7 QE!MEEM Folia Dermatolégica Cubana. 2021;15(3):e204

Presentacién de caso

Parto por cesarea como método para evitar infeccion neonatal en
genodermatosis
Cesarean Delivery as a Method to Avoid Neonatal Infection in

Genodermatosis

Yamirka Ramirez Hidalgo® https://orcid.org/0000-0002-0766-6345
Yordania Velazquez Avila?” https://orcid.org/0000-0002-2846-3432
Carmen Rosa Rodriguez Valenciano® https://orcid.org/0000-0001-6141-7780

'Hospital General Docente “Dr. Ernesto Guevara de la Serna”. Las Tunas, Cuba.
ZHospital Pediatrico Provincial Docente “Martires de Las Tunas”. Las Tunas, Cuba.

3Departamento Provincial de Genética Médica. Las Tunas, Cuba.

“Autor para la correspondencia: yodaniava@ltu.sld.cu

RESUMEN

Introduccion: Las genodermatosis que presentan alteraciones epidérmicas desde el
nacimiento, tales como la epidermdlisis ampollar y la ictiosis laminar, constituyen un
riesgo para el desarrollo de infecciones neonatales.

Presentacion de caso: Se presentan dos casos, cuyos padres aun conociendo los riesgos
genéticos de su descendencia deciden reproducirse. Las gestantes fueron seguidas hasta
el término del embarazo por un equipo multidisciplinario, momento en que se decide
realizar a las madres el parto por cesarea para evitar los riesgos de infeccion neonatal.
Aungue en ambos casos los hijos presentaron lesiones de piel desde el nacimiento, que se
correspondian con la genodermatosis familiar, no se reportaron infecciones neonatales.
Conclusiones: Se presentan los casos por la importancia de este procedimiento para
evitar las infecciones neonatales en este tipo de pacientes.

Palabras clave: genética médica; enfermedades de la piel; genodermatosis; epidermolisis

ampollar; ictiosis laminar.
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ABSTRACT

Introduction: Genodermatoses presenting epidermal alterations from birth, such as
epidermolysis bullosa and lamellar ichthyosis, constitute a risk for the development of
neonatal infections.

Case report: Two cases are reported. These parents decided to reproduce, even knowing
the genetic risks for their offspring. The pregnant women were followed up until the end
of the pregnancy by a multidisciplinary team, when it was decided to performe cesarean
section to avoid the risks of neonatal infection. Although in both cases the children had
skin lesions from birth, corresponding to family genodermatosis, no neonatal infections
were reported.

Conclusions: The cases are reported due to the importance of this procedure to avoid
neonatal infections in this type of patients.

Keywords: medical genetics; skin diseases; genodermatosis; bullous epidermolysis;

lamellar ichthyosis.
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Introduccion

Las genodermatosis son un grupo de afecciones clinicas muy heterogéneas, cuyas
principales manifestaciones radican en la piel y sus anejos. Tienen como elemento comun
su condicionamiento genético.!). Las genodermatosis que presentan alteraciones
epidérmicas desde el nacimiento, tales como la epidermolisis ampollar que muestra
ampollas que se forman con el rose de la piel y la ictiosis laminar que muestra
eritrodermia, constituyen un riesgo para el desarrollo de infecciones neonatales.

La epidermdlisis ampollar hereditaria (EA) [ORPHA 79361] agrupa una serie de
trastornos caracterizados por la formacion recurrente de ampollas como resultado de una
fragilidad estructural de la piel y de otros tejidos seleccionados. Esta afeccion se transmite

de padres a hijos. La EA es una enfermedad de muy baja prevalencia, por lo que existen
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pocos estudios epidemiologicos al respecto. Su incidencia se estima en aproximadamente
uno de cada 50 000 nacimientos.®%)

Las ictiosis (ORPHA 79354) hereditarias son un grupo heterogéneo de afecciones
caracterizadas por la presencia de escamas e hiperqueratosis en todo el cuerpo, a menudo
estan asociadas con la inflamacion de la piel.® Tienen una prevalencia de 1: 200 000-300
000 nacimientos en los EE.UU.® Segun la clasificacion establecida por un consenso de
expertos, las ictiosis deben clasificarse segun el aspecto clinico de la piel y subdividirse
en dos grupos principales: ictiosis no sindrémicas e ictiosis sindrémicas, en las que
existen anomalias extracutaneas potencialmente graves.® Entre las ictiosis que cursan
con manifestaciones eritrodérmicas desde el nacimiento se encuentran: ictiosis recesiva
ligada al cromosoma X, eritrodermia ictiosiforme congenita, ictiosis en Arlequin, ictiosis
epidermolitica, ictiosis en confeti, queratodermia por alteracién de la loricrina,
eritroqueratodermia variable, ictiosis laminar, siendo esta Gltima la mas frecuente.”

