EPIDERMOLISIS BULLOSA SIMPLE CON
DISTROFIA MUSCULAR ASOCIADA
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La epidermolisis bullosa simple con distrofla muscular asociada (EBS-MD) La biopsia muscular mostraba un claro patron distrofico con atrofia, 3
debuta en la infancia con una distrofla muscular progresiva y ampollias en la fibrosis endomisial y necrosis. Destacando las alteraciones de tipo 28,
plel. Slgue una herencia autosomica recesiva Yy S€ asocCla a mutaciones en el miofibrilar con las enzimas oxidativas Yy la desmina.

gen de la plectina. Podemos encontrarnos tres fenotipos en relacion con
estas mutaciones, el que asocia distrofia con epidermalisis, un sindrome
miasteniforme y una atresia pilorica.

MATERIALES Y METODOS

Varon de 27 anos que consulta por debilidad muscular progresiva de unos 7
anos hasta limitar tareas manuales. Al poco de nacer presentdo ampollas en )
hombros, con diagndstico de epidermolisis bullosa simple. En el examen CONCLUSION
fisico destaca escapula alada bilateral, ptosis binocular y debilidad en
extremidades, predominio en superiores.
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Se trata de una entidad infrecuente secundaria a una mutacion en
el gen de la plectina, debemos sospecharla en pacientes con
ampollas neonatales y debilidad muscular tardia. El diagnostico
genético es necesario para determinar severidad fenotipica.
Requieren un tratamiento multidisciplinar.
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