Criterios revisados, acordados por el Consejo It¢eritorial, que deben cumplir los CSUR para sergignados como de referencia del Sistema
Nacional de Salud, actualizados segun los criterfaamologados por el Consejo Interterritorial

61. EPIDERMOLISIS AMPOLLOSA HEREDITARIA

La Epidermolisis Ampollosa o Bullosa (EA)representa un grupo heterogéneo de patologiaslitaei@s caracterizadas por una marcada
fragilidad de la piel y las mucosas, que desencatiehormacion de ampollas de forma espontanea espuesta a minimos traumatismos,
dando lugar a heridas cronicas y ocasionalmentégncenas epidermoides agresivos. Las manifestaciexieacutdneas, como la afectacion de
dientes y anejos cutaneos, asi como de los epitglstrointestinal, vesicourinario y pulmonar, aotae la complejidad clinica de esta

patologia, hasta la fecha incurable. La enfermedapresenta en el nacimiento o primeros afios @eyvjakrsiste durante toda ella ya que no
existe tratamiento eficaz.

La presencia de defectos genéticos que altererounas moléculas esenciales de la union dermo-epickrconduce a una pérdida de la
capacidad de adhesiéon de la membrana basal epidér8e han identificado mas de mil mutaciones &ram genes que se expresan en la
unidon dermo-epidérmica. Segun el plano de ruptargleque se produce la ampolla, se definen: SirtgheS), Juntural (EAJ) y Distréfica
(EAD).

La EA es siempre una enfermedad grave en cualqdesus formas ya que en todas ellas pueden désaeaarcinomas espinocelulares de
mal prondstico y dificil tratamiento y la afectatide mucosas es casi constante condicionando meidni La reiterada aparicion de ampollas
con traumatismos o espontaneamente condicionara fimmportante la vida de los pacientes.

Uno de los problemas mas importantes en el mareja &A es el diagndstico correcto de la enfermg@dadue dentro de este epigrafe se
encuadran mas de 30 tipos diferentes que no pwitleenciarse solo mediante datos clinicos. Elmagco implica diferente evolucion ya
gue, aunque la forma de mayor morbilidad sea la E&d@siva generalizada grave, existen formas fetatdras asociadas a graves alteraciones
neuromusculares y digestivas entre las EA simplégsyEA junturales. El diagnéstico genético, partda es obligado en este grupo de
enfermedades.

La EA distréfica (EAD) se debe a mutaciones en el gen que codifica padageno VIl (C7): COL7AL. El C7 es el principgimponente de
las fibrillas de anclaje de la uniébn dermo-epidéanipor o que es esencial para el mantenimienttadetegridad cutanea. Aunque los



queratinocitos son la fuente natural y mayoritdeaC7, los fibroblastos (células de origen mesengl)itambién son capaces de producir esta
proteina. La EAD recesiva severa generalizada (E#g)Rs la forma mas grave de EA, y se caracteorzama marcada disminucién o ausencia
completa de C7.

Por el momento no existe una cura definitiva parBA. Eltratamiento de esta enfermedad es sintoméatico y de sopofits;agto a prevenir el
desarrollo de lesiones y complicaciones. La comadhientifica esta haciendo un gran esfuerzo paorgrar soluciones alternativas y efectivas
para los pacientes con EA.

Los enfoques terapéuticos para EADR se centram eorteccion de la deficiencia o ausencia de prasede anclaje especificas en la union
dermo-epidérmica, en especial en la restauraciéta @gxpresion del C7. Actualmente se encuentraestmdio diversas terapias proteicas,
celulares y génicas.

