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Abreviaturas

AEBE-DEBRA: Asociacién Espafiola de Epidermdlisis Bullosa.
AVD: Actividades de la vida diaria.

DIU: Dispositivo intrauterino.

EB: Epidermolisis bullosa.

EBD: Epidermdlisis bullosa distréfica.

EBJ: Epidermdlisis bullosa juntural.

EBS: Epidermdlisis bullosa simple.

EBU: Epidermdlisis bullosa de la unién.

ECEMC: Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas.

GEP: Gastrostomia endoscépica percutdnea.
GER: Gasto energético en reposo.

RDA: Recomendaciones diarias alimenticias.
SNS: Sistema Nacional de Salud.
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Presentacion

La epidermdlisis bullosa (EB) se refiere a un grupo de enfermedades here-
ditarias con presentacién diversa desde formas maés leves a otras mas gra-
ves, que afectan a la piel y las mucosas y que suponen la formacién de am-
pollas y vesiculas tras minimos traumatismos, con afectacion variable de
otros 6rganos. No existe un tratamiento especifico, y su evolucién es créni-
ca, llegando a mermar la calidad de vida de los pacientes y su supervivencia,
lo cual supone un reto tanto para los afectados, como para los familiares y
los profesionales que los atienden.

Al ser una enfermedad de baja prevalencia, el profesional de la salud
no suele tener experiencia, ni formacién suficiente para realizar un aborda-
je adecuado en relacion al diagndstico, las necesidades especificas de aten-
cién y de seguimiento que requieren estos pacientes y sus cuidadores.

A solicitud del Defensor del Pueblo y por acuerdo de la Comisién de
Prestaciones, Aseguramiento y Financiacién (que cuenta con representa-
cién de todas las Comunidades Auténomas) de noviembre de 2005, el Mi-
nisterio de Sanidad y Consumo ha coordinado la elaboracién de un docu-
mento de consenso sobre esta enfermedad.

Para ello, se constituy6 un grupo multidisciplinar de expertos de reco-
nocido prestigio y acreditada experiencia, propuestos por las Comunidades
Auténomas, las Sociedades Cientificas, la Asociacion de Epidermdlisis Bu-
llosa y el propio Ministerio de Sanidad y Consumo, que han elaborado la
Guia que se presenta.

El objetivo de este documento es impulsar el abordaje clinico integral
de la epidermdlisis bullosa, mejorando el conocimiento de las evidencias
cientificas actuales en relacién con su diagndstico y tratamiento, asi como
sobre los cuidados y la atencion més adecuada tanto a pacientes como a fa-
miliares.

Espero que la difusion de esta Guia entre los profesionales sanitarios
permita avanzar en la mejora de la calidad de la atencién que facilita el Sis-
tema Nacional de Salud a los pacientes que padecen esta enfermedad. Asi-
mismo, que pueda servir también de apoyo a los familiares y cuidadores de
estos pacientes.

José Martinez Olmos
Secretario General de Sanidad
Ministerio de Sanidad y Consumo
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1. Descripcion de la
epidermolisis bullosa.
Etiopatogenia

Enrique Herrera Ceballos
M.“ Concepcion Serrano Martinez

1.1. Descripcion de la epidermolisis bullosa

La epidermdlisis bullosa o ampollosa (EB) hereditaria es una genodermato-
sis (dermatosis de causa genética en cuyo origen no influyen factores ambien-
tales) de muy baja prevalencia, transmitida de forma autosémica dominante
o recesiva y causada por una alteracion de las proteinas de la unién epider-
modérmica (figura 1) que altera la cohesién de la dermis con la epidermis, he-
cho que da lugar a la formacion de ampollas y erosiones cutdneas y mucosas.

Figura 1. Representacion esquematica de la unién dermo-epidérmica
(Bruckner-Tuderman 94)

Tonofilamentos
Hemidesmosomas

Capa de células basales
MEMBRANA BASAL

L&mina lucida ———»
Léamina densa ——»

DERMIS

Filamentos de anclaje
Fibrillas de anclaje
<«— Placa de anclaje

Se distinguen tres tipos de epidermdlisis bullosa (figura 2), segtin el ni-
vel de formacién de ampollas:

¢ EB epidermoliticas o simples (EBS), en las que la ampolla se locali-
za a nivel intraepidérmico, justo en las células de la capa basal.

e EB de la union o junturales (EBJ), en las que la ampolla se localiza
a nivel de la membrana basal.

e EB dermoliticas o distréficas (EBD), en las que la ampolla se locali-
za por debajo de la membrana basal a nivel de las fibrillas de anclaje.
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En cada uno de estos tres tipos se agrupan diversas patologias depen-
diendo de la clinica y de la forma de transmision.

La afectacion de la mucosa oral y esofdgica, mas o menos severa, va a
motivar alteraciones nutricionales y retraso en el crecimiento y en el peso.

Aunque algunas de las formas mejoran con la edad, el prondstico pue-
de llegar a ser muy severo, ocasionando a veces la muerte, dependiendo de
la gravedad de las complicaciones nutricionales, infecciosas o neoplésicas,
como consecuencia de la degeneracidn carcinomatosa de las cicatrices.

El tratamiento y seguimiento de esta enfermedad debe ser llevado a
cabo por un equipo médico multidisciplinar.

Figura 2. Representacion esquematica de los tipos de EB segun la localizacion
histolégica de la ampolla

EB EPIDERMOLITICAS- EB DE UNION- EB DERMOLITICAS-
SIMPLES JUNTURALES DISTROFICAS

[ofe]e]

1.2. Etiopatogenia

En la Epidermdlisis Bullosa Simple (EBS) est4 alterada la codificacion de
las moléculas de queratina 5 y 14, por lo que se producen anomalias estruc-
turales y bioquimicas en la formacion de los tonofilamentos que conducen a
la desestructuracion de las células de la capa basal de la epidermis’.

En la Epidermdlisis Bullosa Juntural (EBJ) se han encontrado muta-
ciones que afectan a uno de los 3 genes que codifican la proteina laminina-
5, por lo que los hemidesmosomas de la membrana basal serian defectuosos
o estarfan ausentes?. También se han descrito mutaciones en otros compo-
nentes de la ldmina ldcida, como el coldgeno XVII o la integrina a:6p4.

En la Epidermolisis Bullosa Distréfica (EBD) se han encontrado ano-
malias en el gen responsable de la codificacion del coldgeno VII, que com-
pone los haces de fibrillas de anclaje que unen la membrana basal a la der-
mis. Segun el tipo de mutacidén resultante y su localizacién en la cadena de
coldgeno, las fibrillas de anclaje estarian defectuosas, disminuidas en canti-
dad y/o calidad, o ausentes.
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2.1.

2.1.1.

Abordaje diagnostico
y terapéutico

Antonio Torrelo Ferndndez

Juan Carlos Lopez Gutiérrez
Enrique Herrera Ceballos

Raiil de Lucas Laguna

M. Concepcion Serrano Martinez

Diagnostico de la epidermdlisis bullosa
y sus complicaciones

Diagnostico de la epidermalisis bullosa

La clasificacion de la epidermdlisis bullosa se lleva a cabo en base a la clasi-
ficacion del Registro Nacional de Epidermolisis Ampollosas de 19914, acep-
tando la modificacion propuesta por Fine en el afio 2000°. Esta clasificacion
se basa en criterios clinicos, contemplandose, ademas, el mecanismo de
transmision, la proteina y el gen alterados y su localizacién cromosdmica.
Dicha clasificacion distingue tres tipos de EB, dependiendo del lugar de lo-
calizacién de la ampolla:

A)
B)

&)

Epidermdlisis bullosa simple (EBS), con ampolla intraepidérmi-
ca localizada a nivel de la capa basal epidérmica.

Epidermdlisis bullosa juntural (EBJ), con ampolla a nivel de la
membrana basal de unién epidermodérmica.

Epidermdlisis bullosa dérmica o distréfica (EBD), con ampolla
por debajo de la membrana basal a nivel de las fibrillas de ancla-
je de la dermis papilar.

La clasificacion de la epidermdlisis bullosa se presenta en la tabla 1.
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Tabla 1. Clasificacion de la epidermolisis bullosa
Tipos de epidermdlisis
bullosas Transmision Proteina Gen Cromosoma
SIMPLES
Localizadas
EBS localizadas en manos AD K5, K14 KRT5, 12911-g13,
y pies (Weber-Cockayne) KRT14 17g12-g21
Generalizadas
EBS generalizadas AD K5, K14
(Koebner)
EBS herpetiforme AD K5, K14
(Dowling-Meara)
EBS con pigmentacion AD K5
moteada
EBS con distrofia muscular AR Plectina PLECA 8g24
EBS superficial AD
JUNTURALES
Localizadas
Inversa AR
Acral AR Laminina 5
Aparicion tardia AR
Generalizadas
Herlitz AR Laminina 5 LAMA 3, 18qg11.2,
LAMBS, 1032,
LAMC2  1g25-g31
No Herlitz AR BP180, BPAG2, 10924.3,
Laminina 5 LAMB3 1032
Con atresia pilérica AR Integrina ITGAB, 17025,
abp4 ITGB4 2024-931
DISTROFICAS
Localizadas
Inversa AR
Acral AR
Pretibial AD
Centripeta AD
Generalizadas
RECESIVA AR Colageno VIl COL7A1  3p21.1
para todos
los subtipos
— Hallopeau-Siemens AR
— No Hallopeau-Siemens AR
DOMINANTES AD
— EBD dominantes AD
— EBD transitoria del recién AD
nacido
18 SANIDAD



La mayoria de las complicaciones de este grupo heterogéneo de enfer-
medades vienen determinadas por los mecanismos de reparacion de las am-
pollas y por la localizacién de las mismas (tanto anatémica como histol6gi-
ca). En un extremo estarian las formas simples, con escasas complicaciones
y, en el otro, las formas distréficas, gravemente mutilantes e invalidantes.

La sobreinfeccion bacteriana es la principal complicacion de todas las
formas de EB. Las ampollas constituyen un caldo de cultivo excelente para
microorganismos, sobre todo bacterias, que son capaces de ensombrecer el
prondstico estético, ya que determinan una cicatrizacién mucho mas ané-
mala e incluso el pronéstico vital por el riesgo de septicemia. La realiza-
cién de una exploracion cuidadosa, atendiendo al aspecto de las lesiones,
su olor, presencia de dolor, febricula o fiebre, permitirdn la sospecha de in-
feccion.

El diagnoéstico de las EB se realiza en base a aspectos clinicos, histopa-
toldgicos, biopatoldgicos y genéticos. También se deben contemplar las dife-
rentes pruebas, disponibles hoy dia, para un diagnéstico prenatal de la en-
fermedad.

Antes de iniciar la descripcién pormenorizada de las diferentes pato-
logias, es conveniente recalcar algunos detalles a tener en cuenta sobre la
exploracion clinica y el estudio histopatolégico.

Desde el punto de vista clinico, la exploracién del nifio afectado por
un cuadro ampolloso debe ser completa y lo mds exhaustiva posible. Debe
incluir la exploracién de la totalidad del tegumento, incluyendo mucosas,
ufas y pelo. Es obligado redactar una historia clinica detallada, haciendo es-
pecial hincapié en los antecedentes familiares y explorando la posibilidad
de consaguinidad.

Desde el punto de vista histopatoldgico, es imprescindible la realiza-
cién de una biopsia cutdnea para examen al microscopio 6ptico, con tincién
de hematoxilina y eosina e inmunohistoquimica y al microscopio electréni-
co. La biopsia cutdnea debe ser realizada sobre piel sana, previamente fro-
tada, de cualquier parte del tegumento paralesional en las EB generalizadas
o perilesional en el caso de las EB localizadas. En la practica, se considera
adecuada la obtencién de tres cilindros cutdneos mediante la técnica de
biopsias-punch. Uno se introduciria en formol, para estudio histopatoldgi-
co; otro se congelaria, para estudio inmunohistoquimico; y otro se incluiria
en glutaraldehido, para estudio ultra estructural.

2.1.1.1.  Epidermdilisis bullosa simple

El nexo de unién de todas las variantes que se incluyen en el grupo de epi-
dermolisis bullosas simples es la presencia histopatoldgica de una ampolla a
nivel intraepidérmico, por encima de la capa basal.
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A)  Grupo de epidermdlisis bullosas simples

a.l. Epidermolisis bullosa simple de manos y pies tipo Weber-Cockayne

Las lesiones iniciales aparecen durante la infancia o adolescencia. Ocurren
tras traumatismos y, con mayor frecuencia, en la época estival. Las lesiones
se localizan, tipicamente, en palmas y plantas lo que, unido a una frecuente
hiperhidrosis, a veces produce disfuncionalidad manual o para la marcha.
La cicatrizacion de las lesiones es completa sin mostrar atrofia, quistes de
milium o pigmentaciones.

a.2. Epidermdlisis bullosa simple generalizada tipo Koebner

Las lesiones se manifiestan desde el nacimiento o desde la primera infancia.
Ademas de las manos y pies, se pueden afectar otras zonas del cuerpo de in-
tenso roce como codos, rodillas, piernas, brazos, tronco, etc.).

a.3. Epidermdlisis bullosa simple herpetiforme tipo Dowling-Meara

Dentro del grupo de las epidermdlisis bullosas simples es la forma mas
agresiva y con lesiones mds importantes. Las ampollas se observan desde el
nacimiento y se agrupan de forma herpetiforme; pueden ser hemorragicas y
muy dolorosas. Afectan a las mucosas oral, laringea y esofdgica. El mentén
y el pliegue de flexién del codo son localizaciones tipicas. Las ufias pueden
desprenderse por localizacién subungueal de la ampolla o bien dar lugar a
onicodistrofia traumdtica®. Aunque puede observarse sobre la zona cicatri-
zada algtin quiste de milium, no hay tejido de granulacién ni hiperpigmen-
tacion. Cuando la afectacién palmo-plantar es muy intensa, puede dejar
como secuela una hiperqueratosis dolorosa. Con la edad disminuye la in-
tensidad de los sintomas.

a.4. Epidermdlisis bullosa simple con pigmentaciéon moteada

Es una forma nueva descrita en 1979. Asocia fragilidad cutdnea, hiperque-
ratosis palmo-plantar y alteraciones ungueales e hiperpigmentacion difusa
maculosa, por unién de lesiones moteadas, signo que le da el nombre a la
enfermedad’®. Pueden encontrase ampollas en la cavidad oral y las caries
dentarias son frecuentes. La hiperpigmentacién predomina en tronco y en
la porcién proximal de las extremidades. A veces existen méculas hipocré-
micas, dando a la piel un aspecto de poiquilodermia.

a.5. Epidermdlisis bullosa simple con distrofia muscular

Desde el punto de vista clinico, las ampollas aparecen desde el nacimiento o
poco después, son generalizadas y cicatrizan de forma atréfica o distréfica.
Puede haber erosiones bucales con alteraciones dentales y malformaciones
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ungueales. La distrofia muscular se debe a un déficit de plectina, proteina
hemidesmosémica que se produce tanto en la membrana basal epidérmica
como en los sarcomeros y sarcolemas musculares. Produce debilidad mus-
cular, a veces presente desde la infancia, que termina impidiendo la marcha.
Se han descrito casos aislados que asocian estenosis uretral, anemia y alte-
raciones respiratorias y laringeas’.

a.6. Epidermdlisis bullosa simple superficial

Se manifiesta por la aparicion desde el nacimiento o mds tarde, de ampollas
y erosiones generalizadas, de predominio en extremidades y que evolucio-
nan hacia cicatrices atréficas con quistes de milium. Se observa una afecta-
cion frecuente de mucosas. La ampolla es subcérnea y hay que hacer el
diagnostico diferencial con el «sindrome de la piel escaldada».

Ademas de estas formas descritas, hay otras presentaciones de epider-
molisis bullosas simples mds raras:

a.7. Sindrome de Tallin

Las lesiones afectan a las manos y a los pies y se asocia a distrofia ungueal,
alopecia e hipodontia o anodontial®,

a.8. EBS de Orna

Esta ligada a una alteracidn genética del cromosoma 8 localizada en el locus
de la plectina'l'2. Se manifiesta mediante ampollas palmo-plantares.

a.9. EBS de Mendes da Costa

Con herencia autondmica recesiva ligada al cromosoma X. Clinicamente
muestra ampollas en las extremidades que cicatrizan con atrofia e hiperpig-
mentaciéon. No hay afectaciéon de mucosas. Se han descrito casos de micro-
cefalia’.

B) Prondstico de la EBS

En lineas generales, el prondstico de la EBS es bueno, con evolucién hacia
la mejoria aunque, debido a la frecuente presencia de hiperqueratosis pal-
mo-plantar, la marcha es dolorosa y dificulta el aprendizaje.

C) Complicaciones de las EBS

Las complicaciones suelen ser las mds leves. Las ampollas se resuelven ha-
bitualmente sin cicatriz y no se afectan mucosas, dientes y ufias. Las compli-
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caciones vienen derivadas de la localizacién anatémica. Las palmas y plan-
tas son las més afectadas, con la formacién de ampollas serohematicas que,
aunque normalmente no dejan cicatriz, cuando aparecen muy precozmente,
en los primeros meses de vida pueden observarse cicatrices atrdficas resi-
duales. Debe evitarse la sobreinfeccion bacteriana de las ampollas, ya que es
ésta la principal complicacién en estos pacientes. También es frecuente la
coexistencia de hiperhidrosis, factor predisponente a la formaciéon de nue-
vas lesiones bullosas. La afectacion ungueal es rara, y s6lo aparece en algu-
nos casos de EBS, como las EBS con pigmentacién moteada, en la que las
uflas aparecen engrosadas y curvadas, con los consiguientes problemas fun-
cionales para el paciente.

2.1.1.2. Epidermdlisis bullosa juntural

Las ampollas se localizan en el interior de la membrana basal, a nivel de la
lamina ldcida.

A) Tipos de epidermdlisis bullosas junturales (EBJ)

a.l. EBIJinversa

Se observa la presencia de lesiones bullosas y erosionadas en pliegues cuta-
neos. Uflas distréficas y alteraciones dentarias. Lesiones en mucosa oral y
escasa afectacion digestiva.

a.2. EBJ acral

Se observan lesiones en extremidades, una afectaciéon de las mucosas nasal
y oral, asi como uiias y dientes alterados.

a.3. EBJ de aparicién tardia

Afecta a los codos, las rodillas y las extremidades en general. La enferme-
dad comienza a manifestarse en la infancia. Se observan lesiones de muco-
sas oral y nasal y posible hipoacusia’.

a.4. EBIJ generalizada letal tipo Herlitz

Se debe a una ausencia de la proteina laminina 5. Aparecen, desde el naci-
miento, ampollas y erosiones generalizadas con afectacion de mucosas, la-
ringe, tracto digestivo y vias urinarias. El prondstico es muy malo, produ-
ciéndose la muerte, en semanas o meses, en el 90% de casos, debido a sepsis
y anemias intensas. La afectacion laringea empeora atin mads el prondstico.
El 10% de los nifios que sobreviven presentan un importante retraso en el
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crecimiento y muestran cicatrices atroéficas, vegetantes y granulomatosas al-
rededor de la nariz y de la boca, aunque también pueden afectarse las con-
juntivas y la laringe. En ocasiones se produce la caida intrattero de las uiias
dando un aspecto muy tipico a los dedos de los recién nacidos que permite
el diagndstico de la enfermedad. También puede haber alteraciones denta-
rias y alopecia cicatricial.

a.5. EBIJ generalizada no Herlitz

Se debe a una alteracion del gen de la BP180 (colageno XVII). Se presenta
como ampollas generalizadas desde el nacimiento que mejoran con la edad,
dejando lesiones residuales de atrofia y pigmentacion. Se observa una afec-
tacién importante de mucosas, incluyendo la anal, bucal, conjuntival y nasal.
Aunque es raro, puede haber estenosis laringea o esofdgica. Los dientes
presentan anomalias del esmalte y caries, las ufias pueden estar ausentes y
observarse alopecia a partir de los 10 afios de edad.

a.6. EBJ con atresia pilérica

Es un cuadro similar a la epidermdlisis bullosa juntural generalizada tipo
Herlitz que ademads presenta atresia pilorica, en el que, si bien es posible la
reparacién quirtrgica, el prondstico es muy sombrio debido a las sobrein-
fecciones y complicaciones viscerales'.

B) Prondstico de las EBJ

El pronéstico de las epidermdlisis bullosas junturales es diverso. La forma
de Herlitz y la forma con atresia pildrica tienen un prondstico muy malo,
ocasionando la muerte a las pocas semanas de vida. En el resto de las for-
mas, el prondstico en considerablemente mejor, aunque se requerirdn esme-
rados cuidados cutdneos y tratamientos multidisciplinares.

C) Complicaciones de las EBJ

En este grupo se encuentran formas graves (letales) como la EBJ tipo Her-
litz, que conduce a la muerte en pocos meses, generalmente por infecciones
respiratorias y septicemia. La principal complicacién cutdnea es la forma-
cién de un tejido de granulacion desfigurante a nivel facial, sin tendencia a
la formacion de cicatrices, pero que suele resolverse con atrofia. La afecta-
cion de la piel de la region periungueal conduce en pocas semanas a la apa-
ricién de dedos en palillo de tambor y pérdida de la ufia.

