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Resumen | Palabras Claves v
RESUMEN

Caso clinico: femenino de 18 afios con diagnéstico de epidermolisis
ampollosa distrofica (EAD) quién desarrollé una neoformacion nodular
sobre una ulcera crénica. Se diagnosticé carcinoma epidermoide (CE)
invasor al que se realizé reseccién. Sin embargo, 5 meses después del
tratamiento quirurgico presenté metastasis a ganglios, pulmén e higado

con desenlace fatal.

Comentarios: el CE es la causa mas importante de muerte en pacientes con
EAD. Suele ser agresivo y metastasico. Se recomienda una vigilancia cada 3
a 6 meses para realizar diagnéstico y tratamiento oportunos.

Palabras Clave: carcinoma epidermoide, epidermolisis ampollosa

distréfica, genodermatosis.
ABSTRACT

Case report: 18-year-old female patient with dystrophic epidermolysis
bullosa (DEB) who developed a tumor over a chronic ulcer. She was
diagnosed with invasive squamous cell carcinoma (SCC) and underwent
surgical resection. However, 5 months later she presented metastases to
the lymph nodes, lung and liver with a fatal outcome.

Comments: SCC is the most important cause of death in patients with DEB.
It is usually aggressive and metastatic. Surveillance every 3 to 6 months is
recommended for prompt diagnosis and treatment.

Keywords: squamous cell carcinoma, dystrophic epidermolysis bullosa,

genodermatosis.
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Caso clinico

Adolescente de sexo femenino, sin historia familiar de enfermedades
ampollosas ni de consanguinidad que, desde el nacimiento, presenté
ampollas en toda la superficie corporal que resolvian dejando cicatrices. Se
diagnostico EAD recesiva por la historia clinica y el estudio
histopatoldgico. A lo largo de su vida desarrollé anemia, desnutricion, talla
baja, estenosis esofagica leve, multiples cicatrices distroficas y

pseudosindactilia en manos y pies.

Acudio por primera vez a nuestro servicio a los 14 afios con multiples
Ulceras en la piel cabelluda, la cara, el tronco, la regién retroauricular y las
extremidades (Foto 1).

Alos 18 afios, en una Ulcera crénica en el dorso del pie derecho, se observo
una neoformacion nodular, exofitica, rosada, de bordes irregulares, de 10 x
12 x 3 cm en sus didametros maximos, friable en el centro y con sangrado
facil (Foto 2). Se realizo estudio histopatoldgico de la lesion con la sospecha
clinica de carcinoma epidermoide. La biopsia de piel mostré un tumor
epitelial en la dermis superficial y profunda, con células dispuestas en nidos
solidos y regulares que mostraron atipia y pleomorfismo con formacion de
perlas cérneasy con bordes infiltrantes (Foto 3). La reaccion de
inmunohistoquimica con marcador P63 resulté positiva (Foto 4). Se
concluyd carcinoma epidermoide bien diferenciado invasor. Se realizaron
estudios de extension y no se encontraron metastasis por lo que se realizé
amputacién supracondilea de la pierna derecha. En la pieza quirurgica los
margenes se encontraron libres de neoplasia.

Cinco meses después de la cirugia presentd sepsis a partir de una infeccién
urinaria. Durante su internacién se descubrié un ganglio inguinal derecho
de 4x4 cm, indurado, fijo a planos profundos. Se realizé estudio
histopatolégico que mostré carcinoma epidermoide. En los estudios de
extension se observo actividad tumoral en pulmén e higado. La paciente
evolucioné térpidamente y fallecié 11 meses después del diagnéstico de

carcinoma epidermoide.
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FOTO 1. Tronco posterior con multiples Ulceras, costras y cicatrices
cronicas.
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FOTO 2. Neoformacién de aspecto nodular, friable, sobre tlcera crénica en
el dorso de pie derecho.

FOTO 3. Biopsia de piel que muestra una neoplasia en nidos sélidos con

bordes infiltrantes con formacién de perlas corneas. (H&E, 40X).
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FOTO 4. Reaccién de inmunohistoquimica P63 que muestra positividad

nuclear en células tumorales.
COMENTARIOS

La epidermolisis ampollosa (EA) es un grupo de genodermatosis con
defectos de la cohesién celular de la piel y las mucosas. Los pacientes
presentan ampollas en sitios de traumatismo, la curacion de las heridas es
lenta. I La EA se clasifica de acuerdo con el sitio histolégico de las ampollas:
simple (suprabasal), de la unién, distréfica (EBD) y sindrome de Kindler. 2A
su vez, la EBD se clasifica seglin el mecanismo de herencia en dominante
(EBDD) y recesiva (EBDR). El gen afectado es: COL7A1 que codifica para la
cadena alfa -1 del colageno tipo VII. ®La prevalencia de EBDR en Estados
Unidos es de 1.35 por millén de habitantes y la incidencia es de 3.05 por
cada millén de nacimientos segun el Registro Nacional de Epidermolisis

Ampollosa.*

El carcinoma epidermoide (CE) metastasico es la causa de muerte mas

importante en pacientes con EBDR que sobreviven a la infancia. > Suele
aparecer en la segunda década de la vida, el riesgo acumulado es: 7.5% a
los 20 anos, 67.8% a los 35 afios y 90.1% a los 55 afos. La sobrevidaa 5
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afios es de 13 a 50% después del primer diagnéstico de CE. 1.3

La EDBR generalizada es la forma mas grave. Las caracteristicas clinicas
incluyen: formacion de ampollas desde el nacimiento, cicatrizacién
distréfica progresiva e incluso mutilante, cicatrizacion corneal, retraso
profundo en el crecimiento, anemia multifactorial, fracaso en la ganancia
ponderal, estenosis esofagica y pseudosindactilia en las manos y los pies.
La microstomia y anquiloglosia graves son claves para el diagndstico de

EDBR generalizada. La mayoria de los pacientes desarrollan CE.?2

El CE relacionado a EBD tipicamente aparece a edades tempranas y en
areas con heridas crénicas, suele ser agresivo y metastasico. Enrazéndela
cronicidad de las heridas, los pacientes con EBD pueden presentar
multiples carcinomas epidermoides primarios. El CE es la primera causa de
muerte en estos pacientes. 7 La respuesta inmunoldgica en pacientes con
CE sin EBD es distinta de la que hay en los pacientes con EBD, lo que podria

explicar la agresividad clinica del tumor. 8

La vigilancia clinica en los pacientes con EBD se recomiendacada3a 6
meses de manera que se detecte oportunamente el CE. El diagnostico es
desafiante debido a la cronicidad de las lesiones. En toda lesién sospechosa
se debe realizar estudio histopatolégico. El manejo del CE incluye escision
quirurgica. Si la lesion es extensa puede considerarse el uso de
quimioterapia convencional o radioterapia. 3¢? El uso de cetuximab se

considera coadyuvante en el tratamiento paliativo de CE asociado a EBD.’

Este caso enfatiza la importancia del seguimiento regular de pacientes con

EDB en busqueda de CE para un diagndstico y tratamiento oportuno.
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