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RESUMEN

La Epidermélisis Bullosa es una enfermedad genética que provoca la formacion de
ampollas en la piel ante cualquier minima lesion. Esta, también conocida como “piel de
mariposa” pertenece al grupo de las Enfermedades Raras y por tanto presentan en
comun las caracteristicas particulares como son la dificultad de diagnodstico y
tratamiento debido a su baja prevalencia, lo cual determina considerablemente la

atencion socio-sanitaria que se proporciona a este tipo de pacientes.

Ante la dificultad de diagnostico en este caso, se realiza un diagndstico diferencial para
descartar otras patologias con las que se pueda confundir como son pénfigo vulgar o
dermatosis ampollosa inducida por inmunoglobulina lineal A, entre otras. Para ello
también se tiene en cuenta otras caracteristicas como son la clinica actual, la genética,

los estudios de laboratorio, etc.

Este documento se presenta como una revision bibliografica de las mejores evidencias
cientificas encontradas sobre la Epidermolisis Bullosa. Pretende servir como
herramienta para el conocimiento de las necesidades socio-sanitarias de estos pacientes.
Dado que carece de tratamiento curativo, se hara mayor hincapié¢ en la prevencion de

lesiones cutdneas asi como los cuidados enfermeros que se deben realizar.

Palabras clave: Epidermolisis Bullosa, cuidados, enfermera, prevencion, calidad de

vida.
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1. INTRODUCCION

Segun FEDER (Federacion Espafiola de Enfermedades Raras), una enfermedad es
considerada rara o poco frecuente cuando afecta a un numero limitado de la poblacion

total, la cual se define en Europa como menos de 1 por cada 2.000 personas 2.
Respecto a la poblaciéon mundial, estarian afectados cerca de 3 millones de espafioles .

El ultimo estudio realizado por FEDER estima que el nimero de las Enfermedades
Raras (EEERR) conocidas oscilan entre 5000 y 7000, pero tan solo un 10% de las

mismas poseen en la actualidad un conocimiento cientifico claro.
Gran parte de las EERR son cronicas y degenerativas. Estas, se caracterizan por !:

e (Comienzo a edad temprana (2 de cada 3 aparecen antes de los dos afos).

e Dolores de tipo cronicos (1 de cada 5 enfermos).

e Afectacion de la autonomia, debido al déficit de desarrollo motor, sensorial o
intelectual (1 de cada 3 casos).

e Enel 50% de los casos sus vidas corren riesgo.

Uno de los principales problemas a los que se enfrentan estas personas es la ausencia de
diagnostico. Esto sucede debido al desconocimiento sobre estas patologias, la dificultad
de acceso a la informacion necesaria y a la localizacion de profesionales o centros
especializados. De hecho, el retraso del diagnostico da lugar a la demora de las
intervenciones terapéuticas, lo que conlleva en muchos casos al agravamiento de la
enfermedad. Es mas, el 42,68% de las personas con estas patologias no dispone de
tratamiento o si dispone, no es el adecuado. Esto es debido al alto coste de los
medicamentos y productos sanitarios, ya que no siempre se ven cubiertos por el Sistema

de Aseguramiento 2.

En términos generales, las familias suelen gastarse cerca de 366 euros mensuales para
cubrir el tratamiento médico, acceso a medicamentos, para ayudas técnicas y ortopedia.
Ademas, a esto hay que sumarle la asistencia personal, la adaptacion de la vivienda, etc.

Pero para estimar un coste mas real habria que afiadir a la cuantia ciertas desventajas



como son la pérdida de oportunidades de empleo o la dificultad de acceso a las
oportunidades de formacion. No obstante, los costes difieren segun el tipo de EB 2.

Por otro lado, estdn los llamados ‘medicamentos huérfanos’ '

, que son aquellos
farmacos dirigidos a tratar enfermedades raras y que no son desarrollados por las
industrias farmacéuticas debido a la poca rentabilidad que conllevan. Por ello, las
empresas farmacéuticas no estan dispuestas a comercializarlos bajo las condiciones de

mercado habituales.

Respecto a la dependencia que generan las EERR, ésta es muy variada segun el tipo de
patologia. Habitualmente, dan lugar a un gran deterioro de la calidad de vida, que es
mayor cuando el proceso de éstas es degenerativo, como ocurre en la mayoria de los
casos. Igualmente, ciertas enfermedades desembocan en un proceso de dependencia, ya
sea porque cursen con demencia, o bien porque lleven asociada una discapacidad. A raiz

de esto, toda la familia se ve afectada por la enfermedad.

La Epidermolisis Bullosa (EB), también llamada piel de mariposa, comparte como
Enfermedad Rara (ER) las dificultades de vida y de tratamiento que acabamos de
exponer. La EB se trata de un grupo de enfermedades cutdneas hereditarias que se
caracterizan por la extrema fragilidad de la piel, afectando en gran parte de los casos a
las mucosas . La Epidermélisis Ampollar o Bullosa, congrega una serie de afecciones
cutaneas, que suelen ser congénitas y hereditarias, caracterizadas por la extrema
fragilidad de la piel. Se trata de anomalias genéticas que dan lugar a una alteracion en
las proteinas que intervienen en la unién de la dermis con la epidermis, hecho que da
lugar a la formacién de ampollas y erosiones cutaneas y mucosas. Todo ello es debido a
desordenes que se producen en genes como “plectin gene” (PLECI), que es el

encargado de codificar la sintesis de proteinas desmosomales % -©.

Existen 4 principales tipos, en los cuales hay mas de 30 subtipos, siendo los mas

frecuentes los que se describen a continuacién 3678

» Epidermolisis Bullosa Simple (EBS):
Son aquellas que presentan una ampolla a nivel intradérmico, por encima de la

capa basal y cicatrizan sin que haya pérdida de tejido. Este tipo es el menos



grave y también el mas comuin, representando el 70% de los casos. Los subtipos

serian tal y como se refleja en la tabla 1.

