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Resumen

Introduccion. La Epidermolisis 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 formaciéon de ampollas y retracciones en la piel. Las personas que la pa-
decen, la mayoria de las veces, sufren de rechazo y aislamiento. Objetivo. Disefiar una
cartilla informativa sobre la Epidermélisis Bullosa para la comunidad educativa de edu-
cacién basica del departamento de Boyaca. Materiales y métodos. Estudio de enfoque
cualitativo, de caracter descriptico, interpretativo y analitico que siguio los parametros de
las revisiones sistematicas de PRISMA (2020). Se desarrollé en 3 etapas. 1. Busqueda bi-
bliografica en bases de datos de acceso libre como Scielo, Scopus, Dialnet y Redalyc, entre
otras, con ecuaciones de busqueda. 2. Sistematizaciéon de mas 70 articulos. 3. Seleccion de
informacién para el cumplimiento del objetivo. Resultados. Las investigaciones buscan
formas para aliviar los sintomas y prevenir complicaciones. Para su tratamiento es nece-
sario un enfoque multidisciplinario que cobija a dermatélogos, psicélogos, fisioterapeutas
y nutricionistas, entre otros profesionales de la salud, como también de la educacion, para
abordar los desafios fisicos y emocionales que enfrentan los pacientes, especialmente en
los primeros afios. Conclusiones. Lo retos se enfocan al diagndstico 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 aislen a quienes la padecen; desde los aspectos psicolégicos, es fundamental

un acompafamiento tanto a los afectados como a sus familias.
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Abstract

Introduction. Epidermolysis Bullosa, also known as “Butterfly 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
Boyaca. 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, butterfly skin, ulcers.

Introduccion

La Epidermélisis Bullosa (EB) conoci- estudio de enfermedades ampollosas here-

da como “Piel de mariposa”, es una en-
fermedad “rara y huerfana” que afecta la
estructura genética de la epidermis, cau-
sa la formacién de ampollas y erosiones,
inicialmente esta enfermedad la definié y

clasificé Pearson en 1962, basandose en el

ditarias, mediante el uso del microscopio
electronico (1). Esta patologia se caracte-
riza por una extrema fragilidad cutanea,
en la que la piel es altamente susceptible
a lesiones y traumatismos, incluso ante la

mas minima friccion (2).
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Aunque no existe cura, el tratamiento se
enfoca en aliviar los sintomas y prevenir
complicaciones, de esta manera los cuida-
dos de la piel son fundamentales; se usan
vendajes especiales y apodsitos protectores
para minimizar el dafio y favorecer la ci-
catrizaciéon de las heridas. Para su manejo
y tratamiento se requiere un enfoque mul-
tidisciplinario que cobija a dermatdlogos,
psicologos, fisioterapeutas y nutricionistas,
entre otros profesionales de la salud, para
abordar los desafios fisicos y emocionales

que enfrentan los pacientes con EB (3).

Por otro lado, es importante sefialar que
la falta de comprension y conocimiento de
la EB puede dar lugar a la estigmatizacion
y aislamiento de los pacientes, asi como a
dificultades en el diagnéstico temprano y
el acceso a los servicios médicos que son
necesarios en estos casos. Por ello, la divul-
gacion de informacion precisa y actualizada
acerca de la EB es esencial para fomentar
la empatia y la solidaridad hacia quienes la
padecen, asi como para impulsar la investi-
gacion y el desarrollo de tratamientos mas
eficaces. Adicionalmente, es posible fo-
mentar un mayor apoyo a nivel comunitario
y promover una atencion integral hacia los
pacientes y sus familias, pues éstas también
son altamente afectadas en diversos ambi-
tos: econdémicos, sociales y emocionales,

especialmente (4).

Para una mejor organizacién y compresion

del tema, el texto parte de las caracterfs-

ticas generales de EB, luego se describen
los sintomas, los tipos, el pronodstico, el
diagnoéstico, las clases de valoraciéon 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, asi como aspec-

tos de orden psicolégico y emocional.

Materiales y métodos

Se describe un estudio cualitativo, de ca-
racter descriptico, interpretativo y analitico
que sigui6 los parametros de las revisiones
sistematicas de PRISMA (5). Se desarrollo
en 5 etapas. 1. La busqueda bibliografica
se realiz6 en bases de datos de acceso libre
como Scielo, Scopus, Dialnet y Redalyc, en-
tre otras, con ecuaciones de busqueda. Se
identificaron mas de 70 articulos, que fue-
ron organizados de acuerdo con el aspecto
establecido que respondiera al cumplimien-
to del objetivo de la revision. 2. Se constru-
yo una matriz en Excel con datos como tipo
de articulo, nombre del documento, fecha
de publicacién, autores, resumen, palabras
clave y aspecto de la EB de interés. Para los
casos de los articulos producto de investi-
gacioén y/o experiencia se tuvo presente la
metodologia implementada. 3. Analisis de
la informacién. Se hizo teniendo presente
las etapas propuestas por Bardin (6). a. El

pre-analisis, que abarca la organizacion de
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la informacién en Excel; b. El aprovecha-
miento del material, que responde directa-
mente al uso y a la seleccion de la infor-
macién segun propositos. c. El tratamiento
de los resultados. Es importante, como dice
Hernandez (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 critica, procesos de
inferencia e interpretacion; para que como
indica Ruiz (8), el estudio cumpla con ser

sistematico, objetivo, replicable y valido.