Las EA hereditarias son enfermedades complejas &amel diagndstico como en su tratamiento. Nexegkperiencia y especializacion, por lo
gue es preciso la designacion de centros de refaren el Sistema Nacional de Salud para el matejeste grupo de patologias. Los centros
gue atiendan a estos pacientes deben abarcarelesddado neonatal, vital para el pronéstico dgefd@mas mas severas, la atencion durante la
infancia y la transicion a la adolescencia y aite@\adulta. Por tanto, la atencion debe ser comtiawesde el ambito pediatrico hasta el adulto.
En los centros se debera realizar diagnostico pejongenético, entrenamiento en curas y cuidadosstie tipo de pacientes, revisiones
periddicas programadas y valoracion por un equipgdtidisciplinar para diagnosticar y tratar las cdicaciones (estenosis esofagica,
malnutricion, anemia persistente, sindactilia emosay pies, contracturas en flexion de las extraded, caries dentales, posible amiloidosis,
cardiopatias, etc.), deteccion y tratamiento deteaen las formas con esta complicacion y trataimjeen su caso, con terapias avanzadas en
caso de estar disponibles (terapia celular, ingienge tejidos, terapia génica).

A. Justificacion de la propuesta

» Datos epidemioldgico de la epidermolisis | En Espafia la prevalencia de las formas gravedisgaesn 6 por millon de habitantes ppr
ampollosa hereditaria (incidencia y prevalenciglp que la EB esta incluida en el epigrafe<dafermedades raras»
La prevalencia en Europa de todas las formas ded@stima que es de 0,60 por cada
10.000 individuos.




B. Criterios que deben cumplir los Cent
atencion de la epidermolisis ampollosa

ros, Servicm$/nidades para ser designados como de referenara fa
hereditaria

» Experiencia del CSUR:

- Actividad:
* NUmero minimo de pacientes que de
atenderse al afio para garantizar
atencion adecuada de la epidermol
ampollosa hereditaria:

- Otros datos: investigacion en esta mater
actividad docente  postgrado, formac
continuada, publicaciones, sesiof
multidisciplinares, etc.:

pei30 pacientes, con cualquier forma de EA heraditaifios y adultos, en seguimiento
uebafo, de media en los 3 ultimos afos.
di¥e estos, al menos:
- El 40% (12) de los pacientes, en seguimientol afie, llevan en seguimien
desde hace, al menos, tres afos.
- EI 60% (18) de los pacientes en seguimiento afielsorx14 afnos.
- El 70% (21) de los pacientes en seguimiento efielson de formas graves
EA hereditaria (EADR), entendiendo como tales lastr@ficas recesivas
junturales, Dowling-Meara o cuando se acompaferataxtacion sistémica.

&, Docencia postgrado acreditada: participacionadé&hidad en el programa MIR d
d@entro.
€4 centro cuenta con unidades docentes o dispositidocentes acreditados ps
dermatologia y pediatria.
- La Unidad participa en proyectos de investiga@nreste campo.
= El centro dispone de un Instituto de Investigaca@neditado por el Institut
Carlos Ill con el que colabora la Unidad.
- La Unidad participa en publicaciones en este @amp
- La Unidad tiene un Programa de formacion contiauan epidermolisis ampollos
hereditaria de los profesionales de la Unidad dstarado y autorizado por la direcci
del centro.
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- La Unidad realiza sesiones clinicas multidisoigtes, al menos mensuales, (




incluyan todas las Unidades implicadas en la abende los pacientes con EA hereditg
para la toma conjunta de decisiones y coordinagidlanificacion de tratamientos.
= Cuando la Unidad atiende nifios y adultos al meeasizara dos sesiong
anuales conjuntas con los profesionales que atieaos tipos de pacientes.
» El CSUR debe garantizar la presentacion de toakpacientes de la unidad
sesion clinica multidisciplinar.
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas de paxientes la fecha
conclusiones y actuaciones derivadas del estudeada caso clinico en la sesi
clinica multidisciplinar.
- La Unidad tiene un Programa de formacion en Efeditaria, autorizado por |
direccion del centro, dirigido a profesionales taios del propio hospital, de otr
hospitales y de atencién primaria.
- La Unidad tiene un Programa de formacion en Ereditaria dirigido a pacientes
familias, autorizado por la direccion del centnmpartido por personal médico y
enfermeria (charlas, talleres, jornadas de dialogog, en colaboracién con I3
asociaciones de pacientes.