» Epidermolisis Bullosa Juntural (EBJ):
Las ampollas se desarrollan en el interior de la membrana basal, a nivel de la
lamina licida. Se da en el 5% de los casos y hay varios grados, desde una
variedad letal en la etapa neonatal hasta otra que mejora con el tiempo. Los

subtipos se encuentran reflejados en la tabla 2.

» Epidermolisis Bullosa Distrofica (EBD):
En este grupo, las ampollas se desarrollan a nivel subepidérmico, por debajo de
la membrana basal. En este caso, cuando las heridas cicatrizan provocan
retracciones en las articulaciones, lo que provoca dificultad en el movimiento, ya
que las heridas acaban pegando la piel, por ejemplo, entre los dedos. También
existe un alto riesgo de desarrollar formas agresivas de carcinoma de células
escamosas en adultos jovenes. Representa el 25% de los casos. Los distintos

subtipos se muestran en la tabla 3.

» Epidermolisis Bullosa Sindrome de Kindler (EBK):
Es el grupo mas reciente, y en el cual se forman las ampollas durante la infancia

seguidas de poiquilodermia y fotosensibilidad.

También nos podemos encontrar con otro tipo muy raro de EB, llamado
Epidermolisis Bullosa Adquirida (EBA), no hay muchos casos registrados con
ésta, pero lo que si se sabe es que no es hereditaria, sino que es una enfermedad
autoinmune y sus sintomas son similares al resto, solo que ocurren mas tarde, a

partir de los 40 afios, secundaria a la enfermedad de Crohn y el lupus *3 7%

Todos los autores consultados coinciden en los sintomas generales de la EB, que son los

siguientes & &:

e Alopecia

e Ampollas por la zona de los ojos y de la nariz



e Ampollas en o alrededor de la boca y garganta, dando lugar a dificultad
para tragar y problemas en la alimentacion

e Ampollas en la piel, a causa de lesiones menores o cambios de
temperatura, fundamentalmente en los pies

e Ampollas presentes en el nacimiento

e Problemas dentales, como son caries dentales

e Llanto ronco, tos u otros problemas respiratorios

e Quistes de milium

e Pérdida de unas o bien, ufias deformadas

De acuerdo con la importancia del papel de la enfermera en el cuidado tanto de las
pacientes con EB como de las personas que los rodean, se realiza esta revision
bibliografica cuyo objetivo es profundizar en las investigaciones mas recientes y aportar
las ultimas evidencias cientificas para proporcionar una mejor atencion sanitaria. Y para
conseguir estos propdsitos pasamos a enunciar los objetivos que han guiado esta

investigacion.

2. OBJETIVOS

Generales

e Describir qué es la EB

Especificos
e Averiguar como afecta a las personas que la padecen y a su entorno
e Conocer qué profesionales estan implicados en el tratamiento de estos
pacientes
e Analizar el papel de la enfermeria en el manejo de las habilidades

relativas a la realizacion de las curas



3. METODOLOGIA

Para realizar este trabajo se ha llevado a cabo una revision bibliografica, basada en
metodologia cualitativa, en la que se ha realizado una recopilacion de la informacion

mas relevante publicada sobre el tema.

El proceso de busqueda se dividid en tres etapas: En primer lugar, se realizd una
busqueda global sobre las enfermedades raras para comprender mejor este ambito, a
continuacion se realizdO una busqueda generalizada de los articulos por su titulo y
resumen durante el mes de enero. Finalmente, se hizo un cribado a través de la lectura
completa de los articulos que se seleccionaron previamente, todo ello durante febrero y
marzo de 2017. Finalmente, se encontraron 926 articulos de los cuales se seleccionaron
27 siguiendo los criterios de inclusion y exclusion elaborados para el estudio, que mas

abajo se detallaran.
Una descripcion mas exhaustiva de la recogida de datos se muestra en la tabla 4.

La busqueda se realizd a través de diferentes fuentes, repositorios y bases de datos,
como son CINAHL, IME, INE, Medline Plus, Medline, Dialnet, Cochrane Plus, Google
Scholar. También se ha consultado la pagina web de FEDER (Federacion Espanol De
Enfermedades Raras) y DEBRA (Asociacion Espafiola de Epidermdlisis Bullosa), en
las cuales se han hallado diversos documentos actualizados. Esta informacion ha
permitido recopilar las mejores evidencias sobre Epidermo6lisis Bullosa incluyendo tanto
su afectacion a la calidad de vida, como el rol de la enfermera en los cuidados

necesarios. Asimismo, en algunas de las bases de datos se incorporaron los términos

MeSH y DeCS.

A raiz de ello se establecio unos criterios de elegibilidad para determinar los estudios

que compondran este TFG, estos son los siguientes:

. Respecto al ano de publicacion, se dieron por validos los articulos publicados
desde 2012 hasta la fecha, a excepcion de dos articulos de FEDER de 2009, puesto que
son de especial relevancia para el Trabajo Fin de Grado, ya que las investigaciones
realizadas en este ambito del conocimiento son muy escasas pero de gran calidad
aplicando los criterios QUORUM de seleccion de textos. También se admitieron

aquellos articulos en los que se pudo recuperar el texto completo.



. De acuerdo con el idioma, se aceptaron articulos publicados en espafol, arabe,

inglés y francés.

. Se seleccionaron todos aquellos articulos relacionados con los cuidados
enfermeros o bien en los que se mencionan a la enfermera como parte del equipo
multidisciplinar. Descartandose de esta manera todos aquellos ligados al &mbito de la

Medicina u otro ajeno a la Enfermeria.

. En cuanto a la poblacion, se incluyd a todas las edades y sexos, sin distincion

alguna, con el objetivo de analizar como le afectaba a las distintas personas.

