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Resumen

Introducción. La Epidermólisis Bullosa también conocida como “Piel de mariposa”, es 
una enfermedad autoinmune “rara y huérfana” que afecta la estructura genética de la epi-
dermis, causa la formación de ampollas y retracciones en la piel. Las personas que la pa-
decen, la mayoría de las veces, sufren de rechazo y aislamiento. Objetivo. Diseñar una 
cartilla informativa sobre la Epidermólisis Bullosa para la comunidad educativa de edu-
cación básica del departamento de Boyacá. Materiales y métodos. Estudio de enfoque 
cualitativo, de carácter descriptico, interpretativo y analítico que siguió los parámetros de 
las revisiones sistemáticas de PRISMA (2020). Se desarrolló en 3 etapas. 1. Búsqueda bi-
bliográfica en bases de datos de acceso libre como Scielo, Scopus, Dialnet y Redalyc, entre 
otras, con ecuaciones de búsqueda. 2. Sistematización de más 70 artículos. 3. Selección de 
información para el cumplimiento del objetivo. Resultados. Las investigaciones buscan 
formas para aliviar los síntomas y prevenir complicaciones. Para su tratamiento es nece-
sario un enfoque multidisciplinario que cobija a dermatólogos, psicólogos, fisioterapeutas 
y nutricionistas, entre otros profesionales de la salud, como también de la educación, para 
abordar los desafíos físicos y emocionales que enfrentan los pacientes, especialmente en 
los primeros años. Conclusiones. Lo retos se enfocan al diagnóstico temprano, aspecto 
fundamental para el inicio del tratamiento; y a estrategias sanitarias orientadas al cuidado 
y control de la enfermedad. Es necesario que las comunidades escolares se informen, no 
estigmaticen y aíslen a quienes la padecen; desde los aspectos psicológicos, es fundamental 
un acompañamiento tanto a los afectados como a sus familias.
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Abstract

Introduction. Epidermolysis Bullosa, also known as “Butterf ly Skin”, is a “rare and or-
phan” autoimmune disease that affects the genetic structure of the epidermis, causing the 
formation of blisters and skin retractions. People who suffer from it, most of the time, 
suffer from rejection and isolation. Objective. Design an information booklet on Epi-
dermolysis Bullosa for the basic education educational community of the department of 
Boyacá. Materials and methods. Qualitative approach study, descriptive, interpretive 
and analytical in nature that followed the parameters of the PRISMA (2020) systematic 
reviews. It was developed in 3 stages. 1. Bibliographic search in open access databases such 
as Scielo, Scopus, Dialnet and Redalyc, among others, with search equations. 2. Systemati-
zation of more than 70 articles. 3. Selection of information to fulfill the objective. Results. 
Research seeks ways to relieve symptoms and prevent complications. For its treatment, a 
multidisciplinary approach is necessary that includes dermatologists, psychologists, phy-
siotherapists and nutritionists, among other health professionals, as well as education, to 
address the physical and emotional challenges that patients face, especially in the early 
years. Conclusions. The challenges focus on early diagnosis, a fundamental aspect for the 
initiation of treatment; and health strategies aimed at the care and control of the disease. 
It is necessary for school communities to inform themselves, not to stigmatize and isolate 
those who suffer from it; From the psychological aspects, support for both those affected 
and their families is essential.

Keywords: blister, epidermis, epidermolysis bullosa, butterf ly skin, ulcers.

Introducción

La Epidermólisis Bullosa (EB) conoci-
da como “Piel de mariposa”, es una en-
fermedad “rara y huerfana” que afecta la 
estructura genética de la epidermis, cau-
sa la formación de ampollas y erosiones, 
inicialmente esta enfermedad la definió y 
clasificó Pearson en 1962, basándose en el 

estudio de enfermedades ampollosas here-
ditarias, mediante el uso del microscopio 
electrónico (1). Esta patología se caracte-
riza por una extrema fragilidad cutánea, 
en la que la piel es altamente susceptible 
a lesiones y traumatismos, incluso ante la 
más mínima fricción (2).
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Aunque no existe cura, el tratamiento se 
enfoca en aliviar los síntomas y prevenir 
complicaciones, de esta manera los cuida-
dos de la piel son fundamentales; se usan 
vendajes especiales y apósitos protectores 
para minimizar el daño y favorecer la ci-
catrización de las heridas. Para su manejo 
y tratamiento se requiere un enfoque mul-
tidisciplinario que cobija a dermatólogos, 
psicólogos, fisioterapeutas y nutricionistas, 
entre otros profesionales de la salud, para 
abordar los desafíos físicos y emocionales 
que enfrentan los pacientes con EB (3).

Por otro lado, es importante señalar que 
la falta de comprensión y conocimiento de 
la EB puede dar lugar a la estigmatización 
y aislamiento de los pacientes, así como a 
dificultades en el diagnóstico temprano y 
el acceso a los servicios médicos que son 
necesarios en estos casos. Por ello, la divul-
gación de información precisa y actualizada 
acerca de la EB es esencial para fomentar 
la empatía y la solidaridad hacia quienes la 
padecen, así como para impulsar la investi-
gación y el desarrollo de tratamientos más 
eficaces. Adicionalmente, es posible fo-
mentar un mayor apoyo a nivel comunitario 
y promover una atención integral hacia los 
pacientes y sus familias, pues éstas también 
son altamente afectadas en diversos ámbi-
tos: económicos, sociales y emocionales, 
especialmente (4).

