Vivir con
Epidermalisis
Bullosa

Analisis biopsicosocial

La Asociacion DEBRA-PIEL DE MARIPOSA es una organizacién sin dni-
mo de lucro, fundada en el afio 1993 por una familia que tuvo un hijo con
la enfermedad y estd formada por personas con la enfermedad, familiares,
profesionales sociosanitarios y colaboradores. Esta declarada de Utilidad
Pdblica por el Ministerio del Interior desde el afio 2006. La misién princi-
pal es ayudar a mejorar la calidad de vida de las personas con EB y la de
sus familiares. Apoyamos a las familias ofreciéndoles la informacion vy el
soporte necesario a nivel individual y familiar:

www.pieldemariposa.es debrq
o o @ @ o @pieldemariposa Piel de Mariposa




Qué es la Epidermodlisis
Bullosa (EB)

La Epidermdlisis bullosa o ampollosa (EB o EA) es un término que
denomina a un grupo de enfermedades poco frecuentes, de origen
genético y hereditario (su prevalencia en la poblacién es de 10 por
cada 1.000.000 de habitantes). La Epidermdlisis bullosa también se co-
noce cominmente como “Piel de Mariposa”.

La EB estd causada por la alteracién de algunas proteinas de la piel, al-
terando la estructura y cohesion de la epidermis y/o dermis. En un len-
guaje mds coloquial, podrflamos decir que “el pegamento que mantiene
unidas las diferentes capas de la piel estd ausente o alterado”.

La EB no es contagiosa ni infecciosa, ni entiende de etnias o sexo.
Es cronica y por el momento incurable.

Su rasgo caracteristico es la extrema fragilidad de la piel, que conlle-
va la formacién de ampollas a partir del mds leve roce o incluso de
forma espontdnea. Se pueden formar ampollas tanto en la piel como
en las mucosas (boca, faringe, eséfago, intestino, vias respiratorias y uri-
narias e interior de los pdrpados).

La EB se puede heredar de forma autosémica dominante o
autosomica recesiva. Existe también la posibilidad de que la enfer-
medad aparezca por una “mutacion de novo” (mutacion que aparece
por primera vez en una familia) en la persona afectada, aunque esta
posibilidad es la menos frecuente.

Existen diferentes tipos de EB, desde tipos leves a otros mds graves en
los cuales, la enfermedad es degenerativa. La EB puede generar una
gran discapacidad y durante toda la vida, la persona afectada necesitard
ayuda y cuidados continuos, incluyendo curas cada dfa o cada dos dfas
con material especifico, ingresos hospitalarios, etc.

Clasificacion de la EB

Segun el nivel donde se produzca la aparicién de la ampolla, se distin-
guen cuatro tipos principales de Epidermdlisis bullosa:

» EB Simple (EBS), la separacién de la piel se produce en la epi-
dermis, encima de la membrana basal. La alteracién se encuentra,
generalmente, en las queratinas 5 y 14, entre otras.

* EB Juntural (EB)), la separacion de la piel se produce a nivel de
la membrana basal (zona de unién entre epidermis y dermis).
La alteracién se encuentra en la laminina-332, colageno XVIl o
integrina a6f4, entre otras.

» EB Distroéfica (EBD), la separacidn de la piel se produce en la der-
mis, a nivel de las fibrillas de anclaje, debajo de la membrana basal.
La alteracién se encuentra en el colageno VII.

» Sindrome de Kindler (SK),la separacién dela piel se puede producir
en varias capas (la zona basal de la epidermis, en la ldmina Idcida o
en la zona situada por debajo de la l[dmina densa). La alteracion se
encuentra en la kindlina-1.

Estas cuatro formas pueden representarse con mas de 30 fenotipos
diferentes que se clasifican en relacién a los hallazgos clinicos, heredita-
rios y moleculares.