Esta revision bibliografica se ha fundamentado en la aplicacién de criterios de calidad
para clasificar los articulos encontrados de cara a su posterior andlisis. Para ello se ha
valorado el tipo de estudio hallado, las caracteristicas de los pacientes, las
mtervenciones realizadas, los resultados obtenidos en los estudios, asi como la

heterogeneidad de estos.

Igualmente, se ha tenido en cuenta la calidad metodoldgica, el riesgo de sesgo de los

articulos, sus hallazgos y seguimiento establecido.

Una vez escogidos los articulos a partir de los cuales se realizara la revision
bibliografica se procedera a su estudio para desarrollar las diferentes categorias tedricas
que compondran el apartado de desarrollo de este trabajo, de acuerdo a los objetivos

propuestos para este Trabajo Fin de Grado.

4. DESARROLLO

A lo largo del andlisis de los diferentes articulos encontrados durante la revision
bibliografica, se identificaron conceptos en comun entre ellos. Por ello, para realizar el
desarrollo de este Trabajo Fin de Grado, dichos conceptos se organizaron como
unidades de andlisis de informacion para favorecer el conocimiento y abordaje de la

Epidermolisis Bullosa. A continuacion pasaremos a desarrollarlas.



4.1 ABORDAJE TERAPEUTICO Y PRINCIPALES CUIDADOS

Esta unidad de andlisis estara centrada en el enfoque terapéutico abordando las
patologias asociadas, asi como las pruebas diagndsticas que se realizan para
afirmar el diagndstico y una vez confirmado, los cuidados basicos que se deben

realizar a estos pacientes.

La calidad de vida de los afectados con EB depende de los cuidados que se les
proporcionen desde el diagnostico de dicha enfermedad. A raiz de las diferentes
complicaciones que van surgiendo aparecen una serie de patologias que estan

asociadas a la EB. Estas se describen a continuacion® ©:

e Anemia

e Digestivas: desnutricion, odinofagia por lesiones orofaringeas y
esofagicas leves a severas con evolucion a la disfagia y afagia por
estenosis esofagica.

e Sobreinfeccion de la semimucosa labial (microstomia) y gingival

e Oftalmologicas: erosiones corneales y conjuntivitis cicatrizal.

e Otorrinolaringolédgicas: otitis externa y estenosis del conducto auditivo
externo

e Ortopédicas: lesiones cicatrizales en manos (pseudosindactilia),
resorcion Osea de falanges distales, trastornos posturales y de la marcha
(posiciones antalgicas).

e Dermatologicas: carcinoma espino celular (es la mayor causa de muerte
en estos pacientes y en especial en la forma distrofica recesiva)

e Ginecologicas: adherencias vulvares

e Urologicas: estenosis uretral

Para diagnosticar la EB hay que hacer una serie de pruebas para descartar otras
enfermedades ampollosas con la que se puede confundir, como son penfigoide
ampolloso, pénfigo wvulgar, picaduras de insecto o dermatosis ampollosa
inducida por inmunoglobulina lineal A. Las pruebas que se realizan son las

siguientes + ¢ 7:
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+ Biopsia de piel:
La toma de la muestra se debe efectuar sobre una ampolla reciente
(generalmente menor de 12h de aparicion), pero teniendo en cuenta la dificultad
de su hallazgo, se procede a la induccion de una ampolla por medio del
dermat6logo. Lo que realiza éste, es provocar un eritema para proceder a realizar
dos biopsias, por afeitado o por punch.
No se aplica anestesia topica ni local, ya que puede dar lugar a ampollas

artificiales en la epidermis que darian un resultado contaminado.

# Diagnostico genético:
Este tipo de prueba no suele ser el estudio de primera eleccion debido a la
demora de los resultados y a la gran heterogeneidad de los genes implicados.
Principalmente se realiza cuando hay sospecha de EB tipo Sindrome Kindler, ya
que se trata de identificar la mutacion en el gen FERM T1.
Asimismo, se suele realizar este tipo de prueba en aquellos pacientes con

sospecha de EB que no tiene antecedentes familiares de dicha patologia.

+ Pruebas especiales de muestras de la piel bajo el microscopio:
Se trata de observar la zona de clivaje de la ampolla, definiendo asi el tipo de

EB, pudiendo diferenciar los distintos subtipos de EB.

Entre los cuidados especificos que precisan estos pacientes, hay que destacar las curas
que se realizan. Estas forman parte de la rutina diaria de los pacientes y son abordadas
por la Enfermeria en primera instancia aunque también las realizan algunos familiares
de los pacientes, por lo que es imprescindible sensibilizar a los cuidadores principales
de la importancia del procedimiento de curas ya que influye en el sufrimiento que

padecen los afectados °.

De acuerdo a las ultimas investigaciones recabadas para este TFG *°, las curas se
deben realizar normalmente cada dos dias, dividiendo cada cura en 4 partes: la retirada
de los apositos, el baio, la cura de las lesiones y finalmente el vendaje. Siguiendo dicho
proceso de cuidado de la piel con EB se deben llevar a cabo una serie de pasos basicos

de tipo estandar:

11



El bafio: se realiza previo a la cura de las lesiones ya que es una forma efectiva

de prevenir el desarrollo de infeccion en las heridas y ampollas, obteniendo una

buena limpieza de la epidermis.

Cuidado de las lesiones cutaneas :

Ampollas: éstas deben ser pinchadas con una aguja hipodérmica y
después se debe realizar una suave compresion con una gasa estéril para
facilitar la salida de liquido y dejar el techo de la ampolla, si no se
encuentra afectada.

A continuacion se procederda a su limpieza con suero fisiologico a
temperatura ambiente y después se colocara un aposito no adhesivo y
otro de absorcion finalizando con una sujecion con venda de algodon y

otra tisular elastica.

Heridas: se procedera al desbridamiento de manera extremadamente
cuidadosa.

