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INTRODUCCION

La epidermdlisis bullosa (EB) o ampollosa se refiere a un grupo de enfermedades
hereditarias, no infecciosas ni contagiosas, que cursan con diversa presentacion, desde formas
mas leves a otras mas graves. Se caracteriza por la afectacién de la piel y las mucosas debido
a una alteracion de las proteinas de la uniéon epidermodérmica que altera la cohesién de la
dermis con la epidermis. Como consecuencia se forman ampollas y vesiculas tras minimos
traumatismos o fuerzas de friccion, con afectacion variable de otros érganos. Los primeros
estudios sobre este proceso provienen de finales del siglo pasado, siendo Kébner en 1986,
quien propuso el término epidermolisis ampollosas hereditarias. Esta denominacion también ha
sido utilizada para un proceso que no tiene relacion alguna con las genodermatosis que nos
ocupan: la epidermdlisis ampollosa adquirida (EAA), enfermedad ampollosa subepidérmica
cutanea infrecuente, no hereditaria y polimorfa, caracterizada por ampollosas subepiteliales
postraumaticas en ausencia de antecedentes familiares'.

La epidermolisis ampollosa es una enfermedad de muy baja prevalencia, que forma
parte del grupo de las denominadas “enfermedades raras”. A pesar de que existen pocos
estudios epidemioldgicos, se ha constatado que esta dolencia no muestra predileccién por raza
ni etnia y afecta a ambos sexos por igual®. La incidencia reportada de este padecimiento varia
por zonas geogréficas, afectando aproximadamente a uno de cada 17.000 nacidos vivos y con
una estimacion mundial de 500.000 casos actuales .En Espafia, la prevalencia se sitGa en
torno a los 6 casos por millén de habitantes®.

Al tratarse de un grupo de enfermedades genéticas no existen factores de riesgo
externos para evitarla. Su transmision puede ser de forma autosémica dominante (uno de los
padres tiene la enfermedad y la pasa directamente al hijo, 50%) o recesiva (los dos padres son
portadores sanos del gen por tanto, la probabilidad en cada embarazo es 25% sano, 50%
portador sano y 25% enfermo. Un nifio enfermo y portador sélo tiene riesgo de tener hijos
enfermos si su pareja es portadora).

Hasta el momento, se han descrito mas de 26 subtipos clinicos con manifestaciones
variables, desde leves alteraciones hasta procesos que llegan a ser fatales en un corto periodo
de tiempo. La clasificacion mas utilizada (Cuadro 1) es la de tipo histolégico y segun la
localizacién de las ampollas se describen tres entidades (agrupando cada una de ellas
diversas patologias dependiendo de la clinica y de la forma de transmision): EB simple o
intraepidérmica, la EB de union y la EB distréfica o intradérmica)*



Cuadro 1. Tipo de epidermolisis ampollosa de acuerdo a la clasificacion histolégica®

Topografia

Morfologa

Nivel histologico de

afeccion

Edad de Inicio

Tipo de Herencia
Mutaciones
Cicatriz residual

Dentincion

Unas

E.B. Simple
(Mas frecuente, 92%)
Palmoplantar o
generalizada en piernas,

rodillas, hombros, codos,
y cuero cabelludo

Ampollas semi-falcidas,
fragiles o herpetiformes

Superficiales e
intraepidérmicas
Antes de los 2 afios
Autosémica dominante

1Cr14qy 12q (gen de
gueratina 5y 14)

No

Normal

Se pierden y crecen
normales

E.B. de union
(5% de los casos)

Torax, miembros inferiores,
cuero cabellludo, periorales
y perinasales, mucosa
respiratoria, gastrointestinal
y genitourinaria

Ampollas semi-firmes,
pueden ser hemorragicas

Unién dermoepidérmica
(lamina lacida)
Al nacimiento

Autosémica recesiva
TLAMB3 (gen de lamina 5)

No, atrofia si
Perdida temprana

Paroniquia y perdida
temprana, distrofia 'y
deformidad

E.B. distrdfica

(Menos frecuente, 1%)