Para una mejor organización y compresión 
del tema, el texto parte de las caracterís-

ticas generales de EB, luego se describen 
los síntomas, los tipos, el pronóstico, el 
diagnóstico, las clases de valoración para el 
tratamiento; se describen aspectos relacio-
nados con el impacto en la calidad de vida 
de los pacientes y sus familias; finalmente 
se exponen algunos aspectos que los auto-
res consideran importantes retos, desde el 
campo médico, educativo, así como aspec-
tos de orden psicológico y emocional.

Materiales y métodos

Se describe un estudio cualitativo, de ca-
rácter descriptico, interpretativo y analítico 
que siguió los parámetros de las revisiones 
sistemáticas de PRISMA (5). Se desarrolló 
en 5 etapas. 1. La búsqueda bibliográfica 
se realizó en bases de datos de acceso libre 
como Scielo, Scopus, Dialnet y Redalyc, en-
tre otras, con ecuaciones de búsqueda. Se 
identificaron más de 70 artículos, que fue-
ron organizados de acuerdo con el aspecto 
establecido que respondiera al cumplimien-
to del objetivo de la revisión. 2. Se constru-
yó una matriz en Excel con datos como tipo 
de artículo, nombre del documento, fecha 
de publicación, autores, resumen, palabras 
clave y aspecto de la EB de interés. Para los 
casos de los artículos producto de investi-
gación y/o experiencia se tuvo presente la 
metodología implementada. 3. Análisis de 
la información. Se hizo teniendo presente 
las etapas propuestas por Bardín (6). a. El 
pre-análisis, que abarca la organización de 
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la información en Excel; b. El aprovecha-
miento del material, que responde directa-
mente al uso y a la selección de la infor-
mación según propósitos. c. El tratamiento 
de los resultados. Es importante, como dice 
Hernández (7), que los diversos tipos de 
datos escogidos, cualitativos y/o cuantitati-
vos, comuniquen y respondan a responder 
diversos tipos de preguntas, para ello se re-
quiere, desde la lectura crítica, procesos de 
inferencia e interpretación; para que como 
indica Ruiz (8), el estudio cumpla con ser 
sistemático, objetivo, replicable y válido.

Resultados

A continuación se describen los aspectos 
que fueron considerados para cada una de 
las categorías de búsqueda, y que son la base 
para la elaboración de una cartilla sobre le 
EB dirigida a las comunidades educativas 
de Educación Básica del Departamento de 
Boyacá41.

Características generales

La EB, también conocida como “piel de 
mariposa” es una enfermedad huérfana, se 
identifica como un grupo heterogéneo de 
trastornos hereditarios caracterizado por un 
aumento de la fragilidad mucocutánea, con 

4. La sistematización de la información, y de la que forma parte 
este texto, es parte de un proyecto de investigación orientado a 
diseñar una cartilla informativa sobre la enfermedad objeto de 
esta revisión.

la aparición de ampollas de forma espontá-
nea, considerándose como una enfermedad 
rara (9). Aunque no se conoce bien el origen 
de esta enfermedad, en algunos exámenes 
y observaciones se suele considerar como 
una patología hereditaria (10). Forma parte 
de un grupo heterogéneo de enfermedades 
mecanobulosas que se caracterizan por pre-
sentar diversos grados de fragilidad de la 
piel, causada por mutaciones que afectan a 
las proteínas estructurales de la piel, ya que 
se encuentran incompletas o ausentes unas 
proteínas que fijan las capas de colágeno en 
la piel y las mucosas (11).

Como consecuencia se originan ampollas y 
vejigas, que con mínimos roces de fricción o 
traumatismos, y dependiendo de su localiza-
ción, pueden generar una afectación variable 
de otros órganos del cuerpo. La gravedad 
de la patología puede ir desde la aparición 
de ampollas hasta la muerte en la infancia 
temprana debido a la combinación devasta-
dora de ampollas y cicatrización anormal en 
algunas regiones de la piel (12). Vale la pena 
mencionar que la piel está formada por va-
rias capas unidas entre sí por fibras proteicas 
de colágeno. En la EB estas fibras vinculan-
tes no funcionan eficazmente, por lo que las 
capas de piel se pueden separar más fácil, y 
formar espacios que se llenan de un líquido 
rico en proteínas que da origen a una ampo-
lla (13). La figura 1 representa la formación 
de ampollas.
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Figura 1. Estructura de la piel y formación de las ampollas en EB. Realizado con Biorender, autoría propia. En el lado izquierdo 
de la imagen se representa la estructura de la piel, y  en el derecho, los niveles principales donde ocurre la formación de la ampolla 

según el tipo de EB. Fuente: autores. 