Seguidamente se realizara una limpieza con suero fisioldgico mediante
irrigacion por arrastre y después se procedera a la eleccion de un
antimicrobiano segun sea conveniente y posteriormente se tapara con un
apoésito no adhesivo cuya eleccion dependerd de la cantidad de exudado
de la herida. Procediendo por ultimo a sujetarla con una venda de

algodon y otra tubular elastica.

Durante el procedimiento de cura se debera extremar la precaucion para evitar
provocarle nuevas infecciones. Ello se conseguird realizando un lavado adecuado de
manos mas desinfeccidon previas a la curas y tras éstas. Para realizar las curas es
conveniente utilizar instrumental que sea de acero inoxidable para poder esterilizarlo
una vez usado. No hay que cortar los apodsitos con el envase puesto, porque los
microorganismos que se depositan en la superficie pueden ser traspasados hasta el
aposito estéril. Hay que tener en cuenta que cuando nos encontramos ante una herida
infectada es preferible curarla en ultimo lugar y asi evitaremos contaminar al resto;
asimismo es importante lavarse bien las manos antes de la cura de esta herida. También

se recomienda limpiar la bafiera/ducha y las cortinas con lejia antes y después de cada

12



uso y prestar especial atencion a los moviles y tabletas ya que pueden ser un foco de

infecciones, por lo que hay que mantenerlos limpios '°.

4.2 MANEJO ESPECIFICO DE LAS HERIDAS SEGUN EL TIPO DE EB

Para proporcionar un cuidado especifico integral a estos pacientes debemos
conseguir una Optima cicatrizacion de las heridas, en la que influyen diversos
factores, como son el estado nutricional, el estrés, la edad, el tipo de EB, anemia

subyacente, etc.

Una vez realizada una primera valoracion del estado general del paciente e
identificadas y cubiertas las necesidades de éste, procederemos al abordaje local
de la herida. Dentro de este abordaje local, una parte imprescindible es la
eleccion del apdsito adecuado, orientado a que proteja la piel peri-herida, asi
como evitar la eliminacion de la capa de la ampolla para impedir la eliminacion
de la piel y limitar su propagacion, gestionar el exudado de manera adecuada y

'L 12 También se debera de

por ultimo, promover una buena cicatrizacion
controlar el dolor durante las curas con los correspondientes analgésicos orales

(paracetamol, dipirora, tramadol...) prescritos por su facultativo *.

¢ EB Simple (EBS)

Este tipo de EB se maneja mediante la puncion de las ampollas,
reduciendo asi la friccion y utilizando medidas para mantener el frio, asi
como calcetines que contienen hilo de plata, plantillas de enfriamiento y
zapatos que promueven la ventilacion.

Entre los apdsitos que se recomiendan estdn los de hidrogel, apodsitos de
silicona blandos bordados, apositos de espuma de poliuretano. Todos
ellos ofrecen comodidad, reducen el calor y promueven la cicatrizacion
de las ampollas. Se debe prestar atencion a los bordes de los apositos ya
que éstos pueden causar traumas formando ampollas, por lo que es
recomendable el redondeo de los apositos y relleno para minimizar el

riesgo 112,
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EB Distrofica (EBD)

Es un tipo de EB que debido a su complejidad se debe proteger
especialmente de traumatismos e intentar reducir la carga biologica y el
exudado para poder retrasar y/o evitar al maximo la formacion de
contracturas y pseudosindactilia.

Por ello, la eleccion de los apositos se debera realizar de acuerdo con las
necesidades tales como la gestion del exudado, la colonizacion, la
infeccion, olor y proteccion. Siendo los mas recomendados los apdsitos
de silicona blanda, aposito lipido coloide, espumas, mieles, geles
enzimaticos y apositos superabsorbentes. Y apositos de KytoCel para

aquellas heridas recurrentes '’ 113,

EB Juntural (EBJ)

Las medidas para disuadir el tejido de granulacion que se forma en este
tipo de EB incluyen seleccionar un ap6sito primario con una malla muy
fina tal como un lipidocoloide, o usar apositos de gasa impregnados con
hidrogel.

La hipergranulacion es mas problemadtica en la cara, causando a largo
plazo heridas cronicas, dolor y desfiguracion. El tratamiento con un
esteroide topico muy potente en combinacion con un agente
antimicrobiano destruye el tejido de granulacion y estimula Ia
cicatrizacion. Pero hay que tener cuidado con los geles utilizados, ya que
hay algunos que no permiten visualizar la zona, por lo que deben evitar

ser utilizados ' 12,

Sindrome de Kindler

La eleccion de un aposito u otro dependera del nivel de formacion de las
ampollas. Siguiendo las recomendaciones de la Epidermolisis Bullosa
Simple (EBS) si se trata de ampollas epidérmicas y de la Epidermolisis

Bullosa Distrofica (EBD) si se trata de ampollas a nivel subepidérmico
1
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Tras el recubrimiento de la herida con el ap6sito adecuado procederemos a elegir
el tipo de vendaje que mas se adecue a nuestro proposito.

El vendaje también es una parte importante de nuestro proceso de cura’, ya que
cumple principalmente tres funciones dependiendo de nuestro objetivo: vendaje
de sujecion (fija apdsitos, gasas y otros materiales de cura, porque estd
contraindicado el uso de materiales adhesivos); vendaje de proteccion (evita
posibles dafos en zonas expuestas a roces, golpes, presion, etc.); vendaje de

prevencion (previene posibles complicaciones musculo-esqueléticas).

Por otro lado, una alternativa innovadora al vendaje tradicional, es el traje que

actia como una “segunda piel” 15

, cuyo objetivo es sustituir las vendas planas
y tubulares por una prenda de retencion de alto estiramiento para sujetar los
apositos, proteger al paciente de roces y traumatismos y mejorar asi el dia a dia
de las personas con EB.