Otras formas junturales (EBJ no Herlitz) pueden conducir a alopecia
universal, distrofia ungueal y grandes areas de cicatrices atréficas. Se ha
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descrito asimismo el desarrollo de carcinoma epidermoide sobre lesiones
atroéficas residuales.

2.1.1.3. Epidermdlisis bullosa distrofica

La caracteristica comun de este grupo de epidermdlisis bullosas es la locali-
zacién de las ampollas a nivel subepidérmico, por debajo de la membrana
basal.

A) Tipos de epidermdlisis bullosas distréficas (EBD)

a.l. EBD localizadas

Se distinguen cuatro formas:

e Forma dominante acral, con lesiones en extremidades.

¢ Forma dominante pretibial.

e Forma recesiva inversa, con lesiones en codos y pliegues. Se observan
quistes de milium y alopecia, asi como afectaciéon de la mucosa oral y
esofagica y alteraciones dentales.

¢ Forma recesiva centripeta, con lesiones acrales de evolucion centripeta.

a.2. EBD recesiva de Hallopeau-Siemens

Es la forma mads grave de todas las epidermolisis bullosas distréficas, debi-
do a la extrema fragilidad cutdnea. Desde el nacimiento aparecen lesiones
bullosas generalizadas, mds intensas en los sitios de roce, que pueden ser
hemorrégicas; se rompe su techo, se erosionan y cicatrizan de forma distré-
fica; también se observa la presencia de quistes de milium. La cicatrizacién
continua a nivel de las extremidades motiva la formacién de contracturas y
sindactilias que, posteriormente, por continua sobreinfeccion, se traducen
en la pérdida de las falanges, motivando auténticos mufiones sobre los cua-
les pueden desarrollarse, al igual que en otras cicatrices, carcinomas espi-
nocelulares invasivos y destructores con capacidad metastdsica a drganos
nobles y muerte de los pacientes entre la cuarta y la quinta década de
vida'4.

La mucosa bucal estd muy afectada, dando lugar a microstomia y an-
quiloglosia. También se afectan las mucosas esofagicas y anales, motivando
estenosis con importante patologia intestinal. Asimismo estd afectada la mu-
cosa conjuntival, dando lugar a conjuntivitis, queratitis y tlceras corneales.

Desde el punto de vista inmunitario, estos pacientes presentan una
disminucién de los linfocitos T helper CD4*, de células «natural killer» y de
receptores de la interleucina 213,
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Debido a las dificultades alimenticias y al enorme gasto proteico que
presentan estos pacientes, aparecen intensas anemias ferropénicas que con-
ducen a un retraso del crecimiento, por lo que la realizaciéon de una gastros-
tomia facilita la ingestién de proteinas y vitaminas, mejorando en parte, la
sintomatologia. Ademads, el sindrome inflamatorio crénico puede desenca-
denar una amiloidosis con afectacidn renal severa.

a.3. EBD recesiva de no Hallopeau-Siemens

Se observa un cuadro cutdneo similar al anterior pero sin contracturas ni
sindactilias. Tampoco hay afectaciéon de mucosas ni retraso en el crecimien-
to. Por ello se denominaba, con anterioridad, «forma mitis». De cualquier
modo, existe un amplio abanico de posibles presentaciones clinicas, desde la
forma muy grave de Hallopeau-Siemens a las formas mitis.

a.4. EBD dominante

Las ampollas se localizan, fundamentalmente, en las zonas de mayor roce y
traumatismo (manos, codos, rodillas...) y no se produce sindactilia. La afec-
tacion de mucosas es muy infrecuente. Una forma especial seria la «albopa-
puloide» que se caracteriza por la presencia de lesiones papulosas blanque-
cinas en cualquier zona del tegumento.

a.5. EBD transitoria del recién nacido

Se caracteriza por la presentacion de ampollas subepidérmicas desde el na-
cimiento, que se localizan en las areas de roce y cicatrizan a los pocos meses
o afios.

B) Complicaciones de las EBD

b.1. Complicaciones de las EBD recesivas

Como se ha mencionado, son las formas mds graves de EBD y de todas las
EB en general, solo superadas por la EBU letal. Su mortalidad es conside-
rable, de hasta un 40%.

La gravedad de la clinica cutdnea y por lo tanto, de las complicacio-
nes depende del grado de la mutacidn causante de la enfermedad.

La ampollas aparecen en las dreas de mayor roce (manos, pies...), in-
cluso de forma espontdnea. Son lesiones hemorragicas, costrosas y que se
sobreinfectan frecuentemente, generalmente por bacterias. El prurito es
constante, lo que favorece el rascado y la consiguiente apariciéon de nuevas
ampollas, junto con la sobreinfeccidén de las mismas. La afectacién de las
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mucosas es constante y grave. Debemos vigilar de forma especial la regién
genital, frecuentemente olvidada y obviada en las exploraciones rutinarias.
Pueden aparecer sinequias, adherencias, y sobreinfeccién secundaria. Las
lesiones bullosas se resuelven formando cicatrices hipertréficas y atréficas y
quistes de milium. Las sindactilias de manos y pies son la norma, y condu-
cen a un grado de impotencia funcional extrema y deformidades estéticas
muy dificiles de tolerar. También se asocian trastornos de la deambulacion.

Con todo, la complicacién mds temible y grave es la aparicién de un
carcinoma epidermoide sobre lesiones ulcerosas antiguas y de evolucién
térpida. En estos casos es preciso prever esta complicacion, identificarla e
intentar hacer un diagndstico precoz para instaurar el tratamiento adecua-
do. Asimismo, se ha descrito una mayor incidencia de nevus displasico y me-
lanoma en estos pacientes, por lo que ademds se deben vigilar y estudiar las
lesiones pigmentarias que presenten.

b.2. Complicaciones de las EBD dominantes

Son las formas mas leves de este grupo y no suelen existir complicaciones
especificas, s6lo las derivadas de la cicatrizacién y reparaciéon de las ampo-
llas. La afectacién ungueal, que esta presente hasta en un 80% de los casos y
suele persistir toda la vida, puede ocasionar molestias de distinto calibre,
generalmente ortopédicas. Las formas mas localizadas, como la epidermoli-
sis bullosa distréfica dominante pretibial y la pruriginosa, no presentan
complicaciones especificas, salvo en el caso de la segunda, las derivadas del
rascado (liquenificacidn, erosiones, costras, etc.).

C) Prondstico de las EBD

El prondstico de la epidermdlisis bullosas distréficas depende del tipo.
En las formas de Hallopeau-Siemens, el prondstico es malo, ya que las di-
ferentes complicaciones pueden conducir a la muerte en mds o menos
tiempo, dependiendo de la intensidad de éstas.

2.1.2. Diagnostico diferencial de la epidermalisis
bullosa

El diagnéstico diferencial debe hacerse con todas las dermatosis del recién
nacido que cursan con ampollas y erosiones. Se debe realizar un interroga-
torio a los padres en referencia a los antecedentes familiares, ingesta de me-
dicamentos por la madre durante el embarazo o del recién nacido, posibili-
dad de infecciones de la madre o del neonato, asi como hacer una
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valoracién de otros sintomas asociados. En el examen clinico, hay que con-
siderar la localizacién de las lesiones, la afectacion de las mucosas, las exis-
tencia de infecciones, la posibilidad de otra sintomatologia, la valoracién de
otros signos (Darier, Nikolsky...). Como exdmenes complementarios es ab-
solutamente necesario hacer una biopsia cutdnea obteniendo piel suficiente
para estudio convencional inmunohistoquimico, inmunofluorescencia y mi-
croscopia electrénica. También deben realizarse estudios bacteriolégicos, vi-
rologicos y el citodiagndstico de Tzank.

En un primer momento se deben descartar las causas benignas mas
frecuentes, como serfan la formacién de ampollas por succién, ampollas por
medicamentos, aparatos de medida de la presiéon de O, y CO,, productos
quimicos, o quemadura por fototerapia de la ictericia neonatal.

El diagnéstico diferencial con otras patologias incluye:

e Sindrome de piel escaldada por estafilococo. Debe ser rdpidamente
descartado, pues de confirmarse, necesitaria la instauracion urgente
de antibioterapia.

e Herpes neonatal. La disposicién en «ramillete» de las vesiculas es
una buena clave diagndstica, si bien éstas pueden ser generalizadas.
Es obligatorio hacer un citodiagndstico de Tzank.

e Sifilis congénita. En la actualidad es muy rara. Cursa con ampollas
palmo-plantares.

¢ Dermatosis autoimnunes. Son excepcionales. La mds frecuente es el
penfigoide del recién nacido por paso a la sangre del feto, por via
transplacentaria de anticuerpos de la madre.

¢ Otras patologias més infrecuentes son: mastocitosis, histiocitosis de
Hashimoto, incontinencia pigmenti, eritrodermia congénita ictiosi-
forme, acrodermatitis bullosa, acrodermatitis enteropdtica y porfi-
ria eritropoyética congénita.

2.1.3. Diagnostico prenatal de la epidermalisis
bullosa

En la actualidad esta bastante desarrollado y permite, en base a los conoci-
mientos actuales de genética, realizar el diagndstico de cualquiera de las
formas de la epidermdlisis bullosa.

Seria aplicable cuando existen antecedentes familiares de EB y mds
claramente en los casos de formas severas e incapacitantes, sospecha de la
epidermdlisis bullosa distréfica recesiva, epidermdlisis bullosa juntural de
Herlitz y epidermdlisis bullosa juntural con atrofia pilérica.
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¢ Biopsia de piel fetal

En la actualidad apenas se realiza a no ser que se trate de un estadio tardio
del embarazo. Se practica entre la 18" y 19° semana de amenorrea. Se realiza
un estudio ultraestructural e inmunohistoquimico de anticuerpos especifi-
cos. También se estudia, al microscopio electrénico, liquido amnidtico con el
fin de valorar posibles restos epidérmicos sobrenadantes.

¢ Estudios bioldgicos moleculares mediante biopsia de las vellosidades co-
riénicas

El conocimiento de los genes implicados en estas patologias permite reali-
zar una biopsia de las vellosidades coridénicas y aplicar técnicas de la biolo-
gia molecular. Se realizan entre la 8" y la 10* semana de vida. Ademas, tam-
bién se pueden estudiar el liquido amnidtico (13* semana) y la sangre
venosa fetal obtenida por puncién de la vena umbilical, asi como realizarse
un estudio genético de los padres a partir de la sangre de éstos!®. Todos los
estudios genéticos van dirigidos a la buisqueda directa de la mutacién del
gen causal o a su bisqueda indirecta mediante microsatélites.

¢ Diagnostico preimplantacional

Tedricamente es posible realizarlo en el curso de una fecundacién in vitro.
Al tercer dia, cuando el embrién se encuentra en un estadio celular 10-16,
se extraen 1-2 células para andlisis genético. Posteriormente se puede con-
firmar el fenotipo mediante estudio de las vellosidades coridnicas.

¢ Diagndstico sobre células fetales circulantes

Se estudian los eritrocitos nucleados provenientes del feto que se encuentran
circulantes en la sangre de la madre. Se practica sobre las semanas 8*-11* de
amenorrea. La identificaciéon del cromosoma Y, cuando el feto es varén, per-
mite asegurar que la célula es fetal; en el feto de sexo femenino, la diferen-
ciaciéon entre célula fetal y materna es més incierta. Aunque la técnica esta
bien desarrollada para otras enfermedades genéticas, en el caso de la epider-
molisis bullosa ain no esta totalmente al dia. Tiene grandes perspectivas!’.

® Ecografia prenatal

Permite valorar la existencia de aplasia cutdnea, alteraciones de los dedos,
estémago dilatado, malformaciones renales, etc. 8.

¢ FElevacion de alfa-fetoproteina y presencia de acetilcolinesterasa

La elevacion de la alfa-fetoproteina y la presencia de acetilcolinesterasa en
liquido amniético, junto con la ausencia de malformacién neural, son mar-
cadores de cualquier tipo de epidermdlisis bullosa'®.
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2.1.4. Diagnostico de otras complicaciones de la
epidermdlisis bullosa

2.1.4.1. Complicaciones gastrointestinales/nutricionales

El objetivo terapéutico en los pacientes con epidermdlisis bullosa (EB) esta
centrado en prevenir la incidencia de heridas crénicas y conseguir la mejo-
ria en la cicatrizacion de las mismas, acelerando los procesos que ocurren a
nivel celular. Los cénceres de piel en estos pacientes se producen en sitios
con dafio crénico de la piel.

Cuando se valoran los procesos de cicatrizacion es muy importante te-
ner en cuenta el papel de factores nutricionales, no sélo en los procesos de
migracion celular y re-epitelizacién, sino también en la sintesis de las cito-
quinas y proteinas de respuesta inflamatoria en las heridas, asi como en la
produccién de tejido de granulacion y en las interacciones célula-célula y
célula-matriz?021,22.23.2425.26 1 as infecciones bacterianas desempefian un pa-
pel importante interfiriendo el proceso de cicatrizacion. Los factores nutri-
cionales estdn intimamente ligados con la respuesta inmunoldgica, que, a su
vez, es un modificador de la cicatrizacion.

A)  Malnutricion energético-proteica

La complicacién mds importante es la malnutricién energético-proteica.
Esta malnutricion estd en relacion directa con el grado de afectacion de la
EB. Es producto de una inadecuacién entre el aporte de nutrientes y el gas-
to o pérdida de los mismos.

En los pacientes con EB el aporte serd inadecuado por diferentes mo-
tivos:

a.l. Disminucién de la ingesta

La disminucién de la ingesta se debe fundamentalmente a:

e Ulceras bucales: Las tlceras bucales pueden ser esporadicas (EBS)
o estar presentes en la gran mayoria de los pacientes con EBD. La
masticacion de los alimentos se vera dificultada por el dolor que
provocan sobre dichas tlceras.

¢ Restriccidn de la apertura de la boca o microstomia: Es secundaria
a la cicatrizacién de las ampollas labiales y a la fibrosis sinequiante
de las ampollas retrocomisurales y de las que aparecen en los fon-
dos vestibulares de la boca.
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¢ Anquiloglosia: Sucede cuando se pega la mucosa lingual a la muco-
sa del fondo de la boca. Por ello estara dificultada la protrusién de
la lengua, la deglucién y la fonacién, principalmente en la EBD se-
vera.

e Alteraciones dentales: Presentes principalmente en la EB severa
(EBJ y EBD). Esta complicacién consiste en la presencia de un ex-
cesivo nimero de caries y sus complicaciones infecciosas y doloro-
sas, quedando muy limitada la masticacion.

¢ Patologia esofdgica: Es muy frecuente en estos pacientes y consiste
en:

— Disfagia: Se ha objetivado la presencia de disfagia sin la existen-
cia de alteraciones organicas de estenosis 0 membranas.

— Expulsiéon de moldes esofdgicos: Por retencion de restos y detri-
tus.

— Estenosis esofagica: Es secundaria a la cicatrizacién de las heri-
das. Todos presentan disfagia.

— Membranas esofégicas: Es poco frecuente. Se localizan a nivel
cricofaringeo. Se asocian a la expulsién de moldes esofagicos.

a.2. Aumento de las pérdidas por patologia del tracto gastrointestinal

Con diarrea y fracaso intestinal, descrito en las formas letales. En ocasiones,
las formas distréficas graves presentan malabsorcion secundaria a malnutri-
cioén severa. En algunos casos es necesaria la instauraciéon de nutricién pa-
renteral.

a.3. Aumento de las pérdidas por las lesiones de la piel

En caso de lesiones generalizadas y amplias, los pacientes presentan pérdi-
das de exudado serohematico, de muy dificil reposicion. Posiblemente éstas
sean las pérdidas mds importantes en los pacientes con afectaciéon generali-
zada.

a.4. Aumento del gasto energético

El aumento del gasto energético esta relacionado con:

¢ Lasituacion de las lesiones de la piel.

¢ Por la respuesta inflamatoria sistémica, en caso de ulceracién gene-
ralizada. Produccién de citoquinas.

¢ Por la presencia de infeccién de las heridas de la piel.
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a.5. Alteracion en la utilizacién de nutrientes

¢ Secundaria a la afectacion del tracto respiratorio: En este caso, el
fracaso respiratorio supone un aumento del gasto, ademds de una
alteracion del intercambio gaseoso.

¢ Secundaria a las complicaciones nefro-uroldgicas: Se han descrito
pacientes con insuficiencia renal crénica secundaria, nefroesclero-
sis, glomerulonefritis, asi como amiloidosis renal.

¢ Cicatrizaciones amplias de las lesiones de la piel: Hay que tener en
cuenta que el gasto energético se ve en cierto modo compensado
por la disminucién del gasto por actividad fisica.

B) Otras complicaciones gastrointestinales
b.1. Estrefiimiento

Puede estar ocasionado por disminucién de la ingesta o por disminucién de
residuos en la dieta. A su vez, las heces de consistencia aumentada condicio-
nan la presencia de fisuras anales, las cuales empeoran el estrefiimiento.

b.2. Fisuras anales

Pueden ser muy dolorosas, secundarias a tlceras anales; en ocasiones, la ci-
catrizacion produce estenosis.

C) Otras complicaciones nutricionales
c.l. Anemia ferropénica

Es una anemia por pérdidas hematicas en la superficie corporal. La dismi-
nucién de la transferrina por malnutricién y la presencia de una respuesta
inflamatoria sistémica dificultan la respuesta a la ferroterapia.

c.2. Osteoporosis

En los casos de mayor afectacion se ha descrito una masa 6sea inferior a los
controles y en ocasiones se ha objetivado una disminucién de los niveles de
25-OH-calciferol; sin embargo, en un estudio realizado en 39 pacientes?’, se
puso en relacién con la actividad fisica disminuida en estos pacientes.

Aparte de los factores mencionados, la osteoporosis puede estar en re-
lacion con el déficit de otros nutrientes: Vitamina B6, K. También se ha
puesto en relacién con el nivel de citoquinas.
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c.3. Déficit de micronutrientes

Aparte de los referidos, es frecuente la objetivacion de déficit de zinc y sele-
nio, asi como de vitaminas hidrosolubles.

2.1.4.2. Complicaciones bucodentales

La epidermdlisis bullosa (EB) es una enfermedad de afectacién mucocuta-
nea en la que se presentan lesiones bucodentales importantes, dependien-
do del tipo y subtipo. Se detalla, a continuacion, la lesion elemental y las
consideraciones bucodentales a tener en cuenta segtin la clasificacion ac-
tual de la EB.

A) Epidermdlisis bullosa simple (EBS)

Las lesiones localizadas en la boca aparecen como respuesta a traumas y a
tracciones importantes y se trata principalmente de vesiculas y/o ampollas
pequeias, menores de 1 cm. y poco numerosas. Estas lesiones se curan sin
dejar secuelas atroficas ni sinequiantes?®. El riesgo de padecer caries dental
y/o enfermedad periodontal parece no diferir del que presentaria la pobla-
cion general®.

B) Epidermdlisis bullosa juntural (EBJ)

Las lesiones bullosas aparecen en la boca ante pequefios traumatismos mas-
ticatorios y terapéuticos. Se trata de ampollas grandes, mayores de 1 cm., de
contenido tanto seroso como hemorragico, distribuidas por la mucosa oral
sin localizacion especifica, que se curan con la formacién de atrofia mucosa.
La dificultad a la apertura bucal es minima o no aparece, seglin el subtipo
de EBJ, por lo que el acceso a la cavidad oral es aceptable??-30-31:32,

C) Epidermdlisis bullosa distrofica (EBD)

c.l. Epidermdlisis bullosa distréfica dominante (EBDD)

Las ampollas intraorales no suelen ser numerosas, aparecen ante trauma-
tismos leves y se curan mediante atrofia mucosa. Por ello no es habitual
observar lesiones fibroso-cicatriciales como son la microstomia, la anqui-
loglosia y la pérdida de los fondos vestibulares, tipicas de los casos distré-
ficos recesivos, aunque son frecuentes los quistes de milium en la mucosa
palatina.
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c2. Epidermdlisis bullosa distrofica recesiva (EBDR)

En este subtipo las ampollas intraorales son numerosas, aparecen con el mi-
nimo traumatismo oral y/o incluso de forma espontdnea. Se trata de ampo-
llas grandes, mayores de 1 cm., serosas y/o hemorrdgicas, con tendencia a
extenderse si no se drenan precozmente. Siempre se encuentran ampollas
en la mucosa oral de pacientes con EBDR, excepto en los subtipos con
afectacion localizada. La localizacién mds frecuente es la mucosa lingual
(77%) y la menos frecuente, la mucosa yugal (34% ).

Como consecuencia de la especial reparacidn de estas ampollas, se en-
contrardn secuelas fibréticas, atréficas y sinequiantes responsables, en gran
medida, de la insuficiente atencién bucodental tanto de parte de los pacien-
tes como de los profesionales. Asi, en la EBDR generalizada, se encuentran
microstomia y atrofia palatina en el 100% de los pacientes, obliteraciéon de
los fondos vestibulares y atrofia lingual en el 97% de los casos, anquiloglo-
sia en el 91% de los casos; y quistes de milium sobre la mucosa del paladar
duro en un 46% de casos®.