Ampollas en rodillas

Ampollas en la boca
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Estructura y capas de la piel



Complicaciones
asociadas y equipo
multidisciplinar

La mayorfa de los tipos de EB exceden el dmbito dermatoldgico, so-
bre todo los tipos mds severos, y con frecuencia presentan una gran
variedad de manifestaciones sistémicas. Esto requiere del compromiso
y coordinacién de un equipo multidisciplinar compuesto por profesio-
nales de distintas dreas:

* Dermatologia: Se encargard del abordaje general de la enfer- °
medad, informando a las familias sobre las complicaciones es-
pecificas de cada tipo de EB. Coordinard la derivacién a los
demds especialistas, y para que las familias puedan adqui-
rir el material de cura mensual necesario, elaborard un infor-
me detallado y exhaustivo, describiendo el tratamiento pau-  °
tado y especificando el tipo de producto (apdsitos, cremas,
material desechable, desinfectantes y posibles productos cosmé-
ticos, etc.) junto con la cantidad que se prevé consumir; teniendo en
cuenta que la enfermedad cursa con brotes.

* Genética e investigacion: Se encargardn de realizar el diagndstico
genético, seguido de una consulta de consejo genético,ambos funda-  ©
mentales para hacer un abordaje correcto, asi como para poder
hacer una planificacion familiar y participar en ensayos clinicos. Asf
como, seguir investigando sobre la cura de la enfermedad o terapias
para paliar los sintomas. .

* Enfermeria: Asesorard, apoyard y acompafiard a las familias en
todo lo relativo al procedimiento de cura y los materiales especifi-
cos, asi como en la adaptacidn de dicho material a las complicacio-
nes que surjan y a la realidad social de la familia. Ademds, detectard
posibles complicaciones y necesidades que comunicard al resto del
equipo, junto con la enfermera gestora de casos o enfermera de
continuidad de cuidados.

* Enfermeria gestora de casos / Enfermeria de continuidad de
cuidados: asegurardn la continuidad de cuidados desde Atencidn
Primaria (en el Centro de Salud) y Atencidn Especializada (en el
Hospital).

* Pediatria/Medicina de familia: conocerd bien la EB y sus compli-
caciones para anticiparse a ellas y derivar al profesional necesario.

* Nutricién/Digestivo/Endocrinologia: Se encargard de las com-
plicaciones gastrointestinales como: desnutricion, disfagia, estenosis
esofagica, anemia, osteoporosis, estrefiimiento, atresia pildrica, etc.

» Cirugia digestiva, plastica, general, anestesia y unidad del
dolor: Los tratamientos quirdrgicos mds comunes en EB son las di-
lataciones esofdgicas, insercién de botones gastricos realizando una
gastrostomfa, intervenciones de sindactilia, injertos de piel y extir-
pacion de carcinomas. Requerirdn de protocolos pre, intra y posto-
peratorios especificos para EB.

Fisioterapia y Rehabilitacién: Es fundamental comenzar con las
sesiones desde la primera infancia para preservar la funcionalidad lo
maximo posible y detectar y prevenir cuanto antes y en la medida
de lo posible las complicaciones musculoesqueléticas.

Odontologia: L a salud bucal es un tratamiento fundamental desde
la infancia. Complicaciones de la EB como microstomia, anquiloglo-
sia o defectos en el esmalte, pueden comprometer la salud general
de la persona con EB. Desde odontologfa se tratardn ademds las
manifestaciones frecuentes como las caries, el apifiamiento dental,
periodontitis, etc.

Oftalmologia: Se encargan de las complicaciones oftalmoldgicas,
las mds comunes son: erosiones y ampollas en la conjuntiva, seque-
dad ocular, ectropidn, simbléfaron, etc.

Psicologia: Facilitara el proceso de aceptacion, aportando recursos
y estrategias para el afrontamiento en las diferentes etapas de la
vida, tanto de la persona con EB como de sus familiares y cuidado-
res.

Trabajo social: Asesorard en temas de ayudas y prestaciones pU-
blicas y privadas, como la baja por maternidad, el certificado de
discapacidad o ley de dependencia, entre otras.

Otros: Podologia, Nefrologia, Otorrinolaringologia, Cardio-
logia, cuidados paliativos, etc.




Recursos

Diagnéstico genético.

