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1. RESUMEN 

 

 
Introducción 

La Epidermólisis bullosa (EB) es un grupo de enfermedades cuya característica 

principal corresponde a fragilidad aumentada en piel y mucosas. Tiene su origen a 

nivel estructural de la piel, donde las proteínas que otorgan adhesión entre sus 

diferentes capas poseen estructura defectuosa o derechamente están ausentes 

debido a alteraciones genéticas. Por su baja prevalencia existe escasa literatura 

que relacione la enfermedad con atención odontológica. 

El propósito del presente estudio es evaluar el estado de salud bucal actual de las 

personas con EB en Chile, luego de 10 años de acceso a programa de atención 

odontológica, para compararlo con el del grupo previo al inicio del convenio. 

 

Métodos 

La muestra se constituyó por 123 personas, 46 pertenecientes al período 2006 y 77 al 

periodo 2017. Se realizó un examen clínico y los datos se constataron en una ficha 

adaptada a personas con EB, en base al formulario OMS de evaluación de la salud 

bucal. 

Las cohortes se clasificaron por subtipo de EB, determinado por diagnóstico genético, 

y se analizó la prevalencia y severidad de caries a través del índice COPD/ceod, 

profundidad de vestíbulo, microstomía, anquiloglosia, lengua depapilada y 

amelogénesis imperfecta.  

 

Resultados 

La muestra incluyó representantes de los 4 diferentes subtipos de EB. La cohorte 2006 

mostró mayor severidad de caries versus la 2017. La descomposición de los índices 

COPD/ceod arrojó significativamente menor número de dientes con lesiones de caries 

y más dientes obturados para la cohorte 2017. En el caso de EB Distrófica (EBD), 

tanto el grado de apertura bucal y la profundidad del vestíbulo mostraron mayor nivel 

en la cohorte 2017. Para EB de la Unión (EBJ), la amelogénesis imperfecta estuvo 

presente en el 100% de las personas evaluadas en ambas cohortes. 
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Conclusiones 

El acceso a atención odontológica con el convenio DebRA - Clínica de Cuidados 

Especiales de la Facultad de Odontología de la Universidad de Chile se asocia a 

una menor severidad de caries en personas con EB. 

Así también, se asocia a mayor apertura bucal y profundidad de vestíbulo en 

personas con EBD. Estos antecedentes reafirman la importancia de la atención 

odontológica como parte importante del tratamiento integral en personas con EB y 

siembran la necesidad de investigaciones que exploren el efecto del acceso a la 

atención odontológica como posible prevención de cicatrización atrófica. 
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2. INTRODUCCIÓN 

 

La EB es un grupo de enfermedades cuya característica principal corresponde a 

una fragilidad aumentada en piel y mucosas del cuerpo. Esta condición tiene su 

origen a nivel estructural de piel, donde las moléculas esenciales para la lograr 

adhesión entre las diferentes capas de ella poseen fallas en su estructura o 

francamente se encuentran ausentes a causa de alteraciones genéticas.   

 

DebRA Internacional es una red mundial de grupos nacionales que trabajan en 

nombre de las personas afectadas con EB, fomenta el acceso a atención médica 

oportuna y de calidad, otorga apoyo a las familias, impulsa el desarrollo de 

tratamientos y curas para la EB y promueven la difusión y educación respecto a la 

enfermedad. Los países latinoamericanos que están unidos a esta red son Chile, 

Argentina, Colombia y Brasil por lo que cada uno cuenta con una sede de la 

fundación y agrupan a las personas afectadas con EB de su territorio. 

 

En Chile, desde el año 2006 rige un convenio entre la Clínica de Cuidados 

Especiales de la Facultad de Odontología de la Universidad de Chile y fundación 

DebRA que otorga acceso gratuito a atención odontológica especializada a 

personas con EB. Luego de 10 años desde el inicio del programa, el presente 

estudio tiene como propósito evaluar el estado de salud bucal actual de las personas 

con EB y así compararlo con el del grupo al inicio del convenio.  
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3. MARCO TEÓRICO 

 

 

 
3.1 ULTRA ESTRUCTURA DE LA PIEL Y SU COMPLEJIDAD MOLECULAR. 

 

La piel es el órgano más grande del cuerpo humano y actúa como la primera barrera 

de protección contra las agresiones ambientales, ya que recubre la superficie 

externa del organismo. Está formada por la epidermis, correspondiente a la cubierta 

epitelial y a la dermis, correspondiente al tejido conjuntivo subyacente. La primera 

es la capa más externa de la piel, posee aproximadamente un milímetro de espesor, 

siendo más gruesa en las palmas de manos y pies y menos gruesa en los párpados. 

Está constituida por varias capas de queratinocitos, formando una barrera 

impermeable para casi todas las sustancias. Tiene un período de regeneración de 

dos meses y su función principal es mantener la hidratación y protegernos de la 

radiación. La dermis, por su parte, corresponde a un tejido mayormente fibroso, 20 

a 30 veces más grueso que la epidermis, contiene los anexos cutáneos córneos y 

glandulares. Es la segunda línea de defensa contra traumatismos, proveyendo una 

función protectora, además de proveer también las vías y el sostén para el sistema 

vascular. Participa en la reparación de heridas y remodelación de la piel (Hamada y 

cols., 2013; Bruckner-Tuderman y Has, 2014) 

Ambas, epidermis y dermis, se encuentran unidas por la lámina o membrana basal 

(BMZ), la cual, como su nombre indica, corresponde a una lámina continua de 

células estrechamente asociadas entre sí, asentadas sobre una matriz extracelular 

fibrilar. Es una superestructura altamente especializada que proporciona adhesión 

estructural al unir la epidermis a la dermis, otorgando resistencia contra las fuerzas 

de cizalla, manteniendo la arquitectura del tejido durante la remodelación y 

reparación, y regulando las interacciones epitelio - mesenquimales. Por lo tanto las 

principales funciones de la piel de actuar como barrera y protección dependen en 

gran medida de esta membrana especializada (McGrath y Eady, 2001; Bruckner-

Tuderman y Has, 2014).  
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3.2 ROL DE LA MEMBRANA BASAL. 

 

La BMZ se divide en cuatro zonas distintas (desde la parte inferior de la epidermis 

hasta la parte superior de la dermis): (1) las membranas celulares de los 

queratinocitos basales, (2) la lámina lúcida, (3) la lámina densa y (4) la matriz 

extracelular dérmica. 

 

 

Figura 1. Esquema muestra las posiciones aproximadas de los principales componentes 

de la BMZ (McMillan y cols., 2003; Shinkuma y cols., 2011). 

 

Si se analiza con detalle la composición estructural de la piel, ahondando desde la 

epidermis hacia la dermis, el primer sitio de interés corresponde a los queratinocitos 

basales, ya que ahí se ubican los Hemidesmosomas (HDs) cuya función es adherir 

los queratinocitos a la BMZ.  

El cumplimiento de esta función  depende varias estructuras y moléculas, entre las 

más importantes se destacan el colágeno XVII, Laminina-332, los complejos de 

adhesión focal, la proteína de adhesión focal integrina α3β1, el colágeno XIII 

transmembrana y kindlin-1 (Franzke y cols., 2005; Has & Kern, 2010; Margadant y 

cols., 2010; Van den Bergh y cols., 2012; Bruckner-Tuderman & Has, 2014). 

 

Si se sigue profundizando, bajo la lámina densa, se encuentra una gran densidad 

de Colágeno VII que al interactuar con laminina-332, colágeno IV y con colágeno I, 

se encarga de proporcionar anclaje entre la BMZ y la dermis (Villone y cols., 2008; 

Van Agtmael y Bruckner-Tuderman, 2010; Shinkuma y cols., 2011; Bruckner-
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Tuderman y Has, 2014). 

 Es así como la BMZ es una compleja red continua de macromoléculas interactivas 

que confiere estabilidad a la piel. Es por esto que las mutaciones en los genes que 

codifican sus componentes generan graves consecuencias para la piel (Wolff y 

cols., 2007; Bruckner-Tuderman & Has, 2014). 

A continuación, se profundizará en uno de los principales trastornos hereditarios 

que afectan la piel cuyo origen está estrechamente relacionado con sus distintos 

componentes y capas, la Epidermólisis bullosa. 
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3.3 EPIDERMÓLISIS BULLOSA: UNA ENFERMEDAD CON BULLAS EN LA PIEL  

 

Epidermólisis bullosa hereditaria (EB) se denomina un grupo de condiciones 

genéticas que determinan una alta fragilidad en la piel y mucosas, las que se 

separan de su tejido subyacente, formando fácilmente ampollas ante traumas, 

lesiones menores o fricción, tales como frotarse o rascarse. Dentro del compromiso 

mucoso destaca el de la cavidad oral, esófago, cavidad nasal, faringe, tracto 

genitourinario, ano y conjuntivas (Krämer, 2006; Yenamandra y cols., 2017). 

Se estima que la EB posee una prevalencia e incidencia mundial de 8,2 y 19,6 por 

cada 1.000.000 de nacidos vivos, respectivamente. Se da en todas las razas, en 

todo el mundo y no tiene predilección por sexo (Stellingsma y cols., 2011; Laimer y 

cols., 2015).  

Una de sus principales características es la heterogeneidad de las manifestaciones 

clínicas de quienes la padecen, que van desde ampollas localizadas y auto-limitadas 

hasta ampollas generalizadas y otras alteraciones que pueden resultar en cuadros 

clínicos letales en la primera infancia. Actualmente se reconocen 39 subtipos de EB. 

Esta heterogeneidad fenotípica también se observa a nivel molecular. Hasta la fecha 

hay 19 genes descritos con mutaciones que causan la enfermedad, 9 de ellos están 

asociados a alteraciones en distintas estructuras de la BMZ y mecanismos de 

interacción entre célula – matriz (Bruckner-Tuderman y Has, 2012; Fine y cols., 

2014). Además, se han reportado un alto número de mutaciones diferentes descritas 

en cada uno de esos genes (Fine y cols. 2009). Cabe mencionar que estos genes 

involucrados también se expresan en otras mucosas epitelializadas como lo son la 

respiratoria, gastrointestinal, tracto urogenital o tejido mesenquimal como el 

músculo esquelético (Laimer y cols., 2015). En conjunto, hay una variedad de 

posibles manifestaciones clínicas de EB que son altamente dependientes del gen y 

el tipo de mutación que la persona porta.  

En resumen, realizar una correlación genotipo - fenotipo en personas con EB 

resulta complejo debido a la marcada heterogeneidad genética de la enfermedad 

considerando el tipo, número y ubicación de la (s) mutación (es) dentro del gen y 

las posteriores alteraciones cuanti o cualitativas de la expresión de su respectiva 

proteína. Finalmente, no se debe olvidar la indiscutible contribución de la 

epigenética y medio ambiente sobre la variabilidad fenotípica en estos pacientes. 
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El proceso que permite diagnosticar esta enfermedad inicia con una detallada 

historia y examen físico durante el cual se buscarán posibles patrones de herencia 

de la enfermedad y hallazgos clínicos específicos como presencia y distribución de 

ampollas, tejido de granulación, cáncer de piel, compromiso ungueal, erosiones 

orales, erosiones oculares, presencia de lengua depapilada, alteraciones del 

esmalte, deformidades de las manos, pseudosindactilia, disfagia, estreñimiento, 

desnutrición, anemia entre otros (Ahmad y cols.,  2011; Shinkuma y cols., 2011; 

Boeira y cols., 2013; Takeichi y cols., 2013; Fine y cols., 2014; Laimer y cols., 2015). 

Para lograr identificar el nivel específico de clivaje de la piel se utiliza la técnica de 

la cartografía del antígeno con inmunofluorescencia (IFM) y / o el microscopio 

electrónico de transmisión (MET), ambas a través una biopsia de una lesión de 

ampolla de menos de 12 horas (Laimer y cols., 2015). 

 

 El uso de anticuerpos monoclonales dirigidos contra componentes estructurales de 

la BMZ y antígenos epidérmicos puede facilitar aún más la subclasificación, ya que 

las muestras de piel de la mayoría de los subtipos EB varían en la intensidad de 

tinción de antígenos de proteínas estructurales específicas según la presencia de 

una mutación y su gen asociado (Hintner y cols., 1981; Cepeda-Valdés y cols., 2010; 

Shinkuma y cols., 2011; Fine y cols., 2014).  

A pesar de lo anterior es necesario realizar una prueba genética para obtener el 

diagnóstico final de EB. Actualmente la secuenciación tradicional Sanger es el Gold 

Standard para los diagnósticos genéticos, pero en enfermedades con alta 

heterogeneidad donde hay un gran número de genes implicados, como ocurre en 

EB, resulta un proceso lento y extremadamente costoso (Kingsmore y cols., 2011; 

Worthey y cols., 2011; Takeichi y cols., 2013; Fine y cols., 2014).  

Sin embargo el desarrollo de la técnica de secuenciación masiva de genes (NGS) 

ha posibilitado la investigación exhaustiva de la genética humana, las enfermedades 

que la aquejan, predisposición, patogénesis, pronóstico, y estrategias terapéuticas 

para las mismas (Dewey y cols., 2012; Boyd, 2013; Behjati y Tarpey, 2013; Takeichi 

y cols., 2013). 

Es más, NGS resulta ser una técnica ideal para el estudio de EB ya que permite la 

secuenciación de millones de pequeños fragmentos de ADN de forma simultánea 

pudiendo secuenciar el genoma completo, sólo parte de él o bien un pequeño 
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número de genes individuales y evidenciar todas las mutaciones presentes en el 

ADN a pesar de su variabilidad genética (Redin y cols., 2012; Scott y cols., 2013; 

Behjati y Tarpey, 2013). 

3.3.1 Nomenclatura y clasificación de la EB 

 

La primera clasificación se hace al diferenciar las EB hereditarias de las EB 

adquiridas, las que son de origen autoinmune, causadas por la producción de 

anticuerpos contra el colágeno VII de la membrana basal y no serán incluidas en 

este estudio. 

 

En la última actualización de la reunión de consenso internacional sobre diagnóstico 

y clasificación de EB hereditaria, en el año 2014, se acordó un método sencillo para 

estandarizar la nomenclatura y clasificación de EB que rige hasta el día de hoy. Este 

método sugiere varios pasos que inician con la división en 4 grupos distintos según 

el principal tipo de EB presente en función del nivel donde se producen las ampollas: 

EB simplex, EB de la unión, EB distrófica y síndrome de Kindler. Luego considera 

las características fenotípicas clínicas presentes, haciendo énfasis en la distribución 

de estas (localizada v/s generalizada) y la gravedad de la afección. Además, se 

puede definir una subclasificación adicional en este nivel según la presencia de 

hallazgos claves en la piel como tejido de granulación o pseudosindactilia, entre 

otros.  

En el siguiente nivel la clasificación se realiza según el modo de transmisión de la 

enfermedad y, en lo posible, según el gen específico involucrado, determinado 

generalmente mediante técnicas inmunohistoquímicas e idealmente mediante 

análisis genéticos que además permitan conocer los tipos de mutaciones presentes 

y sus ubicaciones específicas (Fine y cols., 2014) (Tabla 1). 
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En aquellas personas diagnosticadas con subtipos poco comunes que no poseen 

datos moleculares y en los que el nivel de clivaje de la piel se determina únicamente 

por microscopía electrónica, los hallazgos ultra estructurales resultan esenciales 

para su clasificación.  

 

 

Tabla 1. Los cuatro tipos de EB, sus principales subtipos, sus respectivos genes causantes 

y los tipos de mutaciones conocidas EBS: EB simplex; EBJ: EB de la unión; EBD: EB 

distrófica; LOC: laringo-onico-cutáneo; EBDR: EBD recesiva; EBDD: EBD dominante; MS: 

mutación sin sentido; Del: deleción; Indels: pequeña deleción / inserción; NS: mutación sin 

sentido; Spl: mutación de empalme; Ins: inserción (Adaptada de Fine y cols., 2014). 