Resultados

A continuacion se describen los aspectos
que fueron considerados para cada una de
las categorias de busqueda, y que son la base
para la elaboracién de una cartilla sobre le
EB dirigida a las comunidades educativas
de Educacion Basica del Departamento de

Boyaca®.
Caracteristicas 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 mucocutanea, con

4. La sistematizacién de la informacidn, y de la que forma parte
este texto, es parte de un proyecto de investigacién orientado a
disefar una cartilla informativa sobre la enfermedad objeto de

esta revision.

la apariciéon de ampollas de forma esponta-
nea, considerandose como una enfermedad
rara (9). Aunque no se conoce bien el origen
de esta enfermedad, en algunos examenes
y observaciones se suele considerar como
una patologia 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 proteinas estructurales de la piel, ya que
se encuentran incompletas o ausentes unas
proteinas que fijan las capas de colageno en

la piel y las mucosas (11).

Como consecuencia se originan ampollas y
vejigas, que con minimos roces de friccion o
traumatismos, y dependiendo de su localiza-
cion, pueden generar una afectacion variable
de otros o6rganos del cuerpo. La gravedad
de la patologia puede ir desde la aparicion
de ampollas hasta la muerte en la infancia
temprana debido a la combinacién devasta-
dora de ampollas y cicatrizaciéon anormal en
algunas regiones de la piel (12). Vale la pena
mencionar que la piel esta formada por va-
rias capas unidas entre si por fibras proteicas
de colageno. En la EB estas fibras vinculan-
tes no funcionan eficazmente, por lo que las
capas de piel se pueden separar mas facil, y
formar espacios que se llenan de un liquido
rico en proteinas que da origen a una ampo-
lla (13). La figura 1 representa la formacién

de ampollas.
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Figura 1. Estructura de la piel y formacion de las ampollas en EB. Realizado con Biorender, autorfa 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 formacion de la ampolla
segun el tipo de EB. Fuente: autores.

En Colombia, la fundacion DEBRA (Oz-
ganizacion Gubernamental, sin Animo de
Lucro) apoya a los pacientes que sufren EB,
conocida también como Piel de Maripo-
sa o Piel de Cristal, por su fragilidad (0).
Segun esta organizacidn, para el afio 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 si lo
indican los casos reportados internacional-
mente, que para este mismo afio se estimo
que aproximadamente 500.000 personas en

todo el mundo son portadoras de EB.

No se cuenta con datos para todos los
paises, por ejemplo, en Estados Unidos la
prevalencia de EB en la poblacién 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 dimensién
concreta sobre los datos epidemiolégicos
de la EB, ya que es una condicién rara y
no forma parte de la lista de enfermeda-
des (14). Para el 2023, esta organizacion
en Colombia informa que tiene 75 pacien-
tes registrados que residen en poblaciones
apartadas de las capitales y desde 2009 ha
acompafiado a 120 personas con esta con-

dicién, también es importante mencionar
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que por ser una patologia de bajo conoci-
miento, se considera que existe un impot-

tante subregistro en el pafs (15).

Sintomas

LLa EB se caracteriza por presentar diversos
sintomas, que varian segun el tipo de EB
que el paciente padezca, adicional a ello, es
importante sefialar que, en la mayoria de las
ocasiones, los sintomas se hacen notar en el
primer afio de vida. Segun Laimer e a/ (16),
la caracteristica principal de esta patologia
se encuentra en que los pacientes presentan
una piel bastante fragil, por lo cual, se pue-
de denotar irritacién y enrojecimientos en
cualquier zona del cuerpo, donde las pal-
mas de las manos y las plantas de los pies
son los sitios mas frecuentes, teniendo en
cuenta su alta exposicion al contacto fre-
cuente, ya sea por la vestimenta (calzado) o
por la alta manipulacién (en el caso de las

manos).

Vazquez et a/(17) indica que otro sintoma
claro de la patologia en mencién es la facil
formacién de ampollas, las cuales inclusive
pueden aparecer aun sin el antecedente de
un roce o lesién, y formarse segin el tipo
de EB, de manera interna en 6rganos como
boca, garganta, eséfago e intestinos. Por
otra parte, la formaciéon de ampollas, que
si bien es cierto es el sintoma mas claro, no
es el unico que puede llegar a presentar las
personas con dicha patologia, pues, debido

a que la piel de estas personas es tan fragil,

son propensas a la formaciéon de lesiones
cutaneas (llagas) en las cuales se pueden

presentar graves infecciones (18).