El diagndstico genético de la EB no modifica el curso de la enferme-
dad, sin embargo, resulta de suma importancia desde el punto de vista
del prondstico y de planificacion familiar de la persona afectada y sus
familiares, asi como para efectos de investigacidn y participacion en
ensayos clinicos. El diagndstico genético se obtiene a partir de la toma
de muestras de biopsias de piel de la persona afectada, asi como de una
muestra de sangre de la persona afectada y otra de sus progenitores.

CSUR: Centros, Servicios o Unidades de Referencia.

De momento no existe cura definitiva para ninguno de los tipos de EB.
Sin embargo, una atencidn especializada y coordinada mejora el abor
daje integral de la enfermedad. En la actualidad, existen dos Centros de
Referencia en EB, donde existe un equipo multidisciplinar con amplia ex-
periencia, que conoce las complicaciones asociadas a los distintos tipos
de EB y los tratamientos sintomdticos y preventivos. Ademds, en estos
centros se llevan a cabo ensayos clinicos y tratamientos novedosos para
el manejo de la enfermedad y sus complicaciones. Estos centros son:

* Hospital Universitario La Paz (Madrid), Radl de Lucas Laguna y
Rocio Maseda Pedrero (dermatologfa).

* Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona), Asuncién Vicente Villa
para edad pedidtrica (dermatologia) y Hospital Universitari Clinic
(Barcelona), Teresa Estrach Panella para edad adulta (dermatologfa).

Para acceder a un CSUR un especialista deberd tramitar una derivacion
oficial a un profesional de referencia en EB de la misma especialidad. En
una derivacién oficial se deberd de reflejar tanto la especialidad a la que
se deriva como el nombre del profesional de referencia.

@% sociacion, Nieves Montero, y profesionales
de los Centros de Referencia

La infanta Elena junte'a la presidentg.de
Universitario de la Paz en la presenta

Para informacion sobre laboratorios de diagndstico genético en
Espafia, o ante la sospecha de una EB, contactad con info@debra.
es o llamar al 952816434

Ya que desplazarse a un CSUR afecta significativamente en la
economia y conciliacion familiar, y ademds nos encontramos en
muchas ocasiones con barreras administrativas para acceder a
los Centros, serd el equipo del centro sanitario local junto con el
equipo de referencia quienes valoren las necesidades de desplaza-
miento para el seguimiento y la atencidn en la unidad de referen-
cia. Siendo recomendable que al menos sean valorados, una vez al
afio, por un profesional de referencia.

Si por alglin motivo, existiese la imposibilidad de acudira un CSUR,
aspiramos a que sea la informacion la que viaje. Para ello creemos
que es importante crear equipos de atencién sociosanitaria loca-
les con experiencia en la enfermedad en continua coordinacion y
formacién con los Centros de Referencia.

Més informacidn:
https://www.pieldemariposa.es/csur/

*/ Hospital

2




Cuidados diarios

El cuidado de las ampollas y lesiones cutdneas es el tratamiento principal
de la persona afectada y se basa fundamentalmente en: el cuidado y pro-
teccion de la piel y las mucosas, hacer frente a los sintomas, y conseguir
una integracién de estos cuidados en las actividades de la vida diaria.

Pasos del Procedimiento de Cura:

I. Preparacién del entorno, ambiente (limpieza, temperatura, luz)
y material especifico.

2. Retirada de ropa, vendajes y apdsitos.

3. Realizacidn del bafio para limpieza y desinfeccién de heridas.
Secado del cuerpo de forma suave.

4. Revision minuciosa del cuerpo. Deteccidn, puncién y drenaje de
ampollas. *No retirar nunca el techo de la ampolla, a menos que
tenga contenido purulento o signos de infeccidn.

5. Desbridamiento o retirada de restos orgdnicos no viables
icon mucha delicadezal

El proceso de cura debe ser muy delicado y minucioso debido a la
fragilidad de la piel. Debemos revisar el cuerpo para detectar y puncio-
nar las ampollas cuanto antes, evitando asf su extension y disminuyendo
las molestias que producen. Recomendamos realizar curas cada dos
dias, haciéndolas coincidir con el bafio. Este procedimiento tendrd una
duracidn de unas dos o tres horas, dependiendo de la gravedad y de la
extension del cuerpo con heridas.