 

 

Tipo EB Subtipo EB Genes mutados Tipos de mutaciones conocidas

TGM5 MS, Del, Indels

DSP NS, Del, MS

PKP1 Spl, NS, Del, Indels, Ins

JUP NS, Spl

KRT5 MS, Del, Slp, NS,Indels

KRT14 MS, Del, NS, Spl, Indels, Ins

EXPH5 Del, NS, Ins

PLEC NS, Del, Ins, Spl, Indels, MS

DST NS

LAMA3 NS, Del, Spl

LAMB3 NS, Del, Spl, Ins

LAMC2 NS, Del, Spl, Indels

LAMA3 MS, NS, Spl, Ins

LAMB3 MS, NS, Spl, Del, Ins, Indels

LAMC2 NS, Del, Indels, Ins, Spl

COL17A1 NS, Del, Spl, Ins, MS

ITGB4 Del, Spl, MS

EBJ, inicio tardío COL17A1 MS

ITGB4 NS, MS, Del, Spl, Ins, Indels

ITGA6 Del, MS, NS, Spl

EBJ, con compromiso repiratorio y renal ITGA3 MS, Del, Spl

EBJ, síndrome LOC LAMA3A Ins, NS

EBDR, severa generalizada COL7A1 NS, Del, Spl, Ins, Indels, MS

EBDR, generalizada y localizada COL7A1 MS, NS, Del, Spl, Ins, Indels

EBDD (todos los subtipos) COL7A1 MS, Spl, Del

FERMT1 NS, Del, Spl, Ins, Indels 

EBD

Síndrome de Kindler

EBS, suprabasal

EBS, basal

EBS

EBJ, severa generalizada

EBJ, generalizada/localizada

EBJ, con atresia pilórica

EBJ
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3.3.2 Tipos de EB 

 

La EB se ha clasificado en cuatro tipos dependiendo del nivel ultra estructural donde 

acontece la formación de ampollas (Fine y cols., 2008(a); Intong y Murrell, 2012). A 

continuación, se describirá con detalle cada uno de los subtipos de acuerdo al último 

consenso sobre diagnóstico y clasificación de EB (Fine y cols., 2014) 

 

3.3.2.1 EB Simplex (EBS) llamada así cuando la ampolla se produce dentro de la 

epidermis, representa el tipo de EB más común (75-85% de todos los casos) (Laimer 

y cols., 2015). Este tipo de EB es causado principalmente por mutaciones en los 

genes que codifican queratinas (KRT5 y KRT14) y plectina (PLEC1), aunque otros 

6 genes también han sido confirmados como causantes de subtipos poco comunes 

de EBS (TGM5, DSP, PKP1, JUP, EXPH5, DST) (Shinkuma y cols., 2011; Bruckner-

Tuderman y Has, 2012; Bruckner-Tuderman y Has, 2014). 

 

En el caso de KRT5 y KRT14 las mutaciones resultan en una red de queratina 

anormal que conlleva a la formación de ampollas dentro del citoplasma, lo que, por 

estrés mecánico, conduce a la desestabilización del citoesqueleto y citólisis de las 

células basales de la epidermis. Además, en algunos casos, se puede apreciar 

aglutinaciones de fibras de queratina degenerada dentro de los queratinocitos 

epidérmicos (Figura 2).   

En algunos subtipos poco comunes de EB en los que además está mutado el gen 

para plectina (PLEC1) la escisión se produce alrededor del nivel de la placa interna 

del HD, dentro del citoplasma de queratinocitos basales y a menudo se asocia con 

baja cantidad y / o HDs hipoplásicos (Fine y cols., 2008(a);  Shinkuma y cols., 2011; 

Intong y Murrell, 2012). 

Se ha descrito que mientras más extensa es la función alterada por la mutación de 

la proteína estructural, más temprana, severa y generalizada es la afectación 

cutánea (Laimer y cols., 2015). 
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Figura 2. Microscopía electrónica de transmisión (MET) de una muestra de lesión 

diagnosticada como EBS. (A) Se observa que la escisión se produjo dentro del citoplasma 

de las células basales epidérmicas, resultando en la formación de ampollas 

intraepidérmicas. Las flechas apuntan a la lámina densa. El citoplasma de las células 

basales contiene grandes vacuolas (asteriscos*) dejando en evidencia el daño generado. 

(B) Muestra de lesión con diagnóstico EBS gen sev. Las fechas indican la agregación de 

fibras de queratina (Shinkuma y cols., 2011). 

 
 
3.3.2.2 EB de la Unión (EBJ), es el término utilizado para describir cuando las 

ampollas se producen en la zona media de la BMZ, la lámina lúcida. EBJ es causada 

principalmente por mutaciones en los genes que codifican la laminina 332 (LAMA3, 

LAMB3 y LAMC2; siendo LAMB3 la más frecuentemente afectada), el colágeno tipo 

XVII (COL17A1) y las integrinas α6β4 (ITGA6 e ITGB4). Además, el ITGA3 también 

se ha confirmado como un gen causante de un subtipo infrecuente de EBJ (Fine y 

cols., 2008;  Shinkuma y cols., 2011; Intong y Murrell, 2012). 

La mayoría de las mutaciones en el gen que codifica el colágeno XVII, COL17A1, 

son mutaciones sin sentido o con desplazamiento de marco de lectura, que 

conducen a la ausencia de colágeno XVII (Kiritsi y cols., 2011; Bruckner-Tuderman 

y Has, 2014). 

El subtipo más severo, EBJ severa generalizada (EBJ gen sev, antiguamente EBJ 

Herlitz), es causado por la completa ausencia de laminina 332 (Laimer y cols., 

2015). Se caracteriza por la separación completa de la epidermis a la lámina lúcida 

y/o por la presencia de menor cantidad de HDs o bien, hipoplásicos (Figura 3).  

EBJ generalizada intermedia (EBJ gen int, antiguamente EBJ No-Herlitz) es 

causada por mutaciones que conllevan a una reducción en la laminina 332 o a la 
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ausencia completa de colágeno XVII. En este caso los HDs pueden estar normales 

o reducidos en tamaño o número. 

EBJ con atresia pilórica está causada por una mutación en las subunidades α6 β4 

de las integrinas, las cuales son el principal receptor de la laminina 332 bajo los HDs 

(Fine y cols., 2008;  Shinkuma y cols., 2011; Intong y Murrell, 2012; Chung y Uitto, 

2010). 

 

 
 
Figura 3. MET de una muestra de lesión diagnosticada como EBJ. Se muestra (A) una 

ampolla (asteriscos) dentro de la lámina lúcida, entre la membrana plasmática de la base 

queratinocitos (flechas blancas) y la lámina densa (flechas negras). (B) Muestra de EBJ gen 

int. Se observa que los HDs se encuentran en menor cantidad y son rudimentarios. 

(Shinkuma y cols., 2011) 

 
 
 3.3.2.3 EB Distrófica (EBD) ocurre cuando se produce formación de ampollas justo 

debajo de la lámina densa, en la dermis superior, y el gen implicado en la 

enfermedad es COL7A1 que codifica para el colágeno tipo VII y para el cual se han 

descrito más de 600 mutaciones. Este es el principal componente de las fibrillas de 

anclaje, las que son esenciales para conectar la dermis con la lámina basal y, por 

lo tanto, con la epidermis. Este tipo de EB muestra, además de las ampollas 

subepidérmicas, menor número o defectos en la morfología de las fibrillas de anclaje 

(Figura 4) (Shinkuma y cols., 2011; Laimer y cols., 2015). 

En uno de los subtipos más severos (debido a mutaciones sin sentido bialélicas), 

EBDR severo generalizado (EBDR gen sev) se puede observar una reducción 

severa o franca ausencia de colágeno VII, que resulta ultraestructuralmente en 

fibrillas de anclaje rudimentarias o ausentes (Figura 4). En cambio en el fenotipo 

más leve, EBD dominante (EBDD), las fibrillas de anclaje parecen tener una 
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apariencia normal y/o pueden estar levemente en menor cantidad (Fine y cols., 

2008;  Shinkuma y cols., 2011; Intong y Murrell, 2012) 

La disminución o ausencia de colágeno VII altera la formación de laminina-332 que, 

a su vez, tiene un impacto negativo en el eje de señalización de laminina-332-

integrina α6β4 que guía la migración de los queratinocitos. Además, el colágeno VII 

regula la migración de fibroblastos dérmicos y su producción de citoquinas en el 

tejido de granulación. Por lo tanto, vía ambos ejes, se perjudica directamente la 

regeneración de heridas (Bruckner-Tuderman y Has, 2014). 

 

 
 
Figura 4. MET de una muestra de lesión diagnosticada con EBD. Se muestra (A) la 

separación del tejido (asteriscos) inmediatamente debajo de la lámina densa (flechas). (B) 

Se caracteriza por hipoplasia en las Fibrillas de anclaje (Shinkuma y cols., 2011). 

 
 
3.3.2.4 Por último, el cuarto tipo de EB se llama Síndrome de Kindler (KS) y fue 

agregado como un subtipo más de EB en el último consenso de clasificación en el 

2014. Se caracteriza porque las ampollas se producen en múltiples sitios de clivaje, 

en o bajo la BMZ, con micro separaciones y reduplicaciones de la membrana basal. 

Es causada por mutaciones en el gen FERMT1 que codifica la proteína kindlin-1, lo 

que implica la pérdida de la función de esta proteína del citoesqueleto que juega un 

rol fundamental en la activación de la adhesión celular asociada a integrina β1; 

también está implicada en la vinculación del citoesqueleto de actina a integrinas β1 

y la matriz extracelular en sitios de adhesión focal.  

Analizado en detalle, el KS muestra una desorganización bajo la BMZ de los 

queratinocitos epidermales, donde se manifiesta una reduplicación de la lámina 

densa, con ramificaciones, plegamientos y formación de bucles y círculos. 
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La formación de las hendiduras se observa en variados sitios a lo largo de la unión 

dermis-epidermis, el más común ocurre bajo la lámina densa (Figura 5) .Los HDs y 

las fibrillas de anclaje muestran una morfología y número normal, sin embargo 

pueden haber perturbaciones concomitantes en la red de filamentos intermedios de 

queratina (Fine y cols., 2008;  Shinkuma y cols., 2011; Intong y Murrell, 2012; 

Bruckner-Tuderman y Has, 2014). 

 

 
 
Figura 5. MET de una lesión con diagnóstico de Síndrome de Kindler (KS). (A) 

Comparación con la piel del mismo lugar de controles sanos. (B) Las personas con KS 

tienen una epidermis más delgada que resulta en menos capas celulares. (C) 

Ultraestructuralmente, a lo largo de la unión dérmica-epidérmica los HDs parecen normales 

(flechas blancas); pero, puede haber signos de separación epidérmica dentro de los 

queratinocitos basales (asteriscos) o inmediatamente debajo de la lámina densa como 

hendiduras dérmicas (DC). Es común ver la reduplicación de la lámina densa (flechas 

negras) en la dermis superior. La formación de DC puede ocurrir junto con la reduplicación 

de la lámina densa (Shinkuma y cols., 2011). 
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A continuación, la Figura 6 muestra un esquema de la piel, los tipos de EB y sus 

proteínas asociadas, ubicadas según el nivel de clivaje. 

 
 

 
 
Figura 6. Representación esquemática de la epidermis, la BMZ, la ubicación de proteínas 

específicas involucradas en la patogénesis de la EB y el nivel en que se desarrollan las 

bullas en los diferentes tipos de EB. EBS: EB simplex; EBJ: EB juntural o de la unión; EBD: 

EB distrófica; KS: Síndrome de Kindler. (Fine y cols., 2014). 

 

A pesar de que los principales genes asociados a EB son conocidos, ciertamente 

todavía no se tiene una imagen completa de la enfermedad. Por ejemplo, alrededor 

del 20% de las personas con EBS no tienen sus mutaciones identificadas, y existe 

un cuadro similar para otros tipos de EB (Pagon y cols., 1993-2014; Lai-Cheong y 

cols., 2009; Gonzalez, 2013; Bolling y cols., 2014; Pfendner, 2012). 

Esto demuestra las aristas desconocidas que aún se deben descifrar sobre EB para 

comprenderla en su totalidad. 

 

 

 

 

Subtipo EB Proteína alterada

EBS suprabasal

EBS basal

EBJ

EBD

KS

Transglutaminasa 5

Placoglobina
Placofilina 1
Desmoplaquina

Queratina 5/14, plectina, BP23,
exofilina 5, kindlina-1

Integrina α6β4, integrina α3,
colágeno XVII, laminina 332

Colágeno VII
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3.3.3 Forma de herencia 

 

La forma de herencia de EB varía según el subtipo y la mutación presente (Fine, 

2010) (Tabla 2). 

 

 EBS por lo general, se hereda de forma autosómica dominante. 

 

 EBJ el modo de herencia es autosómico recesivo. Sin embargo, para ambos 

subtipos, tanto EBJ gen int y EBJ gen sev, se han descrito particulares hitos 

genéticos. En el primer caso se ha visto la ocurrencia de mosaicismo 

revertido en aproximadamente el 30% de las personas lo que se traduce en 

un fenotipo más leve, y como signo distintivo, presentan distintas áreas de 

piel sin o con ampollas significativamente reducidas. 

En el caso de EBJ gen sev, se han reportado con frecuencia casos de 

disomía uniparental, esto quiere decir que dos copias de un cromosoma se 

heredan de un solo progenitor, permitiendo que dos copias de una mutación 

recesiva sean transmitidas por un padre heterocigoto (Laimer y cols., 2015). 

 

 En EBD se describen ambos tipos de herencia, EBDD acral y EBDD 

generalizada se heredan de forma dominante mientras que EBDR pretibial y 

EBDR gen sev de forma recesiva, sin embargo, varios subtipos dominantes 

o recesivos poco comunes han sido descritos lo que da como resultado un 

amplio espectro fenotípico de subtipos de EBD (Fine y cols., 2008). 

 

 KS se hereda de manera autosómica recesiva (Mocellin y cols., 2016). 

 

A pesar de lo anterior no es extraño observar la ocurrencia de mutaciones 

dominantes de novo, especialmente para casos de EBS.  
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Tabla 2. Características genéticas de los principales tipos de EB. AD: autosómico 

dominante; AR: autosómico recesivo (Pagon y cols., 1993-2014; Lai-Cheong y cols., 2009; 

Gonzalez, 2013; Bolling y cols., 2014; Pfendner, 2012).  

 

 

 

3.3.4 Características clínicas generales.  

 

En EB el signo clínico principal es la fragilidad en la piel que se traduce en la 

formación de reiteradas ampollas y erosiones. La cicatrización de estas 

resultan en lesiones secundarias que generan complicaciones como: (Wright, 

2010; Lai-Cheong y McGrath, 2011; Krämer y cols., 2012; Laimer y cols., 

2015; Mocellin y cols., 2016; Yenamandra y cols., 2017)  

 

 Erosiones, costras, alteraciones pigmentarias y cicatrices (generalmente 

atróficas). 

 

 Estenosis esfofágica. 

 

 Tejido de granulación: Se observa en uñas, espalda, zona peri oral, glúteos y 

zona peri anal principalmente. Este tejido es, prácticamente, signo 

patognomónico de EBJ donde se observa con abundancia a diferencia de EBDR 

donde también se presenta, pero en menor cantidad.  

 

 

Patrón de Frecuencia de detección

herencia de la mutación

KRT5 AD, AR

KRT14 AD, AR

Hemidesmosomas PLEC AD 8%

LAMA3 AR 9%

LAMB3 AR 70%

LAMC2 AR 9%

Hemidesmosomas COL17A1 AR 12%

EBD Sub lámina densa COL7A1 AD, AR > 95%

Síndrome  de Kindler Mezclado FERMT1 AR 70 - 75%

Tipo EB Nivel de clivaje Genes mutados

75%Células basales
EBS

Lámina lúcida
EBJ
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 Sinequias y pseudosindactilia: Inicia con la fusión interdigital parcial hasta 

completar la fusión completa de todos los dígitos, los que se contracturan en 

flexión, dando paso a las llamadas “manos en mitón”. Este rasgo es 

característico en EBDR gen sev, sin embargo, también ocurre en EBDR gen 

intermed y escasamente en KS. 

 

 Milia: Se da principalmente en pacientes con EBD y en aproximadamente el 15% 

de los niños con EBS gen sev. 

 

 Queratodermia y poiquilodermia: Son rasgos casi exclusivos de EBS y KS 

respectivamente. En el caso de EBS se ha visto que afecta tanto a palmas de 

las manos como a las plantas de los pies. 

 

 

 Superinfección microbiana: En directa relación con mal nutrición y sistema 

inmune debilitado. Generalmente causado por Staphylococcus aureus, puede 

evolucionar a septicemia en los casos más graves. 

 

 Distrofia ungueal y alopecia (cicatricial o atrófica): Se observa generalmente en 

EBJ gen intermed y EBDR y ocasionalmente en KS.  