2.2. 'Tratamiento de la epidermolisis bullosa
y sus complicaciones

2.2.1. Tratamiento médico de la epidermdlisis
bullosa y de sus complicaciones
mucocutaneas

La realizaciéon de toma de cultivo, con antibiograma, es fundamental antes de
iniciar un tratamiento empirico, dada la alta tasa de resistencias a los antibioti-
cos en nuestro medio. Como norma general, se usaran lociones astringentes
(sulfato de zinc al 1/1.000, permanganato potasico al 1/10.000) y antibidticos
topicos como el 4cido fusidico, mupirocina o gentamicina. La sulfadiacina ar-
géntica es muy util si se sospecha infeccién por pseudomonas. El tratamiento
antibidtico oral, que de forma ideal se pautara segin el resultado del antibio-
grama, serd el convencional (betalactamicos, ciprofloxacino, etc.).
A continuacién se trata el resto de complicaciones:

A) Epidermdlisis bullosas simple

Debe tratarse la hiperhidrosis que acompafia a muchas de estas formas,
pues es la principal causa de aparicion de las ampollas. Para ello, serd util la
aplicacién de sales de aluminio (cloruro de aluminio al 20-35%) via tdpica,
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en toallitas, polvo, plantillas, etc. En casos severos se pueden utilizar anti-
colinérgicos via oral (oxibutinina clorhidrato) o inyecciones de toxina bo-
tulinica subcutdnea en palmas y plantas.

Las ufias deben cuidarse con el uso de jabones antisépticos, pomadas
antibidticas, para evitar la sobreinfeccion y prevenir la aparicion de ufia en-
carnada.

B) Epidermdlisis bullosa juntural

El tratamiento médico debe ir también encaminado a evitar la sobreinfec-
cion del tejido de granulacién facial y asi mejorar, en la medida de lo posi-
ble, el resultado final.

C) Epidermdlisis bullosa distrofica recesiva

Sin duda la prevencion y el tratamiento de la sobreinfeccién debe ser priori-
tario, en el capitulo de cuidados de enfermeria se insiste en ello. Debe vigi-
larse especialmente el drea genital, ya que son frecuentes las sinequias en
genitales externos y estenosis uretrales.

Como norma general, no deben aplicarse pomadas antibidticas en las
lesiones, ya que los gérmenes pueden hacerse resistentes al tratamiento an-
tibidtico.

Hay que tener siempre en cuenta la posibilidad de la aparicion de tu-
mores cutdaneos, en especial del carcinoma epidermoide, por lo que, ante
una herida que no cura con el tratamiento correcto, o que muestra un tejido
«exuberante», es imprescindible realizar una biopsia cutdnea para descartar
esta posibilidad. La cirugfa radical sigue siendo el tratamiento de eleccion.

Estd documentada una mayor incidencia de nevus displasicos y de me-
lanoma en pacientes con EBDR, por lo que la vigilancia de las lesiones pig-
mentadas debe ser escrupulosa. El uso de la dermatoscopia y en especial la
digital, resultard muy util para discernir patologia melanocitica de otras al-
teraciones de la pigmentacién que se pueden encontrar en estos pacientes,
como la hiperpigmentacién postinflamatoria secundaria a la resolucién de
algunas lesiones ampollosas.

No se debe olvidar que el prurito estd presente en la casi totalidad de
los pacientes con EBDR, y puede ser tan intenso e invalidante que disminu-
ya la calidad de vida y sea responsable del rascado y, por ello, de la apari-
cién de nuevas ampollas.

D) Epidermdlisis distréfica dominante

En estas formas también es importante el cuidado de las ufias, con fines de
prevencion de la ufia encarnada. En el caso de la forma pruriginosa, puede
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estar indicado el uso de antihistaminicos orales y corticoides tépicos en las
zonas liquenificadas.

2.2.2.

Tratamiento de las complicaciones
nutricionales y gastrointestinales
de la epidermdlisis bullosa

El tratamiento de las complicaciones nutricionales y gastrointestinales?%-27
de la epidermdlisis bullosa se detalla a continuacién:

A) Objetivos

Promover un buen estado nutricional y un crecimiento adecuado.
Aliviar las dificultades para la alimentacion.

Corregir las deficiencias de macro y micronutrientes.

Aliviar el estrefiimiento. Conseguir un adecuado habito intestinal.
Mejorar los vendajes para disminuir las pérdidas de exudado sero-
hematico.

Controlar la infeccién.

B) Soporte nutricional

Valoracién del estado nutricional.

Valoracion del grado de afectacion de la enfermedad por el derma-
télogo.

Valoracion de la presencia de infeccién. Monitorizacién frecuente.
Valoracion de la composicion corporal: Antropometria. En ocasio-
nes solo es posible el peso, con la talla/longitud se utilizan los indi-
ces de relacién peso/talla. La bioimpedancia es de dificil aplicacién.
Determinaciones bioquimicas: Hemograma, prealbimina, proteina
transportadora de retinol. Niveles de proteinas totales, albimina,
transferrina y ferritina. Micronutrientes. Colesterol y triglicéridos.
Determinacion de vitaminas y oligoelementos.

Valoracioén del gasto. Célculo del gasto energético total de manera
individualizada, midiendo, si es posible, el gasto energético en re-
poso (GER) por calorimetria. En caso de no poder realizar calori-
metria, se aconseja un aporte calérico de 100-150% de las reco-
mendaciones diarias alimenticias (RDA) y un aporte proteico de
120-200% RDA.

Valoracién de la ingesta y, si es posible, balance nitrogenado.
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C) Instauracion de la dieta

La dieta de forma general es fortalecida con suplementos energético-pro-
teicos. Si la ingesta no es adecuada, se debe realizar una gastrostomia en-
doscépica percutdnea (GEP).

Monitorizacién de peso e indices de relaciéon peso/talla.
Monitorizacién bioquimica protocolizada en tiempos.

D) Alivio de las alteraciones que dificultan la alimentacion

Ulceras de la boca: Aplicar tratamiento para calmar el dolor. Facili-
tar la limpieza de la boca con liquidos antisépticos. Se ha propuesto
el uso de sucralfato en la mucosa oral para disminuir las molestias.
Valorar la amplitud de la apertura oral y las alteraciones en el movi-
miento de la lengua. Son factores a tener en cuenta cuando se valo-
ran las indicaciones de la GEP.

Vigilar la higiene dental. Control de caries.

En caso de disfagia, se puede mantener el aporte de alimentos liqui-
dos o blandos y, sélo en caso necesario, se realizardn dilataciones
esofdgicas.

Mejorar el estrefiimiento. Se deben usar ablandadores y un aporte
controlado de fibra soluble. En caso de aumento del contenido fecal
con impactacion, se realizardn limpiezas.

Mejorar la destreza manual para facilitar la autoalimentacion, bien
mediante la rehabilitacién o la cirugia.

E) Reponer las deficiencias

Anemia: Se deben mantener los aportes de hierro, teniendo en
cuenta que puede aumentar el estreflimiento. En caso de afectacion
severa, serd necesario el uso de eritropoyetina, para lo cual se de-
ben mantener niveles elevados de ferritina. En ocasiones, es necesa-
ria la administracion intravenosa de hierro (lactato o gluconato).
Monitorizar la masa 6sea controlando los aportes de calcio, fésforo
y vitamina D. Tratamiento de reposicion. Es recomendable intentar
la carga 6sea con paseos y rehabilitacion.

Reponer la posible falta de zinc, selenio y vitaminas.

En general, se pretende mejorar la calidad de vida de los pacientes
afectos. Todo se debe lograr con un trabajo multidisciplinar coordinado mé-
dico-quirtrgico, que en el momento actual se ha conseguido en nuestro me-
dio, sin embargo el reto es el diagndstico genético.
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2.2.3. Tratamiento odonto-estomatologico
de las lesiones bucodentales
de la epidermdlisis bullosa

A) Epidermdlisis bullosa simple (EBS)

Las medidas de higiene bucodental que se deberian seguir son las mismas
que las recomendadas a la poblacién general, al igual que los tratamientos
dentales, con la precaucion de no aplicar excesivas tracciones a los tejidos
blandos orales?830-31,

B) Epidermdlisis bullosa juntural (EBJ)

El riesgo de padecer caries dental esta relacionado con las lesiones hipoplasi-
cas del esmalte presentes en la EBJ graves, de ahi que la prevencion, la moti-
vacion a la higiene oral y los tratamientos dentales precoces serian actuacio-
nes muy recomendables a una corta edad. Los tratamientos dentales
habituales podrian ser aplicados a estos pacientes manipulando los tejidos
blandos con especial cuidado y modificando algunas técnicas odontolégicas®.

Las medidas de higiene oral recomendables deben ir encaminadas a la
eliminaciéon mecdnica y quimica de la placa bacteriana de manera sistemati-
zada:

¢ Cepillado dental con dentifricos y colutorios fluorados aplicados 3
veces al dia.

¢ Utilizacion de cepillo dental de cabeza pequeiia y cerdas suaves.

¢ Control quimico trimestral de la placa bacteriana con dentifricos y
colutorios de clorhexidina: 3 veces al dia durante 15 dias.

¢ Limpieza semestral de la boca en consulta dental.

Las medidas preventivas que se recomiendan se dirigen a aumentar la
resistencia del esmalte y minimizar los factores de riesgo de la caries dental.
Se trata de:

¢ Fluorizaciones tépicas del esmalte con barnices o geles.
¢ Flidor via sistémica a meses alternos, antes de los 12 anos. En la ta-
bla 2 se presenta la fluorizacién sistémica por grupos de edad de

aportaciones extraordinarias de flior segin su contenido en el
agua, asi como recomendaciones de higiene oral.
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Tabla 2. Fluorizacion sistémica y recomendaciones de higiene oral

Contenido de fltor en el agua (p.p.m.) Recomendaciones

Edad 0-0,25 0,25-0,50 0,50-0,75 0,75 Higiene oral
Lactantes 0,25 mg. 0 0 0 Nada
12 meses-4 afios 0,50 mg. 0,25 mg. 0 0 Limpieza con gasa

o dediles de latex

4-8 afos 0,75mg. 050mg. 0,25 mg. 0 Cepillo dental suave
y crema fluorada

8-12 afos 10 0,75 mg. 0,50 mg. 0 Cepillo dental suave,
crema fluorada
y colutorio fluorados

Mayores 1gr(a) 1gr (a) 19 (a) 19r. (@ Cepillo dental suave,
de 12 afios crema fluorada,
colutorio fluorados
y clorhexidina (b)

(@) Sifaltan piezas dentarias por erupcionar, siempre que no sean los terceros molares o muelas del juicio.
(b) Si hay enfermedad periodontal, 3 veces al dia, durante 15 dias y cada 3 meses.

e Selladores de fosas y fisuras tanto en molares deciduos como per-
manentes.

e Revisiones semestrales en la consulta dental, para la deteccién pre-
coz de maloclusiones dentarias, lesiones incipientes de caries y hébi-
tos alimenticios nocivos.

C) Epidermdlisis bullosa distrofica (EBD)
c.l. Epidermdlisis bullosa distréfica dominante (EBDD)

El riesgo de padecer caries dental es similar al de la poblacién general.
Las medidas higiénico-preventivas y los tratamientos bucodentales
son idénticos a los aplicados a pacientes con EBJ.

c.2. Epidermdlisis bullosa distréfica recesiva (EBDR)

Estos pacientes presentan un alto riesgo de padecer caries dental y enfer-
medad periodontal, ya que en ellos confluyen todos los factores etiopatogé-
nicos de dichas patologias.

El tratamiento dental estara condicionado al grado de apertura de la
boca, ya que la microstomia sera de grado III o severa (<30 mm. interinci-
sal) en el 80% de pacientes con EBDR generalizada?. Es muy aconsejable
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la realizacién de ejercicios de apertura forzada de la boca, con ayuda de un
tapon de corcho forrado con esparadrapo, media hora antes de los trata-
mientos que requieran acceder a la cavidad oral, como los dentales, o atra-
vesarla, como los esofdgicos.

La mucosa oral debe manipularse lo menos posible, aunque a veces re-
sultard imposible, y asi apareceran ampollas iatrogénicas por la necesidad de
apoyarse en ella durante la realizacion de muchos tratamientos dentales. En
principio, todos los tratamientos dentales convencionales serian susceptibles
de ser aplicados a estos pacientes adaptando numerosas técnicas clinicas,
como la técnica anestésica, endoddntica, de tallado dental, y manipulativas
(con la ayuda de cremas lubricantes, aislando el campo operatorio, etc.)3.

Las medidas de higiene oral y de prevencién de la caries, antes men-
cionadas, deberfan cumplirse exhaustivamente, realizando limpiezas de
boca y revisiones mas frecuentes (cada 3 meses).

El sangrado gingival es frecuente, debido a la gingivitis eritematosa
cronica que se presenta en la EBDR, asi como la halitosis y la estomatodi-
nia causadas por la insuficiente higiene oral de los pacientes y por las tlce-
ras. El dolor de estas heridas se puede paliar con el uso de cremas ricas en
triéster de glicerol oxidado, que es un aceite natural sometido a oxidacién.

Las lesiones incipientes de caries aparecen de forma precoz tanto en la
denticiéon decidua como permanente, evolucionando rdpidamente, en los
casos mads severos, a la destruccién dentaria.

De la exodoncia multiple seriada realizada durante afios a pacientes
muy jovenes que quedaban edéntulos para toda su vida se ha pasado a la
colocacién de proétesis fijas implanto-soportadas que aportan una notable
mejoria en las funciones no sélo masticatoria sino también fonatoria y de-
glutoria, asi como una mejora importante de su autoestima®>-3, También se
han conseguido tratar importantes maloclusiones dentarias, responsables
de numerosas lesiones de caries, con tratamientos ortodéncicos fijos espe-
ciales, llevando a cabo algunas modificaciones técnicas.

2.2.4. Tratamiento quirdrgico

El nifio con EB suele precisar tratamiento quirdrgico?’-3839:4041.4243.44 por
cuatro motivos concretos:

A) Estenosis esofagica, que se trata inicialmente con dilataciones
neumadticas seriadas por via endoscépica y bajo sedacion.

B) Desnutricion severa si, a pesar de las dilataciones, la ingesta oral
no es suficiente y se precisard la realizaciéon de una gastrostomia endoscopi-
ca percutanea.
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C) Sindactilia en manos: Es la causa mas frecuente de intervencion
quirtrgica en las formas distréficas, tanto por la frecuencia con que apare-
cen y recidivan, como por el grado de impotencia funcional que causan. El
objetivo del tratamiento de la sindactilia es separar al maximo los dedos
con la mejor funcién posible. Esto implica que el resultado estético es se-
cundario, aunque a considerar. S6lo en los raros casos en los que se observa
una fisioterapia y ferulizacién estricta diaria, la fusion digital es evitable. La
norma es que a medio o largo plazo estos enfermos precisen una alternativa
quirdrgica para individualizar los dedos y mejorar su funcién, con o sin in-
jerto, con o sin fijacion de las falanges en extension, pero siempre con un ri-
gido programa de fisioterapia y de cuidados de la piel que son la base del
éxito en el tratamiento.

Hay compromiso funcional a dos niveles fundamentales:

¢ Cutédneo, por fusiéon completa de todos los radios, por desaparicion
progresiva de las comisuras, con formacién de pseudo-ovillo.

¢ Articular, con deformidad en flexién de los dedos, aduccion del pul-
gar y flexién de la muifieca.

La gravedad de la afectacion se categoriza en cuatro grados:

e Grado 1: Flexion parcial de dedos, sindactilia parcial (hasta f1), au-
sencia de ufia.

e Grado 2: Flexién completa de los dedos con pseudosindactilia par-
cial, aduccién del pulgar, prehensién limitada.

¢ Grado 3: Fusidn y sindactilia completa de los dedos, en la que sélo
el pulgar presenta su extremo libre, que permite una pinza muy li-
mitada.

¢ Grado 4: Fusién completa de la mano, sin lograr pinza, con la muiie-
ca contracturada en flexién. Formacién de una mano en maza.

A la hora de abordar la correccién quirtrgica del problema, son im-
prescindibles ciertas consideraciones:

¢ [a cirugia debe efectuarse antes de que se establezcan las deformi-
dades definitivas (cirugia precoz).

e Debe llevarse a cabo en el contexto de un equipo multidisciplinar
habituado al tratamiento de nifios con EB (cirujanos, anestesistas,
enfermeras, terapeutas ocupacionales, psicélogos, etc.).

¢ Es imprescindible educar a los padres y al nifio para que colaboren
en el cuidado postoperatorio.
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¢ Las deformidades tienden a reproducirse, por lo que los nifios debe-
ran ser sometidos a varios procedimientos quirdrgicos a lo largo de
su vida.

Las técnicas quirdrgicas empleadas de forma habitual incluyen los
desbridamientos de las contracturas con o sin injertos de piel, artrolisis,
elongaciones tendinosas, osteotomias correctoras de eje, etc. El resultado fi-
nal debe, al menos, asegurar buena movilidad, adecuada sensibilidad y un
aporte vascular seguro. Para ello, el plan de tratamiento quirtrgico debe in-
cluir la consecucién de amplias comisuras con colgajos locales preferente-
mente y, cuando sea posible, garantizando la cobertura de las superficies ex-
puestas con el tejido de mejor calidad, corregir al maximo las anomalias
esqueléticas y no olvidar que la colocacién y retirada de los apdsitos son
una parte fundamental del éxito del tratamiento quirdrgico.

Por desgracia se observa que, a medida que el nifio crece, tiende a pro-
gresar la rigidez articular interfaldngica e incluso a la sinostosis de la base de
los metacarpianos, por lo que todos los esfuerzos deben ir dirigidos a conse-
guir la oposicién del pulgar con la base del resto de la mano. Si hay dudas al
respecto del beneficio de individualizar todos los dedos, hay que recordar
que la mano con 3 6 4 dedos es igualmente funcional en estos pacientes.

D) Coberturas de defectos cutdneos severos. Aunque es excepcional
que el injerto cutdneo sea necesario para epitelizar una lesién en estos pa-
cientes, conviene recordar que la aparicion de carcinomas espinocelulares
en la EB es directamente proporcional al tiempo que una herida cutdnea se
mantiene expuesta y sin epitelizacion.

Por ello, debe considerarse la cobertura quirtrgica de lesiones recalci-
trantes a la curacién por métodos convencionales.

Igualmente, serd preciso injertar los defectos cutdneos que origina la
extirpacion radical de lesiones malignizadas que no precisen de amputacion.

La aparicion de carcinoma espinocelular en heridas crénicas debe ser
tratada de forma precoz mediante excisiéon con margenes libres confirma-
dos histologicamente y cobertura del defecto cutdneo mediante autoinjerto,
homoinjerto, dermis artificial, epitelio cultivado en funcién del tamafio de
la lesion y edad del paciente.

2.2.5. Tratamiento rehabilitador

El tratamiento rehabilitador383940.4142.4344.45 de] paciente con EB precisa
de un enfoque interdisciplinario con una meta comin que es mejorar su
calidad de vida.
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A) Objetivos de la terapia ocupacional

La terapia ocupacional en la epidermolisis bullosa debe cubrir unos objeti-
VOs:

e El tratamiento de las deformidades propias de la EB.
e Larecuperacion de la funcionalidad.

e [ograr la autonomia.

¢ Facilitar el desarrollo psicomotor.

e Estimular la insercion social.

¢ Facilitar la integracion educacional y laboral.

B) Tratamiento rehabilitador de manos

De forma preferente se debe proceder a la evaluacién del paciente en
equipo con un disefio y confeccidn de ortesis precoz para retardar el proce-
so de deformidad propio de la EB y un tratamiento funcional con desarro-
llo de destrezas para lograr autonomia, asi como la educacidn al paciente y
familia y una orientacion para estimular la integracion educacional, laboral
y social.

La deformidad de la mano del nifio con EB se caracteriza por:

e La pérdida progresiva de los espacios interdigitales y del espacio
palmar, dando lugar a la fusién de los dedos y la adduccién del pul-
gar respectivamente.

e La aparicion de contracturas en flexion de dedos y muifieca, con
pérdida absoluta de toda funcionalidad.

b.1. Ortesis

Las ortesis pueden ser dinamicas (con funcién correctora) o estaticas (con
funcién preventiva).

El disefio y confeccidn de las ortesis debe ser personalizado, con una
seleccion de materiales adecuados (termoplésticos moldeables a baja tem-
peratura), moldeado fiel usando silicona y esponja y con terminaciones de
calidad (acolchados autoadhesivos, correas de sujecién blandas, cierres de
contacto con velcro autoadhesivo y barras de aluminio para traccion).

Debe evitarse el uso de pegamentos comunes, asi como de materiales
que aumenten la humedad y que puedan producir dafio por roce o pre-
sién.

Las ortesis dindmicas son habitualmente de uso diurno y las estaticas,
de uso nocturno, manteniendo el uso libre de las manos y ejercicios tera-
péuticos.

42 SANIDAD



Es imprescindible una meticulosa proteccién de la piel con vendas, al-
goddn y apdsitos, asi como una correcta educacién al paciente y familia con
los objetivos del uso de ortesis y su utilizaciéon y cuidado apropiados.

Las ortesis deben ser prescritas:

¢ De forma previa a la cirugia, con el fin de evitar el aumento de la
deformidad, en espera de la intervencion.