6. Eleccidn y aplicacion de apdsitos en funcidn de las caracteristicas de
la herida (tamafio, localizacidn, profundidad, cantidad de exudado,
infeccion, etc.).

7. Hidratacidn de la piel sana y cuidado de las dreas de presion constante.

8. Realizacion de vendajes. Deben cumplir dos funciones fundamentales:
sujetar los apdsitos en su lugar y proteger la piel de posibles trauma-
tismos, fricciones o movimientos involuntarios.

9. Notas y registros. Anotamos una descripcidn de las heridas que nos
preocupan (heridas infectadas, dolorosas o crénicas), con el fin de
comunicar nuestras dudas en la préxima visita médica.

Cura en EB




Material de cura

Analgésicos orales (bajo prescripcién médica). A veces, para el
dolor; es necesario administrar algo media hora antes de la cura.Tam-
bién ayuda mucho, sobre todo para nifios/as pequefios/as, la distrac-
cién con musica, juguetes, television, etc.

Productos de limpieza y desinfeccién: Estos productos son nece-
sarios para la desinfeccidn y descontaminacidn del material no fun-
gible (tijera, pinzas y superficies que entren en contacto con la piel,
como una camilla o una bafiera).

Material fungible: Agujas hipodérmicas, guantes desechables, gasas
de diferentes tamafos, apdsitos especiales, vendas y mallas tubulares,
para fijar mds facilmente los vendajes y que no se muevan los apo-
sitos, etc.

Productos tépicos: Como antisépticos, descontaminante y desin-
fectantes para utilizar en heridas. Pomadas antibidticas (exclusiva-
mente para la utilizacidn puntual de heridas con infeccion y siempre
bajo prescripcion médica), cremas hidratantes (es importantisima la
hidratacidn de la piel sana, para darle flexibilidad y evitar o disminuir
los picores, lo cual contribuird a disminuir el rascado y evitar autole-
siones), acidos grasos hiperoxigenados (aplicar en zonas de presion o
roce continuo), cremas barrera (para proteger la piel perilesional de
heridas muy exudativas, gastrostomias, zonas de pafial en personas
incontinentes, etc.).

Para la obtencién del material de cura,
existe un Acuerdo del Consejo Interte-
rritorial del Sistema Nacional de Salud
que garantiza a todas las personas con EB
el acceso gratuito al tratamiento necesario.

Este documento junto al informe de-
tallado de  recomendaciones  tera-
péuticas del profesional de dermatologfa
servird para solicitar el material de cura
mensual en el drea de salud. Siendo las
administraciones sanitarias de cada
area y/o Comunidad Auténoma las
encargadas de la solicitud, compra y
distribucion del material de cura. No
obstante, no siempre es facil conseguir
este tipo de material tan especifico.

Para cualquier pregunta al respecto,
escribir a info@debra.es

Eliminadores de adhesivo

Apésitos. Caracteristicas fundamentales de los apdsitos que deben
usar las personas con EB:

*  No adhesivos, ya que los apdsitos adhesivos se quedan total-
mente pegados a la piel v al retirarlos, supone levantar toda la
epidermis tras ellos.

* Flexibles para que se adapten bien a las diferentes partes del
cuerpo, incluso articulaciones.

* Buena gestion del exudado para permitir o facilitar la cicatriza-
cion. Esto nos permitird espaciar algo las curas y evitard manchar la
ropa con pérdidas excesivas de fluidos.

* Favorecedores de la cicatrizacion para agilizar el proceso de
cierre de la herida.

*  Que traten la infeccidon. Apdsitos de plata, con polihexanida,
membrana polimérica, miel, etc.

* Grosor adecuado que ayude como proteccidon mecanica. Las
personas con EB tienen una fragilidad extrema de la piel y necesi-
tan proteccidn para las zonas de roce.

Materiales de cura en EB



Apoyo Psicoldgico

La EB supone un reto tanto para la persona afectada como para su
familia y cuidadores.