 

 Fotosensibilidad: Se describe frecuentemente en personas con KS. Aún se 

investigan los mecanismos que subyacen a esta característica. Se presenta en 

grados variables en cada persona. 

 

 Carcinoma Espino Celular (CEC): Descrito como la principal causa de muerte en 

pacientes con EB, quienes tienen mayor riesgo a desarrollarlo y a más temprana 

edad si se compara con individuos sanos. La mayor frecuencia en orden 

decreciente se da en EBDR > EBJ > EBDD y KS mientras que las lesiones 

ocurren mayormente en las extremidades inferiores y superiores.  
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 Otras características clínicas que se describen en personas con EB se mencionan 

a continuación en la tabla 3.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 3. Principales características clínicas que se presentan en personas con EB (Fine y 

cols., 2000; Fine y cols., 2008(b); Freeman y cols., 2008; Lai-Cheong y McGrath, 2011; 

Krämer y cols., 2012; Goldschneider y cols., 2014; Laimer y cols., 2015; Yenamandra y 

cols., 2017; Denyer y cols., 2017). 

 

A pesar de que la EB es definida como una enfermedad grave, los niveles de 

mortalidad en la infancia son bajos para todos los subtipos con excepción de EBJ 

generalizada severa. Éste tiene una edad media de mortalidad entre los 5 y 6 meses 

de vida, es por esto que la supervivencia después de los 2 años es inusual en estos 

pacientes. (Yuen y cols., 2011; Yenamandra y cols., 2017). 

·         Estenosis esofágica

·         Disfagia y odinofagia

·         Esofagitis

·         Reflujo gastroesofágico

·         Estreñimiento

·         Colitis

·         Pseudodiverticulosis

·         Ampollas y erosiones conjuntivales y corneales

·         Pannus y/o ectropión corneal

·         Simbléfaron

·         Obstrucción del conducto lagrimal

·         Ronquera crónica

·         Llanto débil y disfonía

·         Estridor

·         Ampollas traqueolaríngeas

·         Desnutrición y anemia

Crecimiento ·         Osteoporosis y osteopenia

y ·         Estado metabólico hipercatabólico

Nutrición ·         Retraso del crecimiento

·         Inflamación crónica

·         Susceptibilidad aumentada a contraer infecciones 

·         Hidronefrosis

·         Cardiomiopatía

Gastrointestinales

Oftálmicas

Respiratorias

Circulatorias
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3.3.5 Características clínicas orales 

 

Las manifestaciones orales en personas con EB descritas en la literatura a la fecha 

son diversas y varían en frecuencia y gravedad según el subtipo de EB y pueden 

verse afectados tanto tejidos duros como blandos. Un ejemplo de esta variabilidad 

es el caso de EBS donde la mucosa oral rara vez se ve afectada, contrario a lo que 

ocurre en EBDR donde se pueden observar bullas desde la etapa neonatal 

pudiendo incluso interferir con el proceso de amamantar (Stellingsma y cols., 2011; 

Barna y cols., 2017; Wright,  2010). Bajo esta misma línea, los subtipos EBDR y 

EBJ presentan más comúnmente los diferentes hallazgos orales descritos para EB 

(Vargas y cols., 2005; Krämer y cols., 2012). 

 

A continuación, se detallarán las principales características del territorio maxilofacial 

en personas con EB: 

 

 Bullas 

El hallazgo intraoral principal en EB corresponde a lesiones vesiculobulosas (bullas) 

con exudado incoloro o contenido hemorrágico que resultan por el roce y trauma o 

bien, de forma espontánea; su ubicación más común es en la lengua. (Stellingsma 

y cols., 2011; Krämer y cols., 2012, Barna y cols., 2017). La formación de bullas y 

úlceras son ampliamente descritas en personas con los distintos subtipos de EB, de 

hecho, según Fine y cols., 2008(a) la mayoría de las personas que padecen EB 

desarrollan bullas orales, al menos ocasionalmente. En primera instancia estas se 

presentan como vesículas pequeñas o hasta grandes lesiones, pueden aparecer 

cualquier zona de la mucosa intra oral, más comúnmente en lengua y paladar, para 

después dar paso a la ulceración y finalmente a la cicatriz. (Fine y cols., 2008(a); 

Stellingsma y cols., 2011; Barna y cols., 2017) 

En general las úlceras orales producen dolor e incomodidad, sin embargo esto se 

ve exacerbado en los subtipos más graves de la enfermedad como es el caso de  

EBDR gen sev, donde se describe la presencia de estas lesiones en un 92% del 

total de quienes la padecen y las complicaciones suelen ser más problemáticas 

generándose dolor intenso, limitación en la función como en el caso de ingerir 
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alimentos (particularmente sólidos), en mantener la higiene e incluso al recibir  

tratamiento dental (Vargas y cols., 2005; Goldschneider y cols., 2014; Yenamandra 

y cols., 2017). 

 

 Caries 

Se describe alta presencia de caries en personas con EB, especialmente en los 

subtipos graves en los que generalmente tienden a ser más extensas (Harris y cols., 

2001; De Benedittis y cols., 2004; Yenamandra y cols., 2017). Un estudio realizado 

en Chile el año 2006 que analizó el estado de la dentición de personas con EB y 

personas sanas, arrojó que tanto el índice ceod como en COPD de los pacientes 

con EBDR gen sev era significativamente mayor versus el del grupo control (Krämer, 

2006).  Esto se condice con distintos autores internacionales que describen un 

índice COPD más alto para los grupos EBJ y EBDR en comparación con sujetos 

sanos, mientras que en EBS y EBDD no hay diferencias (Vargas y cols., 2005; 

Wright, 2010; Krämer y cols., 2012; Leal y cols., 2016; Barna y cols., 2017). 

La mayor presencia de caries en pacientes con EB se explica en primera instancia 

por el dolor y difícil acceso para la higiene oral debido a la presencia de úlceras y 

cicatrices, por la experiencia dolorosa que implica someterse a procedimientos 

dentales de rutina y por disminución de la capacidad de clearance debido a la 

anquiloglosia y la obliteración del vestíbulo oral. En sumatoria esto  conlleva a una 

aparición temprana y más grave de caries (Wright, 2010; Yancey y Hintner, 2010 

Stellingsma y cols., 2011; Yenamandra y cols., 2017).  

 

 Amelogénesis imperfecta 

La literatura respalda que la amelogénesis imperfecta (AI) es un rasgo característico 

al ser predominante en EBJ en contraste con los otros subtipos. El 100% de las 

personas diagnosticadas con cualquiera de sus dos subgrupos, EBJ gen sev y EBJ 

gen intermed, poseen AI cuya presentación varía entre los dientes y las personas. 

Generalmente en el primer subtipo se observa esmalte aprismático y delgado, 

mientras que el segundo un esmalte más grueso pero poroso con picaduras 

(“pitting) (Wright, 2010; Krämer y cols., 2012). 
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Este rasgo es de interés al momento del diagnóstico ya que su presencia facilita la 

confirmación del subtipo de EB (Fine y Mellerio, 2009; Yenamandra y cols., 2017; 

Barna y cols., 2017). 

 

 

 Microstomía, anquiloglosia y obliteración del vestíbulo oral  

Estas también son características ampliamente descritas en personas con EB. 

Mientas que para EBDD la cicatrización, microstomía, obliteración del vestíbulo y 

anquiloglosia no significan una complicación, se ha visto que la totalidad de quienes 

padecen EBDR presentan estas características. De hecho, la microstomía se 

categoriza como grave en la mayoría de los casos y se presenta hasta ocho veces 

más versus la forma dominante (Serrano-Martínez y cols., 2003; Vargas y cols., 

2005; Krämer y cols., 2012). 

Este tipo de afecciones se originan a partir del proceso de curación propio de las 

úlceras, donde el tejido cicatricial actúa limitando la apertura oral, la movilidad de 

lengua y labios e incluso puede propiciar una disminución del crecimiento maxilar-

mandibular. Por la sumatoria de lo anterior es que las funciones orales como 

morder, masticar, tragar y hablar se ven limitadas y resultan dolorosas para la 

persona (Feijoo y cols., 2011; Fortuna y cols., 2013; Sharma y cols., 2014) 

 

 

 Enfermedad periodontal 

Característica descrita principalmente en KS, se ha reportado con frecuencia 

periodontitis severa con sangrado espontáneo, zonas erosivas en la encía y 

gingivitis descamativa (Laimer y cols., 2015; Mocellin y cols., 2016). En EBD 

también se ha reportado, pero con menor frecuencia. Cuando se comparó con un 

grupo control se observó que la incidencia de gingivitis e índice de placa para ambas 

denticiones fueron significativamente mayor, particularmente para EBDR (Wright, 

2010; Krämer y cols., 2012).  
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 Pérdida de las arrugas palatinas y papilas linguales 

Hallazgos descritos principalmente para EBDR (Stellingsma y cols., 2011; Krämer y 

cols., 2012). 

 

 Alteraciones oclusales 

Apiñamiento dental, erupción anormal, maloclusiones esqueléticas tipo clase II, 

relación molar de mordida cruzada, overjet y overbite aumentado se han descrito en 

RDEB y raramente en EBJ. La mayor incidencia de estos trastornos se ha asociado 

principalmente a compresión de los maxilares y retraso del crecimiento óseo 

(Wright, 2010; Krämer y cols., 2012). 

 

 Carcinoma Espino Celular (CEC) oral: 

 Los casos reportados en la cavidad oral son escasos y está descrito principalmente 

en EBDR gen sev aunque también se ha reportado en KS. Con frecuencia inician 

como lesiones leucoplásicas que luego evolucionan en carcinoma oral de células 

escamosas. La zona más afectada es la lengua seguida por los labios y el paladar. 

(Serrano-Martínez y cols., 2003; Stellingsma y cols., 2011; Krämer y cols., 2012). 

 

 Milias 

Se ha reportado su la ocurrencia intra oral.  Se da con mayor frecuencia en 

individuos con EBD. (Wright, 2010). 
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3.4 ATENCIÓN ODONTOLÓGICA 

A pesar de la fragilidad en los tejidos bucales, la gran mayoría de las intervenciones 

odontológicas convencionales se pueden realizar en personas con EB. Esto 

comprende desde operatoria, prótesis, endodoncia hasta implantes y ortodoncia, 

entre otras. Es necesario evaluar cada caso en particular considerando el subtipo 

de EB, limitación de la apertura bucal, acceso al tratamiento y capacidad económica, 

preferencias de la persona, etc. Por lo general los subtipos leves no requieren 

mayores consideraciones para la atención odontológica, mientras que las personas 

con EBDR gen sev, por la severidad de su afección, necesitan más precauciones 

para el tratamiento. 

La prevención es el cimiento de la atención odontológica para las personas con EB, 

las que deben asistir al dentista por primera vez entre los 3 a 6 meses de edad con 

el fin de mantenerse libres de dolor e infección y así evitar el riesgo e incomodidad 

que implica someterse a intervenciones odontológicas complejas. La parte 

preventiva del tratamiento debe incluir controles según el riesgo de cada persona, 

instrucción de higiene, sellantes, diagnóstico precoz de defectos del esmalte y 

caries, asesoría de dieta y acceso a fluoruros en caso de ser necesario (Krämer y 

cols., 2012; Barna y cols., 2017). 

A continuación, se detallarán especificaciones generales que deben considerarse 

en el tratamiento odontológico de personas con EB (Krämer y cols., 2012; Barna y 

cols., 2017; Vergara, 2013): 

 Durante el tratamiento dental es posible que se formen bullas intra o 

periorales que deben ser drenadas para evitar una extravasación aún mayor 

causada por la presión del fluido. 

 Para prevenir la microstomía es efectivo enseñar ejercicios de apertura bucal 

para que sean realizados a diario.  
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 Se recomienda lubricar los labios antes de la sesión odontológica con el fin 

de minimizar la adherencia y movimientos de deslizamiento lateral que 

inducen la formación de lesiones. La lubricación de instrumental no ha 

mostrado mayor beneficio.  

 Respecto al uso del eyector, se recomienda apoyarlo sobre las superficies 

dentarias o sobre una tórula de algodón húmeda. Se recomienda evitar la 

eyección al vacío por la posibilidad de succión de tejido. 

 No existen contraindicaciones para el uso de anestesia tópica o local. Esta 

última debe ser administrada profunda y lentamente para evitar la formación 

de lesiones. 

 
 La atención odontológica de personas con EBJ y EBD requiere 1.4 veces 

más tiempo que el de personas sanas, por lo que se debe planificar las 

sesiones considerando esto (Vergara, 2013).  
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3.5 CONTEXTO EN CHILE.  

Debido a su baja prevalencia y a la escasez de mallas curriculares que incluyan los 

temas de cuidados especiales en atención odontológica muchos dentistas poseen 

escaso acercamiento a la enfermedad y su tratamiento. Sumado a esto, la literatura 

científica acerca de la salud bucodental de las personas con EB es relativamente 

escasa. En sumatoria, lo anterior explicaría la dificultad que representa para los 

dentistas entregar la atención odontológica que requieren las personas con EB de 

forma segura (Krämer, 2006; Krämer y cols., 2012). 

 
3.5.1 DebRA Chile 

La fundación DebRA Chile (Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research 

Association), es una asociación sin fines de lucro que se centra en la ayuda y apoyo 

a las personas chilenas con EB; orienta y asiste a los padres y tutores, promueve la 

difusión del conocimiento de la enfermedad en todos los ámbitos, tanto médicos 

como sociales; potencia la investigación y difunde los avances que se generan con 

la misma (Fundación DebRa Chile). 

En Chile, la incidencia general de EB es de 19,6 por millón de nacidos vivos, 

considerando que en el país la cifra de nacidos vivos por año es aproximadamente 

250.000 (Rodríguez y cols., 2012; Departamento de estadísticas e información de 

salud (DEIS)), esto resulta en un promedio de 5 nuevos casos de EB por año. 

Actualmente en el país hay 205 pacientes EB, los cuales se distribuyen de la 

siguiente forma, según su diagnóstico genético: 

 EB simplex                                                39,5% 

 EB de la unión                                           5,4% 

 EBD:  EBDR generalizada severa            20% 

↳ EBDR generalizada intermedia   9,3% 

↳ EBDR pretibial                             2,4% 

↳ EBDD acral                                 4,9%                  

↳ EBDD generalizada                    6,3% 

↳ EBDD pretibial                            0,5% 

↳ EBDD pruriginosa                       2% 

 KS: Síndrome de Kindler.                         1% 
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El 8,8% restante corresponde a aquellas personas que no poseen un diagnóstico 

confirmado (datos no publicados de DebRA –Chile). 

 

Entre los años 2005 y 2006 se realizó un primer estudio (Krämer, 2006) de 

características bucodentales de pacientes con epidermólisis bullosa en Chile, en 

que se estudiaron 52 a personas. 

 

En ese entonces la fundación contaba con 161 inscritos, de los cuales sólo 93 

estaban diagnosticados mediante MET, distribuyéndose de la siguiente forma: 

o EB simplex                                           20,5% 

o EB de la unión                                      5% 

o EB distrófica                                         32,3% 

o Sin diagnóstico                                     42,2% 

Estos pacientes no contaban con acceso a atención dental gratuita por un equipo 

odontológico especializado. Desde el año 2006 las personas con EB tienen acceso 

gratuito a atención odontológica especializada en la Clínica de Cuidados Especiales 

de la Facultad de Odontología de la Universidad de Chile. Actualmente el convenio 

firmado entre dicha institución y la fundación DebRA Chile estipula que se atiendan 

semanalmente al menos 3 pacientes con EB. Esto ha permitido otorgar atención y 

seguimiento odontológico especializado a las personas con EB. La atención dental 

entregada incluye tratamientos enmarcados en distintas especialidades 

odontológicas, entre ellos prevención y educación, operatoria, rehabilitación 

mediante prótesis removible, prótesis fija e implantes, exodoncias, peridoncia, 

endodoncias, entre otros. Transcurridos 10 años desde el comienzo del programa 

se hace relevante evaluar el estado de salud bucal actual de los pacientes y así 

poder comparar el estado de salud bucal de la primera cohorte (2005 – 2006) con 

la cohorte actual (Grupo 2). 
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4. HIPÓTESIS 

 

H1: 

Los pacientes con epidermólisis bullosa que han tenido acceso a atención dental 

gratuita en la Universidad de Chile por 10 años presentan menor prevalencia y 

severidad de caries que la cohorte previa al inicio del programa (cohorte 2005 – 

2006). 