Manos, pies, codos y
rodillas, mucosa
gastrointestinal

Ampollas tensas sin
base eritematosa,
albopapuloides

Intradérmica superficial,
debajo de la membrana
basal

Al nacimiento
Ambas

1Cr3p21 (gen de
colagena tipo VII)

Si
Perdida temprana

Perdida ungueal y de la
matriz germinal

1 Cr: Cromosoma

Las ampollas y las heridas son unas de las principales manifestaciones de esta
enfermedad. Los sitios mas afectados son los que mas expuestos estan a la friccibn y a la
presion, razon por la que se les ha denominado enfermedades mecano-ampollosas. Sin
embargo, la epidermdlisis ampollosa son procesos que no quedan restringidos a la piel y las
mucosas, sino que pueden afectar a otras estructuras y dar lugar a gran variedad de
complicaciones que condicionan la vida del paciente: afeccién de la denticién, desnutricion,
disfagia, reflujo gastroesofagico, rotura de es6fago, retencion fecal, anemia, obstruccion de las
vias respiratorias altas, afectacién ocular, osteoporosis, deformidad de las extremidades,
cancer y otras complicaciones como son glomerulonefritis, amiloidosis renal, nefropatia por
IgA, insuficiencia renal crénica y cardiomiopatia®.

Para un diagnéstico preciso es necesario la combinacion de técnicas histoldgicas,

microscopia electrénica, inmunofluorescencia y estudios con anticuerpos monoclonales y
policlonales®.
No se dispone en la actualidad de un tratamiento curativo. EI manejo de pacientes con
epidermdalisis ampollosa tiene como objetivos minimizar la formacion de ampollas, proporcionar
las mejores condiciones para una cicatrizacion correcta evitando sobreinfecciones, controlar el
dolor y las posibles complicaciones. En definitiva, el tratamiento debe ser integral y
multidisciplinario incluyendo consejo genético y psicolégico a la familia debido a la posibilidad
de recurrencia de la enfermedad en otros de sus hijos.

El pronéstico en las epidermdlisis ampollosa es muy variable y depende de la severidad
de la enfermedad. La epidermdlisis ampollosa simple es la de mejor prondstico a largo plazo,
presentando mejoria clinica con los afios. Por otro lado, la epidermdlisis ampollosa de union es
la mas agresiva y los enfermos frecuentemente mueren dentro de los primeros 3 afios de vida.
También, la epidermdlisis ampollosa distréfica es de mal prondstico, ya que los enfermos
presentan deformaciones y amputaciones incapacitantes asi como neoplasias malignas,
situandose la esperanza de vida entre la segunda y la cuarta décadas de la vida'.

Es evidente que el paciente con epidermdlisis ampollosa, y en especial las formas
graves (distréficas), suele representar un reto para la relacion enfermero-paciente. Las
caracteristicas especiales de estos pacientes, la gravedad de la enfermedad, el rechazo que
producen por las graves manifestaciones clinicas y la ausencia de un tratamiento curativo,
hacen que su atencién sanitaria sea un reto tanto para los profesionales como para su familia.
El objetivo de este estudio es presentar un caso de epidermdlisis ampollosa distréfica recesiva



en programa de tratamiento renal sustitutivo, asi como describir el proceso de afrontamiento y
adaptacion a esta nueva situaciéon clinica y resefiar los principales problemas que se
presentaron desde el punto de vista de la atencion de enfermeria

CASO CLINICO

Mujer de 50 afios diagnosticada al nacimiento de epidermdlisis ampollosa distréfica
recesiva con afectacion de dos terceras partes de la superficie cutdnea y con manifestaciones
ampollosas desde el periodo neonatal. A los 45 afios de edad es derivada a Consultas de
Nefrologia para seguimiento por incremento progresivo de los niveles de creatinina en sangre.
Se le realiza biopsia renal con resultado enfermedad tubulointersticial inflamatoria con
depdsitos de inmunocomplejos, instaurandose tratamiento conservador con corticoides con
minima mejoria analitica. Un afio més tarde es diagnosticada de Insuficiencia Renal Crénica en
estadio V (Ccr 10 ml/min y Cr 4,5mg/dl). Se valora posibilidades de tratamiento renal sustitutivo
eligiendo como opcion preferente la hemodidlisis. Se realiza fistula arterio-venosa en miembro
superior derecho (himero-cefalica) y se incluye en programa de hemodialisis cronica.

