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Pionera investigacion busca
mejorar el tratamiento de
ninos piel de cristal

» Aunque son pocos, Chile tiene
cuatro veces mds casos por millon
de personas que Estados Unidos.

» La iniciativa busca recopilar
informacion genética de pacientes
y ponerla en una base de datos.

Cecilia Yanfez

Era un jueves en la tarde de
hace 19 anos. Una mamdy su
hija recién nacida lloraban
en lasala de espera del Cen-
tro Médico de la U. Catélica
en San Joaquin. Venian de
Talea. Cuando fue su turno,
la mami abrio el chal y los
médicos vieron a la nina.
“Nunca habiamos visto algo
asi. Le preguntamos con gué
se habia quemado, pero la
mamai nos decia que no eran
quemaduras, que habia na-
cidoasi”, Es el recuerdo que
tiene el dermatélogo Francis
Palisson de su primer en-
cuentro con la Epidermali-
sis Bulosa (EB), una enfer-
medad genética que hace
que la piel sea tan delicada
como un cristal, por lo mis-
mo, quienes la padecen son
conocidos como “nifos piel
de cristal”.

En esta enfermedad, la
mutacién de ciertos genes

provoca que las sustancias
encargadas desujetar laepi-
dermis al resto de las capas
dela piel nocumplan consu
funcidn, por lo que al menor
roce con la ropa o caida, la
piel se desprende.

Pero hace 20 afios no sa-
bian nada de ella. “Nos pu-
simos a investigar en dife-
rentes libros y llegamos a la
Epidermdlisis Bulosa. A la
nifa le hicimos curaciones y
alas dos semanas estaba me-
jor., Pero cuando a los seis
meses comenzo a gatear,
volvieron las heridas”, se-
flala Palisson.

Desde entonces han apare-
cido mds casos. Varios en
Talca, pero todos atendidos
en la Fundacion Debra Chi-
le, entidad sin fines de lucro
que brinda apoyo, educa-
cion y atencion médica de
especialistas a todos los pa-
cientes chilenos portadores
de EB v que ahora también
realiza investigacidn encon-
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LaEpidermdlisis
Bulosa [EPIuna
enfermedad genética
que hace quela piel sea
tandelicadacomaoun
cristal

Par ello los pacientes,
especialmentelos
nifios, son conocidos
como ' nifos piel de
cristal”.

Debidoasu
complefidad genética,
sutratamiento es
complejo. Una
investigacion busca
mejorar su situacion.

junto con cientificos de la
U. Catdlicay de la U. del De-
sarrollo.

“En Chile tenemos cuatro
veces mas casos por millon
queen EE.UU.", recalca Pa-
lisson. (El culpable? Un gen
que llegd desde Espana en
los tiempos de la Colonia v
que también estaba presen-
ten en Andalucia.

Hasta hoy, més de 200 per-
sonas, principalmente ninos,
son atendidas en la funda
cién. “El 80'% son menores de
15 afios v la mitad son de las
regiones Sexta, Séptimay Oc
tava. El otro 45% es de la Re-
gion Metropolitana v el resto
estd entre Iquique v Puerto
Natales”, dice Palisson.

Se trata de una enfermedad
costosa que requiere de lar-
gas curaciones dia por me-
dio, parches especiales y el
dolor de las heridas que pro-
voca el roce de cualquier
cosa sobre la piel, es cons-
tante. “Es como que el nino

»» Ignacia Fuentes, del
Centro de Genética y
Gendmica de la UDD, en
su laboratorio.

»» El doctor Francis
Palisson, juntoala
investigadora Ignacia
Fuentes.

“En esta enfermedad,
como que el nifio se
quemara todos los
dias”.

Francis Palisson
Fundacidn Debra Chile

se quemara todos los dias, A
veces la leche caliente tam-
bi¢n les dana el esdfago, el
roce de la pestafia dafia la
cornea por lo que desde pe-
quenos deben usar lentes de
contacto ultra blandos y asi
evitar gue queden ciegos.
Esaesla magnitud y severi-
dad delos casos™, dice el der-
matdlogo,

Uno de los objetivos de la
Fundacitn es que el resto de
la poblacion conozca la en-
fermedad ¥ no mire a estos
niftos como si fueran unos
leprosos, explica el doctor.
“Una vez, tenfamos que cu-
Tar a un nifio que venia con
varias heridas. Le pregunta-
mos donde te duele mas,
parasaber porcual empezar.
¥ nos dijo que le dolia mds en
la micro porque la gente lo
miraba”, recuerda.

Los médicos y enfermeras
también debieran conocer
mis de la enfermedad, se-
guin Palisson, va que a veces
llegan a urgencias v no saben
de qué se tratan v han ocu-
rrido casos en los que retan
a los papis por descuidados
al creer gue los nifios se que-
maron y se los levan deteni-
dos por maltrato infantil.

Investigacion
Ignacia Fuentes es investiga-
dora de Debra Chile y del
Centro de Genética v Gend-
micadelaUDD, yestd acar-
go de una nueva investiga-
cidn Fondecyt que busca las
bases moleculares de los sin-
tomas clinicos de los pacien-
tes con EB.

Por ahora, el diagnostico
de la enfermedad incluve el

PACIENTES

80%

delos casos de Epidermdlisis
Bulosa tratados en Debrason
menores de 15afos.

18

genesy miles de mutaciones
sonlas responsables de pro-
ducirla enfermedad. lo que
hace complejo sutratamiento.

anilisis molecular para que
los pacientes confirmen la
presencia de la enfermedad,
el tipo ¥ qué mutacion es la
responsable de suenferme-
dad. “Esto es indispensable
para la consejeria familiar, el
prondstico, terapias, etc.”,
dice Fuentes.

Sinembargo, a veces aun-
que se haga este examen no
es posible guiarlo respecto
de cudles serdn los sintomas
o signos clinicos que tendra
en el futuro. “Ello porque
hay 18 genes y miles de mu-
taciones que la causan, re-
sultando en mds de 30 sub-
tipos clinicos de EB®, agrega.

Por lo mismo, el estudio
busca recopilar la mayor
cantidad de informacion de
los pacientes de la funda-
cidn, tanto genética como
clinica, v transformarla en
una base de datos que les
permita a los médicos usar-
la para guiar el tratamiento
de futuros pacientes. @



