Diagnostico de
Epidermolisis Bullosa

La epidermdlisis bulosa (EB) representa un grupo heterogéneo de patologias hereditarias caracterizadas
por una marcada fragilidad de la piel y las mucosas. Los pacientes con EB presentan una gran
heterogeneidad genética vy clinica, lo que dificulta enormemente su diagndstico y tratamiento. La
enfermedad se agrupa en 4 tipos: EB Simple (EBS), EB de la Unién (EBJ), EB Distrdéfica (EBD) y Sindrome
de Kindler (SK).

La Tecnologia

Protocolo de diagndstico por inmunofluorescencia
0 mapeo antigénico por inmunofluorescencia, que
permite identificar el tipo de enfermedad de forma
precisa (dentro de las cuatro posibles), para
asesorar a médicos y pacientes en el prondstico
clinico y el tratamiento mds adecuado. Esta técnica
es actualmente el primer examen que se emplea en
el diagndstico de esta enfermedad.

Nivel de Desarrollo

Metodologia validada en ambiente relevante e
internacionalmente por EB- Haus (Austria).
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Beneficios y/o Ventajas

¢ Ventaja frente a microscopia dptica -mds
econdmica pero con poco valor diagndstico, ya
que no permite caracterizar el tipo de
enfermedad- y menor costo que la microscopia
electrdnica, que ademas requiere un
especialista en la técnica experto en la
patologfa.

o Permite detectar el nivel de expresién de
proteinas estructurales de la piel.

e Es la base para guiar futuros anadlisis genéticos.

Usos/Aplicaciones

Desde recién nacidos a pacientes de cualquier edad
que presenten ampollas en la piel y que hayan sido
evaluados por un médico -de preferencia con la
especialidad de dermatologia- y diagnosticados
como “paciente con sospecha de epidermdlisis
bulosa congénita”.
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