 

H2: 

La prevalencia de características bucodentarias propias de la epidermólisis bullosa 

distrófica: lengua depapilada, anquiloglosia, microstomía y obliteración del vestíbulo 

bucal no varían en el tiempo en los individuos que contaron con acceso a atención 

odontológica gratuita en la Universidad de Chile por 10 años. 

 

H3: 

La prevalencia de características bucodentarias propias de la epidermólisis bullosa 

de la Unión: Amelogénesis Imperfecta no varía en el tiempo en los individuos que 

contaron con acceso a atención odontológica gratuita en la Universidad de Chile por 

10 años. 
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5. OBJETIVOS 

 

5.1 OBJETIVO GENERAL. 

 

Analizar y comparar de las características bucodentarias de personas con 

epidermólisis bullosa antes y después de transcurridos diez años de programa de 

atención odontológica en la clínica de cuidados especiales de la universidad de 

chile. 

 

 

5.2  OBJETIVOS ESPECÍFICOS. 

 

1. Determinar la prevalencia, severidad de caries y las características 

bucodentarias propias de la epidermólisis bullosa distrófica y de la unión, de 

las cohortes 2006 y 2017. 

 

2. Comparar la prevalencia y severidad de caries de las cohortes 2006 y 2017 

utilizando los índices ceod y COPD. 

 

3. Comparar las características bucodentarias propias de la epidermólisis 

bullosa distrófica de las cohortes 2006 y 2017. 

 

4. Comparar las características bucodentarias propias de la epidermólisis 

bullosa de la unión de las cohortes 2006 y 2017. 
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6. MATERIALES Y MÉTODOS. 

 
6.1. TIPO DE ESTUDIO 

 

Se realizó un estudio descriptivo transversal. 

 

6.2. PARTICIPANTES 

 

6.2.1 Universo 

El universo de este estudio correspondió a todos los pacientes con epidermólisis 

bullosa atendidos en la fundación DebRA Chile. 

 

6.2.2 Muestra 

Para el reclutamiento de la muestra primero se estableció una red de trabajo y 

cooperación con la fundación DebRA Chile, con quienes se coordinaron las fechas 

a realizar el examen clínico, haciéndola coincidir con los controles médicos o de 

enfermería en la fundación, en el caso de pacientes que residían fuera de Santiago. 

 

El reclutamiento de los pacientes para ambas cohortes se realizó según los criterios 

de inclusión del estudio, ajustando las fechas y horarios de exámenes a pacientes 

de regiones distintas a la metropolitana, abarcando la mayor cantidad de pacientes 

con el fin de obtener un n válido. 

 

Las muestras de las cohortes 2006 y 2017 utilizadas en este estudio 

correspondieron a una parte de la muestra construida para la tesis “Análisis de las 

características bucodentarias de pacientes con diferentes subtipos de epidermólisis 

bullosa” y el estudio al que está adscrito la presente, “Determining the genetic basis 

of Epidermolysis bullosa symptoms through Genotype-Phenotype associations 

using Next Generation Sequencing”, respectivamente. 
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 Cohorte 2006 

Para la constitución de este grupo se realizó un examen clínico por 

conveniencia a todos los pacientes con EB diagnosticados por microscopía 

electrónica de transmisión (MET), que acudieron a la fundación DebRA Chile 

entre los meses de agosto 2005 y Julio 2006. 

 

 Cohorte 2017 

Para la constitución de este grupo se realizó un examen clínico por 

conveniencia a todos los pacientes con EB diagnosticada por secuenciación 

masiva de genes (NGS) que acudieron a la fundación DebRA Chile entre los 

meses de abril 2015 y enero 2017. 

 

6.2.3 Criterios inclusión 

Personas diagnosticadas con epidermólisis bullosa mediante MET y posteriormente 

re-diagnosticadas mediante NGS y personas diagnosticadas con epidermólisis 

bullosa mediante NGS que posean diagnóstico clínico y molecular con su 

correspondiente sub clasificación de acuerdo a Fine y cols. 2014 y que estén 

dispuestos a participar libremente del estudio mediante la firma de un 

consentimiento informado (Anexo 1), o un asentimiento informado a por el paciente 

y  familiares en caso de ser menores de edad (Anexo 2 y 3 respectivamente). 

 

6.2.4 Criterios exclusión 

Personas diagnosticadas con EB sin sub clasificación. 

Menores de edad cuyos padres y/o tutores legales no firmen o no acepten el 

consentimiento informado. 

Personas que no deseen participar. 
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6.3. PROCEDIMIENTOS 

 

El proceso de obtención de los datos para el cumplimiento de los objetivos 

propuestos en el presente estudio se llevó a cabo de dos formas:  

En primera instancia, se recopilaron los datos de las evaluaciones realizadas en el 

2006 y se revisó que cumplieran con los criterios de inclusión, principalmente 

mediante el nuevo diagnóstico a través de la tecnología genética NGS (n = 46). 

Por otra parte, la constitución de la cohorte 2017 se llevó a cabo mediante un 

examen clínico que permitió describir con detalle las características buco dentarias 

y periorales de las personas examinadas (n =77) 

 

 

6.3.1 Calibración 

 

Los exámenes de los grupos 2006 y 2017 fueron realizados por 1 y 3 tres 

investigadores respectivamente, estando incluido en el segundo grupo el primer 

investigador. A cada uno se les asignó un número identificador el cual se especificó 

al inicio de cada ficha registrada. 

Con el fin de estandarizar la obtención de datos y asegurar la posterior validez de 

los mismos, primero se realizó una calibración intra evaluador cuyos índices de 

Kappa obtenidos fueron 0.83; 0.74; 0.85 respectivamente y luego se llevó a cabo 

una inter evaluadores (Kappa: 0.85) (López de Ullibarri y Pita, 1990). Esta 

calibración consistió en un entrenamiento conjunto de detección de lesiones de 

caries según los criterios de la OMS. Las personas que colaboraron para este 

proceso pertenecían a la muestra y fueron seleccionadas intencionalmente para 

examinar a por lo menos un representante de cada subtipo de EB con el fin de 

obtener en conjunto el abanico completo de las características que se deseaban 

registrar.  
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6.3.2 Examen y registro de los datos 

 

La aplicación del examen clínico a las personas del grupo 2006 fue llevado a cabo 

en la Clínica Alemana la Dehesa, mientras que el grupo 2017 fue examinado en las 

instalaciones de la Clínica odontológica de la facultad de Odontología de la 

Universidad de Chile, específicamente en la Clínica de Cuidados Especiales. 

Para ambos casos el instrumental utilizado para el examen estuvo compuesto de 

una sonda para examen curva hu-friedy, espejo bucal Nº4 (22mm diámetro), sonda 

periodontal U. Carolina del Norte hu-friedy y una regla metálica milimetrada.  

 

Es importante mencionar que no se forzó la apertura bucal con el fin de evitar 

generar lesiones peri orales nuevas, especialmente en pacientes con EBJ y EBDR 

gen sev. Se tuvo especial cuidado con úlceras y bulas presentes en el momento del 

examen, se evitó inducir nuevas para no incomodar al paciente. Para esto durante 

el examen se lubricaron las superficies del instrumental, guantes y labios con 

vaselina. 

 

Los datos se registraron de forma inmediata en una ficha en base al formulario OMS 

de evaluación de la salud bucal (World Health Organization, 2013), de la cual se 

consignaron los datos de información general, evaluación extraoral, articulación 

témporomandibular, mucosa oral, opacidades / hipoplasias del esmalte, fluorosis 

dental, estado de la dentición y necesidad de tratamiento, situación y necesidad de 

prótesis, trastorno que amenaza la vida y dolor o infección al momento del examen.  

Además, se agregaron al formulario los criterios de microstomía (apertura bucal en 

mm) (Naylor y cols., 1984), profundidad de vestíbulo, anquiloglosia e índice de 

higiene oral (Green y Vermillon simplificado) (Green y Vermillion, 1967), función 

lingual en reposo, deglución y fonoarticulación, tipo de respiración y tipo de atención 

requerida (Anexo 4).  

 

Cabe mencionar que a pesar de haber sido analizados en el período 2006, los ítems 

de flujo salival y presencia de carcinoma espino celular (CEC) no fueron 

consignados para el periodo de estudio 2017. 
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El hallazgo de lengua depapilada se registró en un formulario electrónico en 

conjunto con la pediatra encargada de realizar la evaluación física e historial médico 

de cada paciente. 

 

6.4 CONSIDERACIONES ÉTICAS 

 

El presente estudio está adscrito al proyecto “Determining the genetic basis of 

Epidermolysis bullosa symptoms through Genotype-Phenotype associations using 

Next Generation Sequencing” que obtuvo la aprobación ética para su realización 

por el Comité Ético Científico de la Facultad de Odontología de la Universidad de 

Chile en sesión del día 15 de abril del año 2015 (Anexo 5). Dicha aprobación se 

extendió por un plazo de 36 meses, a partir de la fecha anteriormente mencionada. 

 

Para la realización de este estudio se les explicó a las personas, tutores y/o 

apoderados de los participantes los detalles del examen clínico a realizar. A quienes 

decidieron participar de forma voluntaria en el estudio se les solicitó leer y firmar un 

formulario de consentimiento informado (Anexo 1), y un asentimiento informado a 

la persona y al tutor legal en caso que fuera menor de edad (Anexo 2 y 3 

respectivamente). 

 

Las personas que tuvieron necesidad de atención de carácter urgente recibieron 

atención dental de forma inmediata luego del examen. Así también aquellas 

personas que no asistían a control dental desde largos períodos o bien con alto 

riesgo de caries, se les asignó una hora próxima de atención, según el convenio 

DebRA – Facultad de Odontología de la Universidad de Chile. No obstante, a cada 

persona examinada se le informó acerca de su estado de salud oral y se le hizo 

asesoramiento e instrucción de higiene. 
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6.5 VARIABLES. 

En la tabla 4 se detallan las variables analizadas. 

 

Tabla 4. Descripción de las diferentes variables analizadas en el presente estudio. 

Variable Escala de Medición Definición conceptual y operacional

Años desde el nacimiento

- Años en número

Condición biológica

- Mujer

   - Hombre

Región del país en la que vive

la persona examinada

- EBS                                    - EBJ 

- EBDR gen sev                 - EBDR pretibial

- EBDR gen intermed    - EBDD acral

- EBDD gen                        - KS

Proporción de individuos que presentan 

caries, del total de la muestra, según:

-  COPD/ceod = 0      - COPD/ceod ≠ 0 

Construcción del índice COPD/ceod a partir

de la detección clínica de lesiones ICDAS II

y según el criterio de detección de caries

de la Organización Mundial de la Salud 

(OMS., 1997). Expresado como la sumatoria

de los componentes  COPD/ceod

Observado al momento del examen

- Si                                      - No  

 - Depapilada con zonas con papilas

- Sobrepasa el borde incisal

- Llega al borde incisal

- No llega al borde incisal

n° de mm medidos desde el borde

incisal inferior hasta la punta de la  

lengua al protruir la misma. 

- Normal (50 - 60 mm)

- Microstomía leve (41 - 50 mm)

- Microstomía moderada (31 - 40 mm)

- Microstomía severa   (< 30 mm)

mm de apertura bucal 

(Overbite compensado)

Profundidad del Promedio de la medición de la profundidad

vestíbulo a la altura de 6 dientes estándares

Amelogénesis Observado al momento del examen

imprefecta - Presente - Ausente

Edad Numérica discreta 

NominalGénero

NominalLugar de residencia

Tipo de EB Nominal

NominalPrevalencia de caries

Numérica continuaSeveridad de caries 

Numérica continua

Nominal

NominalLengua depapilada 

Ordinal

Numérica continua

Anquiloglosia

Numérica continua

Ordinal 

Microstomía
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Para el análisis de los datos se formaron 4 grupos distintos según tipo de EB; en el 

caso de EBD, también se constituyeron 5 subgrupos según subtipo.  

Únicamente EBD se analizó por subtipos. esto se debe a la marcada diferencia en 

la severidad de las manifestaciones fenotípicas que presenta cada uno, siendo, por 

ejemplo, EBDR gen sev el subtipo que presenta características clínicas más 

severas, a diferencia de las formas dominantes cuyas manifestaciones clínicas son 

leves. 

La formulación de los grupos se realizó según lo planteado por Fine y cols., 2014, 

en la última actualización sobre diagnóstico y clasificación de EB hereditaria,  

quedando de la siguiente forma:  

 

1. EBS: EB simplex 

2. EBJ: EB de la unión 

3. EBD: EB distrófica 

 EBDR: EB distrófica recesiva 

- EBDR gen sev: EBDR generalizada severa 

- EBDR gen intermed: EBDR generalizada intermedia 

- EBDR pretibial 

 EBDD: EB distrófica dominante 

- EBDD acral 

- EBDD gen: EBDD generalizada 

4. KS: Síndrome de Kindler. 
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6.6 ANÁLISIS ESTADÍSTICO 

 

Los resultados fueron analizados mediante el software GraphPad Prism 6, 

considerando que existían diferencias estadísticamente significativas cuando p 

value <0,05.  

Las proporciones se evaluaron mediante el test de chi-cuadrado y las prevalencias 

a través de T-test.  

 

 

6.6.1 Tabulación de los datos. 

 

Se utilizó el programa Microsoft Office Excel para ordenar, digitalizar y tabular los 

datos 
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7. RESULTADOS 
 

 

7.1.  DESCRIPCIÓN DE LA MUESTRA 
 
 

7.1.1 Distribución de los grupos según subtipo de EB  
 

 
 

 
         Gráfico 1. Descomposición de la muestra total por cohorte y subtipo de EB. 

 
  
La muestra se constituyó por 123 pacientes en total. De estos, 46 correspondieron 

al Grupo 2006 y 77 individuos al Grupo 2017. El detalle de las cohortes se observa 

en el gráfico 1. 

 

La descomposición del primer grupo muestra que 3 participantes poseían 

diagnóstico de EBS, 5 EBJ, 26 EBDR gen sev, 5 EBDR gen intermed, 4 EBDR 

pretibial y 3 EBDD gen, obteniéndose el n = 46. A diferencia de la cohorte 2017, en 

este grupo no se evaluaron personas con EBDD acral o KS. 
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Por otra parte, la segunda cohorte quedó compuesto por 22 personas con EBS, 3 

con EBJ, 22 EBDR gen sev, 12 EBDR gen intermed, 2 EBDR pretibial, 10 EBDD 

gen, 5 EBDD acral y 1 KS, completando el n = 77  

Destaca que en ninguna de las dos cohortes se examinaron personas con los 

subtipos EBDD pretibial y EBDD pruriginosa. 

 
 
 

7.1.2 Distribución de los grupos según edad. 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabla 5. A. Distribución de las cohortes por grupo etario y subtipo. B. Cálculo de media, 

mediana, mínimo y máximo de edad por cohorte 

 
 
El rango de edad para la cohorte 2006 fue de 9 meses a 54 años y para la cohorte 

2017 de 2 meses a 66 años. La media fue 13 en el primero y 16 en el segundo, la 

mediana 9 y 13 años respectivamente. 

Edad 2017

Subtipo 0 a 6 7 a 12 13 o más 0 a 6 7 a 12 13 o más

EBS 1 0 2 9 3 10

EBJ 3 0 2 2 1 0

EBDR gen sev 9 10 7 4 4 14

EBDR gen intermed 2 1 2 2 2 8

EBDR pretibial 0 0 4 0 0 2

EBDD gen 2 1 0 3 2 5

EBDD acral 0 0 0 5 0 0

KS 0 0 0 0 0 1

Total 17 12 17 25 12 40

2006A

Cohorte Cohorte 

2006 2017

frecuencia 46 77

Media 13 16

Mediana 9 13

Mínimo 0 0

Máximo 54 66

B
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7.1.3 Distribución de los grupos según género. 

 
 
 

             
       

Gráfico 2. Distribución de las cohortes según género. 
 
 
Los datos obtenidos muestran que en ambas cohortes la distribución por género de 

los participantes fue 50% aproximadamente para hombres y mujeres. 