¢ De forma posterior a la cirugia, con los fines de impedir la retrac-
cién inmediata postcirugia, mantener los espacios y la posicion de
los segmentos obtenidos con la cirugia y retardar la aparicion de re-
cidivas.

b.2. Fisioterapia

La fisioterapia busca aumentar los rangos de movilidad, potenciar la habili-
dad y la destreza fina, obtener una pinza y prehension ttil y aumentar la re-
sistencia al esfuerzo.

Se realiza a través de ejercicios terapéuticos funcionales, actividades
terapéuticas dirigidas y actividades ltiidicas terapéuticas.

b.3. Autonomia personal

La autonomia personal precisa de entrenamiento en destrezas para las acti-
vidades de la vida diaria (AVD), evaluacién de la necesidad de adaptacio-
nes para las AVD y confeccién de adaptaciones para las AVD.

C) Tratamiento rehabilitador de pies

La afectacion de la EB severa en los pies se caracteriza por la presenta-
cion de:

¢ Ampollas cutaneas, interdigitales y perimaleolares.

¢ Sindactilia total o parcial.

¢ Hiperqueratosis ungueal y/o anoquia.

e Xerosis en todo el pie, especialmente en el talon.

¢ Helomas dolorosos muiltiples en la parte central del talén.
¢ Mayor frecuencia de pie plano y pie cavo.

Todas estas alteraciones contribuyen a dificultar la deambulacién y la
estatica. Como consecuencia de ellas, los pacientes tienden a moverse alter-
nativamente hacia los lados para minimizar el dolor en las plantas de los
pies y suelen andar inclinados hacia delante.
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El tratamiento ortopodolégico incluye la confeccidn de ortesis de sili-
cona y soportes plantares.

¢ Las ortesis de silicona se hacen a medida y su forma variar4, en fun-
cion de las necesidades de cada paciente. Permiten evitar las sindacti-
lias y los dedos en garra. En el caso de que la garra ya se haya estruc-
turado, la ortesis de silicona evitaria el roce continuo con el calzado,
previniendo asi la aparicién de una futura ampolla y posterior tlcera.

¢ [a confeccion de soportes plantares o plantillas persigue evitar de-
formidades en los pies (pie cavo, pie valgo), previniendo la apari-
cién de hiperqueratosis y helomas.

Como tratamiento preventivo, se aconseja revisar periédicamente los
pies de los pacientes con epidermolisis bullosa; la higiene e hidratacion dia-
ria con cremas de alta concentracion de urea; la vigilancia del tipo de calza-
do y las visitas al poddlogo con el fin de prevenir la aparicidon de patologias
mas severas.

2.3. Lineas de investigacion presentes
y futuras

Las lineas de investigacion sobre epidermdlisis bullosa se dirigen funda-
mentalmente hacia los aspectos principales, de diagndstico y tratamiento de
la enfermedad.

2.3.1. Investigacion sobre el diagndstico
de la epidermdlisis bullosa

A)  Diagnostico molecular

En la actualidad esta disponible el diagnéstico molecular preciso de practi-
camente todas las formas de EB; es decir, es posible conocer la mutacion
genética que origina las formas de EB simple, juntural y distréfica. Se conti-
nuan describiendo nuevas mutaciones y combinaciones de mutaciones (en
las formas recesivas) que dan lugar a fenotipos de distinta gravedad. Asi,
mutaciones diferentes en un gen determinado originan fenotipos de dife-
rente gravedad. El procedimiento mds exacto de diagndstico molecular es
la secuenciacién completa de la cadena de ADN del gen responsable de la
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enfermedad. La disponibilidad de aparatos de secuenciacién limita la capa-
cidad de los laboratorios de genética; la longitud de los genes implicados
también es un factor que afiade dificultad al diagnéstico molecular.

B) Diagnostico prenatal de la EB

El diagnéstico prenatal consiste en determinar, mediante un diagndstico ge-
nético molecular, si un feto estd enfermo de EB, en el periodo en el que se
puede inducir un aborto legal, si la mujer es partidaria de la interrupcién
del embarazo. En un futuro, ademas, podria ser la via para instaurar terapias
génicas prenatales. Actualmente, las muestras fetales se obtienen de biop-
sias de vellosidad coridnica, lo cual supone un cierto riesgo para el feto que
no es desdeiiable, por todo ello, no es posible realizar esta exploracion a to-
dos los fetos y seria aplicable cuando existen antecedentes familiares de EB
y mas claramente en los casos de formas severas e incapacitantes. Las mejo-
ras a desarrollar consistirdn en la obtencién de material embrionario con
menor riesgo para el feto que las maniobras actuales.

C) Diagndstico pre-implantacional

El diagndstico pre-implantacional consiste en la extraccién de una o dos cé-
lulas de un embrién obtenido por fertilizacién in vitro e investigar en ellas si
se encuentra presente la alteracién genética que da lugar a la EB. Si el em-
brién estd sano, se procede a la implantaciéon del mismo. Es un procedi-
miento alin experimental, que evitaria la induccién de abortos, pues se ha-
brén seleccionado tnicamente los embriones sanos para su implantacion, si
bien plantea el dilema ético de la seleccion genética. La principal limitacién
es que se precisa que haya existido en la familia ya un caso previo de EB.

2.3.2. Investigacion sobre el tratamiento
de la epidermdlisis bullosa

A) Nuevos materiales para las curas

De forma continua se comercializan productos de nuevos materiales que
ayudan a una més répida curacién de las heridas y una proteccion mecanica
mads adecuada para los pacientes con EB.

B) Aplicacion de tejidos obtenidos por ingenieria tisular

Consiste en la obtencion, mediante cultivo de células pluripotenciales, de un
tejido muy similar a la piel, que se aplica sobre las udlceras y heridas de los
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pacientes con EB severa. Estos «implantes» aceleran la curacién de las heri-
das y, en algunos casos, logran zonas de curacién prolongada. En la actuali-
dad, en Espafia hay un grupo de expertos, trabajando en la aplicaciéon de
cultivos de esta «piel artificial» para un potencial uso en la EB.

C) Terapia génica

La terapia génica consiste en la correccion de un defecto genético mediante
la introduccidn del gen sano en las células de la epidermis; dicho gen produ-
ciria cantidades adecuadas de la proteina normal que sustituiria a la proteina
andmala que es deficitaria en cada forma de EB. Las investigaciones actua-
les se dirigen hacia la extraccion de piel del individuo afecto, la cual se trata
con virus que contienen el gen normal responsable de una forma de EB; una
vez introducido dicho gen en las células de la epidermis a través del virus, se
procede a la reproduccién y cultivo de dichas células de la epidermis, ya sa-
nas, que se implantan en las lesiones o heridas del individuo afecto. Adn hay
muchos escollos que salvar para conseguir que este abordaje sea algin dia
eficaz, pero ya existen laboratorios que han hecho grandes progresos.

2.4. Consideraciones €ticas y médico-legales

2.4.1. Relacion médico-paciente

El paciente con epidermdlisis bullosa, y en especial las formas graves (dis-
tréficas), suele representar un reto para la relaciéon médico-paciente. Las ca-
racteristicas especiales de estos pacientes, la gravedad de la enfermedad
que padecen, el rechazo que producen por las graves manifestaciones clini-
cas y la ausencia de un tratamiento curativo, hacen que su atencién sanitaria
sea un reto tanto para los profesionales como para su familia.

La obligacién de los médicos es entablar una buena relacién médico-
paciente para poder aliviar la carga que suponen estas enfermedades, tanto
para el paciente como para la familia.

Las principales caracteristicas de los pacientes con formas graves de
EB vy, en especial, de los pacientes con EBDR son:

¢ Por lo que se refiere a la edad, se trata de nifios y adolescentes sobre
todo, que presentan complicaciones que pueden llegar a disminuir
su esperanza de vida.

e Situacién de dependencia. A menudo uno de los padres (general-
mente la madre) dedica su vida a estos nifios y forman un tandem
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(se comportan como un unico paciente a todos los efectos). Una
simple inspeccion de las lesiones puede ser dificil, si no es la madre
la que elimina los vendajes, coloca al paciente; en suma, se convierte
en un verdadero catalizador de esta relacién que se intentan enta-
blar con el paciente.

¢ Puede existir una negacion de la gravedad de la enfermedad por par-
te del paciente y una amarga desesperacion por parte de los padres.

¢ A veces el periplo por hospitales, por ciudades, por profesionales, in-
cluso por curanderos de estos pacientes es importante. En ocasiones,
llegan a perden la confianza en el médico y en el sistema sanitario.

El médico puede basar su actitud en lo siguiente:

¢ El paciente es el que acude a la consulta, viene buscando ayuda y es
deber del médico proporciondrsela. No hay que dejarse cegar por
un cuadro terrible. El paciente puede tener sintomas como dolor, pi-
cor, infecciones que precisan tratamiento.

¢ El médico debe conocer la enfermedad e informar al respecto a la
familia y a los propios pacientes.

¢ La primera visita es esencial: la entrevista tiene que ser relajada, sin
prisa, dejando que los pacientes comuniquen al médico sus dudas o
preocupaciones. La exploracion fisica debe llevarse a cabo en condi-
ciones idoneas: En un box adecuado, provisto de una cama, pafios
estériles y el material de cura necesario, con el apoyo de personal de
enfermeria entrenado.

¢ Se deben programar visitas multidisciplinares: Dermatologia, ciru-
gia, ortopedia, nutricién, odontologia, etc., y dar la posibilidad de
que los pacientes puedan acudir a la consulta del médico de forma
preferente en caso de necesidad. El dermatdlogo debe ser el que co-
ordine las visitas.

2.4.2. Escolarizacion y relacion infantil

Las consideraciones que se hacen en este apartado son aplicables también a
las formas mds severas de EB, en especial a la EBDR.

La educacién es un derecho fundamental de todos los nifios. A pesar
de la gravedad de la enfermedad, debe tenderse a una integracion total y
absoluta en el medio académico, desde la escuela hasta la universidad. Pue-
de ser necesario que los facultativos emitan informes médicos, explicando la
naturaleza de estas enfermedades, para que los educadores sean conscien-
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tes de las limitaciones de estos nifios, en cuanto a la realizacién de ejercicio
fisico, absentismo escolar, etc.

El centro escolar debe cumplir, en especial, los requisitos de accesibili-
dad marcados por la ley, ya que, en muchas ocasiones, estos pacientes pue-
den presentar limitaciones de movilidad importantes (necesidad de silla de
ruedas, etc.).

El conocimiento de los educadores de las enfermedades «raras» que
padecen sus alumnos es, ademds, fundamental para que se establezca una
relacidn «sana» con los otros nifios. Lo ideal es integrar al nifio con epider-
molisis bullosa en un grupo escolar desde la etapa de la educacién infantil y
que mantenga los compafieros a lo largo de su estancia en ese centro esco-
lar. Esta podria ser la recomendacién que los médicos dirijan a los respon-
sables docentes.

2.4.3. Situaciones criticas

Hay que considerar las siguientes situaciones criticas:

A) Diagnostico de la EB grave

Las formas severas o graves de EB, como la EBU tipo Herlitz y la EBDR,
en las que la clinica cutdnea se manifiesta a través de aparicion de ampollas
severas ante minimos traumatismos, como la propia succidn, se diagnostica
en el periodo neonatal.

Los padres se enfrentan a una enfermedad rara, desconocida para la
inmensa mayoria de las familias, de origen genético y de mal prondstico. El
recién nacido se ve inmediatamente sometido a pruebas diagndsticas (biop-
sia cutanea) y a valoracién por varios especialistas. Es esencial una entrevis-
ta con los padres en el clima adecuado para explicarles la enfermedad y la
estrategia terapéutica a seguir. En este momento serd muy ttil poner en
contacto a la familia con asociaciones de pacientes y familiares de EB.

B) Consejo genético ante un futuro embarazo y diagnostico
prenatal

Antes de un nuevo embarazo, deben explicarse los riegos y la probabilidad
de un nuevo feto afectado. Puede ser recomendable la interconsulta con el
servicio de genética médica.

El diagndstico prenatal de las formas graves de EB abre un campo en
el que intervienen aspectos éticos, creencias religiosas, la objecion de
conciencia, etc.
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Los médicos deben poner en conocimiento de las familias afectadas la
posibilidad del diagndstico prenatal y sus riesgos, asi como, a peticion de los
interesados, la de interrumpir un embarazo en los supuestos contemplados
por laley (véase la L.O.9/1985, de 5 de julio, que introdujo en el Cédigo Pe-
nal el articulo 417bis, mediante el cual se despenalizaba el aborto en ciertos
supuestos. El nuevo Cédigo Penal, regulado por la Ley Orgénica 10/1995
del Codigo Penal, mantiene vigente el articulo 417bis del antiguo c6digo).

C) Diagndstico de cancer cutaneo

Puede suponer en no pocas ocasiones el «principio del fin», con necesidad de
amputaciones, tratamientos oncoldgicos, etc., que tienen importante reper-
cusion sobre el estado emocional de los pacientes con EB y de sus familias.

D) Manejo del enfermo terminal

La esperanza de vida es corta en las formas graves de EB, siendo de pocos
meses de vida en las formas letales (tipo Herlitz) y de 3 6 4 decadas en la
EBDR. En la fase final de la enfermedad son necesarios el tratamiento del
dolor, apoyo psicolégico, ayuda domiciliaria, etc.

Se deben contemplar las peculiaridades de estos pacientes, su edad, su
capacidad intelectual perfectamente conservada, la dependencia familiar y
en suma todo aquello que se describe a lo largo de esta guia para que la in-
tervencion sanitaria en estos dificiles momentos sirva de ayuda al paciente y
a los familiares y/o cuidadores, que han dedicado su vida al cuidado del en-
fermo.
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3. Situacion actual
de la epidermolisis bullosa
en Espana

Javier Romero Gomez
Carmen Baquero Ferndndez

3.1. Magnitud del problema.
Incidencia y prevalencia

La epidermolisis bullosa supone un problema desde una doble perspectiva:

¢ Por su gravedad, causa un gran impacto en el entorno inmediato del
paciente y su familia.

e Por ser una enfermedad de baja prevalencia, produce un impacto
minimo en la sociedad.

3.1.1. Epidemiologia de la epidermdlisis bullosa

La epidermdlisis bullosa (EB) es una enfermedad de muy baja prevalencia,
que forma parte del grupo de las denominadas «enfermedades raras». La
EB es, ademds, una entidad heterogénea, en la que un grupo de pacientes
presenta una afectacién leve y mecanismos de transmision dominantes; y
otro grupo presenta una afectacién grave y transmisién preferentemente
recesiva, lo que dificulta la recopilacion fiable de datos.

Existen pocos estudios epidemiolégicos sobre la epidermdlisis bullosa.
La mayoria han sido realizados en paises con poblaciones pequeiias, a ex-
cepcion de los estudios llevados a cabo en Estados Unidos® y Jap6n®. Des-
taca, por su metodologia y tiempo de ejecucion, el estudio efectuado sobre
la poblacion escocesa?’ y, por su magnitud, el estudio realizado en Estados
Unidos.

3.1.1.1. Epidemiologia de la EB en el ambito internacional

Los datos de prevalencia de epidermdlisis bullosa obtenidos en los estudios
mas significativos realizados en el mundo se presentan en la tabla 3.
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A la hora de valorarlos, es importante destacar que la EB simple, que
es autonomica dominante, es una enfermedad leve, por lo que el paciente
no consulta, y su prevalencia real es mayor que lo que sefialan los estu-
dios.

Tabla 3. N.° de casos de las distintas formas EB por millén de habitantes
Epidermdlisis bullosa .
Prevalencia
Pais Simple Juntural Distréfica total
Noruega“® 24,3 - 9,3 33,6
Escocia 28,6/33,2 0,3 20,4/24,6 49
Ifanda del Norte*? 28 0,7 3,3 32
Finlandia®® 15,1 0,2 8,8 241
Croacia®" 1,5 1,5 6,6 9,6
Japdn 4 0,2 3,5 7,7
Sudafrica®? 0,8 0,7 1,2 2,7
Arabia Saudi®® 1,7 - 3,7 5,4
USA 4,6 0,44 2,4 7,44
Espana® 1,72 0,125 3,47 5,69
MEDIA 11,32 0,38 6,69 18,39

Por tanto, se puede sefialar que la EB es una enfermedad de baja pre-
valencia, con un predominio de la forma simple (EBS), seguido de lejos
por la forma distréfica (EBD), siendo la variante juntural (EBJ) extraor-
dinariamente infrecuente. En el estudio escocés se observa un mayor indi-
ce de casos de EB distréfica, lo que puede explicarse bien por una mayor
capacidad de deteccidn de casos, bien por el alto nimero de formas distro-
ficas dominantes, lo que determina que la poblacién escocesa constituya
una zona endémica para este subtipo. En cualquier caso, se observan mas
casos de EB distrofica en los paises del norte de Europa que en el resto de
paises.

3.1.1.2. Epidemiologia de la EB en Espana
En Espafia existen tres fuentes de datos sobre la epidermdlisis bullosa:
A) El registro de casos llevado a cabo por la Dra. Garcia Bravo>,

del Hospital Virgen Macarena de Sevilla, cuyos datos se aporta-
ron en el Congreso Nacional de Pediatria (1999), en el que cola-
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boraron 17 dermatdélogos. Se registraron 239 casos con la si-
guiente distribucion: EBS 69 (28,87%); EBJ 5 (2,09%); EBD
139 (58,16%); indeterminados 26 (1,68%). Esto datos ponen de
manifiesto la dificultad para detectar casos de la forma simple
de la EB.

B) Lasegunda fuente de datos es el Estudio Colaborativo Espaifiol
de Malformaciones Congénitas (ECEMC). En el periodo com-
prendido entre abril de 1976 y diciembre de 2004, se registraron
27 casos con EB de un total de 2.204.264 recién nacidos vivos.
Estos datos permiten calcular la incidencia de la enfermedad,
que puede cifrarse en 12 casos por millén de recién nacidos vi-
vos (8-18, con un intervalo de confianza del 95%), pero también
muestran la dificultad para discriminar los casos de EB simple.
El periodo de observacién del ECEMC es de las primeras 72
horas desde el nacimiento. De los 27 casos: 1 era una forma sim-
ple, 4 EB con atresia pildrica, 3 junturales, 6 distréficas y las
otras 13 indeterminadas, aunque con un patrén de herencia re-
cesivo, lo que permite suponer que se trataba de formas distro-
ficas, en su mayoria. Por tanto, este registro permite conocer
con cierta exactitud la incidencia de las formas graves de la en-
fermedad.

C) Por tltimo, se cuenta con los datos que proporciona la Asociacion
Espafiola de Epidermdlisis Bullosa, que son los siguientes:

e Socios de AEBE-DEBRA:

— EBS:58.
— EBIJ:S.
— EBD: 109.

¢ Total de pacientes que alguna vez han contactado con la Aso-
ciacion:

— EBS:79.

— EBIJ:6.

— EBD: 151.

— Indeterminados: 15.

e [os datos de los tipos EBJ y EBS se acercan mucho a los datos
del estudio de la Dra. Garcia Bravo y a la estimacién que se ha
realizado en base a la prevalencia mundial y la poblacién ac-
tual espafiola.
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3.2.

3.2.1.

54

Impacto de la enfermedad

Impacto en el desarrollo del nino enfermo

Comprension del papel de enfermo por parte de la familia. La acti-
tud de la familia va a ser importante a la hora de comprender las li-
mitaciones y capacidades del nifio. Se tratard de evitar actitudes de
paternalismo y sobreproteccién, afrontando los riesgos y apren-
diendo de las consecuencias. El paciente no puede permanecer «en-
tre algodones» toda la vida.

Comprension de la enfermedad por el propio paciente. El nifio se
plantea los primeros interrogantes: ;jpor qué yo me hago dafio y los
demads no?, ;por qué la gente me mira? Tiene que entender que es
diferente a los otros, lo que para uno mismo es normal, para los de-
mas no lo es.

Integracién escolar. La EB no implica una limitacién de las capaci-
dades intelectuales pero si, en algunos casos, de las actividades fisi-
cas. Es importante potenciar las capacidades del nifio. Deberd de
existir una comunicacién abierta entre el nifio y/o su familia y la es-
cuela. En su relacion con los otros ninos, se tratara de evitar el aisla-
miento con fines protectores. En la reaccién de los otros nifios ante
el afectado puede haber ciertos componentes de naturalidad, instin-
to protector, rechazo, etc. Si existe limitacion de las capacidades fisi-
cas, esto condicionard la necesidad de contar con una persona que
sirva de apoyo en las salidas, colonias de verano, etc.

Alcance de fases de independencia. Es muy importante el papel de
los familiares y cuidadores en el aprendizaje y realizacion de las ta-
reas diarias. El paciente debe tener voluntad de autonomia en las
curas y otras actividades diarias. Tiene que convencer de su propia
habilidad. Deberd demostrar a la familia que es capaz de realizarse
las curas (cuando es posible), de manera auténoma.

Adolescencia. Se planteara el propio futuro desde las limitaciones
(estudios, trabajo, amigos, pareja...). Sufrird una evolucion por lo que
respecta a su propia imagen, pasando por rechazo y la aceptacion del
propio cuerpo. La maduracién podra ser mds rapida o mds lenta se-
gin los 4mbitos. Se tenderd al logro de la autonomia emocional
(«desengancharse» de la familia). Hay que aceptar que personas ex-
ternas a la familia puedan colaborar (por ejemplo: ayuda en las curas
por parte de amigos intimos), hecho que da més libertad.