En Colombia, la fundación DEBRA (Or-
ganización Gubernamental, sin Ánimo de 
Lucro) apoya a los pacientes que sufren EB, 
conocida también como Piel de Maripo-
sa o Piel de Cristal, por su fragilidad (6). 
Según esta organización, para el año 2021 
se atendieron 52 pacientes, de los 300 po-
sibles casos nacionales. Estos reportes de 
caso subrayan que los antecedentes fami-
liares no son factores de riesgo marcados 
para desarrollar la enfermedad, como sí lo 
indican los casos reportados internacional-
mente, que para este mismo año se estimó 
que aproximadamente 500.000 personas en 
todo el mundo son portadoras de EB.

No se cuenta con datos para todos los 
países, por ejemplo, en Estados Unidos la 
prevalencia de EB en la población es de 
11,1 por 1.000.000 y su incidencia es de 
19,6 casos por 1.000.000 de nacidos vi-
vos. En Brasil, no existe una dimensión 
concreta sobre los datos epidemiológicos 
de la EB, ya que es una condición rara y 
no forma parte de la l ista de enfermeda-
des (14). Para el 2023, esta organización 
en Colombia informa que tiene 75 pacien-
tes registrados que residen en poblaciones 
apartadas de las capitales y desde 2009 ha 
acompañado a 120 personas con esta con-
dición, también es importante mencionar 
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que por ser una patología de bajo conoci-
miento, se considera que existe un impor-
tante subregistro en el país (15).

Síntomas

La EB se caracteriza por presentar diversos 
síntomas, que varían según el tipo de EB 
que el paciente padezca, adicional a ello, es 
importante señalar que, en la mayoría de las 
ocasiones, los síntomas se hacen notar en el 
primer año de vida. Según Laimer et al (16), 
la característica principal de esta patología 
se encuentra en que los pacientes presentan 
una piel bastante frágil, por lo cual, se pue-
de denotar irritación y enrojecimientos en 
cualquier zona del cuerpo, donde las pal-
mas de las manos y las plantas de los pies 
son los sitios más frecuentes, teniendo en 
cuenta su alta exposición al contacto fre-
cuente, ya sea por la vestimenta (calzado) o 
por la alta manipulación (en el caso de las 
manos).

Vázquez et al (17) indica que otro síntoma 
claro de la patología en mención es la fácil 
formación de ampollas, las cuales inclusive 
pueden aparecer aun sin el antecedente de 
un roce o lesión, y formarse según el tipo 
de EB, de manera interna en órganos como 
boca, garganta, esófago e intestinos. Por 
otra parte, la formación de ampollas, que 
si bien es cierto es el síntoma más claro, no 
es el único que puede llegar a presentar las 
personas con dicha patología, pues, debido 
a que la piel de estas personas es tan frágil, 

son propensas a la formación de lesiones 
cutáneas (llagas) en las cuales se pueden 
presentar graves infecciones (18).

Tipos de epidermólisis bullosa

A nivel mundial, se reconocen más de 30 
subtipos de esta patología que están clasifi-
cados en cuatro grandes categorías según el 
nivel de aparición de las ampollas en la piel 
y sus características clínicas y moleculares: 
EB simple, EB de unión, EB distrófica y 
síndrome de Kindler (19), como se muestra 
en la figura 1 para cada una de las cate-
gorías se tienen ciertas características que 
las definen. Esta clasificación depende de 
la proteína afectada dentro de la unión der-
moepidérmica, por ejemplo: la  epidermóli-
sis ampollosa simple, que es la más común, 
se presenta entre el 75-85% de los casos. 
En estos cuatro tipos de EB, se reconoce 
también una subclasificación de aspectos 
clínicos y moleculares de al menos 30 sub-
tipos existentes (20).

En cuanto a la EB simple, se conoce como 
intraepidérmica con un patrón de heren-
cia autosómica dominante (AD) y autosó-
mica recesiva (AR), se evidencia una alte-
ración de proteínas según su gen causal. 
En este subtipo las ampollas de los pa-
cientes se local izan en las células basales 
de la epidermis. Las ampollas suelen lo-
cal izarse con mayor frecuencia en los pies 
y curarse sin dejar lesiones (21). La EB 
simple se dist ingue por la formación de 
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ampollas intraepidérmicas o superf iciales 
de predominio en las extremidades, suele 
iniciar a edades tempranas, pocas veces 
dejan cicatriz y no afectan de manera im-
portante la cal idad de vida (22).

La EB juntural es intralámina lúcida (mem-
brana basal) con un patrón de herencia 
autosómica recesiva. En este subtipo las 
ampollas se localizan entre la epidermis y 
la dermis, es decir, en la lámina lúcida. Se 
trata del subtipo menos frecuente y puede 
llegar a ser letal, normalmente hay una al-
teración y mutación de algunos genes (24). 
Es común la pérdida de uñas, quistes de 
millium (protuberancias blancas), alope-
cia, hipoplasia de esmalte dental, ampollas 
y erosiones en las mucosas que incluyen 
el epitelio gastrointestinal, respiratorio, 
conjuntival y genitourinario, con sus con-
secuentes complicaciones como estenosis 
esofágica, desnutrición, estreñimiento y 
úlceras corneales (25).