 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

0

10

20

30

40

50

60

70

80

2006 2017

n
°

d
e 

p
er

so
n

as

Descomposición de las cohortes según género

Masculino

Femenino
n = 46

n = 77

50%

50%

49,4%

50,6%



49 

 

7.1.4 Distribución geográfica de la muestra  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Gráfico 3 y tabla 6. Distribución geográfica del grupo estudio. 
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Arica y Parinacota 0 0 0% 0 0%

Tarapacá 2 1 2% 1 1%

Antofagasta 3 2 4% 1 1%

Atacama 0 0 0% 0 0%

Coquimbo 2 0 0% 2 3%

Valparaíso 8 3 7% 5 6%

RM 65 20 43% 45 58%
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TOTAL 123 46 100% 77 100%

Región Total
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Gráfico 4. Distribución geográfica por subtipo y período de evaluación. La cohorte 2006 
se ubica a la izquierda de cada gráfico y la 2017 a la derecha.  A EBS; B EBJ; C EBDR 
gen sev; D EBDR gen intermed; E EBDR pretibial; F EBDD gen; G EBDD acral; H KS. 
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Como se observa en el gráfico 3, el grupo estudio se encuentra ampliamente 

distribuido en Chile, concentrándose mayormente en la región Metropolitana. Las 

regiones de Arica y Parinacota, Atacama y Aysén son las únicas donde no reside 

ninguna persona perteneciente a la muestra.  

 

El desglose de la distribución por subtipo se puede observar en las diferentes partes 

del gráfico 4. EBS 2006 se distribuye únicamente en la región Metropolitana, 

mientras que su homóloga 2017 entre las regiones de Coquimbo y el Maule. 

 

En el caso de EBJ se observa que la cohorte 2006 se distribuye de forma pareja 

entre la región de Valparaíso y el Maule, concentrándose en esta última, mientras 

que EBJ 2017 únicamente en las regiones Metropolitana y del Bío-Bío. 

 

EBDR gen sev, en ambos períodos, tiene una distribución amplia por el territorio 

chileno. Para el año 2006 se aprecia que la mayoría se concentra en la RM, mientras 

que para el período 2017 la distribución tiende ser homogénea y destacan dos 

grandes mayorías: Región de Valparaíso y Bío-Bío. 

 

El total de las personas con EBDR gen intermed evaluadas en el 2006 residían en 

la RM, a diferencia del año 2017 donde se observan participantes de otras regiones 

además de la Metropolitana. 

 

EBDD gen para ambos períodos de evaluación muestra una distribución 

concentrada en la zona central del país. 

 

En el caso de EBDR pretibial, se observa que los evaluados en el 2006 residían en 

la región de Antofagasta y RM, mientras que para el año 2017 todos los evaluados 

pertenecían a la RM. 

 

Finalmente, sólo el período 2017 cuenta con representantes de los subtipos EBDD 

acral y KS, la totalidad de ellos residen en la región Metropolitana y región de Los 

Lagos, respectivamente.  
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7.2. DESCRIPCIÓN Y ANÁLISIS DE LA PREVALENCIA Y SEVERIDAD DE 
CARIES. 
  
 
El análisis de la prevalencia y severidad de caries se realizó a partir de los índices 

COPD y ceod. Se consideró tanto dentición temporal como definitiva y un n total de 

118 individuos. De ellos 45 correspondieron al Grupo 2006 y 73 al Grupo 2017. 

La discrepancia con el n original indicado en la Tabla 5 se explica porque para este 

análisis no se constató el estado de la dentición de una persona de la cohorte 2006, 

cuyo diagnóstico corresponde a EBDR gen sev.  

Así también ocurrió para 4 personas de la cohorte 2017, de las cuales 1 tenía EBS, 

1 EBDR gen sev, 1 EBDR gen intermed y la última EBDD gen. Al momento del 

examen, todos estos individuos tenían menos de 1 año de edad y no presentaban 

dientes erupcionados disponibles para el registro. El detalle de cada grupo se 

muestra en la tabla 7. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 7. Detalle del n usado para el cálculo de la prevalencia y severidad de caries. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

EBS 3 21

EBJ 5 3

EBDR gen sev 25 21

EBDR gen intermed 5 11

EBDR pretibial 4 2

EBDD gen 3 9

EBDD acral 0 5

KS 0 1

TOTAL 45 73

Subtipo EB 2006 2017
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7.2.1 Prevalencia de caries 
 

a. Prevalencia de caries por cohorte 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
              

            Gráfico 5. Prevalencia de caries Grupo 2006 y Grupo 2017. 

 
 

En el Gráfico 5 se puede apreciar que la prevalencia de caries fue de un 87% para 

el Grupo 2006, mientras que para el Grupo 2017 fue de un 82%. Los datos muestran 

que la cohorte 2017 presenta menor prevalencia de caries, aunque esta diferencia 

no es estadísticamente significativa (p = 0,5206), siendo sólo 5% menor para la 

cohorte 2017. 
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b. Prevalencia de caries por subtipo 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

                             Gráfico 6. Prevalencia de caries por subtipo y cohorte. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 8. Prevalencia de caries por subtipo y cohorte 

 

De los 8 subtipos descritos sólo 6 se pueden comparar, ya que la cohorte 2006 no 

registra personas diagnosticadas con EBDD acral ni KS.  

 

33%

60%

96%
100% 100%

67%

86%

67%

95%

82%

100%

67%

40%

100%

0%

20%

40%

60%

80%

100%

EBS EBJ EBDR gen
sev

EBDR gen
intermed

EBDR
pretibial

EBDD gen EBDD
acral

KS

Prevalencia de caries según subtipo de EB

2006 2017

2017

n COPD ≠ 0 Prevalencia n COPD ≠ 0 Prevalencia

EBS 3 1 33% 21 18 86%

EBJ 5 3 60% 3 2 67%

EBDR gen sev 25 24 96% 21 20 95%

EBDR gen intermed 5 5 100% 11 9 82%

EBDR pretibial 4 4 100% 2 2 100%

EBDD gen 3 2 67% 9 6 67%

EBDD acral 0 --- ---- 5 2 40%

KS 0 --- ---- 1 1 100%

n  Total 45 39 73 60

Subtipo
2006
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De los 6 subtipos comparables, 4 presentan prevalencias similares o idénticas 

(EBDR gen sev 96% y 95%, EBDR pretibial 100% en ambos casos, EBDD gen 67% 

en ambos casos y EBJ 60% y 67% respectivamente). 

Sólo en los subtipos EBS y EBDR gen intermed se observan diferencias mayores. 

En cuanto a los pacientes con EBS presentan un 53% más de prevalencia de caries 

en 2017 y las personas con EBDR gen intermed un 18% menos de caries.  

 

En el caso de EBDD acral, de los 5 individuos examinados, solo 2 de ellos 

registraron un COPD ≠ 0, resultando en un 40% de prevalencia de caries para este 

subtipo.  

 

En KS, la persona mencionada posee un índice COPD ≠ 0, resultando en un 100% 

de prevalencia de caries.  
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c. Prevalencia de caries en menores de 10 años 

 

Este análisis se realizó considerando a todos los participantes que tenían 10 años 

o menos al momento del examen. Se registraron 26 menores en la cohorte 2006 y 

36 en la 2017, de ellos, en 1 y 4 personas respectivamente no se pudieron registrar 

los valores por ser menores de 1 año y no cooperar con el examen. Es así que 

resultaron 25 personas para el estudio de esta característica en el 2006 y 32 en la 

cohorte 2017. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gráfico 7. Prevalencia de caries en personas evaluadas con 10 años o menos,  

en ambas cohortes.  

 

Los resultados muestran que la prevalencia de caries en niños de 10 años o menos 

varió de 80% en la cohorte 2006 a 63% en la cohorte 2017, disminuyendo en un 

17%. Sin embargo, al análisis de los datos utilizando test de chi-cuadrado revela 

que esta diferencia no logra ser estadísticamente significativa (p = 0,1518). 
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7.2.2 Severidad de caries. 
 
 

a.  Severidad de caries por cohorte 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Gráfico 8. Promedio de la severidad de caries en cohortes 2006 y 2017. 

 
 
Los resultados muestran que los valores obtenidos para el promedio de severidad 

de caries de las cohortes 2006 y 2017 fueron de 10,5 y 7,5 respectivamente, 

resultando en una disminución de 3 puntos luego del acceso al programa de 

atención odontológica DebRA – FOUCH; sin embargo, al analizarla con T-test 

vemos que esta diferencia no es estadísticamente significativa:  
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b. Severidad de caries por subtipo de EB 
 

 
 

Gráfico 9.  Promedio de la severidad de caries por subtipos. 
 

 

Al desglosar según subtipo de EB se observa que en casi todos los subtipos el 

promedio de severidad de caries disminuyó respecto a la cohorte 2006. La mayor 

disminución se observó en EBDR gen intermed que disminuyó en promedio 2,8 

dientes afectados por caries por paciente en el año 2017.  

EBDR pretibial constituye la única excepción al descenso de los valores, ya que en 

este subtipo el promedio de piezas dentarias afectadas por caries aumentó de 9,5 

en el año 2006 a 23 en el 2017. 

Para analizar en detalle esta variación, se estudiará la distribución de caries por 

grupo etario a continuación.  
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b.i Severidad de caries y edad en EBDR pretibial.  

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 9. Detalle de la severidad de caries y edad en el subtipo EBDR pretibial. 

 

 

Se observa que a medida que aumenta la edad en las personas evaluadas la 

severidad de caries también se incrementa. En la cohorte 2017 se observa el dato 

que más se aleja de la media, correspondiente a una persona de 66 años 

desdentada total cuya severidad de caries resultó en 28. 

 

No es posible evaluar la diferencia en severidad de caries en EBDD acral y KS, ya 

que como se explicó anteriormente, no hay pacientes con estos subtipos en la 

cohorte 2006. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

EBDR pretibial Edad Severidad C O P

19 1 1 0 0

23 6 4 2 0

40 14 5 4 5

54 17 2 2 13

49 18 2 9 7

66 28 0 0 28

2006

2017
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c. Severidad de caries en menores de 10 años 

 

Este análisis se realizó considerando a todos los participantes que tenían 10 años 

o menos al momento del examen. Es así como resultaron evaluadas para esta 

característica 25 personas de la cohorte 2006 y 32 de la cohorte 2017. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Gráfico 10. Severidad de caries en personas evaluadas con 10 años o menos, en ambas 

cohortes. 

 

La severidad de caries en niños de 10 años o menos varió de un promedio de 7,3 a 

2,7 en las cohortes 2006 y 2017 respectivamente. Esta disminución del promedio 

de severidad de caries de 4,6 entre las cohortes representa una diferencia 

estadísticamente significativa:  
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7.2.3 Descomposición de los índices COPD/ceod.  

 

a. Descomposición de los índices COPD/ceod por cohortes 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

            Gráfico 11. Descomposición de los índices COPD/ceod por cohorte. 

 

 

En el gráfico 11 se observa cómo en la cohorte 2006 los índices C y P tienen valores 

altos en contraste con el índice O. Distinto a esto es lo que muestran los datos de 

la cohorte 2017, donde los tres índices mencionados adoptaron valores semejantes 

entre sí. 
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La descomposición de los índices entre la cohorte 2006 y 2017 muestra que esta 

última: 

 

 Promedia 2 dientes cariados menos, lo que estadísticamente constituye una 

diferencia significativa. 

 

 

 

 

 

 

 El promedio de dientes obturados aumentó en 0,9, diferencia que no logra 

ser estadísticamente significativa. 

 

 

 

 

 

 

 Promedia 1,9 dientes perdidos por caries menos respecto al periodo 2006; 

sin embargo, esto no constituye una diferencia significativa. 

 

   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

p = 0,0042 ** 

Intervalo de confianza 95% 

2006 :    3,09 - 5,48 

         2017 :      1,5 - 3,07 

 

Intervalo de confianza 95% 

2006 :    2,25 - 7 

           2017 :    1,27 - 4 

 

Intervalo de confianza 95% 

2006 :    0,57 - 2,5 

         2017 :     1,72 - 3,37 

 

p = 0,1242 

p = 0,1291 
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b. Descomposición de los índices COPD/ceod por subtipo. 
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Gráfico 12. Descomposición de los índices COPD/ceod por subtipo de EB. A índice 

C; B índice O; C índice P. 

 

 

 

 

Tabla 10. Descomposición de la sumatoria de los índices COPD y ceod por cohorte y 

subtipo de EB 
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En cuanto a las lesiones de caries, se observa que el promedio de dientes con 

lesiones de caries disminuyó en todos los subtipos de la cohorte 2017, excepto en 

EBS.  

 

La mayor diferencia se da en los subtipos EBDR gen intermed, EBDD gen y EBDR 

pretibial, con una diferencia de 4,7, 3 y 2 dientes cariados menos respectivamente, 

representando una disminución de un 71,2%, 81%, 66,7% menos dientes afectados 

por caries.  

 

Referente a los dientes obturados, en la cohorte 2017 el promedio aumentó en 

EBDR gen sev, EBDR pretibial, EBDD gen y EBDR gen intermed y disminuyó en 

EBS y EBJ. 

 

Respecto al promedio de dientes perdidos, en la cohorte 2017, disminuyó en EBS y 

EBDR gen sev y aumentó en EBJ, EBDR gen intermed y EBDR pretibial. Este último 

subtipo es quien resultó con el mayor incremento del índice de dientes perdidos, 

con 4,5 para el año 2006 y 17,5 para el 2017. 

 

En ambos periodos de evaluación, EBDD gen no registra dientes perdidos por 

caries. 

 

Finalmente, el grupo EBDD acral 2017 tampoco registró dientes perdidos por caries. 

En el caso de KS 2017 se observa que la persona evaluada presentó un diente 

obturado y 4 extraídos por caries. 
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c. Descomposición de los índices COPD/ceod en menores de 10 años. 

 

 

Este análisis se realizó considerando a todos los participantes que tenían 10 

años o menos al momento del examen. Es así como resultaron evaluadas para 

esta característica 25 personas de la cohorte 2006 y 32 de la cohorte 2017. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gráfico 13. Descomposición de los índices COPD/ceod en personas evaluadas con 

10 años o menos por cohorte y p-value resultante. 
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Los resultados de la descomposición de los índices COPD/ceod en las personas 

con 10 años o menos muestran que la cohorte 2017, respecto a la 2006 obtuvo:  

 

 3,2 dientes cariados menos en promedio; esta diferencia es estadísticamente 

es significativa. 

 

 

 

 

 

 El mismo promedio de dientes obturados.  

 

 

 En promedio 1,4 dientes perdidos por caries menos; sin embargo, esta 

variación no constituye una diferencia estadísticamente significativa. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Intervalo de confianza 95% 

2006 :    2,68 - 6,36 

         2017 :    0,58 - 2 

 

Intervalo de confianza 95% 

    2006 :       0,41 - 3,59 

         2017 :    -0,296 - 1,42 

 

p = 0,0006*** 

p = 0,0889 
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7.3  ANÁLISIS DE LAS CARACTERÍSTICAS PROPIAS DE EBD.  

 

7.3.1 Lengua depapilada. 

 

El análisis de la lengua depapilada se basó en la clasificación de la superficie del 

dorso lingual en las siguientes tres categorías: 

 

 

 

 

 

 

Figura 7. Ejemplos de los distintos tipos de lenguas registrados. A. Lengua con papilas. 

B. Lengua depapilada con zonas con papilas. C. Lengua depapilada. 

 

 

Esta característica se examinó en el 100% de los participantes diagnosticados con 

algún tipo de EBD, de ambas cohortes, obteniéndose un n total de 89 individuos. 

De ellos 38 correspondieron a la cohorte 2006 y 51 a la 2017.  

 

 

 

 

 

 

 

• Papilada

• Depapilada con zonas papiladas 

• Depapilada

A B C 
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Tabla 11. Detalle del n obtenido para el análisis de la característica: Lengua depapilada. 

 
 
 

 
 

 
Gráfico 14. Lengua depapilada para los distintos subtipos de EBD de ambas cohortes. 

 
 

 

EBDR gen sev 26 22

EBDR gen intermed 5 12

EBDR pretibial 4 2

EBDD gen 3 10

EBDD acral 0 5

TOTAL 38 51

Subtipo EBD 2006 2017
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Los resultados respecto al análisis de la lengua depapilada se muestran en el 

gráfico 14. De este se desprende la siguiente información: 

 

Respecto al subtipo EBDR gen sev, en ambos períodos en el 100% de las personas 

examinadas se constató lengua depapilada.  

