formas raras de EBJ, la formacion de ampollas empieza al nacer
o durante las primeras semanas de vida. La forma de EBJ] con aparicion tardia (en
inglés ,late onset") es una excepcidén ya que como ya indica el nombre, la formacion
de ampollas es retrasada. Al igual que otras formas de EB, las ampollas aparecen
debido a un efecto mecanico en zonas con un alto rozamiento, aunque también cabe
la posibilidad de que aparezcan en partes con menos friccién.

Pagina 2/ 4
© A. Diem, B. Sailer: EBJ otras formas raras (JEB andere seltene), 08/2012 - Adaptacion Clasificacion
actual de EB 11/2015
Traduccion: Mdnica Elias 2018



ei%)quuql

Dentro de las formas raras de EBJ] podemos diferenciar las que conllevan graves
problemas secundarios y aquéllas que tienen, en general, un desarollo leve. Las
diferencias entre las diversas formas es muy notoria y por ello, de vital importancia
conocer el diagnostico exacto, a fin de poder adaptarse al desarrollo de la
enfermedad.

A continuacién vamos a describir las principales caracteristicas de cada una de las
formas raras:

EJB con atresia pildrica: el paso entre el estbmago y el intestino esta cerrado
(atresia del piloro). Este problema suele reconocerse antes del nacimiento. Los bebés
deben ser operados justo después de nacer y por eso es esencial establecer con
antelacion la fecha exacta del nacimiento, a fin de poder asegurar una asistencia
médica quirdrgica. Ademas de la atresia del piloro esta forma presenta problemas
secundarios muy graves, comparables al desarrollo de la forma de EJB de Herlitz. Se
han descrito excepciones.

La nominacion de EJB Inversa significa que la enfermedad va dirigida hacia el interior
(inversa). Aqui el problema principal no son las ampollas cutaneas sino los problemas
con las mucosas de los 6rganos internos. Dificultades en la alimentacion y problemas
en las vias urinarias complican gravemente la vida de los pacientes. La formacion de
ampollas es mas bien leve.

En la forma de EJB con aparicion tardia (,,late onset™) la formacidon de ampollas
es mas tardia, tal y como indica ya su nombre. Puede suceder que la enfermedad
aparezca durante los primeros afios de vida y con el crecimiento vaya acentuandose.

Sindrome de LOC: Las siglas LOC significan ,laringo-onico-cutaneo". Es decir, las
zonas afectadas son la laringe, las ufias y la piel. Hasta la fecha sélo se conocen casos
de familias que provienen de Pakistan. Parece ser que se trata de una modificacién
genética especifica que sdlo aparece en esta zona. El sindrome de LOC es una forma
grave de EBJ] y a los problemas en la piel se le afiaden complicaciones en las mucosas
de las vias respiratorias y en los ojos.

EBJ con afectacion respiratoria y renal: indica complicaciones en las vias
respiratorias y en los rifones. Estas pueden presentarse ya desde el nacimiento o casi
inmediatamente después.

Pagina3/ 4
© A. Diem, B. Sailer: EBJ otras formas raras (JEB andere seltene), 08/2012 - Adaptacion Clasificacion
actual de EB 11/2015
Traduccion: Mdnica Elias 2018



eg)Manual

Acerca del prondstico de las formas muy raras de EBJ podemos decir pocas cosas
comunes. En los casos con graves efectos secundarios, la esperanza de vida queda
muy reducida. En los leves puede ser normal.

La cura de la piel asi como las medidas médicas a llevar a cabo no se diferencian de
las otras formas mas conocidas de EBJ. En cualquier caso, hay que asegurarse que
los pacientes dispongan de la cantidad necesaria de los materiales necesarios para la
cura de la piel y de las heridas, y de personal médico de contacto.
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