Madurez. Constituye el fin de la etapa formativa, con el planteamien-
to de nuevos retos personales desde las limitaciones (trabajo, pareja,
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independencia). Se trata de tener autonomia a la hora de presentarse
en sociedad fuera del circulo familiar, de consolidar el circulo de
amistades. Y también de aceptar cierto grado de dependencia fami-
liar en las tareas diarias (curas y demads). Aparecen nuevos interro-
gantes sobre la enfermedad. ;Cuadl es el defecto fisiologico?, ;cudl es
el defecto genético? Habrd que tomar decisiones sobre operaciones,
tratamientos, etc. Se sentira la necesidad de conocer a otros adultos
con epidermdlisis bullosa y sus estrategias de superacion.

3.2.2. Impacto en el desarrollo del adulto enfermo

¢ Integracién laboral. Se deben de tener en cuenta las limitaciones en
las actividades que se pueden realizar en el puesto de trabajo. En al-
gunos casos, puede resultar imposible realizar una jornada laboral
completa, ademds de encontrar dificultades en los desplazamientos.
Con toda probabilidad serd necesaria una adaptaciéon de horarios
laborales que permita compaginar con curas, visitas médicas, etc. La
baja laboral podra ser necesaria cuando se realicen algunos trata-
mientos, como la cirugia. En caso de declaraciéon de minusvalia, hay
que contar con la aceptacién por parte de los empresarios. Se re-
querird un conocimiento del marco legal en la contratacién de dis-
capacitados.

e Sexualidad y pareja. Se atraviesan fases de rechazo y aceptacién del
propio cuerpo, asi como de rechazo por parte del otro (miedo,
aprension a tocar a los afectados). El paciente debe aprender a ser
aceptado. También tiene que hacer comprender la EB a su pareja. Se
presentan una serie de interrogantes ante el contacto sexual. Se une
el factor de que los profesionales sanitarios (ginec6logos, planifica-
dores familiares) suelen estar poco familiarizados con la enferme-
dad. Se pone de manifiesto la importancia de conocer experiencias
de otros afectados. En las relaciones sexuales, hay que tener en cuen-
ta factores como la resistencia y la capacidad sensitiva de la piel, las
limitaciones en posiciones y movimientos. Suele ser necesario reali-
zar la cura de la piel antes, durante y después del acto sexual (hidra-
tacion, lubricacion y vendajes preventivos de zonas delicadas). Las
medidas anticonceptivas mas indicadas en estos casos son:

— EI preservativo, no sélo como medio anticonceptivo, sino tam-
bién porque ayuda a que la penetracion sea mas suave.

— En algunos casos se pude emplear la pildora; ésta debe masticar-
se antes de tragarse, con el fin de no afectar el eséfago.
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— El dispositivo intrauterino (DIU) no es recomendable, porque
puede provocar heridas internas.

— Se desaconseja la utilizacion de los parches, debido a su efecto
adhesivo.

En el embarazo, hay que considerar el impacto de éste sobre la piel de
la paciente. No obstante, se conocen muy pocos casos de embarazos en mu-
jeres con EBD. En cuanto al parto, se recomienda el natural, por ser el me-
nos agresivo.

El riesgo de transmitir la enfermedad dependerd de si estd afectado
solo uno de los progenitores o la pareja, asi como de si se trata de formas
dominantes o recesivas.

Los pacientes deben valorar su capacidad de hacerse cargo de los hi-
jos, teniendo en cuenta las limitaciones que presentan por su enfermedad.

¢ Vision de futuro. Los factores a tener en consideracion serdn la
aceptacion del deterioro del propio cuerpo, el conocimiento y asun-
cioén de las posibilidades de muerte debidas a la EB, asi como los
posibles desequilibrios en el nicleo familiar causados por la muerte
de padres o hermanos.

3.2.3. Impacto sobre familiares y cuidadores

La magnitud del problema de la epidermdlisis bullosa sera diferente segiin
el diagnéstico y grado de afectacion.

¢ Impacto emocional. La familia sufre las dificultades desde el primer
momento, mientras que el nifio va captdndolas de forma progresiva,
gracias a la inteligencia absolutamente normal de estos pacientes.
En muchas ocasiones, un momento feliz en la vida de una familia
como es el nacimiento de un nifio, se ensombrece ante la perspecti-
va de una existencia de sufrimiento para el nifio, con curas constan-
tes a lo largo de su vida, un aspecto diferente al resto de sus compa-
fieros y amigos y ciertas incapacidades fisicas.

¢ Desorientacién familiar. Es una etapa de total desorientacién de los
padres, que, sin embargo, deben prestar todo su apoyo al nifio afec-
tado de EB.

¢ Efectos sobre el funcionamiento familiar. La EB es una enferme-
dad genética. Esto supone la posibilidad de nuevos enfermos en
futuros embarazos, planteando a la familia verdaderos problemas
éticos a la hora de realizar una planificacion familiar. Existe un es-
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tudio®® que ha evaluado este impacto. En sus conclusiones desta-
can tres aspectos:

— Los padres de nifios con EB admiten que sus vidas privadas y
sus relaciones se han visto afectadas negativamente por la enfer-
medad.

— Con frecuencia eligen no tener m4s hijos.

— El divorcio es comun en estas familias, se cuantifica entre un 25
y un 33% de los casos.

¢ Dependencia de los profesionales. Los padres deben aprender a
realizar las curas dificiles. Seria de gran ayuda la existencia del pro-
fesional a domicilio, que acudiria a los domicilios de los pacientes
con el fin de ayudar a realizar las curas y también podria plantearse,
en un futuro, acompaiar al nifio en sus salidas extraescolares (colo-
nias, campamentos...), para ocuparse de llevar a cabo los cuidados
necesarios.

¢ Impacto sobre la economia familiar. La familia sufre un incremento
de sus gastos y, en ocasiones, una disminucion de sus ingresos. El
tiempo necesario para realizar las curas (2-3 horas diarias), sumado
al tiempo dedicado a los cuidados especiales, no delegables en ma-
nos inexpertas, merman la capacidad de los familiares para progre-
sar en sus profesiones. Por eso, lo habitual es que uno de los miem-
bros (o ambos) se vuelquen en el cuidado del nifio, con las
consecuencias que eso conlleva en su vida laboral: Abandono del
trabajo, reduccién de jornada, pérdida de oportunidades o, en el
peor de los casos, despidos.

A todo lo anterior se debera afadir lo siguiente:

e Material de cura. Es el principal recurso para el manejo de la enfer-
medad. Representa un gasto diario considerable e ineludible. El
material de cura incluye: Apdsitos, gasas estériles, sistemas de ven-
daje y esparadrapos adecuados. Los precios son variables y pueden
oscilar entre los 6 y los 25 €. Parte de este material esta incluido en
la prestacion farmacéutica, aunque en algunas comunidades auto-
nomas se proporcionan de forma gratuita en los centros de salud.

e Productos farmacéuticos, cosméticos y dietéticos. El botiquin habi-
tual debe incluir siempre antibidticos topicos, antisépticos y cremas
adyuvantes. Un paciente puede utilizar varios botes de crema se-
manales, que son fundamentales en el manejo de la enfermedad.
Para la hidratacién de la piel es preciso un emoliente adecuado, li-
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bre de perfume y de alta tolerancia. A veces es dificil encontrar el
tipo de crema mads indicado para el paciente concreto, ain bajo
asesoramiento experto. SO0lo algunos de estos productos estdn in-
cluidos en la prestacion farmacéutica.

Consultas a médicos especialistas. Los pacientes y familiares optan
por acudir a las consultas privadas de médicos especialistas (como
dermatdlogos, gastroenterdlogos, pediatras, etc.) con el fin de reca-
bar una segunda opiniéon médica.

Ademss la cartera de servicios del SNS no incluye todos los tratamien-

tos odontoldgicos y, debido a las caracteristicas especiales de estos pacien-
tes, requieren de un conocimiento especifico de la EB por parte de los
odontdlogos, lo cual lleva también al paciente a recurrir a una atencion es-
pecifica en el sistema sanitario privado.

¢ Desplazamientos a centros considerados como de referencia. De-

terminados tratamientos quirdrgicos (sindactilias, dilatacién esofa-
gica) no se realizan en los centros de todas las comunidades auténo-
mas; en estos casos, los pacientes son atendidos en centros
localizados fuera de su lugar de residencia. Estos traslados estan
parcialmente subvencionados, no obstante condicionan ciertos gas-
tos y absentismo laboral de los padres.

Eliminacién de barreras. Es obligado en el ambiente familiar elimi-
nar cualquier arista, superficie rugosa o resalte prominente en el en-
torno del nifio, y muchas otras superficies deben ser acolchadas. Es
dificil evaluar el gasto que esto pueda suponer.

3.2.4. Impacto social

La epidermdlisis bullosa es una enfermedad muy rara en Espafia. La mayor
parte de los casos son formas leves de la enfermedad. Su escasa prevalencia
da lugar a una serie de problemas:
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¢ Rechazo social. Al tratarse de una enfermedad rara, existe un re-

chazo social no explicito que provoca una respuesta de evitacion en
la sociedad, ello es debido al aspecto de «quemados» que confieren
a estos pacientes las curas por todo el cuerpo. La tolerancia social a
enfermedades tradicionalmente estigmatizadoras se ha conseguido
gracias a una mayor informacion sobre las mismas y seria deseable
lograrlo respecto de la EB, puesto que, debido a su baja prevalencia,
existe cierto desconocimiento de la misma incluso dentro del &mbi-
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to sanitario. Ademas, se puede confundir con malos tratos por parte
de la familia.

¢ Dificultad de acceso a la informaciéon. La familia encuentra dificul-
tades para conocer la enfermedad de su hijo, no sélo a través de los
canales publicos de informacién, sino también a través de los profe-
sionales, que en ocasiones carecen de la experiencia necesaria para
ofrecer repuestas y soluciones a sus demandas.

e Actuacion del sistema sanitario. La madurez del sistema sanitario,
ademds de solucionar los problemas salud mds prevalentes, esta
permitiendo atender las situaciones especiales como son las deriva-
das de las enfermedades raras. Muchas comunidades auténomas
atienden las necesidades de estos pacientes mediante la dispensa-
cién directa de material de curas y algunos medicamentos. No obs-
tante, persisten ciertas deficiencias y desequilibrios interterritoria-
les aun por subsanar. Conviene destacar que estos problemas no
son tanto de indole econdmica, ya que el nimero de pacientes es es-
caso, como relativos a la necesidad de reforzar la informacion dis-
ponible y mejorar la coordinacién.

En conclusién, la EB es una enfermedad poco frecuente y, por ello,
poco conocida, que supone un problema de gran magnitud en el entorno
del enfermo. El apoyo social no evitara que estos pacientes sufran la enfer-
medad, pero puede ayudar a minimizar algunos de sus problemas, simple-
mente colaborando con los esfuerzos que se realizan para mejorar la infor-
macién y coordinacion.

3.3. Asistencia en el sistema sanitario
espanol

3.3.1. Atencion primaria

Aunque el diagndstico de esta enfermedad se realiza habitualmente en los
servicios especializados hospitalarios, el pediatra de atencidn primaria y el
médico de familia pueden ser elementos clave para sospechar algunos casos
leves no diagnosticados previamente y remitirlos para estudio y seguimien-
to. También pueden colaborar en la derivacién oportuna para consejo gené-
tico, en la prescripcién de medicamentos que crénicamente precisan estos
pacientes y en actividades de educacién, promocién de la salud y apoyo de
los afectados y sus familias.
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El papel del trabajador social es informar al paciente y su familia acer-
ca de las ayudas que pueden solicitar.

Finalmente el personal de enfermeria debe atender de forma periddi-
ca al enfermo, ya sea en el centro de salud o en su domicilio, con el fin de
ayudarle a la realizacion de las curas. Las curas que precisa la persona con
EB son largas y frecuentes y requieren de una suficiente atencién por parte
del personal de enfermeria.

3.3.2. Atencion especializada

A) Atencion ambulatoria

En los primeros dias de vida, los casos leves se derivan a las consultas del
servicio de dermatologia del hospital para diagndstico, tratamiento y segui-
miento de la enfermedad.

No obstante, al tratarse de una enfermedad infrecuente, el personal sa-
nitario que atiende a los recién nacidos puede no estar suficientemente fa-
miliarizado con esta enfermedad.

Las asociaciones de pacientes pueden servir de apoyo a las familias en
estas primeras fases de contacto con la EB.

Por lo que respecta a las formas graves, el seguimiento de la enferme-
dad y de sus complicaciones se lleva a cabo por un equipo multidisciplinar
del hospital, constituido por dermatdlogos, pediatras, nutricionistas, ciruja-
nos, traumatélogos, oftalmdélogos, odontdlogos, fisioterapeutas, psic6logos y
enfermeros especializados.

Las consultas externas suelen ser los servicios mads utilizados por las
personas con EB. Asi, dermatdlogos, pediatras, estomatdlogos, oftalmélo-
gos, nutricionistas, etc., son los encargados de la atencién continuada de
todo el proceso clinico de la EB.

B) Hospitalizacion

En el momento del nacimiento, en los casos graves, el paciente de EB es
derivado al hospital considerado de referencia para el diagnéstico, trata-
miento, educaciéon de la familia y seguimiento de la EB. Sin embargo, no
siempre ocurre asi, ya que con frecuencia el paciente de EB es atendido en
su hospital de zona, que no estd especializado en el manejo de este tipo de
pacientes.

En muchas ocasiones, las asociaciones de pacientes facilitan informa-
cion a las familias acerca de los centros especializados en esta patologia.
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3.3.3. Otros servicios y prestaciones

Existen algunas diferencias en cuanto a la provisién y financiacion de estos
servicios entre comunidades auténomas.

A) Diagnostico prenatal en grupos de riesgo

En la actualidad esta bastante desarrollado y permite, en base a los conoci-
mientos actuales de genética, realizar el diagndstico de cualquiera de las
formas de la epidermolisis bullosa>’-38-9,

B) Diagnostico postnatal en recién nacidos con lesiones

Suele realizarse en el hospital de referencia, en los casos graves y, en la con-
sulta de dermatologia, en los casos leves. En ambos casos se practica una
biopsia de la piel del nifio que, una vez estudiada, permite determinar a qué
nivel de la misma se realiza la formacién de la ampolla.

C) Prestacion farmacéutica

® Prestacion ambulatoria. El Sistema Nacional de Salud (SNS) finan-
cia en un 100% (pensionistas) y en un 60% (activos) el precio de los
medicamentos y el material de cura prescritos y dispensados a pa-
cientes no hospitalizados con EB. En ciertas comunidades auténo-
mas, el material de cura se facilita de forma gratuita en los centros
de salud.

e Farmacia hospitalaria. Los productos de uso exclusivo hospitalario
se facilitan de forma gratuita a los pacientes por parte de los servi-
cios de farmacia hospitalaria. Los afectados de EB consumen gran-
des cantidades de estos productos y deben desplazarse periddica-
mente a sus hospitales de zona para recogerlos.

D) Prestacion ortoprotésica

La prestaciéon ortoprotésica® comprende los elementos necesarios para

mejorar la calidad de vida y autonomia del enfermo. Incluye productos sa-
nitarios, implantables o no, para sustituir total o parcialmente una estructu-
ra corporal, o bien para modificar, corregir o facilitar su funcién.

La prescripcion de los productos incluidos en la prestacion ortoprotési-
ca debe ser llevada a cabo por un médico de atencion especializada, especia-
lista en la materia correspondiente a la clinica que justifique la prescripcion.

El contenido de la prestacidén ortoprotésica estard determinado por
los articulos que expresamente se recojan en los catalogos que elabore cada
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administracién sanitaria competente en la gestién de esta prestacion, en
base a lo determinado por el Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre,
por el que se establece la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional
de Salud y el procedimiento para su actualizacion.

E) Transporte sanitario

El transporte sanitario incluye el desplazamiento del enfermo por causas
exclusivamente clinicas, cuya situacién fisica le impide hacerlo en los me-
dios ordinarios de transporte.

Cuando una comunidad auténoma decida trasladar a un paciente a
otra comunidad, con el fin de prestarle asistencia sanitaria que no es posible
facilitar con sus propios medios, proporcionard el transporte sanitario al pa-
ciente que lo precise, tanto para su desplazamiento al centro sanitario, como
para el regreso a su domicilio si persisten las causas que justifican la necesi-
dad de esta prestacion.

En el caso de que sea el propio paciente el que decida desplazarse a un
centro de otra comunidad auténoma, debera correr con los gastos del des-
plazamiento.

F) Productos dietéticos

Las prestaciones sanitarias incluye la dispensacién de nutricién enteral do-
miciliaria para pacientes a los que no es posible cubrir sus necesidades nu-
tricionales, a causa de su situacion clinica, con alimentos de consumo ordi-
nario.

La indicacién de los tratamientos de nutricién enteral domiciliaria se
realiza por los facultativos especialistas adscritos a la unidad de nutricién de
los hospitales o por los que determinen los servicios de salud de las comuni-
dades auténomas.

El profesional sanitario no debe olvidar que estos pacientes tienen
riesgo de sufrir desnutricién y anemia.

El afectado puede requerir la prescripcion de aportes nutricionales ex-
traordinarios.
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Atencion sanitaria integral al paciente
y a los cuidadores-familiares

La educacion del paciente, familiares y comunidad, que se debe llevar a
cabo facilitando informacion sobre la enfermedad, se considera fundamen-
tal para:

Lograr el cumplimiento terapéutico por parte del paciente.
Mantener los logros de los tratamientos médicos y de las interven-
ciones quirtrgicas.

Retrasar las recidivas y evitar la pérdida de la funcionalidad y auto-
nomia logradas.

Evitar una merma en la calidad de vida.

De forma periddica se deberia:

Reforzar el conocimiento sobre la enfermedad.

Reforzar las metas y logros, asi como el compromiso y adherencia al
tratamiento.

Evitar la sobreproteccion, el rechazo y la dependencia.
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Una vez que se ha detectado que un recién nacido puede estar afecta-
do de forma grave por esta enfermedad, deberia derivarse a un centro espe-
cializado.

La realizacion de las curas requiere de un conocimiento y experiencia
previos sin los cuales pueden llegar a producirse dafios irreversibles.

4.1.1. Atencidon sanitaria al recién nacido con
afectacion leve: EB simple

Cuando se detecta la posibilidad de que un nifio pueda estar afectado de
esta enfermedad, se procede a su derivacién a las consultas o al ingreso en
el hospital que se considere de referencia, dependiendo del grado de la le-
sién que se presente, con el fin de:

¢ Realizar el diagnéstico diferencial, mediante la biopsia de piel y el
estudio genético familiar.

¢ Facilitar informacién a la familia sobre el diagndstico de la enfer-
medad.

¢ Formar a los familiares en cuanto a los cuidados especiales y las cu-
ras necesarias.

¢ Facilitar a la familia el material para las primeras curas.

¢ Informar a la familia sobre las asociaciones de pacientes de la EB
existentes.

Con posterioridad, ademas de las correspondientes visitas de segui-
miento, el paciente y sus familiares deberan contar con el apoyo telefénico
de profesionales especializados en esta enfermedad.

4.1.2. Atencion sanitaria al recién nacido con
afectacion grave: EB juntural
o EB distrofica

Cuando, en el momento del nacimiento o al inicio de las primeras lesiones
se detecta que el recién nacido puede estar afectado de esta enfermedad, se
procede al ingreso en hospital de referencia, con el fin de:

e Realizar al paciente las primeras curas de las lesiones por parte de
profesionales con experiencia en la enfermedad.
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¢ Mantener unos cuidados determinados: Manejo del nifio, prevencién
de la aparicién de ampollas, asi como vigilancia de la alimentacion.

e Realizar el diagnostico diferencial, mediante la biopsia de piel y el
estudio genético familiar.

¢ Facilitar informacién a la familia sobre el diagnéstico médico.

¢ Facilitar informacién a la familia sobre las necesidades de la enfer-
medad:

— Curas de las lesiones y cuidados especiales toda la vida.

— Necesidad de un material de curas especifico.

— Adecuacién de una parte de su domicilio para realizar las curas
y con fines de almacenaje del material.

— Necesidades de analgesia y otras medicaciones.

e Facilitar informacién acerca de las complicaciones de la enferme-
dad, por parte de un equipo de profesionales.

¢ Brindar apoyo psicolégico.

¢ Proponer a la familia el aprendizaje de las curas:

— La familia acepta: El aprendizaje se va haciendo progresivo has-
ta que llegan a ser capaces de hacerlas por si solos.

— La familia no acepta: Se contactara con el nivel de atencién pri-
maria con el fin de que se realicen las curas a domicilio. Es nece-
sario que las curas se hagan en el domicilio, ya que el nifio debe
bafiarse para poder retirarle los apdsitos.

¢ Coordinar el contacto con el nivel de atencién primaria, con el fin
de que exista un apoyo en el domicilio en las primeras curas y se
proporcione a la familia el material necesario. Este contacto se rea-
lizara a través del pediatra y el equipo de enfermeria de atencién
primaria.

¢ Coordinar el contacto entre el trabajador social del hospital y el de
atencion primaria, con el fin de valorar las necesidades sociosanita-
rias y solicitar la financiacién de la medicacién correspondiente, asi
como el reconocimiento de la discapacidad.