y
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» Recursos especificos del CSUR:

- El CSUR debe garantizar la continuidad de laafencuando el paciente infantil pas
ser adulto mediante un acuerdo de colaboraciérafimpor el Gerente/s de/los centro
los coordinadores de las unidades pediatricasagdios.
(Aquellos CSUR que atiendan a poblacién en edadiper, para la derivacion de pacientes
la unidad, deberan estar coordinados con recursoslares de atencion de adultos. Aquel
CSUR que atiendan a poblacion adulta deben garantia accesibilidad a la unidad desq
cualquier otra unidad pediatrica)
= El acuerdo de colaboracion incluye un protocalbpazado por el Gerente/s
de/los centro/s y los coordinadores de las unidpddrtricas y de adultos que
garantiza la continuidad de la atencion cuandaeiente infantil pasa a ser
adulto, ocurra esto en el mismo o en diferente itedgpopte la Unidad a ser
CSUR para la atencién de nifios o de adultos o d®sm

- El hospital cuenta con un Comité de Tumores cartq@imientos normalizados (
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- Recursos humanos necesarios para
adecuada atencion de la epidermolisis ampo
hereditaria:

Formacion basica de los miembros del
equipo®:

trabajo (PNT), basados en la evidencia cientifqpae se relune periddicamente y (
acredita sus decisiones mediante las actas pddsien
» El CSUR debe garantizar la presentacion de toakpacientes de la unidad
el Comité de tumores.
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas de paxientes la fecha
conclusiones y actuaciones derivadas del estudaada caso clinico en el cita
Comité.

- EI CSUR para la atencion de pacientes con EA ditare&a tendrd un caracts
multidisciplinar y estara formado por una Unidadsiba y diversas Unidades q
colaboran en la atencion, diagndstico y tratamieletestos pacientes y actuaran de fo
coordinada.

d.a Unidad bésica estara formada, como minimo, paigriente personal a tiemg
|peacial:

- Un coordinador asistencial, que garantizara lardinacion de la atencion de |
pacientes y familias por parte del equipo clinie ld Unidad basica y el resto
Unidades que colaboran en la atencion de estosrgasi El coordinador serd uno de
miembros de la Unidad.

- 2 dermatélogos.

- 1 pediatra.

- 1 cirujano plastico y/o cirujano pediatrico.

- 1 facultativo con experiencia en nutricion.

- Personal de enfermeria.

- Celador.

- Coordinador con experiencia de al menos 5 afids a@encion de pacientes con EA.

- Facultativos de la Unidad con experiencia de ehos 5 afios en la atencién

pacientes con EA

- Personal de enfermeria, con experiencia en esaiz de curas, cuidados y en
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- Equipamiento especifico necesario para la- Area de consulta, dedicada al menos un diaentasa a estos pacientes.
adecuada atencion de la epidermolisis ampolleSala de curas, dotada con

hereditaria:

» Recursos de otras unidades 0 servicid

ademas de los del propio CSURnhecesarios - Servicio/Unidad de dermatologia.

para la adecuada atencion de la epidermg
ampollosa hereditarfa

manejo de pacientes con EA.
- Celador, con experiencia en el manejo de paceide EA.

= Bafiera.
= Grla.
= Equipos de monitorizacién (electrocardiégrafo isimximetro) y de parada
cardiaca.
= Tomas de oxigeno y vacio.
= Acondicionamiento del aire con un elevado numeraatambios de aire, c(
filtros HEPA, temperatura y humedad regulables.
- Box con camas y cunas.
- Disponibilidad de hospitalizacion de adultos fas.
- Accesibilidad directa de los pacientes y de lestos donde habitualmente tratan
paciente a los recursos de la Unidad medianteeldédhica, e-mail o similar.