La EB distrófica, es la más frecuente de las 
tres, es sublámina densa (dermis papilar) 
tiene un patrón de herencia de tipo autosó-
mica dominante y también recesiva, el gen 
causal COL7A1 altera la proteína colágeno 
VII. En este subtipo, las ampollas se loca-
lizan en la dermis a nivel de las fibras de 
anclaje y cuando sanan suele generar lesio-
nes distróficas (26). Se presentan ampollas 
en la sublámina densa, es decir, a un nivel 
más profundo, prácticamente en la dermis, 
lo que conlleva un proceso de cicatrización 

más complejo. Las ampollas se localizan 
en áreas como las rodillas, tobillos, manos, 
codos, entre otros (27).

La EB Kindler presenta múltiples niveles 
(intraepidérmica, intralámina lúcida y su-
blámina densa) con un patrón de herencia 
autosómica recesiva, se encuentra el gen 
causal denominado FERMT1 el cual altera 
la proteína homólogo 1 de la familia de la 
fermitina, hay manifestación de ampollas 
en el periodo neonatal y en la infancia esta 
puede ser espontánea o traumática (28), 
se manifiesta con ampollas generalizadas 
desde el nacimiento que predominan en 
zonas como brazos o piernas, alteraciones 
en la pigmentación cutánea, fotosensibili-
dad, distrofia en las uñas, colitis, esofagitis, 
afección en los párpados y gingivitis (29).

Según lo mencionado anteriormente, los ti-
pos de EB se relacionan con una alteración 
o mutación en los genes, en la tabla 1 se se-
ñalan los tipos, el gen afectado y la proteína 
que codifica (30).
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Tabla 1. Tipos de Epidermólisis Bullosa y sus alteraciones.

Tipo de epidermólisis ampollosa (EB) Gen afectado Proteína que codifica

EB simple

PKP1 Placofilina 1

DSP Desmoplaquina

KRT5 Queratina 5

KRT14 Queratina 14

PLEC1 Plectina

ITGA6, ITGB4 Integrina α6

EB de la unión

LAMA3, LAMB3, BLAMC2 Lamina 332

COL17A1 Colágeno XVII

ITGA6, ITGB4 Integrina α6

EB distrófica COL7A1 Colágeno VII

Síndrome de Kindler KIND1 Kindlina 1

Tomado de Siañez et al (29).

Pronóstico

El pronóstico en la EB es muy versátil y 
depende de la severidad de la patología. 
La EB simple es la de mejor pronóstico a 
largo plazo, y presenta mejoría clínica con 
los años. Mientras que la EB juntural es la 
más agresiva y los afectados comúnmente 
fallecen dentro de los primeros tres años 
de vida (30). Entre las complicaciones más 
comunes de la EB se encuentran aquellas 
que se dan en zonas específicas de nuestro 
cuerpo (31).

• Piel: carcinoma epidermoide, infeccio-
nes cutáneas de repetición.

• Musculoesqueléticas: contracturas mus-
culares, pérdida de la función en las 
manos, pseudosindactilia, atrofia de fa-

langes, deformidad en las manos y los 
pies, problemas en la marcha, osteopo-
rosis-osteopenia.

• Gastrointestinales: pérdida de la denti-
ción, alteraciones en el esmalte, caries, 
anquiloglosia, microstomía, estenosis y 
perforación esofágica, disfagia, atresia 
pilórica, retraso en el crecimiento, sín-
drome de malabsorción, desnutrición, 
estreñimiento crónico, diverticulitis, 
perforaciones intestinales, megacolon, 
fisuras y estenosis rectal, hemorroides, 
anemia ferrocitopénica.

• Otorrinolaringológicas: otitis de repeti-
ción, pérdida de la audición, erosiones 
nasales, estenosis traqueal y laríngea.
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• Oftalmológicas: abrasiones y ulcera-
ciones corneales y de la conjuntiva, 
blefaroconjuntivitis, fotofobia, ectro-
pión, simbléfaron, reducción de la agu-
deza visual, obstrucción del conducto 
lagrimal.

• Genitourinarias: lesión renal aguda 
o enfermedad renal crónica por: glo-
merulonefritis secundaria a infección 
por estreptococo u otro agente, ami-
loidosis renal; nefropatía debido a in-
munoglobulina A (IgA), hidronefrosis, 
uropatía obstructiva, insuficiencia re-
nal crónica, dificultad para mantener 
relaciones sexuales.

• Cardiacas: cardiomiopatía dilatada.

El cuadro clínico de la EB incluye una am-
plia variedad de manifestaciones: dolor y 
prurito, úlceras, ampollas, infecciones de 
la piel, microstomía, anquiloglosia, este-
nosis esofágica, disfagia y desnutrición, 
erosiones gastrointestinales, pseudosin-
dactil ia, cánceres de piel y cicatrices que 
conducen a contractura de la piel en axi-
las y rodillas, algunas de las cuales alte-
ran posteriormente la marcha y las activi-
dades diarias (32). Estas manifestaciones 
son consecuencia de la afectación cutánea 
y de mucosas, así como de complicaciones 
como anemia, cardiomiopatía, insuficien-
cia renal, insuficiencia respiratoria, os-
teoporosis y fracturas, desnutrición cróni-
ca y fracaso en el crecimiento (33).