¢ Informar a la familia acerca de las asociaciones de pacientes exis-
tentes, que podran facilitarles informacion adicional sobre la enfer-
medad y los recursos disponibles.

¢ En el momento del alta, organizar una visita de seguimiento por un
equipo multidisciplinar.

¢ Proporcionar a la familia el material y la medicacion necesaria para
las curas de los primeros dias.
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e Realizar el seguimiento, por parte del personal de enfermeria, por
via telefdénica y con visitas sucesivas al paciente y su familia.

¢ Contacto telefénico entre el personal de enfermeria hospitalario y
el de atencion primaria, hasta que se considere necesario.

4.1.3. Atencion sanitaria posterior al nacimiento

El paciente acudird de nuevo al centro sanitario por diferentes motivos:
consultas de urgencia, o consultas no urgentes relativas a su enfermedad o
propias de la infancia.

Los posibles ingresos en un centro sanitario se deberan a complicacio-
nes propias de su enfermedad o ajenas a ésta, pero incluso en estos casos, se
trata de nifios que siempre requerirdn sus curas y su material especifico en
el hospital.

Existen también consultas especiales en el centro hospitalario consi-
derado como de referencia:

— Se trata de consultas en las que se revisa todo el cuerpo del pacien-
te, sin vendaje.

— Se llevan a cabo en colaboracién con los servicios de dermatologia,
pediatria, enfermeria, cirugia, estomatologia y nutricién.

— El paciente ingresa, junto con su familia, durante unas horas en una
habitacion con bafio y se procede a realizar una cura completa.

— Los diferentes profesionales comprueban entonces cémo van evo-
lucionando las lesiones.

— Este tipo consultas son ttiles para la deteccién, fundamentalmente
de posibles neoplasias.

Las consultas al centro deberian realizarse preferentemente fuera del
horario escolar, con una duracién de varias horas de un mismo dia.

4.2. Cuidados diarios

Las ampollas y las heridas son una de las principales manifestaciones de la
epidermdlisis bullosa. Constituira una tarea diaria aprender cémo se curan
y se previenen.

La persona que asuma la prestacion de estos cuidados debe tener co-
nocimientos especificos, ya que una inadecuada actuacion podria provocar
dafos irreversibles.
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El personal de enfermeria, ademds de realizar las curas, se encargara
de formar a las familias para que puedan realizarlas, orientandoles en todos
los aspectos a tener en cuenta.

En el Anexo II se recogen recomendaciones de utilizacién de produc-
tos en las curas realizadas a pacientes con EB.

4.2.1. Manegjo del nino

Para poder sujetar al bebé sin que se le produzca dafio en la superficie cuté-
nea, se hard lo siguiente:

e Siempre que sea posible, se manejard en su cuna, que se habra
acolchado previamente. Si existe necesidad de moverlo en ella, se
girard la manta o talla que se colocara debajo, en sentido opuesto a
Nosotros.

¢ Si hay que girarlo o levantarlo, se cogerd con una mano abierta so-
bre la zona occipital y la otra sobre las nalgas.

¢ Nunca se levantard cogiéndolo por debajo de los brazos efectuando
presion o friccion.

e Para sujetar una extremidad, se hard por la articulacion, sin apretar.

4.2.2. Cura de las lesiones en neonatos

Para realizar las curas de la piel®1:62:63.6465.66 de un recién nacido es aconse-
jable bafiarlo primero, para prevenir el desarrollo de infecciones en las le-
siones y también para remojar en el agua los apdésitos y vendas que se
pueden encontrar pegados a la piel. Ademas, se intentard que pueda dis-
frutar del bafio como cualquier nifio. Siempre hay que recordar que no se
debe utilizar ningtin producto adhesivo en contacto directo con la piel del
nifo.

e Periodicidad aconsejada: Se recomienda realizarlas cada dos o tres
dias, coincidiendo con el bafio, para dar tiempo a que los apdsitos
ayuden a cicatrizar la piel, pero el apdsito secundario puede cam-
biarse cada dia si estd sucio.

¢ Personal requerido: Profesionales de enfermeria en colaboracién
con la auxiliar de enfermeria y/o la familia. Si se realiza la cura en
presencia de los padres, hay que irles explicando lo que se va ha-
ciendo, paso por paso, asi como el porqué de cada actuacion.
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4.2.2.1. Desarrollo de las curas

A) Preparar el ambiente y el material

¢ Condiciones ambientales requeridas: Es necesario un foco de luz
para poder visualizar las ampollas mds pequefias y una fuente de
calor para evitar que se enfrie el recién nacido.

e Material necesario: Preparacion de la mesa con todo el material
abierto (una vez en casa, el material estéril se puede sustituir por
uno limpio y utilizado sélo para las curas):

— Guantes estériles y de un solo uso.

— Baiiera para lactantes.

— Gel o aceite de baifio para pieles secas y atdpicas.

— Locién hidratante o aceite para disminuir los picores.

— Compresas de algodoén.

— Empapadores.

— Equipo de curas estéril (tijeras finas y pinzas).

— Tijeras «pico de pato».

— Ap6sitos de silicona o apdsitos lipido-coloidales de diferentes
tamarfos.

— Apé6sitos absorbentes no adhesivos.

— Pomada tépica antibidtica, segtin indicaciones.

— Pomada ocular epitelizante, segtin indicaciones.

— Analgésicos orales, segtin indicaciones.

— Talla o pafio estéril.

— Gasas estériles grandes y pequeiias.

— Suero fisiolégico.

— Agujas finas.

— Solucién antiséptica a elegir entre eosina 2%, clorhexidina o per-
manganato potasico 2/10.000 (evitar el uso de soluciones yodadas).

— Vendas cohesivas.

— Ligadura de algodén para acolchar.

— Venda tubular eldstica o malla de algodén no elastica de diferen-
tes tallas.

B) Preparar el bafo

Si el bafio es posible, se actuara de la siguiente manera:

e Administracion de analgesia media hora antes de la cura.
e [avado de manos antiséptico previo y posterior al procedimiento.

68 SANIDAD



e Utilizar guantes estériles o de un solo uso.

¢ Proteccién del fondo y las paredes de la bafiera a modo de almoha-
dillado.

¢ Vigilar la temperatura del agua. Temperatura adecuada. Puede afia-
dirse aceite de bafio al agua.

e Retirar el vendaje secundario. Las capas externas del vendaje, se
cortan con las tijeras de pato (figura 3).

e Crear una zona sucia: Debe estar bien diferenciada de la limpia
para ir retirando todo lo usado.

¢ Si se usa permanganato potasico se afiadird al agua de la bafiera, en
la cantidad que se indique, vigilando que no entre en las mucosas y
aclarando bien. Después se cambiard el agua y se procedera al bafio
con gel/aceite. También se puede usar en fomentos, aplicindolo so-
bre el cuerpo unos 10 minutos.

* Sumergir al nifio en la bafiera. Retirar el vendaje primario (vendaje
interno) con cuidado y con una gasa, retirar la piel muerta sin cau-
sar herida.

¢ Vigilar que el nifio no se autolesione. Sujetar por las extremidades
libres, sin apretar, siempre por las articulaciones, o protegiéndolo
con ropa.

¢ Afiadir aceite/gel de bafio y utilizar compresa de algodén o esponja
muy suave, aclarar y retirarlo del agua, cogiéndolo con las manos
abiertas.

¢ Secar con cuidado sin friccionar, dando pequefios toques con una
compresa de algodén.

Figura 3. Retirada del vendaje secundario
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Si el bafio no es posible, se procederd a retirar el apdsito, con cuidado
de no lesionar la piel, mojandolo con suero fisioldgico si estd adherido a la
herida.

¢ Colocarlo sobre la talla o pafio estéril (en casa una sabana limpia).
e Proteger la zona del cuerpo que no se vaya a curar de inmediato.

C) Empezar por la zona de la espalda y las nalgas

e Buscar ampollas nuevas, por muy pequefias que sean, pinchar con
una aguja estéril, presionar suavemente con una gasa para extraer
el liquido, dejando la piel intacta. Es importante vaciar de liquido
toda la ampolla, ya que éste es el causante de que la ampolla se
haga cada vez mas grande. Se mantendré la piel para que proteja la
herida (figura 4).

e Retirar la piel muerta de las antiguas lesiones, con ayuda de las pin-
zas, sin causar herida, y recortar la piel seca que sobresalga (figura 5).

e Limpiar la herida con suero fisiol6gico. No utilizar para ello solucio-
nes yodadas, ya que estan contraindicadas, debido a la rapida absor-
cion del yodo y su toxicidad.

e Valorar aplicar crema antibidtica tépica si se observan signos de in-
feccion (exudado mas espeso, amarillento o verdoso acompaiiado
de mal olor).

¢ Si las lesiones son superficiales, pintar con solucién antiséptica y de-
jarlas expuestas al aire.

e Hidratar con aceite o locion el resto del cuerpo.

e En las lesiones mas grandes, aplicar apositos de silicona, si la cura se
hace cada dos dias y apésitos lipido-coloides, si se hace cada tres dias.

¢ Silas lesiones son exudativas, aplicar por encima apdsitos absorben-
tes de espuma siliconada no adhesivos o apésitos hidrocelulares,
también no adhesivos.

e Cubrir la zona con gasas o compresas plegadas a modo de vendas y
fijarlas con vendas cohesivas, evitando que toque la piel.

e Poner el paiial.
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Figura 4. Buscar ampollas Figura 5. Retirar la piel muerta

D) Resto del cuerpo (cabeza, térax y abdomen)

Se realizard el mismo procedimiento. Si aparecen lesiones en los ojos, apli-
car pomada epitelizante ocular.

E) Cura de extremidades

Se aplicard el mismo procedimiento, pero teniendo en cuenta lo siguiente:

Los vendajes no deben afectar los movimientos de las articulacio-
nes. En las piernas siempre se empezard colocando un vendaje del
muslo a la rodilla y otro del pie a la rodilla (figura 6). En los brazos,
de hombro a codo y de mano a codo.

Los espacios interdigitales, tanto si tienen heridas como si no, siempre
estaran separados por apdsitos de silicona o lipido-coloides para que
no se junten entre si (sindactilia). Se puede hacer a modo de guante o
cortando tiras y envolviendo cada dedo por separado (figura 7).

Las manos deben quedar siempre abiertas y los dedos nunca do-
blados. Debe colocarse un rodillo en la palma de la mano para que
quede abierta (figura 8).

Se cubriran los apdsitos con gasas y venda cohesiva (figura 9).

Se pueden proteger las zonas con mayor friccién con tiras o vendas
de algoddn colocadas debajo de la venda cohesiva.

Se puede acabar cubriendo todo el vendaje con malla de algodén
no elastica.
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Figura 6. Vendajes de las piernas Figura 7. Vendajes de las manos

Figura 8. Rodillo en la mano Figura 9. Cubrir los apésitos

F) Cuidados posteriores

e Al terminar con el vendaje, se debe garantizar que el nifio pueda
realizar todos los movimientos (figura 10).

¢ Vigilar continuamente la aparicién de nuevas ampollas en los espa-
cios visibles, para proceder a pincharlas y vaciar su contenido.
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Figura 10. Realizacion de los movimientos al finalizar el vendaje

4.2.3. Cura de las lesiones en ninos y adultos

La cura de las lesiones en nifios y adultos®7:08:69.70.71.72,73,7475.76 tiene las si-
guientes caracteristicas:

¢ Periodicidad aconsejada: Se recomienda realizarlas cada dos o tres
dias, coincidiendo con el bafio, para dar tiempo a que los apdsitos
ayuden a cicatrizar la piel, pero el apdsito secundario puede cam-
biarse cada dia si estd sucio (los adultos prefieren hacerlas a diario
coincidiendo con su higiene personal cotidiana).

¢ Personal requerido: El propio paciente, ayudado de algiin miembro
de su familia, amigos o, en el mejor de los casos, de un enfermero/a
especialista en este tipo de curas.

4.2.3.1. FEtapas de las curas

A) Preparar la camilla y el material

En la tabla 4 se presenta el material necesario para las curas y su forma de
preparacion.
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Tabla 4. Material para las curas

COMPRESAS DE ALGODON DE DISTINTAS TALLAS
Limpiar las heridas y/o cubrir los apoésitos tipo tul

Compresa cosida 45 x 45 Tras doblarlas en triangulo, se utilizaran como protec-
cion y sujecion de los apdsitos en la parte posterior de
los muslos

Compresa 60 x 40 Se utilizaran en la zona del musculo deltoideo, para pro-
teger y disminuir la friccion entre los brazos y el tronco

Compresa 100 x 100 Se dara un pequeno corte en el medio, llegando hasta

el centro de la compresa, se colocara sobre la parte su-
perior de la espalda, de forma que la apertura corres-
ponda a la zona del cuello y las puntas se dispongan
sobre los hombros. Esto permitira sujetar mejor los ap6-
sitos que se tengan que aplicar en la zona de las axilas

Compresas 10 x 10 Se utilizan para la limpieza aséptica de las heridas y
para sujetar apositos

Compresa grande no-adherente, Se puede cortar transversalmente en 3 partes y des-

almohadillada con una cara pués, cada una de éstas, en 2. Este tipo de compresa

plastificada protege, almohadillando la zona coccigea, cubriendo
las nalgas

Vendas tubulares elasticas Estas vendas se aplican una vez se haya vendado, cu-

rado y cubierto el cuerpo, para fijar el material de cura

APOSITOS PARA LAS DISTINTAS LESIONES

Entre los méas adecuados, destacan:

Apdsitos de silicona o apdsitos Para heridas de poca exudaciéon o superficiales
lipido-coloidales

Apositos de silicona, apésitos Para heridas de media exudacion
lipido-coloidales, apositos finos

absorbentes de silicona

Apositos absorbentes de silicona Para heridas de mucha exudacion

y de espuma no adhesivos

MATERIAL ESTERILIZADO
para pinchar las ampollas Agujas hipodérmicas, tijeras y guantes

SOLUCIONES DE LIMPIEZA
para las lesiones cutéaneas Suero fisiologico

POMADAS, CICATRIZANTES Y DE ACCION ANTI-INFLAMATORIA
Para facilitar la cicatrizacion de las lesiones cutaneas

HIDRATANTES CUTANEOS
La hidratacion es fundamental para mantener un estado éptimo de la piel, y para prevenir y
disminuir el picor caracteristico de la EB. Destacan:

Locién hidratante Para pieles fragiles y sensibles
Gel hidratante y cicatrizante
Crema/locion hidratante Para disminuir el picor
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B)

Preparar €l bafio

La limpieza de la piel comienza en el bafio/ducha. En general, las personas
afectadas de EB prefieren el bafio, ya que ayuda a despegar los apdsitos
mas dificiles de quitar y les relaja, mientras por otro lado se hidrata la piel.
Por ello, se debe elegir un aceite/gel de bafio no irritante y altamente hidra-
tante. El producto no debe, bajo ninglin concepto causar escozor en las heri-
das y debe ayudar a prevenir los picores.

C)

Vigilar el acceso del paciente a la bafiera. Ayudar siempre que sea
necesario, teniendo cuidado de no causar roces en la piel. Se debe
alejar todo objeto que pueda dafiar al paciente en su incorporaciéon
a la bafiera.

Lavar el pelo con cuidado. Se recomienda la utilizacién de un cham-
pu suave.

Utilizar compresa de algodén o esponja muy suave. Si es posible, se
llevan a cabo presiones muy suaves por todo el cuerpo, nunca se
frota.

Retirar al paciente del agua. Se hace sujetdndole firmemente por
los brazos, no se debe estirar la piel.

Secar todo el cuerpo. Utilizar una compresa de algodén con suaves
toques, sin frotar ni rozar.

Secar la zona posterior (zona dorsal y nalgas)

Esta zona del cuerpo es la primera que debe secarse, curarse y cubrirse, con
el fin de que el paciente pueda acostarse durante el resto de la cura.

Secar en primer lugar la zona de las nalgas y el dorso con una com-
presa, con toques muy suaves y sin frotar.

Hidratar la piel. Debe aplicarse hidratante por toda la superficie cu-
tdnea, mediante suaves toques.

Curar las heridas de la espalda. Limpiar las lesiones, aplicar pomada
si la lesién presenta signos de inflamacién y utilizar un apésito ade-
cuado a la cantidad de exudacidn.

Curar las heridas de las nalgas. Limpiar la lesion, aplicar pomada si
la lesidn presenta signos de inflamacidn, asi como aplicar apdsitos
absorbentes de silicona en las nalgas. Se recomiendan éstos porque
esta zona del cuerpo presenta gran exudacién y ademds proporcio-
nan acolchado.
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Secar y curar miembros inferiores

Cura y vendaje de las piernas:

Secar las piernas delicadamente con una compresa de algodon,
sin frotar.

Hidratar la piel. Debe aplicarse hidratante por toda la superficie
cutdnea, con suaves toques.

Curar las heridas de las ingles. Limpiar las lesiones, aplicar po-
mada si presentan signos de inflamacidn, aplicar apdsitos absor-
bentes de silicona sobre la herida de las ingles (se recomiendan
estos apdsitos por la exudacidon que presenta esta zona y por el
acolchado que proporcionan). Puede darse un pequeiio corte en
la zona de flexién para facilitar el movimiento.

Doblar compresas 45 x 45 en forma de paiiuelo triangular, colo-
carlas en la parte posterior de la pierna de forma que el pico del
tridngulo quede mirando hacia arriba. Los otros dos picos debe-
ran rodear la pierna, cruzdndose en la parte anterior de la mis-
ma. Esto ayuda a sujetar los apésitos y también a aliviar la pre-
sién y los roces causados al sentarse y levantarse.

Verificar y pinchar nuevas ampollas en el resto de la pierna. Se
podra hacer de varias formas dependiendo de la ampolla: Pinchar
con una aguja o bien hacer un corte con tijera o bisturi en el lugar
de la ampolla en que se facilite extraer su contenido (no retirar el
techo de la herida si no presenta signos de infeccién). Presionar
suavemente sobre la ampolla con una compresa de algodén para
que salga todo el liquido interno. Limpiar y cubrir la lesién con un
aposito adecuado al exudado que se pueda presentar.

Curar lesiones existentes previamente. Limpiar las lesiones, aplicar
pomada si las caracteristicas de la lesion lo demandan y cubrir la
herida con un apésito adecuado al tipo de exudado que se prevea.
Abplicar ligadura de algodén, desde la parte superior de la rodilla
hasta la zona inguinal y hacia la cresta iliaca. Después de envol-
ver, cruzar las puntas, volviendo hacia arriba al abdomen. Este
vendaje debe ser aplicado en paralelo y no en espiga o perpendi-
cular, ya que ayuda a disminuir el desplazamiento de la venda.

Cura y vendaje de los pies:

— Verificar y pinchar nuevas ampollas, presionar suavemente con

compresa de algodon a fin de eliminar todo el liquido interno.
No retirar el techo de la herida si no presenta signos de infec-
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cién. Limpiar y cubrir la lesién con un apdsito adecuado al exu-
dado que se prevea.

— Curar lesiones existentes previamente. Limpiar las lesiones, apli-
car pomada si las caracteristicas de la lesion lo demandan, cubrir
la herida con un apésito adecuado al tipo de exudado que pre-
senta la lesion. En los pies, colocar apdsitos absorbentes de silico-
na para la zona plantar y apésitos absorbentes de espuma, espe-
ciales para los talones. Se eligen por su capacidad de absorcién de
gran cantidad de exudado y por su acolchado caracteristico.

— Espacios interdigitales. Deben ser vigilados exhaustivamente
para prevenir y evitar la fusion de los dedos (sindactilia) causada
por las lesiones. La prevencion se puede hacer aplicando peque-
fias tiras de apdsito entre los espacios interdigitales, lo que per-
mite evitar que la piel de los dedos se una hasta la siguiente
cura. La cura de lesiones interdigitales comienza por la limpieza
de las lesiones, aplicando pomada, si es necesario. Se debe cubrir
con un aposito extremadamente suave, maleable y cicatrizante
(por ejemplo, apésito de absorcidn fino de silicona, apdsito de si-
licona, apésito lipido coloidal). Este tipo de apdsito puede ser
recortado para que se adapte como un guante, recortando los es-
pacios redondos correspondientes a cada dedo.

— Evaluar las hiperqueratosis. Se deberd examinar regularmente
toda la planta del pie en busca de hiperqueratosis. Las hiperque-
ratosis se debera eliminar utilizando un instrumento adecuado,
como una «cureta», y después se aplicard un emoliente cutdneo
para hidratar y suavizar el entorno cutaneo. Cuando sea posible,
se aplicara un apdsito pequefio con espuma para acolchar las zo-
nas de la planta del pie que sufren més presion.

— Proteger bien el talon, es importante debido a la presién que su-
fre la zona del calcaneo al caminar. El apésito de eleccion es el
aposito absorbente de espuma especial para talén, que permite
la cicatrizacidn, absorbe el exudado y mantiene la lesion «seca».
Los ap6sitos absorbentes de silicona también se adecuan perfec-
tamente una vez recortados.