<&l centro donde esta ubicada la Unidad dispone de:

lisBervicio/Unidad de pediatria.

- Servicio/Unidad de neonatologia, con experieenida atencién de pacientes con EA
- Servicio/Unidad de anestesiologia, con experéeanila atencién de pacientes con E
- Servicio/Unidad de medicina interna.

- Servicio/Unidad de nutricion y dietética.

- Servicio/Unidad de cirugia pediatrica.

- Servicio/Unidad de cirugia plastica.

- Servicio/Unidad de cirugia maxilofacial.

- Servicio/Unidad de ortopedia y traumatologia.

- Servicio/Unidad de oftalmologia.

N
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- Servicio/Unidad de otorrinolaringologia.




- Servicio/Unidad de endocrino.

- Servicio/Unidad de cuidados intensivos adultos.

- Servicio/Unidad de cuidados intensivos pediasrico

- Servicio/Unidad del dolor.

- Servicio/Unidad de oncologia médica.

- Servicio/Unidad de rehabilitacion.

- Servicio/Unidad de psiquiatria/psicologia clinicaenta con un facultativo con
dedicacion a tiempo parcial a la Unidad de EA yegigmcia en la atencion de este tipo
pacientes en las diferentes etapas de la vida.

- Servicio/Unidad de radioterapia.

- Servicio/Unidad de diagndéstico por imagen.

- Servicio/Unidad de microbiologia.

- Servicio/Unidad de anatomia patoldgica con expeia en la atencion de pacientes ¢
EA.

- Servicio/Unidad de genética.

- Disponibilidad de laboratorio de genética y malac.

domiciliaria.
- Servicio/Unidad de trabajadores sociales.

» Seguridad del pacient

La seguridad del paciente es uno de los
componentes fundamentales de la gestion de
calidad. Mas alla de la obligacion de todo
profesional de no hacer dafio con sus
actuaciones, la Unidad debe poner en marchg
iniciativas y estrategias para identificar y
minimizar los riesgos para los pacientes que 9
inherentes a la atencidn que reatiza

pruebas diagndsticas.
- La Unidad cuenta con dispositivos con preparattodase alcohdlica en el punto

soh controlar las infecciones asociadas a la asigtesanitaria. EI Centro realiz
observacién de la higiene de manos con preparaddsage alcohdlica, siguiendo

- Disponibilidad de Servicio/lUnidad de cuidadosigiaglos y soporte de atencion

- La Unidad tiene establecido un procedimiento deniificacion inequivoca de las
|lgersonas atendidas en la misma, que se realidagprofesionales de la unidad de forma
previa al uso de medicamentos de alto riesgo,zeeadin de procedimientos invasivos y

atencion y personal formado y entrenado en suaartgilizacion, con objeto de preven
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metodologia de la OMS, con objeto de prevenir ytroter las infecciones asociadas a la



asistencia sanitaria.
- La Unidad conoce, tiene acceso y participa esisttma de notificacion de incident
relacionados con la seguridad del paciente de spitab El hospital realiza analisis
los incidentes, especialmente aquellos con alsgoiele producir dafo.

- La Unidad tiene implantado un programa de pregende bacteriemia por catéter

venoso central (BCV) (aplicable en caso de dispdeeunidad de cuidados intensivo
criticos).

- La Unidad tiene implantado un programa de preiddende neumonia asociada a
ventilacion mecéanica (NAV) (aplicable en caso dspdner de unidad de cuidad
intensivos o criticos).

- La Unidad tiene implantado el programa de pren@nde infeccion urinaria por catét
(ITU-SV).

- La Unidad tiene implantada una lista de verifiGacde practicas quirargicas segu
(aplicable en caso de unidades con actividad aqyigd).

- La Unidad tiene implantado un procedimiento pgeaantizar el uso seguro
medicamentos de alto riesgo.