En Cuba, aunque se han realizado pocos estudios poblacionales, relacionados con las
genodermatosis, se pueden citar algunos autores como Dorticés y otros, quienes
realizaron un estudio de caracterizacién en 10 hospitales de la Habana, durante el periodo
comprendido entre 1980 y 1986. Ellos describieron la presencia de epidermdlisis
ampollar (4,8 %) e ictiosis (37,7 %).® En la poblacion de Las Tunas estas enfermedades
representan el 6,82 % y 2,27 % respectivamente, dentro de las familias con
genodermatosis registradas.®

Se decide dar seguimiento a estas gestantes durante su embarazo y demostrar la utilidad

del parto por cesarea para evitar los riesgos de infecciones neonatales.

Presentacion de casos

Primer caso

Paciente masculino de 24 afios de edad, que tiene antecedentes de padecer epidermdlisis

ampollar simple generalizada, para lo cual lleva seguimiento en consulta de

genodermatosis del Departamento Provincial de Genética Médica Provincial de Las

Tunas, provincia oriental de Cuba. Acude con su pareja porque han decidido reproducirse.

Se les ofrece consejeria genética y aun asi mantienen su decision. Se realiza el
3
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seguimiento del embarazo por un equipo multidisciplinario que conforma la consulta de
genodermatosis (dermatdlogo, genetista, médico de familia, ginecobstetra y psic6logo).

Se realizo el &rbol genealdgico a la pareja (Fig.1).
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Fig. 1 - Arbol genealdgico de familia con epidermélisis ampollar simple generalizada, con

patrén de herencia autosdmica dominante.

Al término del embarazo se decide realizar parto por cesarea para evitar posibles
infecciones neonatales si el recién nacido (RN) nace con la enfermedad.

Al nacimiento el RN masculino, de raza blanca, presenta un peso de 3200 g y apgar 9/9,
sin complicaciones. A las pocas horas se detecta la presencia de ampollas en zonas de

roce y se decide pasarlo a la sala de cuidados neonatales.

— Antecedentes patologicos familiares del RN: EA simple generalizada (padre)
— Examen dermatoldgico: Cuadro cutaneo polimorfo, diseminado en zonas de roce
(fundamentalmente en codos, rodillas, manos y pies) dado por lesiones

eritematoampollocostrosas, y presentaba pérdida de algunas ufias (Fig. 2).
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Fig. 2 - Lesiones de epidermolisis ampollar.

Los estudios complementarios hematoldgicos, e histoquimicos realizados se mantuvieron
con resultados dentro de los parametros normales. Con los antecedentes familiares y el
cuadro clinico presentado por el RN se pudo diagnosticar EA simple generalizado. En el
periodo evolutivo no se constato presencia de infeccion de piel, ni sepsis neonatal.

Dentro de la conducta terapéutica se realizd educacion a la familia en relacion la
necesidad de evitar traumatismos, evitar el uso de ropas elasticas o que ejerzan presion
sobre la piel, extremar las medidas higiénicas, y mantener la lactancia materna exclusiva.
Se realiz6 el tratamiento tdpico de las lesiones en estado ampollar, mediante el uso de
fomentos de solucion salina. En estado agudo se recomend6 el uso de soluciones de
violeta genciana acuosa y en estado crénico, de unguentos tales como neobatin y

predneomin. Se indico vitaminoterapia oral.

Segundo caso

Paciente femenina de 20 afios de edad, que tiene antecedentes de padecer ictiosis laminar,
para lo cual lleva seguimiento en la consulta de Genodermatosis del Departamento
Provincial de Genética Médica Provincial de Las Tunas. Acude con su pareja (que es
familiar, como resultado de un matrimonio consanguineo) porque han decidido
reproducirse. Se les ofrece consejeria genética y aun asi mantienen su decision. Se realiza
el seguimiento del embarazo por el equipo multidisciplinario que conforma la consulta

de genodermatosis. Se realiz6 el arbol genealdgico a la pareja (Fig. 3).
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Fig. 3 - Arbol genealdgico de familia con ictiosis laminar, con patron de herencia autosémico

recesivo.

Al término del embarazo se decide realizar parto por cesarea para evitar posibles
infecciones neonatales, si el RN nace con la enfermedad.

Al nacimiento, el RN es femenino, color de piel blanca, presenta un peso de 3550 g y
apgar 9/9. Desde el nacimiento el RN presenta lesiones en piel de aspecto
eritematoescamosas, en forma de membrana fina y se decide atenderlo en la sala de

cuidados neonatales. Dio lugar posteriormente a un cuadro eritrodérmico.

— Antecedentes patologicos familiares del RN: Ictiosis laminar (madre).

— Examen dermatoldgico: Cuadro cutaneo polimorfo, generalizado, dado por

lesiones eritematoescamosas de tipo eritrodérmicas y presencia de eclabio (Fig.
4).
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Fig. 4 - Lesiones de ictiosis laminar, presentes desde el nacimiento. RN con 15 dias de nacido.