Diagnóstico

Posterior al reconocimiento de cada una 
de las variables de la patología de EB, es 
importante mencionar la manera como se 
lleva a cabo el proceso clínico mediante el 
cual se hace el diagnostico pertinente. Una 
identificación temprana y precisa de la pato-
logía es esencial para brindar el tratamiento 
adecuado y mejorar la calidad de vida de los 
pacientes afectados. De esta manera, para 
detectar esta afección se requiere de una 
serie de pruebas, que brindan al personal 
médico información precisa que indica que 
el paciente presenta la patología (34).

Según Intong y Murrell (35), el paciente 
debe ser sometido a la toma de una biopsia 
de piel lesionada, la cual consiste en extraer 
una pequeña muestra de dermis donde se 
presente algún síntoma de la enfermedad 
(ampolla o irritación), que luego debe ser 
analizada en laboratorios especializados 
de histología y anatomía patológica, donde 
se realiza la tinción H&E, técnica de tin-
ción histológica que utiliza hematoxilina y 
eosina para resaltar las características mi-
croscópicas de los tejidos biológicos, pues 
esta combinación facilita la identificación 
de núcleos celulares, la distinción entre di-
ferentes tipos celulares, la evaluación de la 
arquitectura tisular y la detección de ano-
malías celulares o patologías.

Si el paciente resulta positivo en la prueba 
de la biopsia de piel para tinción H&E, esto 
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significara que posee algún tipo de EB, lue-
go el camino a seguir es diagnosticar el tipo 
de EB; para ello se debe realizar una prueba 
de microscopia directa por inmunofluores-
cencia, para lo cual nuevamente se requiere 
la toma de una biopsia de piel, que debe tener 
la presencia de alguna ampolla (32). En la 
prueba directa de inmunofluorescencia (IF), 
se tiene la sospecha de la presencia de antí-
genos, por ello, la muestra tomada se coloca 
en contacto con un anticuerpo monoclonal 
con el que se espera que se dé una interac-
ción entre antígeno-anticuerpo, lo cual al ser 
positivo genera una fluorescencia verde alre-
dedor de la membrana basal. Luego de esta 
reacción, el personal encargado debe proce-
der a incubar con anticuerpos secundarios 
conjugados la muestra, para posteriormente 
realizar en microscopio la observación y la 
interpretación (36).

Cuando la muestra presenta pocos anti-
cuerpos, el diagnóstico de la tipología de 
EB es más fácil, pues los principales subti-
pos de EB como la EB simple cuentan con 
estas características (37). Ahora bien, luego 
del estudio por medio de la prueba directa 
de IF, también se puede realizar una prueba 
indirecta de IF, la cual según Pohla y Hint-
ner (38) consiste en tomar una muestra de 
sangre del paciente, y sobre ella se aplica 
un suero que contiene anticuerpos especí-
ficos. Si la muestra da positiva se formará el 
complejo antígeno-anticuerpo, pero este no 
será visible, por lo tanto, se necesita añadir 
anti -inmunoglobulina humana marcada, 

la cual reaccionará y permitirá observar la 
capa de piel desde la cual se están forman-
do las ampollas, y con ello se podrá identi-
ficar otros tipos de EB.

Para confirmar el tipo de EB que se pa-
dece, se acostumbra a realizar pruebas de 
análisis de mutaciones, pues como ya se ha 
mencionado en anteriores ocasiones, la EB 
se transmite de manera genética, y este tipo 
de pruebas, que se realizan adicionalmen-
te con material genético de padres y otros 
familiares, permite reconocer, en primera 
estancia, de donde se heredó la afección, y 
en segundo lugar, permite identificar el si-
tio preciso y el tipo de mutación molecular 
que da como resultado alguno de los tipos 
de EB (39).

Además de realizar las pruebas ya indica-
das, es importante mencionar que también 
existen algunos exámenes para aquellas 
gestantes que presenten la patología (40). 
Estas pruebas permitirán conocer si él 
bebe que viene en camino también presen-
ta la afección, y aunque actualmente hay 
varios métodos para reconocer si un feto 
viene con alguna anomalía o patología, en 
el caso de las gestante con EB, el examen 
a realizar es de inmunof luorescencia de 
vellosidades coriónicas, el cual consta de 
tomar muestra de la placenta de la mujer 
y analizarla con el f in de conocer si hay 
alguna mutación presente, tal y como se 
hace con el análisis mutacional que se 
mencionaba anteriormente (41).
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Clase de valoración para el 
tratamiento

Según Manomy et al (42), a pesar de una 
extensa investigación sobre la genética 
molecular de la EB y sus manifestaciones 
clínicas, todavía no se dispone de un tra-
tamiento definitivo. Actualmente, el único 
tratamiento consiste en cuidados de apoyo, 
tratamiento de ampollas y heridas, y apo-
yo psicológico para el niño y la familia. Se 
busca la minimización de la EB enfocada 
a la prevención de traumas mecánicos y la 
curación de las ampollas, por lo cual tam-
bién es necesario que el paciente presente 
una buena higiene corporal y dental (43).

