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Neonata a término de 39 semanas, de 2700 gramos nacida en HULAMM, 

que presenta dermatosis ampollosa. Embarazo controlado, ecografías y 

analíticas normales. No  antecedentes familiares de afectaciones cutáneas. 

Parto eutócico, inducido por oligoamnios y peso en p10. Al nacer

lesiones cutáneas en ambas piernas.

En hospital de origen permanece respiratorio y hemodinámicamente 

estable, se administra profilaxis ocular y vitamina K. Se observa aumento 

progresivo de lesiones ampollosas en MMSS, zona glútea, cuero 

cabelludo y región peribucal. Se decide traslado a la UCI perinatal de 

HUSL.

Se cubren las zonas afectadas (cuero cabelludo, manos-antebrazos, piel-

piernas y región glútea) con Mepitel(®) y vendas cohesivas. No iniciada 

alimentación oral de momento. Mantenemos antibioterapia empírica con 

ampicilina y gentamicina iniciada en hospital de origen. Pautamos 

paracetamol intravenoso cada 6 horas.
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CENSURADA PARA LA 

PUBLICACIÓN ONLINE

SE APRECIAN LESIONES 

ULCERACITVAS DE 

COLORACIÓN ROJIZA EN 

ZONAS FLEXORAS Y 

EXTENSORAS DE UN RECIEN 

NACIDO TANTO EN 

MIEMBROS INFERIORES 

COMO EN ABDOMEN Y 

ZONA PERIBUCAL



M

I

C

R

O

S

C

Ó

P

I

C

O

Se decide para la correcta filiación de la patología cutánea, se realizan dos 

biopsias de sacabocados de 0.3 cm de diámetro que se remiten en fresco y en 

formol para la realización de estudio histológico y de inmunofluorescencia.

Posteriormente se realiza estudio genético complementario al estudio 

anatomopatológico.
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Ampolla subepidérmica
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• Ampolla subepidérmica

• Los queratinocitos basales 

forman el techo de la 

ampolla "se despegan y 

se elevan". Se aprecian 

los hemidesmosomas 

separándose, aspecto 

fibrilar. Focal necrosis de 

queratinocitos.

• Contenido escaso alguna 

celularidad inflamatoria 

focal.

• Escaso infiltrado 

perivascular (presencia de 

eosinófilos).

• No necrosis vascular.
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Depósito en el suelo de 

la ampolla de Colágeno IV 

(control interno en los 

capilares).

Se realizó inmunohistoquímica 

del colágeno VII siendo 

negativo (primeros usos).
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Depósito en el suelo de 

la ampolla de C3.
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Depósito en el suelo de 

la ampolla de C3.
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Piel con ortoqueratosis y presencia de ampollas subepiteliales vacías de contenido o 
parcialmente ocupadas por leucocitos polimorfonucleares eosinófilos. El suelo de la 
ampolla está constituido por la dermis papilar, en la que se observa una respuesta 
inflamatoria crónica de leve-moderada intensidad, constituida por linfocitos y en 
menor cuantía por leucocitos polimorfonucleares eosinófilos, que se disponen 
alrededor de las estructuras vasculares.

Con técnicas inmunohistoquímicas, se observa colágeno IV en el suelo de la 
ampolla. Los estudios de laminima fueron no concluyentes.

▪ Inmunofluorescencia directa positiva para: C3, en el suelo de la ampolla.

▪ Inmunofluorescencia directa negativa para: Ig G, Ig A e Ig M.

Dermatitis ampollosa subepitelial con eosinófilos, cuya morfología es compatible con 
el diagnóstico clínico de epidermólisis ampollosa.

Nota previa a técnicas especiales: Aunque la presencia de colágeno IV en la base 
de la ampolla, sugiere una epidermólisis ampollosa simple o de la unión, para 
descartar la variante distrófica, es necesaria la realización de estudios 
inmunohistoquímicos con colágeno VII (aunque para el ddx con la simple nos 
vale con dónde queda el colágeno IV si en el techo o suelo delo ampolla) o 
estudio genético.
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Las epidermólisis ampollosas son un grupo heterogéneos de 
enfermedades con herencia autosómica dominantes o recesivas, NO
inflamatorias que se caracterizan por presentar erosiones o ampollas ante 
el mínimo trauma.

Algunas son indolentes, otras en cambio, puede poner en riesgo la vida 
(distróficas y las de afectación mucosa). Dependiendo de su clasificación 
(y obviando el síndrome de Kindler no considerado por todos los autores 
como un subtipo) existen tres tipos:

▪Con afectación intraepidérmica/epidermolítica (Epidermólisis bullosa 
simple). Se divide en dos: suprabasal y basal.