— Aplicar ligadura de algodén. Debe colocarse empezando desde
el lado exterior del tobillo y conduciendo la venda por el empei-
ne hasta la parte interna del pie correspondiente a la base del
dedo pulgar. De ahi se pasa la venda por la planta del pie, por
debajo de los dedos, hasta el empeine, cubriendo de nuevo los
dedos por encima y dejando parte de la venda sobresalir por la
parte de delante de los dedos. Se continda vendando el pie, esta
vez por la parte del talén, y de ahi se conduce la venda hacia la
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pierna, cubriéndola hasta la rodilla. El vendaje de la rodilla debe
tener en cuenta la necesidad de movimiento de ésta. Este venda-
je debe ser colocado en paralelo (no en espiga o de forma per-
pendicular), disminuyendo el desplazamiento de la venda. Final-
mente, con la parte sobresaliente de la venda en los dedos, se
dobla hacia la planta del pie de forma que proteja la punta de los
dedos. Se fija con esparadrapo.

— Aplicar venda tubular eléstica. El vendaje de los miembros infe-
riores finaliza con la aplicacién de una venda tubular elastica
que permite la sujecion de los apdsitos y las vendas aplicadas du-
rante la cura. Se recomienda la aplicacién de una pieza de venda
tubular elastica en el muslo y otra mas larga que cubra todo el
miembro (incluido el propio muslo).

Secar y curar la parte anterior del tronco y los miembros
superiores

¢ Cuidados de gastrostomia: Limpiar con delicadeza el espacio abdomi-

nal entre la piel y la gastrostomia con una compresa de algodén fina y
suero, aplicando pomada cicatrizante en la zona circundante (la po-
mada actiia también como barrera entre la superficie cutdnea y la aci-
dez de los liquidos gastricos). Dar un corte longitudinal hasta el punto
central a un apdésito absorbente de silicona 10 x 10 y colocarlo sobre
la gastrostomia (dejando salir el tubo a través del corte del apésito)
para prevenir las lesiones por rozadura causadas por el tubo géstrico.
Verificar y pinchar nuevas ampollas: Presionar suavemente con com-
presa de algodén a fin de que se elimine todo el liquido, y no retirar el
techo de la herida si no presenta signos de infeccion. Limpiar y cubrir
la lesién con un apésito adecuado al exudado que se prevea.

Curar lesiones existentes previamente: Limpiar las lesiones del
tronco, aplicar pomada si las caracteristicas de la lesién lo deman-
dan y cubrir la herida con un apésito adecuado al tipo de exudado
que presente la lesion.

Cuidado de los brazos: La eleccién de los apdsitos se hard en base al
que ofrezca mayor poder de cicatrizacién y comodidad al paciente.
Se recomienda que en la zona de los codos se elijan apdsitos con
acolchado, ya que se trata de una zona vulnerable a golpes y que sir-
ve de apoyo para comer, escribir, etc.

— Hombros y axilas: Son zonas de bastante movimiento. Las lesio-
nes que se desarrollan en esta localizacion suelen presentar bas-
tante exudado. La aplicaciéon de un apdsito de absorcion fino de
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silicona permite la absorcion del exudado y el desarrollo 6ptimo
del proceso de cicatrizacion, y ademas, se mantiene fijo en la
zona que cubre.

— Prevenir rozaduras entre brazos y tronco: Colocar una compresa
60 x 40 sobre la axila de forma longitudinal, y sostener con una
compresa 10 x 10 rodeando desde la axila por encima del brazo.

* Vendaje de los brazos: Debe hacerse de forma que se mantenga la
movilidad y sin alterar la flexibilidad.

— Aplicar ligadura de algodon desde las muifiecas hacia las axilas,
teniendo en cuenta el movimiento de la zona del codo. El venda-
je debe hacerse en perpendicular al brazo para que no se despla-
ce de su sitio.

— Aplicar venda tubular eldstica para finalizar, ya que permite la
sujecion de los apodsitos y vendas aplicados durante la cura. Se
recomienda la aplicacién de una sola pieza de venda tubular
elédstica desde las muifiecas hasta las axilas.

— Curas de las manos:

— Evaluar el estado de las ampollas o heridas de la zona ante-
rior y posterior de las manos, limpiar y aplicar apdsito si es ne-
cesario.

— Cortar con cuidado toda la piel seca que sobresalga.

— Cura de las lesiones interdigitales: Comienza por la limpieza de
las mismas, con la aplicacién de pomada, si se considera necesa-
rio. Deben cubrirse con un apdsito extremadamente suave,
maleable y cicatrizante (p. ej.: apdsito de absorcién fino de sili-
cona, apésito de silicona, o apésito lipido coloidal). Este tipo de
aposito puede ser recortado para que se adapte como un guante.

* Vendaje de los dedos: Utilizando una ligadura suave de algodén, se
debe comenzar dando dos vueltas en la mufieca y dirigiéndolo hacia
cada dedo individualmente, contorneando el dedo y volviendo has-
ta la mufieca otra vez. Este proceso se repite para cada dedo, siem-
pre con el cuidado de que la ligadura se mantenga ajustada pero no
apretada. Asi se previene la sindactilia provocada por las heridas lo-
calizadas entre los dedos.

¢ Proteccién del dorso: Abrir una compresa de 100 x 100, dando un
pequefio corte en el medio, llegando hasta el centro de la compresa.
Se coloca sobre la parte superior de la espalda de forma que la
apertura corresponda a la zona del cuello y las puntas (extremos
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sueltos) se dispongan sobre los hombros. Esto permitira sujetar me-
jor los ap6sitos que tengan que aplicarse en la zona de las axilas.
Vendaje del tronco (dorso, térax y abdomen). Colocar ligadura de
algodén grande empezando por el térax, vendando en paralelo ha-
cia el abdomen.

— Aplicar una compresa acolchada, para proteger la zona sacro-
coccigea. Estas compresas con acolchado se aplican una en cada
nalga, de forma que se unan sélo en la parte lumbar, formando
entre las dos una V invertida. Los extremos inferiores se encajan
bajo la venda tubular eldstica que cubre la parte posterior de las
piernas.

— Aplicar otra ligadura de algodén grande desde las caderas, ven-
dando paralelamente hacia arriba incluyendo el térax. Esta ven-
da permitird sujetar la compresa acolchada en la zona sacro-coc-
cigea.

— Mantener el acceso a la gastrostomia. En la zona que suele cu-
brir el estoma de la gastrostomia, hay que hacer un pequefio cor-
te en la venda de algodén. Esto permite acceder al tubo de la
gastrostomia, que sobresaldra.

— Aplicar venda eldstica. Se puede recortar una pieza de venda
eldstica como si fuera un bafador. Tiene como funcién sujetar
los apodsitos y vendas de algodén colocados en el tronco del
cuerpo (figura 11).

Figura 11. Cura completa de un paciente con epidermdlisis bullosa
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4.2.4. Cura de las lesiones infectadas en ninos
y adultos

La cura de las lesiones infectadas en nifios y en adultos”’’® se describe a
continuacion.

Las curas con apésitos de plata se pueden emplear cuando las lesiones
estan sobreinfectadas, hay un abundante exudado y las heridas se extien-
den, convirtiéndose en cronicas. Se investigara el germen que ha causado de
la infeccién mediante cultivos de exudado, para valorar la actuacion terape-
dtica.

Algunos de los tipos de apodsitos de plata se describen a continuacion:

e De plata nanocristalina:

— Es un ap6sito de barrera antimicrobiana eficaz en todo tipo de
gérmenes patogenos.

— Aplicar sobre el apésito primario, mojandolo antes con agua
destilada. La parte azul se aplica de cara a la herida.

— No es compatible con productos de base oleosa, ni con suero fi-
siolégico.

— Cubrir con apésito absorbente y vendaje secundario.

e De sulfadiacina argéntica:

— Es eficaz, sobre todo en la sobreinfeccion de las heridas.

— Aplicar sobre la piel como un apésito normal, limpidndola antes
con suero fisiolégico.

— No debe usarse yodo.

— Cubrir con gasas o apésitos absorbentes y vendaje secundario.

¢ De tecnologia hydrofiber con plata:

— Accion bactericida que genera un medio himedo, favoreciendo
el proceso de cicatrizacion.

— Aplicar sobre la herida sobrepasando al menos 1 cm. los bordes
de la lesion.

— Cubrir con un apésito secundario.

— Puede permanecer sobre la herida hasta 7 dias.

— Para retirarlo, si estd adherido, mojar con agua bidestilada o sue-
ro fisioldgico.
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Todos estos apésitos se utilizardn mientras la herida esté infectada y
no de manera continuada.

4.3. Medidas educacionales
y de prevencion

Estas medidas van dirigidas a las personas que se ocupan de los cuidados de
los recién nacidos y nifios afectados de EB.

4.3.1. Prevencion de las lesiones cutaneas

Debido a la excesiva fragilidad de la piel, sensible a la minima presién o
friccién, con la consiguiente formacién de la ampolla, se tendra en cuenta lo
siguiente:

¢ No se debe aplicar ningtin producto adhesivo sobre la piel. Por e;j.:
Esparadrapo, tiritas, electrodos, apdsitos adhesivos, etc.

¢ Se deben fijar las vias endovenosas con gasas y venda cohesiva por
encima, sin que se toque la piel, o bien con esparadrapo de silicona.

¢ Si hubiera que realizar presién, habrd que colocar vaselina en el
punto de presion.

e Se debe coger al paciente siempre con las manos abiertas, sin fric-
cionar, ni presionar.

¢ Se debe proteger su entorno, acolchandolo para evitar golpes inne-
cesarios.

e Para dormir, el colchén puede ser de agua respaldado con espuma,
de latex o de un material visco-elastico.

¢ Los pafales no deben apretar. Se debe proteger la piel del roce con
gasas o algodon.

¢ Laropa debe ser de algoddn, preferentemente, ya que transpira con
mayor facilidad y es més fécil de poner. Se evitardn las gomas, las
cremalleras, las etiquetas y otros detalles que puedan rozar la piel.
Las costuras se deberdn colocar del revés.

¢ Se protegera la piel del sol y se debe vigilar la aparicién de manchas
y pecas.

¢ Se mantedrd la piel lo més hidratada posible.
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4.3.2. Problemas relacionados con la alimentacion

Debido a las posibles lesiones que pueden aparecer en las mucosas de la
boca y es6fago, se tendra en cuenta lo siguiente:

* Hay que potenciar la lactancia materna al nacer. Si existen lesiones
en la boca, la madre se extraerd la leche y se la dard con jeringa y
protector de latex.

e Hay que evitar las sondas gastricas, pues su contacto produce lesio-
nes. Se pueden utilizar los chupetes de silicona de una sola pieza.

¢ Se controlard diariamente la tolerancia a la alimentacién. Pueden
existir desequilibrios hidroelectroliticos causados por las pérdidas
debidas a las heridas. Puede ser necesaria la utilizacién de suple-
mentos.

¢ Si existe deterioro de la deglucidn, se fraccionard la dieta y se cam-
biara su consistencia. Los ejercicios forzados de apertura bucal con
la ayuda de un tapon de corcho facilitan la deglucion.

* Se fomentard la higiene bucal con dediles de latex o con cepillo sua-
ve de cabeza pequena.

¢ Se seguird una dieta rica en fibra, para evitar el estrefiimiento.

¢ Sise observan muchos problemas en la deglucién, debidos a una es-
tenosis causada por lesiones en la mucosa del eséfago, que impiden
una alimentacién equilibrada, se valorara la colocacién de un botén
gastrico.

4.3.3. Infeccion de las lesiones

¢ Se deben extremar las medidas de asepsia en la manipulacién de las
lesiones.

¢ Hay que ensefiar a la familia a diferenciar una zona limpia de una
sucia, al realizar las curas.

e Como norma general, no deben aplicarse pomadas antibidticas en
las lesiones, ya que los gérmenes pueden hacerse resistentes al tra-
tamiento antibiético.

¢ Las heridas siempre estan colonizadas, pero si el germen es patdge-
no, se pueden hacer curas con apdsitos de plata.
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4.3.4. Prurito

¢ Cuando el paciente presenta heridas, mantener el cuerpo vendado

disminuye los picores.

Hay que hidratar mucho la piel sana y la que se estd curando para
evitar el prurito. Se utilizardn para ello cremas o aceites para pieles
secas.

Los nifios pequefios tienden a rascarse, provocdndose mds heridas.
Con el fin de evitar el rascado, puede resultar oportuno cubrir las
lesiones, incluso las mds pequeiias.

4.3.5. Dolor

84

e En las EB distréficas las ampollas se producen por debajo de la

membrana basal, que es donde existen terminaciones nerviosas, por
lo que las heridas suelen ser dolorosas. En esos casos pueden admi-
nistrarse analgésicos, ya que el dolor provoca el movimiento del
nifio, que, a su vez, empeorara las lesiones.

Al realizar las curas se administrardn analgésicos aproximadamente
media hora antes de su inicio.
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Conclusiones

Las epidermolisis bullosas hereditarias son enfermedades que afec-
tan a la piel y a las mucosas y cuya presentacion es variable, desde
formas mas leves a otras més graves. Aunque algunos de los tipos
mejoran con la edad, el prondstico puede llegar a ser severo, depen-
diendo de la gravedad de las complicaciones.

Se trata de un grupo de enfermedades de muy baja prevalencia, que
forman parte de las denominadas «enfermedades raras», y sobre las
que se han llevado a cabo pocos estudios epidemiolégicos. No obs-
tante, los que se han realizado muestran un predominio de la forma
simple (EBS), seguido de lejos por la forma distréfica (EBD), mien-
tras que la variante juntural (EBJ) resulta extraordinariamente in-
frecuente.

El diagnéstico de las epidermolisis bullosas se realiza en base a ha-
llazgos clinicos, histopatoldgicos y genéticos. También deben con-
templarse las diferentes pruebas, disponibles hoy dia, para un diag-
nostico prenatal de la enfermedad, que es conveniente proponer a
la familia en el supuesto de sospecha de los tipos de EB que presen-
tan peor prondstico. El diagndstico prenatal podra ser valorado,
junto con el consejo genético, en los demas casos.

Es habitual que el médico de atencién primaria realice la prescrip-
cioén de la medicacidn necesaria para estos pacientes. También acti-
vidades de educacién y promocién de la salud de los afectados de
EB junto con el personal de enfermeria. El paciente puede requerir
derivacion al médico especialista para consultar aspectos mas espe-
cificos de su enfermedad. Es el personal de enfermeria el que se
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ocupa de atender de forma periddica al enfermo, ya sea en el centro
de salud o en su domicilio, con el fin de ayudarle a la realizacién de
las curas, que suelen ser largas y frecuentes.

¢ El seguimiento de la evolucion y complicaciones de las formas més
graves deberia llevarse a cabo por un equipo hospitalario multidis-
ciplinar, constituido por dermatdélogos, pediatras, nutricionistas, ci-
rujanos, traumatdlogos, oftalmélogos, odontdlogos, fisioterapeutas,
psicdlogos y enfermeros especializados.

¢ Las ampollas y las heridas son unas de las principales manifestacio-
nes de esta enfermedad. Aprender a curarlas y prevenirlas consti-
tuird una tarea diaria. El personal de enfermeria, ademaés de realizar
las curas, se encargara de formar a las familias para que puedan rea-
lizarlas, orientdndoles en todos los aspectos a tener en cuenta.

¢ [a educacion de paciente, familiares y comunidad se considera
fundamental para lograr el cumplimiento terapéutico, mantener
los logros de los tratamientos médicos y de las intervenciones qui-
rargicas, retrasar las recidivas, prevenir la pérdida de la funcionali-
dad y autonomia logradas, asi como evitar una merma en la calidad
de vida.

e La atencién de las necesidades de estos pacientes por el sistema sa-
nitario es cada vez de mejor calidad. No obstante, persisten ciertas
deficiencias asistenciales atin por subsanar, problemas no tanto de
indole econdmica, ya que el nimero de pacientes es escaso, como
relativos a la necesidad de reforzar la informacién disponible y lle-
var a cabo mejoras en la coordinacion.

5.2. Recomendaciones

En este apartado se exponen una serie de recomendaciones propuestas
por el grupo de expertos, en base a las necesidades detectadas en este dm-
bito.

* Mejorar la informacién epidemioldgica sobre la incidencia y preva-
lencia de cada subtipo de la epidermdlisis bullosa.

¢ Impulsar la mejora en la formacion de los profesionales sanitarios
en relacioén al diagndstico y seguimiento de la EB.

® Mejorar el acceso de los afectados y sus familiares a la realizacién
de las pruebas necesarias para el diagnédstico de cada subtipo de EB
y su mecanismo de transmisién, como la microscopia electrénica, las
técnicas inmunohistoquimicas y el diagndstico genético.
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e Promover que las intervenciones terapéuticas necesarias para tra-
tar distintas complicaciones de la EB se realicen en el menor nu-
mero posible de sesiones quirtrgicas, con el objeto de minimizar
la morbilidad de la anestesia y de los cuidados pre- y post-quirir-
gicos.

e Impulsar que los pacientes con EB severa (Juntural y Distrofica)
realicen revisiones odontoldgicas a partir de los 2 afios de vida. Las
revisiones posteriores deberian realizarse con periodicidad semes-
tral o anual, segtin el subtipo de EB de que se trate.

e Promover diversos hédbitos para minimizar complicaciones odonto-
estomatoldgicas como que, para eliminar gran parte de los restos
alimenticios que quedan entre los dientes y en los fondos vestibula-
res, y ante la imposibilidad de cepillarse los dientes, los pacientes
beban un vaso de agua tras las comidas; o que para prevenir la re-
duccion progresiva de la apertura oral, los pacientes con microsto-
mia realicen ejercicios de apertura forzada de la boca, con ayuda de
un tapén de corcho o similares, dirigidos a facilitar la ingesta de ali-
mentos y la fonacion.

¢ Estudiar la conveniencia de que la atencién sanitaria a estos pacien-
tes se realice en centros, servicios o unidades de referencia, que
cuenten con los recursos humanos y técnicos adecuados, que permi-
tan ofrecer una atencién integral a los pacientes que lo requieran.

¢ Mejorar en la deteccion de casos y en el reconocimiento de los dife-
rentes grados de minusvalia, garantizando la equidad en el acceso a
las ayudas que correspondan.
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Anexos

Anexo I. Glosario de términos

Términos

Definicion

Ampolla retrocomisural

La ampolla que se encuentra detras de las comisuras
bucales

Anoniquia Ausencia de unas

Anquiloglosia Lengua pegada al suelo de la boca
Estenosis Estrechamiento de un conducto u orificio
Estomatodinia Dolor bucal

Fibrosis sinequiante

Adherencias retractiles de las mucosas

Fondos vestibulares

Espacios superiores € inferiores que se encuentran en-
tre las mejillas y el relieve 6seo de los maxilares

Gastrostomia endoscopica
percutanea

Comunicacion entre el estomago vy el exterior que se
realiza por medio de endoscopia sin abrir la cavidad ab-
dominal y que tiene como fin conectar un dispositivo de
alimentacion al estémago sin utilizar el eséfago habitual-
mente danado en los ninos con EB

Heloma

Hiperqueratosis localizada sobre un punto 6seo y de
forma esférica

Hiperqueratosis

Engrosamiento de la piel

Medida interincisal

La que se obtiene al medir los bordes de dos incisivos,
uno superior y otro inferior, en situacion de maxima
apertura de la boca

Microstomia

Boca pequehna

Mucosa yugal

Mucosa interna de las mejillas

Ortesis Aparatos o dispositivos que ayudan a corregir una mal-
formacién de manos o pies
Sindactilias Dedos fusionados

Soporte plantar

Plantillas

Xerosis

Sequedad extrema de la piel
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Recomendaciones de utilizacion
de productos en las curas

Anexo II.

Producto

Recomendaciones de uso

Esparadrapo de silicona

Fijacion sin que se pegue a la piel

Lamina o apdsito de silicona

Para lesiones de poca exudacién

Lamina o apdsito lipido-coloide

Para lesiones de poca exudacion

Aposito extrafino de fina espuma
con silicona no adhesivo

Para lesiones de media exudacion

Apdsito absorbente de espuma
con silicona no adhesivo

Para lesiones de mucha exudacion

Apdsito absorbente lipido-coloide
no adhesivo

Para lesiones de mucha exudacion

Apdsito absorbente hidrocelular
no adhesivo

Para lesiones de mucha exudacién

Venda cohesiva

Para fijar el vendaje

Venda de algodon

Para fijar el vendaje

Malla tubular elastica

Para fijar el vendaje

Ligadura de algodon sintético

Para almohadillar la zona

Malla tubular de algodén no elastica

Para cubrir el vendaje

Malla tubular de viscosa

Para fijar el vendaje

Polvos de permanganato potasico
2/10.000

Antiséptico secante, se aplica en el bano disuelto
en agua 250 mg./5 |. o en fomentos de 10 minutos

Solucién de eosina 2%

Antiséptico

Solucién de clorhexidina

Antiséptico

Apdsito con plata nanocristalina

Barrera antimicrobiana en lesiones crénicas

Apdsito de sulfadiacina argéntica

Para heridas sobreinfectadas

Aposito de plata idnica

Accion bactericida en medio himedo

Hidratantes cutaneos
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Aceite o gel de bano para pieles sensibles
Crema o locion hidratante para disminuir los picores
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Anexo III.

disponibles

Prestacion-ayuda

Administracion

Prestaciones y ayudas

Informacion

Pension contributiva de incapacidad
laboral permanente (grados: parcial,
total, absoluta o gran invalidez)

Estado

INSS (Ministerio de Trabajo
y Asuntos Sociales):
www.seg-social.es/

Pensién no contributiva de invalidez

Estado y
Comunidad
Auténoma (CA)

IMSERSO (Ministerio de
Trabajo y Asuntos Sociales):

www.seg-social.es/imserso/

y Consejeria de la CA

Asistencia sanitaria, prestacion
farmacéutica y ortoprotésica

Comunidad
Auténoma (CA)

Consejeria de la CA

Subsidio de movilidad y compensacion
para gastos de transporte destinado

a personas discapacitadas con graves
dificultades de movilidad

Comunidad
Auténoma (CA)

Consejeria de la CA

Ayudas para adaptacion de la vivienda,
del vehiculo, etc.