 

En EBDR gen intermed de la cohorte 2006, el 20% presentó lengua depapilada, lo 

que equivale a una persona de las 5 examinadas; el 80% restante presentó lengua 

papilada.  

 

Por otra parte, en la cohorte 2017, 25% de los examinados presentaron lengua 

depapilada, un 33% papilada y un 42% lengua depapilada con zonas papiladas. 

Esta última categoría estuvo presente únicamente para EBDR gen intermed cohorte 

2017. 

 

El caso de EBDR pretibial y EBDD gen es igual en ambas cohortes; el 100% de los 

examinados con estos subtipos presentaron lengua con papilas. 

 

Respecto a EBDD acral, en la cohorte 2006 no se examinó a ninguna persona 

diagnosticada con este subtipo; mientras que en la cohorte 2017 las 5 personas 

evaluadas presentaron la característica de lengua papilada.  
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7.3.2 Anquiloglosia en categorías. 
 
 

Las categorías en las que se clasificó la anquiloglosia, según la ubicación del borde 

de la lengua cuando se solicitó protruirla, son: 

 
 
 
 
 

 

 

Figura 8. Ejemplos de los distintos tipos de anquiloglosia. A. Lengua que sobrepasa el 

borde incisal. B. Lengua que llega al borde incisal. C. Lengua que no logra sobrepasar el 

borde incisal. 

 

 

Esta característica se examinó en el 100% de los participantes diagnosticados con 

algún tipo de EBD, de ambas cohortes, obteniéndose un n total de 89 individuos. 

De ellos 38 correspondieron a la cohorte 2006 y 51 a la 2017.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

• Sobrepasa el borde incisal 

• Llega al borde incisal 

• No llega al borde incisal 

A B C 



75 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 12. Detalle del n obtenido para el análisis de la característica: Anquiloglosia, 

categorías. 

 
 
 
 

 
Gráfico 15. Anquiloglosia representada en categorías según subtipo de EBD y cohorte. 

 

 

EBDR gen sev 26 22

EBDR gen intermed 5 12

EBDR pretibial 4 2

EBDD gen 3 10

EBDD acral 0 5

TOTAL 38 51

Subtipo EB 2006 2017
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La totalidad de las personas con EBDR pretibial y con EBDD gen en ambas cohortes 

fueron capaces de sobrepasar el borde incisal. En cuanto a las personas con EBDD 

acral (solo examinadas en 2017) también se observó que todos ellos podían realizar 

esta acción.  

 

Los subtipos en que se observó anquiloglosia severa (punta de la lengua llega solo 

“a nivel del borde incisal” o “no llega al borde incisal”) fueron EBDR gen intermed y 

EBDR gen sev. 

 

En EBDR gen intermed se observa un muy leve aumento de la severidad de 

anquiloglosia en la cohorte 2017, ya que el porcentaje de personas en la categoría 

“sobrepasa el borde incisal” disminuyó de 80% a 75% y en la categoría “a nivel del 

borde incisal” aumentó de 20% a 25%.  

 

La diferencia más significativa se observa en EBDR gen sev. Hay una disminución 

de severidad de anquiloglosia, ya que aumentó el porcentaje de personas en las 

categorías “Sobrepasa el borde incisal” y “A nivel del borde incisal”, y disminuyó de 

forma marcada en el porcentaje de personas agrupadas en “No llega al borde 

incisal”, respecto a la cohorte 2006.  
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7.3.3 Anquiloglosia en milímetros. 
 

A diferencia de las categorías, la anquiloglosia medida en milímetros no pudo ser 

evaluada en todos los participantes del grupo estudio EBD 2017. 

En esta medición se requería un mínimo de cooperación para lograr la protrusión 

lingual, sin embargo, 2 participantes de la cohorte 2017, uno diagnosticado con 

EBDR gen intermed y otro diagnosticado con EBDD gen, eran menores de un año 

al momento del examen por lo que no fue posible evaluar este valor. 

Es así como el n para esta característica fue de 38 y 49 para las cohortes 2006 y 

2017 respectivamente. El detalle se muestra a continuación en la tabla 13.  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Tabla 13. Detalle del n obtenido para el análisis de la característica: Anquiloglosia, 

milímetros. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Gráfico 16. Anquiloglosia según subtipo de EBD y cohorte, expresado como promedio en 

mm de protrusión lingual. 
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De los datos expuestos en el gráfico 16 se desprende la siguiente información:  

 

En EBDR gen sev el promedio de protrusión lingual aumentó de 1,4 a 2 mm en el 

año 2017.   Los valores máximos obtenidos son 10 y 17 mm para la cohorte 2006 y 

2017 respectivamente. El valor mínimo (-1) se obtuvo en ambas, sin embargo, en el 

periodo 2006 se observa con mayor frecuencia que en el 2017. 

 

EBDR gen intermed mantuvo su promedio, con una leve disminución de 0,1 mm en 

el período 2017, diferencia que clínicamente no es significativa.  

 

EBDR pretibial aumentó la protrusión lingual en 0,7 mm en el período 2017. El valor 

mínimo y máximo obtenido en la cohorte 2006 fue de 20 y 40 mm, respectivamente. 

Por otra parte, en las dos evaluaciones realizadas en el período 2017 se obtuvo el 

mismo valor de 30 mm. 

 

 

EBDD gen promedió 24 mm de protrusión lingual en el 2006 y 22,7 mm en el 2017, 

por lo que disminuyó en 1,3 mm, diferencia clínicamente no significativa. 

 

Los 5 participantes que componen el grupo EBDD acral 2017 promediaron 20,6 mm 

de protrusión lingual, valor similar al promedio de los pacientes con EBDD gen. 

 

En su conjunto se observa que la capacidad de protruir la lengua difiere 

significativamente entre subtipos de EBD, pero no varía significativamente dentro 

de los subtipos en el tiempo a pesar del acceso a atención al programa de 

odontológica. 

 

 

 

 

 

 

 



79 

 

7.3.4 Microstomía en categorías. 

 

La microstomía, según la apertura bucal lograda, se agrupó en las siguientes 

categorías: 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 9. Ejemplos de los distintos tipos de microstomía. A. Apertura bucal 

normal. B. Microstomía moderada. C y D. Microstomía severa. 

 

 

 

 

 

• Microstomía leve (41-50mm)

• Normal (50-60mm)

• Microstomía severa (menor a 30 mm)

• Microstomía moderada (31-40mm)

A B 

C 

D 
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El n logrado al evaluar esta característica se detalla en la tabla 14.  El total de 85 

participantes se descompone en 37 personas evaluadas en la cohorte 2006 y 48 en 

la 2017.  

En detalle, 1 participante de la cohorte 2006 con EBDD gen y 3 participantes de la 

cohorte 2017, cada uno con EBDR gen sev, EBDR gen intermed y EBDD gen no se 

pudieron evaluar por la poca cooperación, ya que todos tenían 1 año o menos al 

momento del examen. 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 14. Detalle del n obtenido para el análisis de: Microstomía en categorías. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gráfico 17. Microstomía representada en categorías según subtipo de EBD y cohorte. 

EBDR gen sev 26 21

EBDR gen intermed 5 11

EBDR pretibial 4 2

EBDD gen 2 9

EBDD acral 0 5

TOTAL 37 48

Subtipo EB 2006 2017
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Los resultados expuestos en el gráfico 17 muestran que en el subtipo EBDR gen 

sev de ambas cohortes, la totalidad de la muestra se clasificó en la categoría de 

“Microstomía severa”.  

 

En EBDR gen intermed, en cambio se observa una progresión favorable ya que en 

el 2006 el 100% de los pacientes evaluados fueron clasificados en “Microstomía 

severa”, mientras que en la cohorte 2017 se observa una distribución más 

heterogénea donde las dos primeras mayorías se ubican en “Microstromía severa” 

y “Microstomía moderada” con un 46% y 36% respectivamente; pero también hay 

un 9%, equivalente a 1 persona, en las categorías “Microstomía leve” y “Normal”. 

 

EBDR pretibial del año 2006 se distribuyó en todas las categorías y por igual, con 

un 25% (equivalente a una persona) en cada una. 

Para el año 2017, un participante, equivalente al 50% se ubicó en la categoría 

“Normal” y el otro en “Microstomía leve”. 

 

En EBDD gen 2006, los dos pacientes evaluados mostraron una apertura bucal 

compatible con “Microstomía leve” y “Microstomía moderada” respectivamente. 

Mientras que en la cohorte 2017 la mayoría presentó “Microstomía leve” con un 

56%, seguida de “Normal” con un 33% y sólo una persona (11%) presentó 

“Microstomía moderada”.  Esto indica que la apertura bucal mejoró en este grupo. 

Respecto a este subtipo, en ninguna de las cohortes se categorizó a algún evaluado 

en la categoría “Microstomía severa” 

  

Finalmente, EBDD acral 2017 concentró el 100% de sus participantes en 

“Microstomía moderada”. 
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7.3.5 Microstomía en milímetros.  

 

Para el análisis de la microstomía medida en milímetros, un participante de la 

cohorte 2006 diagnosticado con EBDD gen y 4 participantes de la cohorte 2017, 

uno con EBDR gen sev, dos EBDR gen intermed y uno con EBDD gen no se 

pudieron evaluar por la poca cooperación, resultando un n = 47. 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 15. Detalle del n obtenido para el análisis de: Microstomía en milímetros. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gráfico 18. Microstomía según subtipo de EBD y cohorte, expresado como promedio en 

mm de protrusión lingual. 
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EBDR pretibial 40 4 54 2
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Los resultados del promedio de mm de apertura bucal arrojan que EBDR gen sev 

fue el único subtipo que mostró una disminución de este promedio. Para la cohorte 

2006 el valor obtenido fue de 19,6mm mientras que para la 2017 fue de 18mm, es 

decir, se redujo en 1,6 mm. Si bien esto representa una disminución del 8,2% 

clínicamente es poco significativo. 

 

El resto de los subtipos en que se pudo realizar una comparación se observó un 

aumento en los milímetros de apertura bucal en la cohorte 2017. El mayor 

incremento lo presentó el subtipo EBDR pretibial, que pasó desde 40 mm en el 2006 

a 54 mm en el 2017, aumentando 14 mm de apertura bucal. 

 

Luego se encuentran los subtipos EBDR gen intermed y EBDD gen, ambos 

aumentaron 7,9 mm de apertura bucal en el período de evaluación 2017.  

Por otra parte, EBDD acral 2017 muestra un promedio de 35,6 mm de apertura 

bucal. Como se explicó anteriormente no existe grupo de comparación en la cohorte 

2006, sin embargo, si observamos el gráfico 15, el valor que muestra este subtipo 

se asemeja al de EBDR gen intermed 2017.  

 

Obsérvese que los únicos subtipos cuyos promedios de apertura bucal se ubicaron 

bajo los 35 mm (microstomía grave) fueron EBDR gen sev y EBDR gen intermed. 

Como se mencionó, este último subtipo junto a EBDD gen, registró un alza en sus 

valores; para evaluar en detalle estas variaciones se analizó la distribución de las 

cohortes por grupo etario en EBDR gen intermed y EBDD gen. 
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7.3.5.1 Microstomía por grupo etario en EBDR gen intermed. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gráfico 19. Microstomía por grupo etario en EBDR gen intermed. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 16. Detalle del promedio en mm de apertura bucal por rango etario en EBDR gen 

intermed. 

 

Se aprecia que no existe una relación entre la edad de las personas evaluadas y su 

capacidad de apertura bucal. 
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 7.3.5.2 Microstomía por grupo etario en EBDD gen. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Gráfico 20. Microstomía por grupo etario en EBDD gen. 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabla 17. Detalle del promedio en mm de apertura bucal por rango etario en EBDD gen. 

 
Este análisis en detalle según grupo etario evidencia que las edades de las 

personas que componen ambas cohortes son diferentes entre sí, ya que en el 2006 

las dos personas evaluadas corresponden a menores, mientras que en la cohorte 

2017 la mayoría corresponde a población adolescente – adulta. 
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7.3.6 Profundidad del vestíbulo. 

 

El análisis se realizó a partir de la medición en mm con sonda periodontal desde el 

fondo del vestíbulo al límite amelo-cementario o límite superior del reborde alveolar 

a la altura del siguiente grupo de dientes.  

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 10. Ejemplos de los distintos tipos de profundidades de vestíbulo 

observados. A. Ausencia de vestíbulo. B. Vestíbulo disminuido. C. Ejemplo de 

medición en vestíbulo normal. 

 

 

Luego se promediaron los valores obtenidos en cada diente; así se obtuvo el 

promedio para cada persona examinada y posteriormente, para cada subtipo. 
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Esta evaluación se realizó en 84 personas, 26 pertenecientes a la cohorte 2006 y 

48 a la 2017. 

Del n obtenido originalmente, en 2 niños con el subtipo EBDR gen sev de la cohorte 

2006 y en 3 menores de 2 años (1 con EBDR gen sev y 2 con EBDR gen intermed) 

de la 2017 no se pudo medir este valor debido a la poca cooperación.  El detalle del 

n para la profundidad del vestíbulo se muestra en la tabla 18. 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 18. Detalle del n obtenido para el análisis de: Profundidad del vestíbulo. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gráfico 21. Promedio de la profundad del vestíbulo para los distintos subtipos de EBD en 

ambas cohortes. 
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Los datos del gráfico 21 muestran que en todos los subtipos de la cohorte 2017 el 

promedio de profundidad de vestíbulo aumentó respecto al obtenido en el 2006. De 

mayor a menor aumento de profundidad de vestíbulo, los subtipos se disponen en 

el siguiente orden: 

 

 EBDR pretibial > EBDD gen > EBDR gen intermed > EBDR gen sev. 

 

 EBDD acral 2017 promedió 8,9 mm de profundidad de vestíbulo. 

 
 

 EBDR gen sev y EBDR gen intermed, además de ser los dos subtipos que 

mostraron menor aumento en el promedio de la profundidad del vestíbulo, 

son también quienes obtuvieron los valores más bajos, considerando ambas 

cohortes 
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7.4  ANÁLISIS DE LAS CARACTERÍSTICAS PROPIAS DE EBJ: 

AMELOGÉNESIS IMPERFECTA. 

 

El n para esta característica fue de 5 y 3 para los grupos 2006 y 2017 

respectivamente. 

 

 

 

 

 

Tabla 19. Hallazgo de amelogénesis imperfecta (AI) en el subtipo EBJ de las cohortes 2006 

y 2017.  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Figura 11. Ejemplos de la amelogénesis imperfecta en un paciente con EBJ. 

 
 
 

Los resultados muestran que el 100% de las personas con el subtipo EBJ que fueron 

examinadas presentan Amelogénesis Imperfecta (AI). 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

n n

EBJ 2006 100% 5 0% 0

EBJ 2017 100% 3 0% 0

Cohorte AI presente AI ausente
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8. DISCUSIÓN 

Los resultados obtenidos en el presente estudio muestran que la primera y tercera 

hipótesis se cumplen, y que la segunda se cumple parcialmente debido a una 

variación sorpresiva respecto a la profundidad de vestíbulo. 

 

8.1. COMPOSICIÓN DE LA MUESTRA  

Cuando se analiza la composición del grupo estudio por separado respecto al año 

en que fue realizado el examen, observamos que la distribución por tipos de EB no 

representa una relación porcentual con el total de los pacientes con EB atendidos 

en Chile en cada uno de los respectivos periodos. 

 

En el año 2006, la fundación DebRA Chile registraba 161 personas con EB, de las 

cuales 93 contaban con diagnóstico mediante MET, de ese grupo, 54 personas 

fueron evaluadas y 46 de ellas cumplieron con los criterios de inclusión de este 

estudio; es decir, se incluyó al 29% de los inscritos en la fundación DebRA en dicho 

año y al 49% de quienes tenían diagnóstico confirmado por MET. 

Se estima que estas evaluaciones representan aproximadamente el 9% del total de 

personas registradas con EBS, el 63% de aquellas con EBJ y el 73% de EBD.  

Estas cifras son estimaciones inexactas, ya que en el año 2006 la distribución por 

subtipos de EB se basaba en diagnóstico por MET, menos preciso respecto al 

método actual. 

 

En el caso de la cohorte 2017, de las 205 personas inscritas en DebRA Chile, 187 

tenían diagnóstico genético. De este grupo se examinaron a 77 personas, lo que 

corresponde al 38% de las registradas en la fundación a la fecha y al 41% de 

quienes tenían diagnóstico genético confirmado. 