Las lesiones cutáneas exigen atención y ob-
servación permanente y vestirse es gene-
ralmente un proceso lento y doloroso que 
puede durar varias horas. Las lesiones fre-
cuentes y de mayor tamaño afectan el des-
empeño de las actividades de la vida diaria 
como sentarse, escribir y jugar, afectando 
significativamente la vida diaria del niño 
y del adolescente (44). En la actualidad se 
hace énfasis en el cuidado de las heridas, 
el control de las infecciones, el soporte nu-
tricional, la prevención y el tratamiento de 
las complicaciones.

Según Prodinger (45) en la búsqueda de 
nuevos enfoques terapéuticos eficaces se 
han desarrollado terapias basadas en genes, 
células y proteínas que se dirigen a defectos 
genéticos específicos en las formas graves 

de EB. Las ampollas que se encuentran ten-
sas o en sitios que comprometen el movi-
miento se pueden drenar para así proteger 
el área lesionada. Lo que se fundamenta en 
la protección de los tejidos potencialmente 
sometidos a lesiones, la aplicación de so-
fisticados vendajes, un generoso soporte 
nutricional y a su vez un tratamiento tem-
prano para tratar las complicaciones extra 
cutáneas (6).

El enfoque terapéutico para tratar la EB 
se centra en aliviar los síntomas, prevenir 
complicaciones y evitar secuelas permanen-
tes, pues es de reconocer que aún no existe 
un medicamento o tratamiento que cure la 
patología o la controle por completo, por 
ello es necesario la implementación de dife-
rentes estrategias para mejorar la calidad de 
vida de los pacientes y minimizar el impac-
to de la afección (6).

De esta manera, al iniciar el “tratamiento” 
de un paciente con EB, Miyamoto et al (46), 
aseguran que se deben tener en cuenta mu-
chos factores, tales como el tipo de EB que 
se padece, la edad del afectado, la afectación 
que está teniendo el cuerpo del paciente, y, 
además, evaluar los daños que está ocasio-
nando el padecimiento con otras partes del 
cuerpo, como por ejemplo cuando existe la 
aparición de malformaciones, etc.

Sin tener en cuenta el tipo de EB sobre el 
que se está trabajando, Vidal et al (47) ase-
guran que el primer paso en el tratamiento 
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de esta patología es la educación al paciente 
y/o a sus familiares cuidadores, con el fin 
de que aprenda sobre cómo debe cuidar su 
cuerpo y cómo debe curar las heridas que 
deja la enfermedad. Santana et al (48), seña-
lan que una de las principales medidas tera-
péuticas consiste en proteger la piel contra 
los traumatismos, así, en algunos casos se 
recomienda el uso de almohadillas en áreas 
donde es más probable que ocurran lesio-
nes, como los codos o las rodillas y, además, 
se aconseja evitar deportes de contacto que 
puedan exacerbar los síntomas presentes.

Por otra parte, la prevención de infeccio-
nes es otro punto fundamental en el tra-
tamiento de la EB, se requiere un cuidado 
riguroso de la piel para evitar infecciones, 
especialmente en áreas donde las ampollas 
se han roto y han dejado heridas abiertas 
y expuestas; para ello, según Hernández et 
al (46), se pueden util izar cremas con anti-
bióticos en las heridas abiertas, y cubrirlas 
con vendajes oclusivos para reducir así la 
inf lamación y promover la cicatrización de 
las mismas heridas.

Como se ha mencionado antes, la presencia 
de la patología EB trae consigo una serie 
de problemáticas como posibles deficien-
cias nutricionales, que se pueden presen-
tar en aquellos pacientes donde la EB se 
desarrolla al interior del cuerpo, también 
aparición de ampollas e irritación en la 
boca o el esófago; por ello, un tratamiento 
completo debe incluir una dieta equilibra-

da y, en algunos casos, la administración 
de suplementos nutricionales para mejorar 
el estado y promover una adecuada cicatri-
zación de las heridas (49).

Adicionalmente, se conoce que la terapia 
física desempeña un papel importante en 
el manejo de la enfermedad, especialmente 
para evitar o mejorar las deformidades y 
mantener la movilidad normal de las arti-
culaciones, de esta manera es crucial que 
las familias trabajen de la mano con un fi-
sioterapeuta, pues inicialmente puede ayu-
dar a prevenir contracturas y mantener un 
rango de movimiento óptimo (50).

Además de los tratamientos ya menciona-
dos, se ha ido trabajando en una serie de 
terapias como el reemplazo y reparación 
de genes, donde para conseguirlo se de-
ben aislar las células del paciente y luego 
en laboratorio éstas células son corregidas 
genéticamente para después cultivarlas y 
finalmente injertarlas nuevamente en las 
heridas crónicas del paciente; así, aunque 
si bien es cierto este tratamiento ha resul-
tado positivo, no se ha logrado curar la 
enfermedad, pues con el paso del tiempo 
la formación de ampollas reaparece (42).

Otro tratamiento ha sido en el uso de 
mosaicismos reverberantes, el cual según 
Vásquez (51) consiste en tomar “parches” 
de piel sana del mismo paciente, es decir, 
tomar piel de lugares donde nunca han 
salido ampollas, e injertarlas en sitios de 
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las heridas. Esto ha brindado buenos re-
sultados, sin embargo, debido a que gran 
parte de los pacientes poseen ampollas en 
la mayoría de su cuerpo, no es posible un 
tratamiento de este tipo 100% efectivo.