Comunidad
Autonoma (CA)

Consejeria de la CA

Tarjeta de estacionamiento en espacios  Local Ayuntamiento
reservados para discapacitados

0 personas con movilidad reducida

Centros residenciales y centros de dia Comunidad Consejeria de la CA

para personas con discapacidad fisica

Auténoma (CA)
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Anexo IV. Organizaciones y enlaces
de interés

l. NACIONALES

Asociacion Espariola de Epidermdlisis Bullosa (AEBE-DEBRA)
Conjunto Puertogolf

C/ Real, blg 4, 1C. Nueva Andalucia

29660 Malaga

Tel./Fax: 952 81 64 34

E-mail: aebe@aebe-debra.org

Website: http://www.aebe-debra.org/

Federacion Espariola de Asociaciones de Enfermedades Raras (FEDER)
Avda. San Francisco Javier, 9

41018 Sevilla

Tel.: 954 98 98 92

Fax: 954 98 98 93

E-mail: f.e.d.e.r@teleline.es

Web: http://www.enfermedades-raras.org/

Informacioén y contacto: 902 18 17 25
E-mail: info@enfermedades-raras.org

Instituto Nacional de la Seguridad Social (INSS)*
C/ Padre Damian, 4-6

28036 Madrid

Tel.: 91 568 83 00

Fax: 91 561 10 51

Web: http://www.seg-social.es

Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IMSERSO)*
C/ Ginzo de Limia, 58

28029 Madrid

Tel.: 91 363 88 88

Fax: 91 363 85 95

Web: http://www.seg-social.es/imserso/

Real Patronato sobre Discapacidad*
C/ Serrano, 140

28006 Madrid

Tel.: 91 745 24 42

Fax: 91 745 11 91

Web: http://www.rpd.es/
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Centro Estatal de Autonomia Personal y Ayudas Técnicas (CEAPAT)*
C/ Los Extremenos, 1

28018 Madrid

Tel.: 91 363 48 00

Fax: 91 778 41 17

E-mail: ceapat@mtas.es

Web: http://www.ceapat.org/

Centro Espariol de Documentacion sobre Discapacidad*
C/ Serrano, 140

28006 Madrid

Tels.: 91 745 24 46 / 49

Fax: 91 411 55 02

E-mail: cedd@futurnet.es

Web: http://www.cedd.net/

Servicio de Informacién sobre Discapacidad (SID)*
Web: http://sid.usal.es/

Academia Espanola de Dermatologia y Venereologia
C/ Ferraz, 100, 1.° izqda.

28008 Madrid

Tel.: 91 544 62 84

Fax: 91 549 41 45

E-mail: secretaria@aedv.es

Web: http://www.aedv.es/

(*) Adscrito al Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales
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. INTERNACIONALES

DebRA International (Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association)
13 Wellington Business Park

Dukes Ride, Crowthorne

Berkshire. RG45 6 LS

United Kingdom

Tel.: +44(0)1344 771 961

Fax: +44(0)1344 762661

E-mail: debra.uk@btinternet.com

Website: www.debra-international.org

Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association of America, Inc. (DEBRA)
5 West 36th St

New York NY 10018

USA

Tel.: 212-868-1573

800 #: 866-332-7276

E-mail: scohen@debra.org

Web: http://www.debra.org

European Organization for Rare Disorders (EURORDIS)
Plateforme Maladies Rares

102, Rue Didot

75014 Paris (France)

Tel.: + 33 1 56 53 53 40

FAX: + 33 1 56 53 52 15

E-mail: eurordis@eurordis.org

Web: http://www.eurordis.org

94

SANIDAD



Bibliografia

10.

11.

12.

13.

14.

15.

Lloyd C, Yu QC, Cheng J, Turksen K, Degenstein L, Hutton E, Fuchs E. The basal keratin
network of stratified squamous epithelia: defining K15 function in the absence of K14.J
Cell Biol 1995;129:1329-44.

Pulkkinen L, Gerecke DR, Christiano AM, Wagman DW, Burgeson RE, Uitto J. Cloning
of the beta-3 chain gene of human laminin 5, a candidate gene in junctional epidermolysis
bullosa. Genomics 1995;25:192-8.

Bruckner-Tuderman L. Pathogenesis of mechanobullous disorders. Exp Dermatol 1992;
1:115-20.

Fine JD, Bauer EA, Briggaman RA, Carter DM, Eady RA, Esterly NB et al. Revised cli-
nical and laboratory criteria for subtypes of inherited epidermolysis bullosa. A consensus
report by the Subcommittee on Diagnosis and Classification of the National Epidermoly-
sis Bullosa Registry. ] Am Acad Dermatol 1991;24:119-35.

Fine JD, Eady RA, Bauer EA, Briggaman RA, Bruckner-Tuderman Christiano A, et al.
Revised classification system for inherited epidermolysis bullosa: report of the second in-
ternational consensus meeting on diagnosis and classification of epidermolysis bullosa. J
Am Acad Dermatol 2000; 42:1051-66.

Bruckner-Tuderman L, Scnyder UW, Baran R. Nail changes in epidermolysis bullosa: cli-
nical and pathogenetic considerations. Br J Dermatol 1995; 132:299-344.

Coleman R, Harper J1, Lake BD. Epidermolysis bullosa simplex with mottled pigmenta-
tion. Br J Dermatol 1993; 128:679-85.

Combemale P, Kanitakis J. Epidermolysis bullosa simplex with mottled pigmentation.
Case report and review of the literature. Dermatology 1994; 189:173-8.

Shimazu H, Takizawa Y, Pulkkinen L, Murata S, Kawai M, Hachisuka H. Epidermolysis
bullosa simplex associated with muscular dystrophy: phenotype-genotype correlations
and review of the literature. ] Am Acad Dermatol 1999; 41:950-6.

Nielsen PG, Sjolund E. Epidermolysis bullosa simplex localisata associated with anodon-
tia, hair and nail disorders: a new syndrome. Acta Derm Venereol 1985; 65:526-30.

Koss-Harnes D, Jahnsen FL, Wiche G, Soyland E, Brandtzaeg P, Gedde-Dahl TJr. Plectin
abnormality in epidermolysis bullosa simplex Ogna: non-responsiveness of basal kerati-
nocytes to some anti-rat plectin antibodies. Exp Dermatol 1997; 6:41-8.

Olaisen B, Gedde-Dahl TJr. GPT: epidermolysis bullosa simplex (EBS Ogna) linkage in
man. Hum Hered 1973;23:189-96.

Dank JP, Kim S, Parisi MA, Brown T, Smith LT, Waldhausen J et al. Outcome after surgi-
cal repair of junctional epidermolysis bullosa-pyloric atresia syndrome. A report of 3 ca-
ses and review of the literature. Arch Dermatol 1999; 135:1.243-7.

Bosch RJ, Gallardo MA, Ruiz del Portal G, Sanchez P, Arce MF, Herrera E. Squamous
cell carcinoma secondary to recessive dystrophic epidermolysis bullosa: report of eight
tumours in four patients. JEADV 1999; 13:198-204.

Chopra V, Tyring SK, Johnson L, Fine JD. Peripheral blood mononuclear cell subsets in
patients with severe inherited forms of epidermolysis bullosa. Arch Dermatol 199;
128:201-9.

GUIA DE ATENCION CLINICA INTEGRAL DE LA EPIDERMOLISIS BULLOSA HEREDITARIA 95



16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31

32.

33.

96

Christiano AM, Uitto J. DNA-based prenatal diagnosis of heritable skin diseases. Arch
Dermatol 1993;129:1.455-9.

Shimazu H, Suzumori K. Prenatal diagnosis as a test for genodermatoses: its past, present
and future. J Dermatol Sci 1999;19:1-8.

Lepinard C, Descamps P, Meneguzzi G, Blanchet-Bardon C, Germain DP, Larget-Piet L,
et al. Prenatal diagnosis of pyloric atresia-junctional epidermolysis bullosa syndrome in a
fetus not known to be at risk. Prenat Diagn 2000; 20:70-5.

Bass HN, Miranda C, Oei R, Crandall BF. Association of generalized dystrophic epider-
molysis bullosa with positive acetylcholinesterase and markedly elevated maternal serum
and amniotic fluid alpha-fetoprotein. Prenat Diagn 1993; 13:55-9.

Uitto J, Eady R, Fine JD, Feder M, Dart J. The DEBRA International Visioning/ Consen-
sus Meeting Epydermolysis bullosa: Summary and recomendations. J Invest Dermatol
2000; 114:734-7.

Tidman MJ, Martin IR, Wells Rs, Marsden RA, Eady RAJ. Oesophageal web formation in
dystrophic epidermolysis bullosa. Clin Exp Dermatol 1988; 13:278-81.

Horn HM, Tidman MJ. The clinical spectrum of epidermolysis bullosa. Clin Exp Derma-
tol 1999;27:707-10.

Tireli GA, Unai Mdemirali O, Sander SR. Urinary tract involvement in a child with epi-
dermolysis bullosa simplex. Int J Urol 2005; 12:690-2.

Haynes. Nutritional support for children with epidermolysis bullosa. ] Hum Nutr Diet
1998;11:163-8.

Horn HM, Tidman MJ. Quality of live in Epidermolysis bullosa. Br J Dermatol 2000;
142:468-72.

Chan SMH, Dillon MJ, Duffy PG, Atherton DJ. Nephro-Urological complications of epi-
dermolysis bullosa in paediatric patients. Br J Dermatology 2006; 154:952-62.

Fewtrell MS, Allgrove J, Gordon L, Brain C, Atherton D, Harper J, Mellerio JE, Martinez
AE. Bone mineralization in children with epidermolysis bullosa. Br J Dermatol 2007;
156:143-7.

Wright JT, Fine JD, Johnson L. Hereditary epidermolysis bullosa: oral dental manage-
ment. Pediatr Dent 1993; 15:242-7.

Wright JT, Fine JD, Johnson L. Dental caries risk in hereditary epidermolysis bullosa. Pe-
diatr Dent 1994; 16:427-32.

Putnam JJ, Sferra GW. Dental aspects of epidermolysis bullosa. In: Lin Andrew N, Carter
M: Epidermolysis bullosa: basic and clinical aspects: 14, 198-209. Edit Springer-Verlag,
NY 1992.

Serrano Martinez C, Silvestre Donat FJ. Manifestaciones orales del paciente con epider-
moélisis ampollar. ORIS 1995; 3:71-6.

Winter GB. Dental problems in epidermolysis bullosa. In: Priestley GC, Tidman MJ, Weiss
JB, Eady RAJ: Epidermolysis bullosa: a comprehensive review of classification, manage-
ment and laboratory studies: DEBRA 1990; 21-6. Eds Berkshire, UK.

Serrano Martinez MC, Bagén JV, Silvestre FJ, Viguer MT. Oral lesions in recessive dys-
trophic epidermolysis bullosa. Oral diseases 2003; 9:264-8.

SANIDAD



34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44.

45.

46.

47.

48.

49.

50.

51

Serrano Martinez MC, Silvestre Donat FJ, Bagan Sebastian JV, Pefiarrocha Diago M,
Ali6 Sanchez JJ. Epidermélisis ampollosa hereditaria: a propdsito de tres casos clinicos.
Medicina Oral 2001; 6:40-7.

Pefiarrocha M, Serrano MC, Sanchis JM, Silvestre FJ, Bagan JV. Placement of endosseous
implants in patients with oral epidermolysis bullosa. Oral Surg Oral Med Oral Pathol
Oral Radiol Endod 2000; 90:587-90.

Penarrocha M, Serrano MC, Sanchis JM, Guarinos J, Silvestre FJ, Balaguer J. Implantes
en pacientes con epidermdlisis ampollar distréfica recesiva. Periodoncia 2000; 10 (n.°
4):273-84.

Ciccarelli AO. Plastic and reconstructive surgery in epidermolysis bullosa: clinical expe-
rience with 110 procedures in 25 patients. Ann Plast Surg 1995 Sep; 35(3):254-61.

Terrill PJ, Mayou BJ, McKee PH, Eady RA.The surgical management of dystrophic epi-
dermolysis bullosa (excluding the hand). Br J Plast Surg 1992 Aug-Sep; 45(6):426-34.

Fine JD, Johnson LB, Weiner M, Stein A, Cash S, Deleoz J, Devries DT, Suchindran C.
Pseudosyndactyly and musculoskeletal contractures in inherited epidermolysis bullosa:
experience of the National Epidermolysis Bullosa Registry, 1986-2002. J Hand Surg [Br]
2005 Feb; 30(1):14-22.

Greider JL Jr, Flatt AE.Care of the hand in recessive epidermolysis bullosa. Plast Re-
constr Surg 1983 Aug; 72(2):222-8.

Jain SS, De Lisa JA. Successful prosthetic fitting of a patient with epidermolysis bullosa
dystrophica. Case report. Am J Phys Med Rehabil 1988 Jun; 67(3):104-7.

Pajardi G, Pivato G, Rafanelli G.Rehabilitation in recessive dystrophic epidermolysis bu-
llosa.Tech Hand Up Extrem Surg 2001 Sep; 5(3):173-7.

Hall S. Life, epidermolysis bullosa and chasing tornadoes. ] Wound Care 2004 Nov;
13(10):405-6.

Fine JD, Johnson LB, Weiner M, Suchindran C. Assessment of mobility, activities and pain
in different subtypes of epidermolysis bullosa. Clin Exp Dermatol 2004 Mar; 29(2):122-7.

Fine JD, Bauer EA, McGuire J et al., eds. Epidermolysis Bullosa. Clinical, Epidemiologic,
and Laboratory Advances, and the Findings of the National Epidermolysis Bullosa Re-
gistry. Baltimore: Johns Hopkins University Press, 1999.

Inaba Y, Kitamura K, Ogawa H et al. A study on the prevalence of epidermolysis bullosa
in Japan. Nippon Hifuka Gakkai Zashi 1989; 99:1021-6.

Horn HM, Priestley GC, Eady R, Tidman MJ. The prevalence of epidermolysis bullosa in
Scotland. Br J Dermatol 1997; 136:560-4.

Gedde Dahl, T Jr. Epidermolysis bullosa: A clinical, genetic and epidemiological study.
Univeritetsforlaget-Oslo. 1970; Baltimore: Johns Hopkins press, 1971.

McKenna KE, Walsh MY, Bingham EA. Epidermolysis bullosa in Northern Ireland. Br J
Dermatol 1992, 127:318-21.

Kero M. Occurrence of epidermolysis bullosa in Finland. Acta Derm Venereol (Stockh)
1984; 64:57-62.

Pavicic Z, Kmet-Vizintin P, Kansky A, Dobric I. Occurrence of hereditary bullosa epider-
molysis in Croatia. Paediatr Dermatol 1990; 7:108-10.

GUIA DE ATENCION CLINICA INTEGRAL DE LA EPIDERMOLISIS BULLOSA HEREDITARIA 97



52.

53.

54.

55.

56.

57.

58.

59.

60.

61.

62.

63.
64.
65.
66.
67.

68.

69.

70.

71.

98

Winship I. Epidermolysis bullosa in South Africa. In: Epidermolysis Bullosa: A Compre-
hensive Review of Classification, Management and Laboratory Studies (Priestley GC,
Tidman MJ, Weiss JB, Eady RAJ, eds). Crowthorne, Berkshire: DEBRA, 1990; 134-6.

Abahussei AA, Alzayir A, Mostafa W, Okoro A. Epidermolysis bullosa in the Eastern
Province of Saudi Arabia. Int J Dermatol 1993;32:579-81.

Bermejo E, Marco J, Paisdn L et al. Epidermdlisis Bullosa: Patogénesis, aspectos clinicos,
diagnoésticos y genéticos, base molecular, aspectos epidemioldgicos, manejo del paciente
con EB e implicaciones translacionales del andlisis de mutaciones. In: Boletin del
ECEMC: Revista de Dismorfologia y Epidemiologia. Serie V. N.° 4, 2005.

Ibarrondo MJ, Garcia-Bravo B, Herrera E, Olivares P, Lama R, Torrelo A. Epidermélisis
bullosa en Espana. Congreso Nacional de Pediatria (poster). Libro de ponencias. Zarago-
za, 1999.

Fine J-D, Johnson LB, Weiner M, Suchindran C. Impact of inherited epidermolysis bullo-
sa on parental interpersonal relationships, marital status and family size. Br J Dermatol
2005, 152:1009-14.

AEBE Revista n.° 28. 2006.
Torrelo A. I Jornada Nacional de EB. Libro de Ponencias. Barcelona, 1997.
Izquierdo M, Avellaneda A. Enfermedades Raras. 2004.

Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servi-
cios comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacion.
BOE n.° 222 de 16-09-2006.

Baquero C. Cuidados de Enfermeria en los recién nacidos con Epidermdlisis Bullosa. Ar-
chivos de Pediatria vol. 3. Barcelona, 1999.

Gongalves E. Neonatos con alteraciones en la piel. Prestacion de cuidados. AEBE-DE-
BRA Espana, 2006.

Molina V.1 Jornada Nacional de EB. Libro de ponencias Barcelona, 1997.
Reunién de DEBRA Internacional. Libro de ponencias. Holanda, 1999.
Urgo. Estudio ap6sitos Urgotul®. 2004.

Zambrano A. I Jornada Nacional de EB. Libro de ponencias. Barcelona, 1997.

Baselga, E. Protocolos diagndsticos y terapéuticos en dermatologia pediatrica. Enferme-
dades Ampollosas Hereditarias. Asociacion Espafiola de Pediatria. Editor Fernando A.
Moraga Llop. 2003. Pg 27 Disponible en pagina Web: http:/www.aeped.es/protocolos/
dermatologia/index.htm

Castillo Talavera A. et al. Manual de Nutricién Enteral y Medicacién para Farmacéuticos.
Colegio Oficial de Farmacéuticos de Madrid. 1.* Edicién, Madrid. Novartis Consumer
Health S. A.2003.

DEBRA América Web page: About Epidermolysis Bullosa, Nutrition. Disponible en
Web: http: www.debra.org/index.php.

Haynes L. Nutrition in Epidermolysis Bullosa For children over 1 year of age. DEBRA.
Nutrition in Epidermolysis Bullosa. DEBRA Working for a life free of pain. Editado por
DEBRA Internacional. 2002.

Haynes L. Nutrition Support in EB. Ponencia Jornadas de Convivencia DEBRA Espaiia.
Madrid, 2005.

SANIDAD



72.

73.

74.

75.

76.

71.
78.

80.

81.

82.

83.

Humet N, Martinez N, Lopéz J, Bou JE. Grupo de Trabajo de Antisépticos. Guia Practica
de la Utilizacién de Antisépticos en el cuidado de Heridas, ;Dénde?, ;Cuando? y ;Por
Qué? 1.* Edicién. Barcelona. Laboratorios Salvat S. A. 2002. Pg. 6.

Perejamo M, Bou JE, Lopéz J. Unidad Interdisciplinar de Heridas Crénicas del Consorci
Sanitari de Terrassa. Manual de formacidn sobre el cuidado de las heridas crénicas. Dpto.
Marketing de Laboratorios Indas, S.A. 2004. Pg. 4.

Pifieiro, G. et al. Farmacia Hospitalaria, Terapéutica nutricional. Tomo 2. Cdp. 22. Pg. 1518.

EB home care programe dressing. Pdgina Web disponible en: http:/www.debra-interna-
tional.org/kittz/treat/dress.htm.

EB home care programe skin. Padgina Web disponible en: http://www.debra-internatio-
nal.org/kittz/treat/skin.htm.

Convatec, S.L. Informacion cientifica apdsitos Aquacel Ag. Barcelona, 2005.

Smith Nephew. El tratamiento de las heridas en una época de creciente resistencia a anti-
bidticos: el papel del tratamiento con plata tépica. Canada, 1999.

Atherton D. Epidermolysis bullosa. En Harper J, Oranje A, Prose N. Textbook of Pedia-
tric Dermatology. London. Blackwell Science, 2000:1075-100.

Fe JD. Epidermdlisis ampollosa. En Bolognia JL, Jorizzo, JI, Rapini RP. Dermatologia
(vol. 1). Madrid. Elsevier Espana, 2004:491-500.

Tidman MJ, Garzon MC. Vesiculobullous diseases. En Schachner LA, Hansen RL. Pedia-
tric Dermatology. London. Mosby. 2003:683-712.

Eady RAJ, Fine JD, Burge SM. Genetic Blistering Diseases. In Rook’s Textbook of Der-
matology. Oxford. Blackwell Publishing. 2004:40.1-40.36.

GUIA DE ATENCION CLINICA INTEGRAL DE LA EPIDERMOLISIS BULLOSA HEREDITARIA 99






La epidermdlisis bullosa es un grupo de enfermedades hereditarias de presentacion diversa, que va
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