Los estudios complementarios hematoldgicos, e histoquimicos realizados, se
mantuvieron con resultados dentro de los parametros normales. Con los antecedentes
familiares y el cuadro clinico presente en el RN se pudo diagnosticar ictiosis laminar. En
el periodo evolutivo no se constatd presencia de infeccidn de piel, ni sepsis neonatal.
Como conducta terapéutica se realiz6 educacion a la familia en relacion con la necesidad
de evitar traumatismos, extremar las medidas higiénicas y mantener la lactancia materna
exclusiva. En el tratamiento topico de las lesiones se aplicaron sustancias emolientes en
capa fina 2 veces al dia. Se indicé vitaminoterapia oral.

El RN no presento infecciones neonatales.

Discusion
Existen tres subtipos basicos de EA de acuerdo con las proteinas de la membrana basal
de la piel o las proteinas desmosomicas de adhesion celular que estén afectadas:
La EA simple generalizada [ORPHA 79399, OMIM 131900] conocidas anteriormente
como epidermdlisis ampollosa simple tipo Kobner (EAS-K) es un subtipo basal
generalizado de la epidermdlisis ampollosa simple, caracterizado por ampollas no

herpetiformes y erosiones que aparecen en las zonas de friccion. Con patron de herencia
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autosomico dominante esta causada por mutaciones dominantes negativas en los genes
KRT5 (12q13.13) 0 KRT14 (17q12-g21), que codifican para la queratina 5 y la queratina
14, respectivamente. Se ha descrito una prevalencia de 1:35 000 individuos.®**?

Se presenta desde el nacimiento, o en la infancia temprana con ampollas tensas de
predominio en zonas acrales y/o zonas de roce o friccion, incluida la cavidad oral. Estas
ampollas dejan cicatrices con cambios de pigmentacion o atréficas, y en las formas
generalizadas hay quistes de miliom y alteraciones ungueales o dentarias. Sin embargo,
rara vez se encuentra afectacion sistémica en el tracto genitourinario, gastrointestinal y
respiratorio, u ocular.!? En el caso presentado, para el diagndstico de EA simple
generalizada, fue importante conocer el antecedente familiar del padre, de EA simple; el
arbol genealdgico, que mostré un patron de herencia AD y el cuadro ampollar presentado
en el RN desde el nacimiento.

La ictiosis laminar [ORPHA 313, OMIM 612281] es de herencia autosémica recesiva
(AR), La mayoria de las mutaciones se localizan en el gen TGM1, que codifica la
transglutaminasa 1, una proteina que participa en la formacion de la envoltura celular
epidérmica cornificada. EI gen ABCA12 codifica un transportador de membrana
dependiente de ATP (ABC) implicado en el transporte de lipidos, el gen ALOX12B
codifica la araquidonato 12 (R)-lipoxigenasa, que participa en el metabolismo lipidico, y
el gen NIPAL4 probablemente codifica un receptor de membrana, localizado en el
cromosoma 5g33. La prevalencia se estima en 1 - 9:1 000 000 de individuos. 314

El nifio nace envuelto en una membrana adherente, que puede ser gruesa o fina, y suele
presentar ectropion, eclabio. Meses mas tarde aparecen placas queratodérmicas
generalizadas de gran tamario, con queratodermia palmoplantar, hipohidrosis y puede
haber alopecia cicatrizal. Se observa en familias endogamicas y consanguineas.? En el
caso que se presenta, con el antecedente familiar, el patron de herencia mostrado en el
arbol genealdgico, presencia de matrimonio consanguineo y cuadro dermatolégico dado
por la presencia de una membrana fina eritrodérmica desde el nacimiento, se realizé el
diagndstico de ictiosis laminar recesiva.

En ambos casos presentados el riesgo de infeccion era alto, dado que presentaron
alteraciones estructurales de la epidermis. En la EA simple generalizada el paciente

presentd ampollas desde el nacimiento y en la ictiocis laminar recesiva presenta lesiones
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eritrodérmicas. En ambos casos estas lesiones constituyeron las puertas de entrada
potencial para desarrollar infecciones de piel e infeccion neonatal.
El parto por cesarea es un método quirdrgico para el nacimiento de un bebé ante

situaciones como:

— Problemas de salud de la madre.
— Embarazo mdaltiple de la madre.
— Tamafio o posicién del bebé.

— Salud del bebé en peligro.

— El parto no avanza como debe ser.®®

En ambos casos presentados se optod por este método con la finalidad de reducir el riesgo
de infeccion y como se mostro en la evolucion de ambos, ninguno llegé a manifestar

infeccién neonatal.

Conclusiones

El parto por cesarea mostro ser un método util para evitar infecciones neonatales en
genodermatosis, que pueden presentar alteraciones epidérmicas al nacimiento, tales como

la epidermdlisis ampollar y la ictiosis laminar.
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