Segun los estudios realizados '+ 1°

, se obtuvieron resultados muy favorables con
el uso de esta prenda, ya que suponia un menor coste a los pacientes puesto que
era reutilizable (30-40 veces cuando se lava a 60°C), proporcionaba mayor
comodidad sin necesidad de restringir ciertos movimientos como ocurria con los
vendajes, también daba lugar a un mejor descanso, disminuia el tiempo de cura,

simplificaba el procedimiento y permitia a la piel transpirar y que no

proporcionaba tanto calor como con las vendas convencionales.

Sin embargo, cuando las heridas van mas all4, producen deformidades como las
que pueden aparecer en los subtipos de EB Distréfica mas severos, dando lugar
pseudosindactilia, siendo la Unica manera de corregirlo, una intervencion
quirdrgica.

Se procede a separar los dedos y a realizar un injerto con un compuesto sintético,
no toxico, permeable al vapor de agua para evitar la maceracion, no adherente y
biocompatible '°. Se ha demostrado una mejor cicatrizaciéon con este tratamiento
que con otros utilizados previamente, dotandolo también de otras ventajas como
son la facil y rapida aplicacion, ausencia de morbilidad en el sitio donante,
adaptacion sin suturas, epitelizacion rapida a partir de la primera semana,

finalizando a las dos semanas, menor coste que otros materiales sintéticos
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utilizados para este proposito, facil disponibilidad y puede ser utilizado en

cualquier parte del cuerpo.

Para no llegar hasta este punto, debe prevenir en la medida de lo posible la
aparicion de ampollas en la zona de manos y pies. Hay que tener en cuenta que a
la hora de realizar el vendaje nunca se debe realizar con las manos cerradas sin
separacion interdigital, y siempre después de curar las heridas e hidratar la zona
intacta '>17.

En ocasiones, se opta por vendar las partes distales de las extremidades, incluso
en ausencia de lesiones ampollosas, con el fin de mantener los espacios
interdigitales correctamente separados. Otros pacientes optan por utilizar
guantes, con la parte distal abierta. En cualquier caso, se recomienda hacer

gjercicios activos y pasivos de la mano para prevenir o retrasar al maximo el

desarrollo de deformidades acrales .

4.3 MANEJO DEL DOLOR E IMPACTO DE LA ENFERMEDAD
SOBRE EL PACIENTE

El manejo del dolor en esta patologia es dificil de tratar y en especial cuando se
procede a realizar las curas. Cada persona tiene una percepcion distinta del
dolor, pero suele estar relacionado con la severidad del subtipo de EB y también

del estilo de vida, personalidad, etc. '®.

A parte del tratamiento farmacologico que se prescribe hay otras maneras de
reducir el dolor. Una de ellas por ejemplo, es afadir sal al agua de la bafiera para
hacer que el agua se vuelva isotonica (9gr de sal/ 1L de agua), lo que hace que

darse una ducha no sea tan doloroso '®'°.

Igualmente, se ha demostrado que las terapias psicologicas son eficaces para
disminuir el dolor '°. Trata las experiencias dolorosas, como son el dolor agudo
relacionado con los procedimientos (por ejemplo, tratamientos de hidromasaje) o
rutinas sanitarias (cambio del vendaje, bafios) y dolencias cronicas, tales como
dolor de cabeza, dolor abdominal u otras condiciones relacionadas con la

enfermedad.
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Estas terapias psicoldgicas incluyen terapia cognitivo conductual, hipnosis,
biorretroalimentacion y relajacion. Todo ello pretende cambiar el pensamiento
catastrofico y las emociones negativas que rodean el dolor, asi como modificar

el estilo de vida para promover el bienestar a pesar del dolor cronico.

No es facil vivir con el cuerpo envuelto con apositos y vendas, pero las personas
que padecen EB tienen que lidiar con ello diariamente. Algunas personas en
cambio, al ver el gran impacto que produce sobre su vida social deciden cambiar
el tipo de apdsitos que utilizaban por otros que pasan mas por desapercibidos,
sin darle importancia al dafo que van a producir en su piel, como son nuevas

erosiones y desprendimientos de piel que se producen al retirar dichos apositos
20

Esta patologia puede afectar psicologicamente de diferentes maneras al paciente,
siendo la mas habitual la falta de confianza y autoestima, depresion, ansiedad,
frustracion, ira, o incluso, éstos han llegado a expresar sentimientos de
vergilienza, repugnancia y desprecio hacia si mismos por el olor que desprendian
las heridas de su cuerpo 22!,

A nivel social, muchos de los pacientes afirman que el grupo de amigos se
redujo considerablemente, permaneciendo unicamente aquellos que les
mostraban un apoyo incondicional. Respecto a la vida laboral, la EB constituia
una barrera a la hora de conseguir trabajo, reforzando el sentimiento de
inutilidad personal y frustracion 2!.

Practicar deporte, pasear por el campo o simplemente bailar, entre otras cosas,
son algunas de las limitaciones a las que se enfrentan las personas con EB. Esta
situacion afecta mas a jovenes, provocandoles frustracion, ya que las actividades

fisicas forman parte de su dia a dia, a diferencia de los adultos, que llevan un

ritmo de vida mas sedentario 2.

Un estudio cuyo proposito era identificar el nivel de estrés que padecian las
personas con EB en comparacion con otras personas con otro tipo de patologias
22 , o, . , . , ..

, revelo que los distintos pacientes tenian un nivel de estrés similar

independientemente de su patologia.
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Después de obtener estos resultados, se decidid proseguir con el estudio pero
esta vez enfocdndolo de manera distinta, esta vez se pretendia analizar la
correlacion entre las variables estrés y edad. Al tratarse de una enfermedad
congénita, el tiempo que llevaban los pacientes con EB era practicamente el
mismo que su edad. Estos pacientes declararon que conforme pasaba el tiempo
se iban adaptando mejor a las complicaciones que les surgian; es decir, el paso
del tiempo les hacia sentirse mds capaces y seguros para solventar aquellas
situaciones estresantes que se les presentaban. Por ello se determind que la
correlacion existente entre estrés y edad era negativa, puesto que a mayor edad,

el estrés era menor.