▪Con afectación de la lámina lúcida (Epidermólisis bullosa de la unión).

▪Con afectación de la lámina densa (Epidermólisis bullosa 
distrófica/dermolítica).

Vayamos al mundo microscópico (al molecular)….
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▪ Lámina Lúcida o Rara: ubicada en contacto con la cara basal del 

epitelio. Contiene perlecano (proteoglucano), Colágeno IV, 

laminina y heparán Sulfato.

▪ Lámina Densa: Contiene Fibronectina, Colágeno IV, V y VII y 

heparán sulfato.
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Pero seguro que esto no se puede 

complicar más…. ¿seguro?
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Repaso de la histología: Separación (ampolla) por debajo de la epidermis con 

nula o mínima celularidad inflamatoria crónica (incluida escasos eosinófilos).

Generalmente leves, las ampollas cicatrizan sin dejar cicatrices. Las formas 

recesivas tienden a ser más graves.

▪ Tipo generalizado (Wegner-Coackyne)

Ampollas al nacer o en la primera infancia. Principalmente en manos y pies, 

pero puede estar en cualquier lugar.

▪ Tipo localizado (Dowling-Meara)

Inicio generalmente dentro de los primeros 2 años de vida

Ampollas limitadas a manos y pies.

▪ EB herpetiforme

Inicio en los primeros meses de vida. Las ampollas pueden ser 

hemorrágicas. Disposición herpética en cara, tronco, extremidades. Puede tener 

afectación de la mucosa y las uñas.

▪ EB simple con distrofia muscular

Defecto en plectina. También puede tener caries, estenosis uretral, 

complicaciones respiratorias, alopecia. La distrofia muscular puede ser de 

aparición tardía. El grado de formación de ampollas no se correlaciona con el 

grado de distrofia muscular.

DDx clínico con la Epidermólisis ampollosa distrófica: 

Intensa afectación tanto dérmica como de mucosas, con lesiones que al curar 

pueden ser intensamente deformantes y discapacitantes.
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▪Porfiria cutánea Tarda
▪ Ampollas en las zonas fotoexpuestas, especialmente 

en manos.

▪ Ampollas subepidérmica con conservación de la 
"ondulación" de la papila dérmica.

▪Pénfigo bulloso
▪ Infiltrado dérmico prominente (contenido inflamatorio 

en la ampolla).

▪Necrólisis epidérmica toxica
▪ Marcada necrosis del epitelio con exudado 

polimorfonuclear. Asociado a eritema multiforme.

▪Quemaduras o reacción a 
medicamentos/drogas
▪ Clínica concordante.

▪ Infiltrado inflamatorio de intensidad variable.

▪Otras
▪ Sífilis/herpes simplex o varicela zoster, mastocitosis 

ampollosa....
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Porfiria cutánea tarda

Necrólisis epidérmica toxica



E

P

I

D

E

R

M

Ó

L

I

S

I

S

A

M

P

O

L

L

O

S

A



E

P

I

D

E

R

M

Ó

L

I

S

I

S

A

M

P

O

L

L

O

S

A



Se ha detectado anomalía en el gen KRT5. El gen KRT5 
codifica una proteína miembro de la familia de genes de 
la queratina que se expresa durante la diferenciación de 
tejidos epiteliales simples y estratificados. Esta 
citoqueratina de tipo II se expresa específicamente en la 
capa basal de la epidermis con el miembro de la familia 
KRT14. Las variantes patogénicas en estos genes se han 
asociado con un complejo de enfermedades englobadas 
como epidermólisis ampollosa, la mayoría de ellas 
autosómicas dominantes:

En el gen KRT5 se ha detectado un cambio en heterocigosis 
que consiste en un transversión de una A por una C 
(c.527A>C) que a nivel de la proteína produce, 
presumiblemente, el cambio de la asparagina de la 
posición 176 por una treonina (p.N176T). Este cambio no 
ha sido descrito previamente en la literatura ni en las 
bases de datos consultadas, incluidas las bases de 
datos poblacionales; sin embargo, si hay reportado dos 
cambios patogénicos en la misma posición, a nivel de 
la proteína (p.N176S, p.N176K), uno de los cuales ha 
sido identificado, en heterocigosis, en dos pacientes 
afectos de Epidermólisis ampollosa simple, en el que los 
estudios de segregación demostraron que eran de novo
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La queratina 5 se une en el hemidesmosoma a 

la plectina y el BPAG1 se asocian con las 

proteínas transmembrana , la integrina α6β4 , 
un tipo de molécula de adhesión celular , y el 

BP180 / colágeno XVII , que unen los filamentos 

K5 / K14 de las células basales con la lámina 

basal.
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