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Diagnostico
genético para
los ‘nifios
mariposa’

RAFAEL PEREZ YBARRA, Madrid

Fragil como la de las maripo-
sas. Asi es la piel de las perso-
nas que sufren epidermdlisis
bullosa (también llamada de
los nifios mariposa), una rara
enfermedad hereditaria que
produce ampollas con el mis
minimo roce, Hasta ahora no
habia en Espafia un sistema
de diagnéstico genético, pe-
ro, gracias al trabajo del equi-
po de Marcela del Rio, del Cie-
mat, y el de Carmen Ayuso,
de la Fundacion Jiménez
Diaz (Madrid), los pacientes
va no tendrin que ser diag-
nosticados en el extranjero..
Hasta ahora, segiin ha con-
firmado Marcela del Rio, se ha
recogido informacion de 50 ca-
s0s. Disponer de diagnéstico
genético en Espana permitira
obtener datos sobre la preva-
lencia de la enfermedad, que
es muy variable. Asi, mientras
en Estados Unidos se da 1 caso
por cada 130.000 habitantes,
en Escocia hay 1 por cada
20.000 y en Italia 1 por cada
82.000. “Aqui”, comenta del
Rio, “sdlo tenemos los datos de
la Asociacién Espaiiola de Epi-
dermdlisis Bullosa, que agru-
pa a 250 asociados”.
‘ Esta enfermedad engloba a
un grupo clinica y genética-
mente heterogéneo de enfer-
medades raras de la piel carac-
terizadas por la formacién de
ampollas cutdneas, espontd-
neas o inducidas por un trau-
ma minimo. Los patrones de
herencia pueden ser recesivos
(hacen falta las dos copias de
un gen anormal, la del padre y
la de la madre, para que se de-
sarrolle la enfermedad) o do-
minantes (sélo recibe el gen
anormal de uno de los padres).
Los casos dominantes suelen
ser benignos, vy, los recesivos,
mis graves.

Deformaciones

Una de las formas peores se
caracteriza por una marcada
disminucién o ausencia com-
pleta de la proteina coligeno
VII. Como consecuencia, las
heridas cicatrizan lentamen-
te dando lugar a deformacio-
nes fisicas que incluyen la
aparicion de seudosindactilia
o fusién de los digitos en ma-
nos y pies. Ademas, presen-
tan un elevado riesgo de desa-
rrollar cdncer cutdneo.

El equipo de Marcela del
Rio es el encargado de identi-
ficar la mutacién, que poste-
riormente es confirmada por
el de Carmen Ayuso. Es un
claro ejemplo, afirma Del
Rio, “de investigacion trasla-
cional aplicada”. Gracias a
ello se puede ofrecer una
atencion integral al paciente,
' ademas de diagndstico y con-

sejo genético, Aungue toda-
via no hay terapias efectivas,
se ha avanzado mucho en tra-

’ tamientos como el trasplante
de sustitutos de piel.
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