Por ello, el abordaje que se les debe dar a este tipo de personas debe seguir un
modelo bio-psico-social, que responde a un enfoque donde la salud del paciente
y la enfermedad se analizan desde un punto de vista multifactorial, en el que
juegan un papel importante los tres factores implicados, el biologico, psicologico
y el social. Se deja por tanto de ver al paciente como a unas simples heridas que

curar y se empieza a llevar a cabo una vision mas holistica 2.

4.4 IMPORTANCIA DEL EQUIPO MULTIDISCIPLINAR Y RECURSOS
SANITARIOS

El extenso tiempo y la experiencia necesaria para atender a pacientes con EB
requiere la prestacion de atencidn por un equipo de cuidado multidisciplinar.
Estudios intervencionistas han mostrado la eficacia de la gestion multidisciplinar
de pacientes que presentan esta patologia, manifestando una mejor adhesion al
tratamiento, mayor satisfaccion de los pacientes y familiares, y una evidente

mejora del estado clinico del paciente &8 10-12.22,

La tipologia del personal sanitario involucrado en el cuidado de un paciente con
EB varia segun las complicaciones y los sintomas asociados a su patologia, pero
en general, el equipo multidisciplinar principal estaria formado por un
dermatologo, enfermera, nefrologo, endocrindlogo, gastroenterdlogo, dietista,

oftalmélogo, trabajador social, psicologo y terapeuta ocupacional y fisico 2% %,
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Ademas de trabajar conjuntamente entre nosotros, debemos hacerlo también con
los padres, ayudandoles a conocer, asimilar y tratar la enfermedad para que en
un futuro, en su domicilio y con ayuda de personal de soporte, puedan cuidar a

su hijo .

El personal de Enfermeria sera el que mayor tiempo pase con estos pacientes,
por ello, debe establecer una correcta coordinacion entre ellos (enfermero gestor
de casos, enfermero referente y enfermero que realiza las visitas domiciliarias)
para proporcionar la mejor asistencia posible, dando lugar a un mejor equilibrio
de la vida familiar, promoviendo una mayor calidad de vida, la deteccion
temprana de posibles complicaciones y el respiro al sistema hospitalario. Asi
como incorporando a la familia en el aprendizaje de las pautas basicas para
prevenir el deterioro de la integridad cutanea a causa de una mala realizacion de

las curas de las lesiones *+2°,

Por otro lado, existe dificultad a la hora de otorgar el reconocimiento de las
valoraciones de dependencia para este tipo de pacientes ya que se trata de una
enfermedad de baja prevalencia, lo que da lugar a escasas ayudas y prestaciones
econdmicas para afrontar la enfermedad 2. Por ello, el personal de Enfermeria
debe asegurar que el paciente realiza una adecuada gestion de los recursos, al
mismo tiempo que se actiia de manera precavida para minimizar el coste de una
enfermedad que conlleva un importante gasto en recursos materiales. Pero esto
no significa que se tenga que escoger siempre la opcidon mas econdomica. Un
ejemplo de ello es el uso de los apositos antimicrobianos, que se trata de un
tratamiento inicialmente costoso pero con beneficios elevados, pues las
infecciones son reducidas y ello conlleva un claro ahorro de costes 2’. No
obstante, el mayor gasto se encuentra en los aspectos no relacionados con la
asistencia sanitaria (74,8%), seguido de los costes directos de sanidad (18%) y

por tltimo, de los costes indirectos (7,2%) °.
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5. DISCUSION

A pesar de que el Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras -ubicado en el
Instituto de Salud de Calos III- se centra en el desarrollo de investigacion clinica e
innovacién en la atencion de la salud en las EERR, sigue habiendo escasos estudios e
investigaciones que dan lugar a lagunas de conocimiento. No obstante, otra de las
iniciativas que supone un importante avance en el estudio de las EERR es el Centro de
Investigacion Biomédica de Enfermedades Raras (CIBER-ER), considerado como un
organismo coordinador de las iniciativas de investigacion de los diferentes grupos de

investigadores ubicados en distintos centros de investigacion (FEDER, 2009).

Uno de los objetivos de este trabajo era describir qué es la Epidermdlisis Bullosa pero el
namero de estudios encontrados en esta revision, asi como la calidad metodoldgica de
los mismos, fue una limitacion inicial debido a la poca prevalencia de la enfermedad, y

ello trae consigo un tamafio de muestra reducido.

A pesar de ello, destacamos que varios trabajos analizados coinciden en que la EB no
tiene sanacion, asi como en la homogeneidad de las curas a realizar segun el tipo de EB.
Tanto Baquero (2012), como Denyer (2016) y Dibson (2015) Grocott (2013) y la
Asociacion Espafiola de Epodermolisis Bullosa (2013), coinciden en esos aspectos al
concluir sus estudios. Ademas, los estudios de Baquero (2012), Downe (2017), Kim,
Yang y Murrell (2016), Stevens, Mckenna, Marty, Cowin y Kopecki (2014), destacan
que los profesionales de Enfermeria forman una parte imprescindible en el seguimiento
de estos pacientes, principalmente porque este profesional sanitario es el encargado del
cuidado de las heridas, la prevencion de las complicaciones que puedan derivarse vy,
ademas, es capaz de actuar como figura indispensable para promover la educacién
sanitaria en el entorno familiar de cuidados. Estos autores también coinciden en un
elemento fundamental para convivir con la EB: la apariencia fisica, pues esta
estrechamente relacionada con la autoestima y ejerce influencia en las interacciones
sociales de los afectados. Es importante afiadir que las investigaciones anteriormente
referenciadas, inciden en la importancia que reviste el contacto de los afectados con
otras personas que padecen EB, pues se reduce el impacto psicologico, ayudando a los
pacientes a no sentirse solos y a formar parte de un grupo que refuerza su rol social.
Como en el resto de ER, el hecho de formar parte de este grupo, les permite compartir

experiencias y aprender a llevar la enfermedad.
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Otros de los problemas en los que Denyer (2012), Downe (2017); Goldschneider et al.
(2014), Medina, Gonz y Salas-alan (2016), coinciden, son la dificultad del manejo del

dolor y el elevado coste del material.