Las personas evaluadas en este periodo corresponden al 27% del total inscrito con 

EBS, 43% con EBJ, 56% con EBDR gen sev, 63% con EBDR gen intermed, 50% 

con EBDR pretibial, 77% con EBDD gen, 50% con EBDD acral y 50% con KS.  
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En el caso de EBS, para ambos períodos de examinación el grupo se vio sub 

representado, esto se explica ya que este subtipo en general no manifiesta 

características clínicas graves, menos aún en el territorio maxilofacial, por lo que 

estas personas tienden a recibir atención dental de rutina en su región de forma 

auto gestionada y no viajan frecuentemente a Santiago para asistir a la Fundación. 

Esto cobra importancia si se considera que el 41% de las personas con EBS 

inscritas en DebRA a la fecha residen fuera de la región metropolitana. 

 

Para el subtipo EBJ, el grupo del año 2006 fue representado casi en su totalidad, 

sin embargo, esto cambia en el segundo período de evaluación, donde fue 

representado solo de forma parcial. Esto se explica por su alta tasa de mortalidad, 

considerando que, de las 11 personas registradas con este subtipo de EB, 4 

fallecieron durante el transcurso de los 2 años que abarcó el estudio de la segunda 

cohorte. Si a esto se suma que la mayoría de este subtipo reside en lugares 

diferentes a la región metropolitana se explica lo desafiante que fue el poder lograr 

un n mayor. 

 

El grupo EBD estuvo bien representado en el periodo 2006. En esa fecha el 

diagnóstico y clasificación eran distintas a las actuales por lo que no se puede 

comparar por subtipo de EB. 

En la cohorte 2017, todos los subtipos estuvieron bien representados a excepción 

de EBDD pretibial y EBDD pruriginosa, donde no se evaluó a ningún participante 

diagnosticado con estos subtipos; esto debido a que DebRA Chile registra solo 1 

persona con EBDD pretibial, quien reside fuera de Santiago, y solo 4 personas con 

EBDD pruriginosa, familiares entre sí. 

En el caso de EBDR gen sev cabe destacar que se evaluó al 56% del total 

registrados en Chile, 3 de estos fallecieron a causa de complicaciones de la 

enfermedad en el transcurso del periodo de evaluación, y la mayor parte de los que 

no se evaluaron tenían residencia fuera de la RM. 

 

Finalmente, SK fue representado en un 50% considerando que solo se examinó en 

el período 2017 a una persona de las dos únicas diagnosticadas con este síndrome 

en Chile. Cabe mencionar que la persona que no se logró contactar para la 
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evaluación reside en la región de Aysén, por lo que el factor geográfico 

probablemente juega un rol importante en este caso.  

En la cohorte 2006 no se incluyó a ninguna persona con SK debido a que este 

subtipo fue incorporado como un tipo de EB a partir del año 2008. 

 

 

 Distribución geográfica de la muestra 

Respecto a la distribución por lugar de residencia, podemos indicar que se 

representó al amplio universo de personas con EB atendidas en DebRA Chile ya 

que se examinaron a pacientes provenientes de la mayoría de las regiones del país.  

La única excepción se fue en la región de Aysén del General Carlos Ibáñez del 

Campo, donde reside una persona con EB, sin embargo, no fue posible contactarla 

para la evaluación. Por otro lado, en las regiones de Arica y Parinacota y Atacama 

no se constataron participantes de este estudio ya que la fundación no registra 

personas que residan en ella.  

La mayoría de las personas evaluadas en ambas cohortes habitaron en la región 

metropolitana. 

El análisis por subtipo muestra que los evaluados en general se distribuyen de forma 

representativa según los registrados por la fundación en cada región, sin embargo, 

en la mayoría de los casos los n son pequeños por lo que no son representativos. 

 

 Distribución de género de la muestra 

En el análisis de la muestra según el género se observa una distribución equitativa 

de los géneros con una relación 1:1. Considerando que el universo de personas 

inscritas en la fundación, ambas cohortes por sí mismas, y la población de Chile 

entre los años 2006 y 2017 tienen una proporción 1:1 de hombres y mujeres, se 

puede afirmar que la muestra es representativa respecto a género (Instituto 

Nacional de Estadística). 
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8.2. DESCRIPCIÓN Y ANÁLISIS DE LA PREVALENCIA Y SEVERIDAD DE 

CARIES.  

 

La literatura respecto a EB y características orales es escasa. Es más, no existen 

publicaciones que estudien a personas con EB, sus características orales y acceso 

a atención odontológica.  

La información que se encuentra referentes al tema hasta la fecha son 

principalmente comparaciones de grupos de personas con EB versus Individuos 

sanos. Estos señalan que los subtipos más severos de EB, EBDR gen sev 

principalmente y EBJ, presentan índices ceod y COPD más altos, mientras que en 

los subtipos leves como EBS y las formas dominantes de EBD no exhiben 

diferencias claras (Wright y cols., 1994; Harris y cols., 2001; Wright, 2010). 

En la misma línea, una comparación de los componentes del índice COPD de un 

grupo de 30 personas con EBD respecto a un grupo control exhibió que el primero 

obtuvo un número significativamente mayor de dientes perdidos y mayor índice de 

placa versus el grupo control (Harris y cols., 2001; De Benedittis y cols., 2004).  

 

Finalmente, un estudio que analizó el estado de la dentición de personas con EB y 

personas sanas realizado en Chile obtuvo resultados similares a la literatura 

internacional: los índices ceod y COPD de las personas con EBDR gen sev son 

significativamente mayor versus el del grupo control (Krämer, 2006).  

 

Con el fin de analizar el impacto del programa de atención odontológica en la 

prevalencia y severidad de caries, estos parámetros se evaluaron en los niños 

menores de 10 años en ambas cohortes. Este análisis se realizó con el objetivo de 

descartar como factor de confusión la comparación con personas que tuvieron 

acceso al programa de atención odontológica solo en un período de su vida, ya que 

habían nacido cuando este beneficio inició, teniendo la posibilidad de arrastrar daño 

por caries atribuible a falta de acceso.  
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 Prevalencia 

 

Al analizar los resultados de prevalencia de caries por cohortes, se observó un 87% 

para el periodo 2006 y un 82% para el 2017, disminuyendo en un 5% luego de tener 

hasta 10 años de acceso al programa de atención odontológica DebRA - FOUCH, 

sin embargo, esta diferencia no resultó ser significativa.  

En detalle, si se comparan los valores obtenidos en los distintos subtipos de EB por 

cohorte, veremos que la prevalencia de caries: 

 Aumentó en un 53% para EBS y en un 7% para EBJ. 

 Se mantuvo para EBDR gen sev, EBDR pretibial y EBDD gen. 

 Disminuyó solo para EBDR gen intermed, en un 18%. 

El particular aumento (de 33% a 86%) en la prevalencia de caries observado en 

EBS se atribuye a que este es el tipo de EB cuyo n es menos representativo de la 

población diagnosticada en Chile, y cuyos números de participantes se alejan más 

entre sí (n=3 en 2006 y n=22 en el 2017).   

Es interesante mencionar que en general EBS es un subtipo que no presenta 

manifestaciones clínicas orales que dificulten la higiene y por ende predisponga a 

la formación de caries. Si se comparan los valores obtenidos en la cohorte 2017 con 

los descritos en la población chilena (MINSAL, 2010) se aprecia que en los adultos 

la prevalencia de caries es de 100% y 99,2% respectivamente; en adolescentes es 

de 66% y 62,5% respectivamente y en niños de hasta 6 años de 75% y 70,4% 

respectivamente; estos datos concuerdan con lo expuesto en la literatura: los 

índices de caries descritos en EBS se asemejan a los descrito en población sana 

(Harris y cols., 2001; Wright, 2010).  

 

Si se consideran los datos de prevalencia de caries por cohorte de EB, se cumple 

la hipótesis, sin embargo, el detalle por subtipo muestra una realidad diferente. Para 

ver el impacto en la prevalencia de caries del programa de atención odontológica 

se evaluó la prevalencia solo en los niños menores de 10 años en ambas cohortes. 

Los resultados mostraron una disminución del 17% en la prevalencia de caries, sin 

embargo, este valor no mostró ser estadísticamente significativo a diferencia de lo 

que se esperaba. Esto se puede explicar porque la prevalencia se midió según el 
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parámetro COPD/ceod ≠ 0, así este índice considera dientes con caries, dientes 

obturados y dientes perdidos por caries. Esto se traduce en que, por ejemplo, una 

persona que registra un diente obturado aporta lo mismo al índice que una que 

posee los 28 dientes con caries, dado que este indicador refleja la historia de caries.  

 

 

 Severidad de caries 

 

Los resultados de severidad de caries revelaron que la cohorte 2017 tiene menor 

severidad de caries respecto a la 2006, con una disminución en promedio de 3 

dientes menos afectados por paciente, equivalente a un 28,6%, disminución que no 

representa una diferencia significativa. 

Por otro lado, el análisis por subtipo arrojó que el promedio de severidad de caries: 

 Disminuyó un 25% (2,8) en EBDR gen intermed, 21,6% (1,3) en EBS, 13,2% 

(0,5) en EBJ, 6% (0,8) en EBDR gen sev y 2,8% (0,1) en EBDD gen. 

 Aumentó en un 142% (13,5) en EBDR pretibial. 

Como ya se indicó, no existe literatura como referencia al respecto, sin embargo, la 

disminución en el promedio de la severidad de caries es un resultado esperable 

luego de tener hasta 10 años de acceso al programa de atención odontológica 

DebRA – FOUCH y cumple la hipótesis planteada. 

Llama la atención el inesperado aumento en el promedio de severidad de caries que 

presentó el subtipo EBDR pretibial. Si se analiza en detalle, el n el año 2006 fue de 

4 personas y para el periodo 2017 de 2, una de ellas de 66 cuyo índice de severidad 

fue de 28, muy distinto al resto, por ser desdentada total. Considerando el acotado 

n, este número parece ser el responsable del marcado aumento de la severidad de 

caries de EBDR pretibial.  

La severidad de caries en los niños menores de 10 años disminuyó en un 63% (de 

un promedio de 7,3 en la cohorte 2006 a 2,7 en la 2017), variación que constituye 

una diferencia estadísticamente significativa (p-value <0,001) y evidencia el impacto 

positivo que tuvo el programa de atención odontológica en este índice. 
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 Índices C, O y P 

 

 C: dientes con caries 

 

Los resultados arrojaron que la cohorte 2017 obtuvo un índice de dientes con caries 

significativamente menor que la cohorte 2006, disminuyendo en 2 el promedio, lo 

que equivale a un 46,5%, diferencia estadísticamente significativa. 

 

El análisis por subtipo y periodo de evaluación reveló que el promedio de dientes 

con lesiones de caries:  

 Aumento en EBS de 0 a 1,5.  

 Disminuyó en 3 (81%) en EBDD gen, 4,7 (71,2%) en EBDR gen intermed, 2 

(66,7%) en EBDR pretibial, 0,9 (40,1%) en EBJ y un 0,4 (8%) en EBDR gen 

sev. 

Llama la atención el aumento del promedio de dientes cariados en EBS. Si se 

analiza el detalle, nuevamente nos encontramos con un n acotado para la cohorte 

2006 que se distancia bastante del obtenido en el periodo 2017, lo que quita validez 

a la comparación entre datos distribuidos de forma tan diferente. Sin duda resultaría 

interesante realizar una comparación donde los n permitan contrastarse entre sí. 

Como en la literatura no hay evidencias de análisis como este, se esperaba que los 

promedios de dientes cariados disminuyeran en la cohorte 2017 respecto a la 2006, 

considerando que la primera contó con 10 años de acceso al programa de atención 

odontológica. 

Resulta esperable que los subtipos muestren una disminución del promedio de 

dientes con caries directamente proporcional a la severidad de las manifestaciones 

clínicas que presentan cada uno. Más aún, las manifestaciones clínicas severas 

descritas frecuentemente en EBDR gen sev explican que sea el subtipo con menor 

disminución en el promedio, ya que influyen dificultando en la higiene y clearence 

oral, sumado a que muchas veces es necesario que estas personas consuman 

dietas altas en calorías para satisfacer las necesidades nutricionales, aumentando 

el riesgo de caries (Wright, 1994; De Benedittis y cols., 2004), constituyendo un 

“factor bilógico” que no se modifica a través del acceso a atención odontológica. 
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 O: dientes obturados. 

 

Los datos muestran que el índice de dientes obturados aumentó de 1,6 en la cohorte 

2006 a 2,5 en la 2017, registrando un alza de 0,9, correspondiente a un 56,2% 

estadísticamente no significativo. 

 

El detalle según subtipo de EB y periodo de evaluación reveló que el promedio de 

dientes obturados:  

 Aumentó de 0 a 2,9 en EBDD gen, de 1,4 a 3,5 (150% de aumento) en EBDR 

gen sev, de 2 a 4,5 (125%) en EBDR pretibial y de 2,4 a 2,7 (12,5%) en EBDR 

gen intermed. 

 Disminuyó de 3,3 a 2.1 (36%) en EBS y de 1,2 a 0,7 (42%) en EBJ. 

Esto evidencia que el programa de atención odontológica tuvo un gran impacto con 

un aumento promedio de 56,2% en el número de obturaciones totales. Es 

destacable también que las personas con mayor severidad de caries y cuya 

prevalencia ha sido difícil disminuir por la complejidad de su fragilidad mucosa 

(pacientes con EBDR gen sev) son afortunadamente quienes han tenido el mayor 

incremento en el número de obturaciones, aumento de un 150%. 

De los subtipos comparables, las personas de los 3 subtipos recesivos de EBD han 

sido las más beneficiadas, lo que demuestra que el programa ha tenido mayor 

impacto en las personas con la patología más severa. 

 

La variación de EBS no concuerda con lo esperado, y como ya se mencionó, 

probablemente tiene que ver con el acotado n y genera, sin dudas, interés en ver 

cuáles serían los resultados si se contara con un mayor número de participantes y 

equitativo entre ambas cohortes. 

El grupo EBJ podría parecer desfavorecido, ya que disminuyeron en un 42% sus 

obturaciones. Sin embargo, al comparar con el índice de dientes cariados, este 

también disminuyó en un 40,1%, por lo que la relación caries/obturaciones se 

mantiene equivalente en ambas cohortes. 
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 P: dientes perdidos por caries. 

 

Los resultados por cohortes muestran un descenso en el índice de dientes perdidos 

por caries de 4,6 en el año 2006 a 2,7 en el 2017 lo que resulta en una disminución 

de 1,9, equivalente a un 41,3% que no resultó ser estadísticamente significativo.  

 

El detalle según subtipo y cohorte expuso que el índice de dientes perdidos por 

caries:  

 Aumentó de 4,5 a 17,5 (289%) en EBDR pretibial, de 0,4 a 1,3 (225%) en 

EBJ y de 2 a 3,6 (80%) en EBDR gen intermed. 

 Disminuyó de 2,7 a 1 (63%) en EBS y de 6,8 a 4,2 (38%) en EBDR gen sev.  

Este índice es particularmente interesante de analizar. Sabemos que el índice P 

está compuesto tanto por dientes que fueron extraídos por caries como por dientes 

con indicación de exodoncia por la misma causa. La marcada disminución en el 

índice de dientes perdidos al comparar ambas cohortes y en EBDR gen sev 

(sumado al aumento en el promedio de dientes obturados), puede estar reflejando 

el impacto positivo del acceso al programa de atención odontológica, en que 

actualmente las caries se diagnostican en etapas iniciales y prevalecen los 

tratamientos restauradores en lugar de indicar la exodoncia, permitiendo mantener 

un enfoque conservador. 

 

El aumento del promedio de dientes extraídos por caries del subtipo EBDR gen 

intermed llama la atención. El detalle los datos de las evaluaciones muestra que en 

la cohorte 2006 el valor mínimo para esta característica fue de 0 y el máximo de 7. 