También existen terapias basadas en el 
ARN, cultivos de queratinocitos y fibro-
blastos, trasplantes de medula ósea, apli-
cación de células madre estromales, en-
tre otros, que han resultado parcialmente 
efectivos, se ha observado la eficacia entre 
un 60- 80% para algunos pacientes (52); 
no obstante, también es importante tener 
en cuenta que la gran mayoría de estos 
tratamientos son bastante costosos y por 
ende no han sido aplicados ampliamente, 
lo que ha disminuido la probabilidad de 
hallar una cura 100% efectiva.

Impacto en la calidad de vida de los 
pacientes y sus familias

Inicialmente, es importante tener en cuen-
ta que la falta de conocimiento sobre la 
EB se ref leja en el diagnóstico tardío y la 
falta de acceso a los cuidados adecuados, 
pues muchos de los profesionales de la sa-
lud e incluso miembros de la comunidad 
desconocen los síntomas y las necesidades 
específicas de los pacientes con EB, lo que 
puede retrasar el inicio de un tratamiento 
y comprometer su calidad de vida, razón 
por la cual los pacientes con EB a menudo 
se sientan marginados (53).

De esta manera, la presencia de un caso 
clínico de EB tiene un impacto significa-
tivo no solo para quien la padece también 
afecta la calidad de vida de la familia, en 
algunos casos el impacto es bajo, sin em-
bargo, existen otros casos clínicos en el que 
la afectación de la patología es muy grave 
(54). Generalmente, al inicio del diagnós-
tico o en el proceso, los síntomas físicos 
como la fragilidad extrema de la piel y la 
formación recurrente de ampollas y heridas 
causan dolores crónicos, malestares físicos 
y limitaciones en las actividades diarias de 
los pacientes con EB, por ende, la calidad 
de vida del afectado no es la mejor, ya que 
la mayoría de su tiempo debe ser dedicado 
al autocuidado; además cuando los pacien-
tes se encuentran en los primeros años de 
vida, quienes tienen la responsabilidad de 
cuidarlos se ven en gran medida afectados, 
pues la mayoría de veces le deben dedicar 
más tiempo a su atención (55).

Es importante tener en cuenta que según 
la gravedad o tipo de EB, las afectacio-
nes de la patología pueden ser muy fuertes, 
por ello, en muchas ocasiones los pacien-
tes pueden enfrentar desafíos en su mo-
vilidad, higiene personal, alimentación y 
vestimenta, lo cual provoca un gasto de 
tiempo extra, debido a que estos cuidados 
deben ser bastante rigurosos con el f in de 
no contraer infecciones o daños mayores. 
En el caso de la movilidad, muchas veces 
las plantas de los pies son las más afectadas 
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y por ello su caminar se ve limitado (54). 
En cuanto a la alimentación y vestimenta, 
en ocasiones no puede ser la misma a la de 
una persona que no padece la enfermedad, 
ya que según sea el tipo de EB, la dieta 
debe ser estricta y su vestimenta también, 
pues, generalmente el paciente debe optar 
por vestir ropa suave y ligera, lo cual re-
sulta también en una afectación financiera 
tanto para el paciente, si este es indepen-
diente, como para sus cuidadores en caso 
de niños, adolescentes y demás (55).

Además del impacto físico y económico, 
Chateau et al (56) mencionan que la EB 
también tiene un impacto emocional y psi-
cológico en los pacientes y sus familias, ya 
que éstos deben convivir con la carga de 
padecer una enfermedad crónica y debi-
litante, de esta manera, el paciente puede 
generar ansiedad, depresión, estrés y ais-
lamiento social, y por ello, otras activida-
des resultan afectadas, como la interacción 
social, el desarrollo físico y emocional, 
entre otros.

También es importante tener en cuenta 
que la EB, al ser una enfermedad poco fre-
cuente y poco conocida, a menudo conlle-
va a la estigmatización y al aislamiento de 
los pacientes, de esta manera las personas 
afectadas por la EB no solo se enfrentan 
a múltiples desafíos físicos, sino que la in-
comprendida apariencia de su piel, las l imi-
taciones físicas y la necesidad constante de 
cuidados especiales pueden llevar también 

a la exclusión social, la pérdida de opor-
tunidades educativas y laborales, y múlti-
ples dificultades para establecer relaciones 
interpersonales significativas. Por ello, es 
necesario aumentar los conocimientos so-
bre la EB, para generar así un entorno de 
apoyo y respeto hacia los pacientes y sus 
familias, lo cual no solo les brindará una 
red de apoyo emocional, sino que también 
les ayudará a acceder a los recursos y ser-
vicios necesarios para gestionar adecuada-
mente su enfermedad (57).