En cambio, es destacable que en la mayoria de los articulos no se hable de la correlacion
existente entre el estrés y otros factores personales de los afectados con EB. Igualmente,
hay déficit de investigaciones sobre la evolucion de los cuidados que son
proporcionados por los familiares, por lo que ambas se proponen en este TFG como

futuras lineas de investigacion.

Sin embargo, se ha encontrado un articulo donde Medina y colaboradores (2016),
estudian la correlacion entre el estrés en pacientes con EB y el nimero de afios
padeciendo la enfermedad, concluyendo que hay una correlacion negativa, es decir,
conforme pasan los afos, los afectados se van adaptando a las complicaciones ligadas a
dicha enfermedad, por lo que les proporcionaba capacidad para solventar los problemas

a los que se enfrentan en su dia a dia.

Pero como ya se ha indicado, solo hay un estudio sobre ello, por lo que se incluiria en

las futuras lineas de investigacion como se ha indicado anteriormente.

De acuerdo con los articulos analizados sobre el manejo de las heridas (Baquero, 2012;
Denyer, 2016; Denyer y Gibson, 2015; Romero, 2012) es destacable que las curas
deben ser himedas (generalmente cada 48 horas), pero eso también dependera de la
cantidad de exudado que produzca la herida, del mismo modo también de ello depende
el tipo de apodsitos a colocar (preferentemente no adhesivos, cubriendo la piel con un

vendaje), ya que los apositos adhesivos desprenderian la piel al retirarlos.

Dentro de los distintos vendajes descritos por Domingues (2013) y Grocott y sus
colaboradores (2013), cabe mencionar la reciente puesta en marcha del traje que actla
como segunda piel. Se han elaborado diferentes estudios, como el que realizé Grocott y
sus colaboradores (2013) para comprobar su eficacia y la satisfaccion de los pacientes,

obteniéndose efectos muy positivos.

Los resultados encontrados tras analizar algunos de los articulos, en concreto los de
Adnl, Martin y Mudge (2012), el estudio de Grocott, Blackwell, Weir y Pillay (2013) y
la aportaciones de Medina y sus colaboradores (2016), nos muestran que los pacientes

con EB tienden a perder numerosas amistades, asi como a no conservar su puesto de
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trabajo debido a la alteracion de la imagen que conlleva dicha enfermedad. Por este
motivo debemos analizar un poco mds las aportaciones realizadas sobre la dimension
psicolégica de la EB (Guerrero, 2013). El estudio de Adni, Martin y Mudge (2012),
sefala que los pacientes viven la enfermedad con ansiedad, depresion, miedo y baja
autoestima, por lo que suelen requerir ayuda psicoldgica. Es por ello que en la EB, la
coordinacion entre el equipo multidisciplinar formado por psicologos, médicos,
enfermeros, dietistas y trabajadora social, toma especial importancia, ya que dicha
coordinacion ha demostrado una mayor eficacia en la gestion del cuidado, pues es de
vital importancia entender al paciente como a un conjunto y no como a una persona que

solo hay que realizarle curas (Baquero, 2012; Kim, Yang y Murrell, 2016)

En cuanto a los enfermeros, segin el estudio de Kim y sus colaboradores (2016) y
Stevens y sus colaboradores (2014), debe haber una correcta coordinacion entre ellos,
ya que distintos tipos de enfermeros estaran a cargo del cuidado de esos pacientes, como
son el enfermero referente, enfermero gestor de casos y enfermero de visitas
domiciliarias, por lo que se deberd asegurar un cuidado integral, llevando a cabo las
mejores estrategias de cuidados, asi como educacion sanitaria a los pacientes y

familiares para prevenir futuras complicaciones.

6. CONCLUSION

En primer lugar, a lo largo de este trabajo hemos querido no sélo explicar la
Epidermolisis Bullosa, sino también enfocarla hacia como afecta a los pacientes en su
dia a dia. Cabe mencionar, que al igual que el resto de enfermedades raras, ésta trae

consigo un elevado desconocimiento tanto a nivel sanitario como social.

Respecto a la EB, se ha comprobado que la calidad de vida de los pacientes se ve
afectada por diversos aspectos de la sociedad, como son la discriminacion, los
estereotipos y los prejuicios tanto culturales como sociales, por lo que se debe educar a
la poblacion para que, en vez de empeorar la situacidn de nuestros pacientes, nos

ayuden a mejorarla de forma clara y decidida.

Actualmente nos encontramos ante un sistema de salud con elevadas connotaciones

sociales, por lo que debemos realizar un abordaje multifactorial de esta ER haciendo
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que se ofrezca desde el sistema la cobertura necesaria a todas las necesidades de estos
pacientes, que en muchos casos sufren elevados porcentajes de discapacidad para
realizar las actividades cotidianas. De acuerdo con la Declaracion Internacional de los
Derechos de las Personas con Discapacidad, las personas con discapacidad son
ciudadanos con derecho por lo que disponen de las mismas oportunidades que el resto,
tanto en el ambito publico como en el privado. Pero el sistema sanitario no les
proporciona los cuidados que precisan, dada la rareza de su enfermedad, hecho éste que
no justifica que se cubran por si solas todas las necesidades de cuidados que puedan

presentar.