Las personas con EB se enfrentan a barreras, no sdlo fisicas (de las que
quizds somos mds conscientes), sino, sobre todo, sociales. Muchas veces
estas barreras derivan del desconocimiento general de la poblacidn, que
dificulta la participacién de las personas con EB de forma plena y efec-
tiva en la sociedad en igualdad de condiciones que el resto de personas.

Cada persona es Unica e irrepetible, por tanto, las manifestaciones psi-
coldgicas de la EB pueden presentarse de distinta manera. El apoyo
psicoldgico se relacionard con el tipo de dificultad que presente cada
persona en concreto y las capacidades que posea para poder llevar
una vida plena.

El acompafamiento psicoldgico a la familia y a sus cuidadores favo-
rece, en mayor medida, los recursos y estrategias para el afrontamiento
por el que irdn pasando a lo largo de las diferentes etapas de la vida.

Aspectos Sociales

La baja prevalencia de la enfermedad, el desconocimiento de ésta en-
tre los profesionales sociosanitarios y poblacién general, las dificuttades
en el acceso al tratamiento, la falta de politicas sociales, etc. suponen
un reto para las personas que padecen EB. Las familias, a menudo, se
encuentran ante situaciones de dificil abordaje a las que profesionales e
instituciones publicas y privadas, no saben dar respuestas o éstas no se
adaptan a las necesidades de la persona con EB.

Las repercusiones sociales de padecer EB no solo son experimen-
tadas por la propia persona afectada sino también por su entorno
familiar; afectando en diferentes aspectos de su vida.

* Repercusiones psicoldgicas de las personas con EB: pérdida
deautoestimay confianza en uno/amismo/a,ansiedad,pérdidade la
capacidad de afrontamiento, depresiéon (aislamiento social, menor
adherencia a tratamientos), etc.

* Repercusiones psicolégicas de los cuidadores: reacciones de
estrés, culpabilidad, tristeza, miedo, depresidn, etc.

Lineas de actuacion: mejorar conocimientos sobre la enfermedad,
mejorar la comunicacion familiar; desarrollar estrategias eficaces de
resolucién de problemas, reducir el aislamiento v la falta de contacto
con el entorno social, proporcionar ayuda para superar los miedos
que se desencadenan en los diferentes procesos de la enfermedad
(miedo a la pérdida de la integridad fisica, miedo a no ser capaz de
realizar una vida auténoma, etc.).

* Enlapersona con EB: falta de autonomfa personal para el desa-
rrollo de actividades basicas; dificultades para la escolarizacion; el
acceso y permanencia en el mundo laboral; y exclusién social.

* En el entorno familiar: dificultades en la conciliacién laboral;
dificultades econdmicas; necesidad de cuidado; relaciones de de-
pendencia entre la persona afectada y su cuidador/a; dificultades
para mantener relaciones sociales y aislamiento social.

Por lo tanto, serd necesario un abordaje integral de la persona con
EB, basdndonos en las complicaciones clinicas de los distintos érganos,
aparatos o sistemas y en las repercusiones psicoldgicas y sociales que
acompafian a la enfermedad, para determinar los recursos y apoyos
sociales necesarios que ayuden a mejorar la calidad de vida de las
personas con EB y sus familias.

ENLACES DE INTERES:

deﬁ?a

Piel de Mariposa

Asociacion DEBRA Espana
www.pieldemariposa.es

E'I;'?Clinet
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Red internacional de profesionales de EB
www.eb-clinet.org

deg‘)ra

I International.

DEBRA Internacional*
www.debra-international.org

*Organismo internacional que auna las Asociaciones DEBRA de todo el mundo.
Incluye las guias de mejores prdcticas clinicas. Por ejemplo, la Guia de “Cuidados de la Piel y de las heridas en EB”



URGENCIAS SANITARIAS: 952 816 434

Equipo de apoyo familiar:

Enfermeria: enfermeria@debra.es 654.129.988 / 687.736.370 / 691.543.535
Trabajo social: social@debra.es 685.339.230 / 627.167.31 |
Psicologia: psicologia@debra.es 657.261.854

Horarios:
Lunes a jueves de 8.30h a I8h.
Viernes hasta las |5h.

C/ Jacinto Benavente N° |2
29601 Marbella (Mélaga)
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