Con el fin de generar impactos significa-
tivos en los pacientes de EB y sus allega-
dos, es importante considerar que en este 
tipo de patologías la educación juega un 
rol importante, pues, en primera instancia, 
desde las aulas se puede familiarizar a los 
estudiantes acerca de las patologías huér-
fanas, haciendo hincapié en lo importante 
que resulta para ellos y para la comunidad 
en general el reconocer, comprender y ayu-
dar a las personas que padecen este tipo de 
enfermedades, ya que de esta manera se fo-
menta la empatía y se establecen entornos 
inclusivos para todos; y por otra parte, des-
de la educación se sensibiliza a la comuni-
dad, lo cual contribuye significativamente a 
la construcción de comunidades solidarias 
y comprensibles.

Retos

Debido a las múltiples afectaciones a las que 
se ven expuestas las personas que padecen 
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“piel de mariposa” desencadena una varie-
dad de retos que no solo se cobija a quienes 
la padecen sino también a sus familiares. 
En primer lugar, como la sociedad conoce 
poco sobre esta rara enfermedad, la mayo-
ría de los profesionales de la salud también 
tienen un conocimiento clínico limitado 
sobre ella, lo que incide en el diagnóstico, 
el proceso de tratamiento y, sobre todo, las 
medidas de apoyo a los pacientes y sus fa-
miliares/cuidadores, implicando una mayor 
complejidad en los cuidados esenciales para 
personas con esta patología (58).

En segundo lugar, existe una dificultad 
para definir el diagnóstico y el inicio tem-
prano del tratamiento adecuado; una reali-
dad financiera que permea la deficiencia en 
el suministro de insumos y continuidad de 
la atención; los vacíos en la atención médica 
a los pacientes debido a que se considera 
una “enfermedad huérfana” lo que no per-
mite un acceso obligatorio con relación a 
los derechos de la niñez / adolescencia (59).

En las familias de los pacientes con EB, las 
vidas de los niños con EB están ligadas a 
las de sus padres porque es difícil encontrar 
y capacitar a cuidadores competentes en los 
cuidados de los niños con esta patología; 
normalmente los cuidadores son enferme-
ras, lo cual resulta muy costoso de asumir. 
Los padres comparten esta responsabilidad, 
algunos estudios han reportado que a me-
nudo uno de los padres tiene que sacrificar 
sus aspiraciones profesionales para tener 

tiempo y brindar la atención necesaria. Los 
padres rara vez tienen ingresos suficientes 
para pagar la atención especializada (60).

También estos retos se manifiestan en el ám-
bito escolar, por ejemplo, según la Consti-
tución de la República Federativa del Brasil 
(61) las adaptaciones necesarias para la inclu-
sión escolar de niños y adolescentes con EB 
representan un gran desafío, para garanti-
zar el derecho constitucional a la igualdad 
de condiciones de acceso y permanencia en 
la escuela, sin ningún tipo de discrimina-
ción. Se recalca la importancia del acceso 
a la educación, pues es el espacio de inte-
racción social en los primeros años de vida 
en igualdad de condiciones; el microsistema 
escolar es uno de los principales contextos 
de desarrollo humano de niños y adolescen-
tes, además de la familia, donde experimen-
tan y construyen sus identidades de manera 
más autónoma (62).

En algunos casos se pueden presentar al-
teraciones psicológicas en los pacientes 
que incluyen alta prevalencia de síntomas 
psiquiátricos como la depresión, ideas pa-
ranoicas y ansiedad. En este campo faltan 
estudios. En la mayoria de los casos, se 
evidencia adecuado desarrollo psicoso-
cial, madurez afectiva y ef iciencia labo-
ral o escolar de los pacientes; excepto en 
los sujetos con EB distróf ica debido a las 
fuertes l imitaciones derivadas de la en-
fermedad (63).
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Al ser la EB heredada de forma autosó-
mica dominante o recesiva, dependiendo 
del t ipo y subtipo de EB, es fundamen-
tal brindar la asesoría genética a las fa-
mil ias afectadas. El tratamiento de la EB 
hereditaria se adapta a la gravedad y al 
alcance de la afectación de la piel, con-
siste en cuidados de apoyo, que incluyen 
el manejo de las heridas, la prevención y 
el tratamiento de infecciones y el apoyo 
nutricional (64).

Se requiere mayor investigación encami-
nadas a identificar nuevas estrategias de 
curación, que conlleven a menguar los 
síntomas dolorosos, así como tratamien-
tos más eficaces y duraderos. Lo anterior 
en paralelo con programas de información 
y educación enfocados a disminuir la es-
tigmatización, así como la formación a 
padres, cuidadores y enfermeros sobre el 
cuidado de personas con esta enfermedad.

Finalmente, el manejo de esta enferme-
dad debe ser mult idiscipl inario, incluye 
cuerpo médico y de enfermería, así como 
profesionales f isioterapeutas, ortopedis-
tas y nutricionistas, los dos primeros apo-
yan en el mantenimiento del movimiento, 
con el f in de minimizar las contracturas; 
los segundos, apoyan las recomendacio-
nes de al imentos ricos en calorías y pro-
teínas, que pueden favorecer la recupera-
ción de los tejidos. En lo educativo, es 
fundamental diseñar y desarrollar estra-
tegias de información y manejo de esta 

enfermedad en la comunidad educativa, 
con el f in de evitar la est igmatización, 
asi lamiento y deserción en la escuela.
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