Los articulos analizados dejaron al descubierto la escasez de centros de referencia
especializados, siendo la asociacion DEBRA la que se encarga de dar a conocer a los
pacientes y familiares los existentes. En el Hospital San Juan de Dios, se halla una
enfermera experta en EB, asi como la unidad de EB. Otro centro de referencia es el
Hospital de Vall d’Hebron, todos ellos en la comunidad autonoma catalana, poniendo
de manifiesto las dificultades de traslado de pacientes que viven en otras comunidades

autonomas del SNS.

Por ello, el personal sanitario, y en especial el personal de Enfermeria, desempeiia un
papel fundamental en el cuidado diario de las personas con EB, proporcionando
educacion sanitaria tanto para los pacientes como para los familiares, con objeto que
sepan manejar las distintas situaciones en la que se pueden ver implicados por el
desarrollo de la enfermedad, para asi mejorar su calidad de vida o al menos, reducir las

futuras complicaciones.

Finalmente, el desarrollo de esta busqueda bibliografica ha hecho que tome conciencia
plena sobre la segregacion que sufren las EERR en el SNS, pues estan desplazadas a un
segundo plano asistencial e investigador, ademas de constatar lo poco concienciada que
estd la poblacion sobre ellas. Es cierto que es un campo de investigacion muy amplio, y
que hasta ahora se carecia de mucha informacion, pero si se le otorgase la importancia
que merecen, se avanzaria mucho en su conocimiento y en la generacion de

investigaciones multidisciplinares, tan necesarias en el ambito de las EERR.

La Epidermdlisis Bullosa me llamo6 la atencion, debido a su peculiar manifestacion en la
piel y mucosas, asi como a la edad tan temprana en la que comenzaba. Y en especial,

me cautivd el papel tan importante que desempefaba la enfermera en el abordaje
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terapéutico del proceso de enfermedad, por este motivo me gustaria seguir
profundizando en el tema, sobre todo aprendiendo de primera mano cémo se debe
manejar una enfermera en estas situaciones ante los afectados. A partir de ahora, para
mi la EB no es una rareza, algo inusual y desconocido que infunde temor, para mi es
una piel que se dibuja en el mundo con una sensibilidad especial, por eso es una

“mariposa” diferente.
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8. ANEXOS

Tabla 1. Tipos de Epidermolisis Bullosa Simple

EBS Localizada Palmo plantar — Weber Cockayne

Con anodoncia o Hipodoncia — Sind. De Kallin

De Kobner

Herpetiform (Dowling-Meara)

Con Pigmentacion Moteada

EBS Generalizada —
Superficialis

Con Distrofia Muscular

Con Atresia Pilorica

AutosOémica Recesiva

Circinada migratoria

Fuente: Fine et al (2014). Elaboracion Propia

Tabla 2. Tipos de Epidermdlisis Bullosa Juntural

EBJ Herlitz generalizada grave

EBJMitis No Herlitz generalizada atréfica
benigna

EBJ no Herlitz localizada

EBJ Otras EBJ con atresia pilérica

EBJ inversa

EBJ de aparicion tardia

EBJ Sind. Loc (6culo-laringo-cutaneo)

Fuente: Fine et al (2014). Elaboracion Propia

Tabla 3: Tipos de Epidermolisis Bullosa Distrofica

Generalizada

Acral

Pretibial

EBD Dominante -
Pruriginosa

Que afecta solo a ufias

Dermolitica del RN

Generalizada severa

Inversa

EBD Recesiva Pretibial

Pruriginosa

Centripeta
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Dermolitica

Fuente: Fine et al (2014). Elaboracion Propia

Tabla 4. Descripcion de la recogida de datos

BASES
DE
DATOS

DESCRIPTORES

COMANDOS

N° ARTICULOS
ENCONTRADOS

N° ARTICULOS
SELECCIONADOS

Cochrane
Plus

Epidermolisis
bullosa

Epidermolisis
bullosa and
enfermera

Epidermolisis
bullosa simple

Epidermolisis
bullosa distrofica

Epidermolisis
bullosa de unién

And

Medline

Epidermolisis
bullosa and
cuidados en
enfermeria

And

Epidermolisis
bullosa

58

Epidermolysis
bullosa and
nursing care

And

56

Epidermolysis
bullosa and
nursing treatment

And

30

Epidermolysis
bullosa and
environment

And

23

Epidermolysis
bullosa and
relatives

And

50

Epidermolysis
bullosa and family

And

70

Epidermolysis
bullosa and family
impresion

And

30




Resources and care
and Epidermolysis
Bullosa

And

Epidermolysis
bullosa and life
quality

And

91

Epidermolysis
bullosa and anxiety

And

Medline
Plus

Causas y sintomas
de Epidermolisis
bullosa

Dialnet

Epidermolisis
bullosa

27

Epidermolisis
ampollosa

36

Piel de mariposa

Epidermolysis
bullosa

Epidermolysis
bullosa and
nursing

And

Epidermolysis
bullosa and nurse

And

Epidermolsis
bullosa y
enfemermeria

Epidermolysis
bullosa and stress

And

Piel de mariposa y
estrés

Epidermolysis
bullosa and
evidence

INE

Epidermolisis
bullosa

Epidermolisis
ampollosa

Piel de mariposa

IME

Epidermolsis
bullosa

19

Epidermdlisis
bullosa y
enfermeria

Epidermdlisis
bullosa y cuidados

31




Epidermolysis
bullosa and
nursing

And

CINAHL

Epidermolysis
bullosa and
nursing

And

63

Epidermdlisis
bullosa and
cuidados en
enfermeria

And

Epidermolysis
bullosa and
nursing care

And

16

Epidermolysis
bullosa and care

And

167

Epidermolysis
bullosa and
dressing

And

51

Epidermolysis
bullosa and wound

And

102

Ademas, se obtuvieron 8 articulos de la pagina web de DEBRA, 2 de la pagina web de

FEDER, asi como 3 articulos de Google Scholar.

Fuente: Elaboracion propia.
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