Otros antecedentes relacionados con la epidermiolisis ampollosa distréfica recesiva:
¢ Anemia crénica con componente ferropénico en seguimiento por consultas externas de
Hematologia a tratamiento con transfusiones, hierro endovenoso y eritropoyetina.
e Desnutricién proteico-calérica en seguimiento por el servicio de Nutricion a tratamiento
con suplementos y nutricion intradidlisis
Exéresis de multiples carcinomas epidermoides cutaneos.
Alopecia cicatrizal
Onicomadesisis
Perdida de piezas dentarias. Actualmente con implantes dentales
Disfagia a estudio secundaria a estenosis a nivel hipofaringeo. Probable diverticulo de
Zenker.
Otros antecedentes:
¢ Infecciones del tracto urinario de repeticion
e Hiperparatiroidismo
e Fractura pertrocantérica de fémur derecho por caida accidental en su domicilio

Antecedentes Familiares
Padre: fallecido a los 59 afios a causa de un infarto agudo de miocardio. Portador sano del gen.
Madre: presenta afectacién neuroldgica causada por un Accidente Cerebro vascular. Portadora
sana del gen.
Hermanos: no presentan ningun tipo de afectacion importante. No hay datos genéticos que
evidencien la presencia del gen causante de la epidermdlisis ampollosa.

Valoracion de Enfermeria
Para realizar la valoraciéon de enfermeria se ha utilizado la “Guia de valoracion del paciente con
Insuficiencia Renal Crénica Terminal en Hemodialisis”. Esta guia basada en el modelo de
patrones funcionales de Marjory Gordon tiene como objetivo compartir el uso de un lenguaje
enfermero comun y mejorar la calidad de nuestros cuidados utilizando herramientas como la
taxonomia NANDA vy la Clasificacién de Resultados Enfermeros (NOC)®. Divide el proceso de
valoracién en 13 dominios:

e Dominio 1 (Promocioén de la Salud): se evidencia un seguimiento adecuado de todas
las indicaciones terapéuticas relacionadas tanto con su enfermedad renal como con la
epidermdlisis ampollosa

e Dominio 2 (Nutricién):

- Nutricién: estado nutricional comprometido (I.M.C. de 15,23). Desnutricién
proteico-calérica como consecuencia de la epidermdélisis ampollosa y
acentuada por la insuficiencia renal

- Hidratacion: no precisa de restriccion hidrica debido a que mantiene
diuresis residual de aproximadamente 1,5 L.

e Dominio 3 (Eliminacién Intestinal): manifiesta tener un habito intestinal no alterado.

e Dominio 4 (Actividad/Reposos)

- Reposo/suefio: informes verbales de no tener un suefio reparador para lo
cual esta a tratamiento

- Actividad/ejercicio: alteraciéon de la marcha debido a una fractura
pertrocantérica de fémur derecho por caida accidental en su domicilio.
Requiere bastén como ayuda técnica para una deambulacion eficaz.




- Equilibrio de energia/autocuidado: manifestaciones de cansancio
relacionada con la anemia crénica la cual no representa una incapacidad
para llevar a cabo las actividades de la vida diaria.

e Dominio 5 (Percepcion/Cognicién): no presenta ningun tipo de alteracion
cognoscitiva. Expresa tener conocimientos a cerca de su situacion clinica, asi como de
Su manejo.

e Dominio 6 (Autopercepcidn): no presenta ninguna actitud negativa hacia si mismo, a
su imagen corporal, a su identidad y a su sentido general de valia.

e Dominio 7 (Rol/Relaciones): su enfermedad no ha influido en su desempefio del rol
tanto laboral como familiar.

