DIAGNOSTICO DE LA EB

El diagndstico de una enfermedad es algo imprescindible. En el caso de la Epidermalisis
bullosa donde el debut de la enfermedad acostumbra a ser en el nacimiento, se suele
tener un diagnéstico clinico previo a hacer pruebas diagndsticas en un laboratorio. El
diagnastico clinico es aquel que hara el personal médico basandose en los sintomas
que presente la persona afectada y el conocimiento que el personal sanitario tengan
de esa enfermedad. Seguidamente se haran pruebas diagndsticas en el laboratorio
como pueden ser una biopsia o un diagndstico genético para confirmar el diagndstico
clinico.

Las pruebas diagndsticas son esenciales para determinar el tipo y subtipo de EB y asi

conocer la causa precisa a nivel genético (ADN) y a nivel de proteina. Para una persona

con EB y sus familiares tener esta informacion es importante por los siguientes puntos:
o Asesoramiento genético acurado

Prediccion del desarrollo y de la severidad de la enfermedad

Poder tomar decisiones informadas

Poder obtener un cuidado global adecuado

Poder acceder a diagndsticos prenatales y preimplantacionales

Poder beneficiarse de atencién médica especializada y enfermeria a domicilio

Tener acceso a material de cura de manera gratuita (segun acuerdo

interterritorial en Espaina)

o Poder participar en ensayos clinicos.
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Persona con sospecha de tener EB

Muestra de piel Muestra de sangre

Microscopia Electronica

de Transmision

Tipo/Subtipo de EB

» Resultado positivo
» Resultado incierto
» Resultado negativo

Y

Prueba genética
Secuenciacion del ADN genomico

Mutacién o variante causante No se encuentran mutaciones o variantes
de la enfermedad en los genes descritos para EB,
(subtipo EB) o bien son inciertas

Prueba genética a los progenitores | Mas estudios genéticos o moleculares :
———————————————————————————————————————— - (investigacion) '
Asesoramiento genético

Diagndstico pre-implantacional

: (seleccion de embriones)
Diagndstico prenatal

! (biopsia de corion 0 amniocentesis)
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(Imagen adaptada de DEBRA International

Las principales pruebas que se emplean para el diagndstico son:

1. Analisis de una biopsia de piel: se usan técnicas para detectar cambios en la
localizacidn, estructura o cantidad de proteina afectada debido a la mutacion
genética.

2. Analisis genético: para identificar las variantes o mutaciones especificas
causantes de la enfermedad. Se necesita una muestra de sangre de la persona
afectada, de dénde se obtendra el ADN a estudiar.