En esta misma línea, en la cohorte 2017 el valor mínimo fue de 0 y el máximo de 

27, correspondiente a una persona de 38 años con restos radiculares de la mayoría 

de sus piezas dentarias, quien no fue examinada en la cohorte 2006. Si se obviara 

este último valor, el máximo sería de 9, asemejándose a la cohorte 2006. La 

existencia de valores tan diferentes en este grupo confirma la gran variabilidad 

fenotípica existente incluso dentro de un mismo subtipo y lo mucho que se debe 

investigar aún para lograr descifrar esta enfermedad en su totalidad. 
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El aumento tan marcado en el caso de EBD pretibial, similar al subtipo anterior, se 

explica porque, de las dos personas evaluadas en el periodo 2017, una cuya edad 

era de 66 años presentó ambas arcadas desdentadas totalmente, por lo que, 

sumado al acotado n, este caso explica el marcado aumento de dientes perdidos 

para EBDR pretibial 2017, afectando la validez del dato. Cabe mencionar que el 

desdentamiento total registrado en esta persona está dentro de lo descrito en la 

población chilena por la literatura, donde se precisa que el 29,1% de los adultos 

mayores entre 65 y 74 años está totalmente edéntulo (MINSAL, 2010).  

 

Los subtipos EBDD acral y KS se analizaron como hallazgos en este estudio por su 

acotado n y por no contar con un grupo a comparar por ser la primera vez que se 

describen sus manifestaciones orales en Chile. 

Hecho similar ocurre con los subtipos EBDD pruriginosa y EBDD pretibial, de los 

que se describe una incidencia baja a nivel mundial y de los que en Chile se tiene 

registro de 4 y 1 persona con este subtipo, respectivamente; a pesar de esto, no fue 

posible evaluarlas en ninguno de los dos períodos. Sin dudas sería interesante 

describir sus manifestaciones orales. 

 

Respecto a la descomposición de los índices en menores de 10 años, los resultados 

arrojaron que el promedio de dientes cariados disminuyó en 71%, representando 

una diferencia estadísticamente muy significativa (***), el promedio de dientes 

obturados mantuvo su valor y el promedio de diente perdidos disminuyó en un 70%, 

sin lograr establecer una diferencia significativa. Luego de 10 años de acceso al 

programa de atención odontológica se esperaba que aumentara el promedio de 

dientes obturados; la mantención de este sumado a la marcada disminución de 

dientes cariados indica que el componente preventivo en la atención odontológica 

es el que se repercutió con mayor énfasis.  
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8.3 ANÁLISIS DE LAS CARACTERÍSTICAS PROPIAS DE EBD.  

 

Si se observa la literatura, la ausencia de papilas linguales, anquiloglosia, 

microstomía y obliteración del vestíbulo son características orales que se describen 

con frecuencia en personas con EBDR gen sev (Harris y cols., 2001; De Benedittis 

y cols., 2004; Krämer y cols., 2012). Sin embargo, no existen estudios que evalúen 

estas características respecto al acceso a atención odontológica. 

La presencia de estos rasgos se debe principalmente al proceso de cicatrización de 

los tejidos al sanar una lesión o bulla, por lo tanto, estas características son 

consideradas inherentes a EBD, en especial a los subtipos más severos, como es 

el caso de EBDR gen. Es por esto que no se espera un cambio en la presencia de 

estas características luego de los 10 años de acceso al convenio de atención 

odontológica DebRA – FOUCH.  

 

 Lengua depapilada 

 

Los resultados arrojaron que el 100% de los participantes con EBDR gen sev de 

ambas cohortes exhibieron lengua completamente depapilada. Este hallazgo 

concuerda con lo descrito en la literatura, la que indica que esta característica se 

encuentra presente en todos los pacientes diagnosticados con este subtipo 

(Serrano-Martínez y cols., 2003; Vargas y cols., 2005; Stellingsma y cols., 2011; 

Krämer y cols., 2012). 

En el caso de EBDR gen intermed se observa que en la cohorte 2006 el 80% 

presenta lengua papilada mientras que en su homóloga del año 2017 solo 33% se 

clasificó en esta categoría. Así mismo en el 2006 el 20% restante, equivalente a una 

persona, exhibió lengua depapilada, similar al 25%, equivalente a 3 evaluados, 

obtenido en el período 2017.  Llama la atención que en esta última cohorte 

aparezcan un 42% de los evaluados con la característica de lengua depapilada con 

zonas con papilas, la cual no se encuentra descrita en la literatura.  Al referirnos en 

detalle a la genética de estos pacientes, no se ha descrito aún el patrón genotipo – 

fenotipo de esta característica. 

 



101 

 

Lo anteriormente expuesto deja en evidencia lo interesante que sería realizar más 

estudios que correlacionen la genética con las manifestaciones orales de estos 

pacientes, abarcando idealmente a la totalidad de la población que posee EBDR 

gen intermed, además de continuar indagando en la amplia variabilidad genética 

que presentan. 

El 100% de las personas diagnosticadas con EBDR pretibial y EBDD gen, de ambas 

cohortes presentaron lengua con papilas. Este resultado concuerda con lo descrito 

por Stellingsma y cols., 2011 y Krämer y cols., 2012, quienes describieron la 

presencia de lengua depapilada principalmente en los subtipos severos de EBDR. 

 

 

 Anquiloglosia  

 

La capacidad de protruir la lengua, o más bien, la restricción de lo mismo a 

consecuencia de la cicatrización y contracción de la mucosa oral, conocida como 

anquiloglosia, se midió utilizando dos variables: categórica y numérica expresada 

en milímetros. 

 

Como se esperaba, la totalidad de las personas con EBDR pretibial y EBDD gen en 

ambas cohortes lograron protruir la lengua hasta sobrepasar el borde incisal y la 

diferencia entre los milímetros de protrusión lingual que se obtuvo (2,4 más en 

EBDR pretibial y 5,4% menos en EBDD gen) no fue clínicamente significativa. 

En las personas con EBDR gen sev, analizadas en forma categorizada, se observó 

una disminución de la severidad de la anquiloglosia en la cohorte 2017 respecto a 

la 2006. Sin embargo, al cotejarlo con la información de milímetros de protrusión 

lingual, se observa que la diferencia en promedios de protrusión de ambas cohortes 

es sólo de 0,6%. Si bien esto equivale a un incremento de un 43%, se considera 

clínicamente no significativo, ya que funcionalmente no hay diferencia entre una 

protrusión lingual de 1,4 o 2 mm.  
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Finalmente, en el subtipo EBDR gen intermed, tanto en el análisis por categorías 

como en milímetros, hubo una disminución en el número de personas que lograron 

protruir la lengua hasta sobrepasar el borde incisal de un 5% y en el promedio de 

milímetros de protrusión lingual de 0,1 mm, equivalente a un 0,9%. Estas 

variaciones no representan una diferencia clínicamente significativa.  

 

Esto confirma parte de la segunda hipótesis planteada e indica que esta 

característica no se ve alterada por el acceso a la atención odontológica.  

 

Si se comparan los valores obtenidos de promedio de protrusión lingual con los 24,6 

mm obtenidos en el grupo control examinado en un estudio pionero del tema 

realizado en Chile (Krämer, 2006), se observa que los subtipos EBDR gen sev y 

EBDR gen intermed son los únicos cuyos promedios se ubican bajo este valor. 

 

Por último, en cuanto a la severidad de anquiloglosia, los resultados obtenidos son 

consistentes con lo descrito en la literatura (Serrano-Martínez y cols., 2003; Vargas 

y cols., 2005; Stellingsma y cols., 2011; Krämer y cols., 2012), en cuanto a que 

EBDR gen sev es uno de los subtipos con manifestaciones clínicas más severas, 

incluidas las de la cavidad oral y el proceso de cicatrización que origina la 

anquiloglosia es inherente a la enfermedad, independiente del acceso a tratamiento 

odontológico. 

 

 Microstomía  

 

En EBDR gen sev en ambas cohortes el 100% de los pacientes se ubicó en la 

categoría de “microstomía severa”. La evaluación en milímetros disminuyó en 1,6 

mm en la cohorte 2017, representando solo un 8%, lo que clínicamente no es 

significativo. 

En cambio, las personas con EBDR gen intermed muestran gran variación. Mientras 

que en la cohorte 2006 el 100% presentó microstomía severa, sólo un 45% calificó 

en esta categoría en el 2017. Sorprende también que en este último período la 

segunda mayoría se ubicó en la categoría de “microstomía moderada” e incluso, la 
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parte restante se dividió por igual con un 9% cada una en las categorías de 

“microstomía leve” y “normal”. La medición en milímetros aumentó en 7,9 mm, lo 

que corresponde a un 33%. Al analizar la apertura bucal según edad en ambas 

cohortes no se observó ningún patrón distintivo que pueda explicar el aumento 

registrado. Sería interesante profundizar aún más el análisis para estudiar si hubo 

intervenciones dirigidas a aumentar la apertura bucal o si existe alguna correlación 

genética. Para ello se debería realizar un estudio que incluya análisis de fichas 

clínicas y correlaciones genotipo – fenotipo.  

 

EBDR pretibial en el año 2006 se distribuyó por igual en cada una de las 4 

categorías de microstomía; diferente a lo ocurrido en el 2017 donde la mitad de los 

evaluados se clasificó como “normal” y la otra mitad en “microstomía leve”, 

quedando las dos categorías más severas sin participantes. La medición en 

milímetros también sugirió una diferencia de 14 mm., equivalente a un aumento de 

35%. Si bien esta diferencia es porcentualmente importante, el número de pacientes 

examinados por grupo es muy limitado y la diferencia es clínicamente poco 

relevante, por lo que queda inconcluso su grado de significancia.  

 

En EBDD gen 2006 el 50% de sus participantes se ubicó en las categorías 

microstomía leve y microstomía moderada, respectivamente. En contraste con la 

cohorte 2017, en esta la microstomía leve mantiene aproximadamente su valor, sin 

embargo, aparece un 33% clasificado como “Normal” a expensas de un notable 

descenso de 39% en la categoría “microstomía moderada”. Situación similar 

muestran los datos de medición donde la apertura bucal aumento en 7,9 mm en la 

cohorte 2017, equivalente a un 20%. El análisis por edad evidenció que los grupos 

no son comparables, por lo que no se analizó si el cambio es clínicamente 

significativo. 

 

Queda expuesto que la segunda hipótesis no se cumple, ya que de observó un 

aumento de más de 20% en la apertura bucal en los subtipos EBDR gen intermed, 

EBDR pretibial y EBDD gen. Se exploraron diversas variables para intentar explicar 

el fenómeno, sin encontrar una explicación. Queda propuesto como áreas a estudiar 

evaluar las posibles explicaciones a estas variaciones. 
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 Profundidad del vestíbulo 

Inesperadamente, todos los subtipos de la cohorte 2017 mostraron un aumento en 

la profundidad del vestíbulo luego de 10 años de acceso a atención odontológica en 

la CCE de la (FOUCH. Proporcionalmente, el aumento en los diferentes subtipos 

fue:  

 80% (1,2 mm) en EBDR gen sev. 

 63% (3,1 mm) en EBDD gen. 

 57% (2,1 mm) en EBDR gen intermed. 

 51% (3,3 mm) en EBDR pretibial. 

 

Los resultados respecto a esta característica contradicen lo propuesto en la 

segunda hipótesis. Todos los subtipos evidenciaron un aumento considerable en la 

profundidad del vestíbulo.  

Indudablemente este hecho siembra las bases de la idea que el acceso a atención 

odontológica puede aminorar la obliteración del vestíbulo progresiva que sufren las 

personas con EB, actuando incluso hasta como un factor protector. Queda en 

evidencia la necesidad de continuar investigando al respecto para identificar las 

posibles razones que expliquen este fenómeno, ya que, al momento del examen los 

pacientes no habían recibido ninguna intervención orientada específicamente a 

aumentar la profundidad del vestíbulo.  

Paralelamente, el subtipo EBDD acral no tiene grupo homólogo en cohorte 2006 

para establecer comparación, sin embargo, se pudo observar que su 

comportamiento es similar a los subtipos EBDD gen y EBDD pretibial, lo que es 

esperable ya que las manifestaciones clínicas de estos 3 tipos de EB no suelen ser 

severas ni generar grandes complicaciones en el desarrollo de la vida de quienes 

los padecen; queda en manifiesto lo pendiente que queda el seguir estudiando este 

subtipo. 

Sin dudas todas estas variaciones inesperadas en los hallazgos descritos para las 

secuelas cicatrizales propias de EBD siembran la interrogante de cómo el 

tratamiento odontológico impacta en la severidad de las manifestaciones orales y 

aún más, si es posible que el acceso a él actúe como factor protector o atenuante 

de ellas. 
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8.4 ANÁLISIS DE LAS CARACTERÍSTICAS PROPIAS DE EBJ: 

AMELOGÉNESIS IMPERFECTA. 

 

Al analizar los resultados obtenidos para AI, observamos que se presenta en todas 

las personas de la muestra con EBJ. Esto concuerda con lo reportado en la literatura 

a la fecha que indica personas diagnosticadas con cualquiera de sus dos subgrupos, 

EBJ gen sev y EBJ gen intermed, poseen amelogénesis imperfecta (Fine y Mellerio, 

2009;; Wright, 2010;  Yenamandra y cols., 2017; Barna y cols., 2017). 

 

El hecho que el acceso garantizado por 10 años a tratamiento odontológico por un 

equipo especializado no intervenga en la presencia de AI muestra lo característico 

que es este hallazgo en las personas diagnosticadas con EBJ y reafirma la 

importancia de este rasgo al momento de realizar el diagnóstico ya que su presencia 

facilita la confirmación de este subtipo de EB.  
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9. CONCLUSIONES 
 

 Los pacientes con epidermólisis bullosa que tuvieron acceso a atención dental 

gratuita en la Universidad de Chile por 10 años presentaron menor prevalencia y 

severidad de caries que la cohorte previa al inicio del programa (cohorte 2005 – 

2006). 

 

 La prevalencia de lengua depapilada y anquiloglosia, características 

bucodentarias propias de EBD, si bien varían de un subtipo a otro, no se 

modificaron dentro de cada subtipo en quienes contaron con acceso a atención 

odontológica gratuita en la Universidad de Chile por 10 años.  

La microstomía, en cambio, varió positivamente en los grupos EBDD gen, EBDR 

pretibial y EBDR gen intermed. Estos valores solo desde una perspectiva 

descriptiva, ya que los grupos son reducidos lo que no permite un análisis 

estadístico. 

La profundidad del vestíbulo aumentó en más de un 50% en los 4 subtipos 

comparados que tuvieron acceso a atención odontológica gratuita en la 

Universidad de Chile por 10 años.  

 

 

 La prevalencia de la amelogénesis imperfecta, característica propia de la EBJ, no 

varió en las personas que contaron con acceso a atención odontológica gratuita 

en la Universidad de Chile por 10 años. 
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10. GLOSARIO 
 

 AD: Autosómico dominante. 

 AI: Amelogénesis imperfecta. 

 AR: Autosómico recesivo. 

 BMZ: Membrana o lámina basal.  

 CEC: Carcinoma Espino Celular. 

 CCE: Clínica de Cuidados Especiales. 

 DC: Hendiduras dérmicas. 

 DebRA: Asociación de Investigación de Epidermólisis bullosa distrófica, 

acrónimo proviene de su nombre en inglés. 

 Del: Deleción. 

 EB: Epidermólisis bullosa. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 FOUCH: Facultad de Odontología de la Universidad de Chile 

 HDs: Hemidesmosomas. 

 IFM: Inmunofluorescencia. 

 Indels: Pequeña deleción / inserción. 

 Ins: Inserción. 

 KS: Síndrome de Kindler. 

EBS: EB simplex. 

       EBS gen sev: EBS generalizada severa. 

 

 EBJ: EB de la unión. 

       EBJ gen intermed: EBJ generalizada intermedia. 

       EBJ gen sev: EBJ severa generalizada. 

 

   EBD: EB distrófica. 

          EBDD: EBD dominante. 

          EBDR: EBD recesiva. 

                      EBDR gen intermed: EBDR generalizada intermedia. 

                      EBDR gen sev: EBDR severa generalizada. 
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 LOC: Laringo onico cutáneo. 

 MET: Microscopía electrónica de transmisión. 

 MS: Mutación missense. 

 NGS: Secuenciación masiva de genes o de segunda generación. 

 NS: Mutación nonsense. 

 OMS: Organización mundial de la salud. 

 Spl: Mutación de empalme. 
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12.2 ASENTIMIENTO INFORMADO PACIENTE. 
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12.3 ASENTIMIENTO INFORMADO FAMILIARES. 
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12.4 FORMULARIO OMS DE EVALUACIÓN DE LA SALUD BUCO DENTAL 
ADAPTADO PARA EB. 
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12.5 ACTA DE APROBACIÓN DE PROTOCOLO DE INVESTIGACIÓN. 
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