e Dominio 8 (Sexualidad): no comunica necesidades de asesoramiento

e Dominio 9 (Afrontamiento/tolerancia al estrés): el proceso de afrontamiento de la
insuficiencia renal ha variado desde su diagnéstico hasta la incorporacion en el
programa de hemodidlisis crénica. La paciente ha pasado por una fase de negacién de
cualquier tipo de tratamiento a otra de aceptacion caracterizada por la adquisicion de
capacidades para controlar y manejar las situaciones relacionadas con la enfermedad.

e Dominio 10 (Principios vitales): comunica pertenecer a la religion catélica pero no es
practicante.

e Dominio 11 (Seguridad/Proteccion): utiliza dispositivos de ayuda para la
deambulacion. Presenta alteraciones de la integridad de la piel como consecuencia de
epidermdlisis ampollosa.

e Dominio 12 (Confort): manifiesta dolor relacionado con las lesiones ampollosas y
controlado con analgesia y medidas fisicas.

e Dominio 13 (Crecimiento/Desarrollo): no se destaca ninguna alteracion

Diagnésticos de Enfermeria

e Desequilibrio nutricional por defecto relacionado con patologias asociadas a la
epidermdlisis manifestado por I.M.C de 15,23

e Riesgo de estrefiimiento relacionado con tratamiento farmacolégico

e Deterioro del patrén del suefio relacionado con higiene del suefio inadecuada
manifestado por quejas verbales de dificultada para conciliar el suefio.

e Intolerancia a la actividad relacionado con anemia crénica manifestado por informes
verbales de fatiga y debilidad

e Deterioro de la movilidad fisica relacionado con fractura pertrocantérica de fémur
manifestado por balanceo postural lateral exagerado.

e Riesgo de caida relacionado con historia de traumatismos previos

e Deterioro de la integridad cutanea relacionado con epidermdlisis ampollosa
manifestado por la presencia de multiples lesiones ampollosas.

e Riesgo de infeccidn relacionado con alteraciones en el proceso de cicatrizacion.

e Dolor crénico relacionado con lesiones ampollosas manifestado por quejas verbales

CONCLUSIONES Y DISCUSION

La epidermdlisis ampollosa son enfermedades hereditarias que afectan a la piel y a
las mucosas y cuya presentacion es variable, desde formas mas leves a otras mas graves. 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
epidemioldgicos. Esto hace que persistan ciertas deficiencias a la hora de la atencion de las
necesidades de estos pacientes, no tanto de indole econdémica, ya que el nimero de pacientes
es escaso, si no relativo a la necesidad de reforzar la informacion disponible y llevar a cabo
mejoras en la coordinacién de los cuidados.

Se han publicado varios casos de pacientes con epidermolisis ampollosa e
insuficiencia renal. El primero de ellos fue publicado por Kretkowski en 1973 en el cual la
insuficiencia renal fue consecuencia de desordenes genitourinarios secundarios a la
epidermdlisis bullosa. Posteriormente, se han descrito casos de pacientes con epidermdlisis
ampollosa en los que las complicaciones renales han sido la amiloidosis, nefropatias por IgA y
glomérulonefritis’; pero, en ninguno de los casos, la presentacién de la insuficiencia renal fue
tan tardia como en el que aqui se describe.

La “Guia de valoracion por indicadores del paciente con insuficiencia renal crénica”
es una herramienta util para el proceso de atencion de enfermeria, facilita la incorporacion del



lenguaje enfermero al dia a dia, mejorando la calidad de los registros lo que conduce a un
incremento de la eficacia y eficiencia de nuestros cuidados.

La gran implicacion de todo el personal sanitario, asi como el carifio proporcionado
fueron decisivos para que la paciente afrontase de forma efectiva su nueva situacion clinica. En
la actualidad, nuestra paciente vive sola y acude a las sesiones de hemodialisis en su propio
vehiculo. Su situacién clinica no le impide realizar actividades sociales como salir con los
amigos, viajar o ir al cine. Ademas, colabora de forma activa con la Asociacion Espafiola de
Epidermdlisis Bullosa.
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