- La Unidad tiene implantado un protocolo de preiw@m de Ulceras de decubito

(aplicable en caso de que la unidad atienda pasei® riesgo).
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» Existencia de un sistema de informacion
adecuado:

- El hospital, incluida la Unidad de referenciabei& codificar con la CIE.10.ES e inic
la recogida de datos del registro de altas de douilo establecido en el Real Decr
69/2015, de 6 de febrero, por el que se reguleeghbtro de Actividad de Atencid
Sanitaria Especializada (RAE-CMBD).

- Cumplimentacion del RAE-CMBD de alta hospitalatasu totalidad.

- La Unidad dispone de urgistro de pacientes epidermolisis ampollosa héaed, que
al menos debe contar con:

- Cédigo de Identificacion Personal.

- N° historia clinica.

- Fecha nacimiento.

ar
eto
n

- Sexo.




- Pais de nacimiento.

- Cédigo postal y municipio del domicilio habitwd#l paciente.

- Régimen de financiacion.

- Fecha y hora de inicio de la atencion.

- Fecha y hora de la orden de ingreso.

- Tipo de contacto (Hospitalizacién, Hospitalizaci& domicilio, Hospital de di
meédico, Cirugia ambulatoria, Procedimiento ambulatde especial complejida
Urgencias).

- Tipo de visita (Contacto inicial, Contacto suge}i

- Procedencia (atencion primaria; servicios delpjarchospital; otros servicios;

servicios de otro hospital/centro sanitario; irtive del paciente; emergenci
médicas ajenas a los servicios; centro sociosamitaden judicial).
- Circunstancias de la atencion (No programadogifaroado).
- Servicio responsable de la atencion.
- Fecha y hora de finalizacion de la atencion.
- Tipo de alta (Domicilio, Traslado a otro hospitéllta voluntaria, Exitus
Traslado a centro sociosanitario).
- Dispositivo de continuidad asistencial (No pracisngreso en hospitalizacion
el propio hospital, Hospitalizacion a domicilio, $fatal de dia médico, Urgencia
Consultas).
- Fecha y hora de intervencion.
- Ingreso en UCI.
- Dias de estancia en UCI.
- Diagnéstico principal (CIE 10 ES).
- Marcador POAL del diagnaostico principal.
- Diagndsticos secundarios (CIE 10 ES).
- Marcador POA2 de los diagnésticos secundarios.
- Procedimientos realizados en el centro (CIE 10 ES
- Procedimientos diagnosticos.

=D
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- Procedimientos terapéuticos.




- Procedimientos realizados en otros centros (OIES).
- Cadigos de Morfologia de las neoplasias (CIE $0. E
- Complicaciones (CIE 10 ES).

- Seguimiento del paciente.

La unidad debe disponer de los datos precisos geleeda remitir a la Secretaria de
Comité de Designacion de CSUR del Sistema Naciam@lSalud para el seguimiento
anual de la unidad de referencia.

» Indicadores de procedimiento y resultados| Los indicadores se concretaran con las Unidades dgsadas.
clinicos del CSUR:
- La Unidad mide los siguientes indicadores:
- % de pacientes infectados respecto al total depi@s con EA atendidos en el
afio en la Unidad.
- % de carcinomas epidermoides diagnosticados caspktotal de pacientes con
EADR atendidos en el afio en la Unidad
- % de intervenciones para corregir pseudosindactspecto al total de pacientes
con EA atendidos en el afio en la Unidad.
- % de gastrostomias realizadas respeto al nUrmoiode pacientes con EADR
atendidos en el afo.

& Experiencia avalada mediante certificado del gésedel hospital.

® Los indicadores de procedimiento y resultados otisj consensuados por el grupo de expertos, seatangn con las Unidades que se
designen. Segun se vaya obteniendo informaciorogl€€SUR en los primeros 5 afios de designacion lsgasén y una vez validados se
acreditara su cumplimiento en las redesignacioneso el resto de criterios, por la SG de Calidadohesion.
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