Tipos de epidermolisis bullosa

A nivel mundial, se reconocen mas de 30
subtipos de esta patologia que estan clasifi-
cados en cuatro grandes categorias segun el
nivel de aparicion de las ampollas en la piel
y sus caracteristicas clinicas y moleculares:
EB simple, EB de unién, EB distrofica y
sindrome de Kindler (19), como se muestra
en la figura 1 para cada una de las cate-
gorias se tienen clertas caracteristicas que
las definen. Esta clasificacion depende de
la proteina afectada dentro de la unién der-
moepidérmica, por ejemplo: la epidermoli-
sis ampollosa simple, que es la mds comun,
se presenta entre el 75-85% de los casos.
En estos cuatro tipos de EB, se reconoce
también una subclasificacion de aspectos
clinicos y moleculares de al menos 30 sub-

tipos existentes (20).

En cuanto ala EB simple, se conoce como
intraepidérmica con un patrén de heren-
cia autosémica dominante (AD) y autosé6-
mica recesiva (AR), se evidencia una alte-
racion de proteinas segun su gen causal.
En este subtipo las ampollas de los pa-
cientes se localizan en las células basales
de la epidermis. Las ampollas suelen lo-
calizarse con mayor frecuencia en los pies
y curarse sin dejar lesiones (21). La EB

simple se distingue por la formaciéon de
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ampollas intraepidérmicas o superficiales
de predominio en las extremidades, suele
iniciar a edades tempranas, pocas veces
dejan cicatriz y no afectan de manera im-
portante la calidad de vida (22).

La EB juntural es intralamina ldcida (mem-
brana basal) con un patréon de herencia
autosomica recesiva. En este subtipo las
ampollas se localizan entre la epidermis y
la dermis, es decir, en la lamina ldcida. Se
trata del subtipo menos frecuente y puede
llegar a ser letal, normalmente hay una al-
teracién y mutacion de algunos genes (24).
Es comin la pérdida de unas, 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
esofagica, desnutricion, estrefiimiento y

ulceras corneales (25).

La EB distréfica, es la mas frecuente de las
tres, es sublamina densa (dermis papilar)
tiene un patrén de herencia de tipo autoso-
mica dominante y también recesiva, el gen
causal COL7A1 altera la proteina colageno
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 distréficas (20). Se presentan ampollas
en la sublamina densa, es decir, a un nivel
mas profundo, practicamente en la dermis,

lo que conlleva un proceso de cicatrizacién

mas complejo. Las ampollas se localizan
en areas como las rodillas, tobillos, manos,

codos, entre otros (27).

La EB Kindler presenta multiples niveles
(intraepidérmica, intralamina lacida y su-
blamina densa) con un patrén de herencia
autosomica recesiva, se encuentra el gen
causal denominado FERMT1 el cual altera
la proteina homoélogo 1 de la familia de la
fermitina, hay manifestacién de ampollas
en el periodo neonatal y en la infancia esta
puede ser espontanea o traumatica (28),
se manifiesta con ampollas generalizadas
desde el nacimiento que predominan en
zonas como brazos o piernas, alteraciones
en la pigmentacion cutanea, fotosensibili-
dad, distrofia en las ufias, colitis, esofagitis,

afeccion en los parpados y gingivitis (29).

Segin lo mencionado anteriormente, los ti-
pos de EB se relacionan con una alteracion
o mutacion en los genes, en la tabla 1 se se-
fialan los tipos, el gen afectado y la proteina

que codifica (30).
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Gen afectado

Tabla 1. Tipos de Epidermdlisis Bullosa y sus alteraciones.

Tipo de epidermdlisis ampollosa (EB)

Proteina que codifica

PKP1 Placofilina 1
DSP Desmoplaquina
KRT, Queratina 5
EB simple
KRT,, Queratina 14
PLEC, Plectina
ITGA,, ITGB, Integrina a6
LAMA; LAMB, BLAMC, Lamina 332
EB de la unién COL_A, Colageno XVII
ITGA,, ITGB, Integrina a6
EB distréfica COLA, Colageno VII
Sindrome de Kindler KIND, Kindlina 1

Tomado de Siafiez ¢t al (29).

Pronostico

El pronostico en la EB es muy versatil y

depende de la severidad de la patologia.

La EB simple es la de mejor prondstico a

largo plazo, y presenta mejoria clinica con

los afios. Mientras que la EB juntural es la

mas agresiva y los afectados comunmente

fallecen dentro de los primeros tres afos

de vida (30). Entre las complicaciones mas

comunes de la EB se encuentran aquellas

que se dan en zonas especificas de nuestro

cuerpo (31).

* Piel: carcinoma epidermoide, infeccio-

nes cutaneas de repeticion.

* Musculoesqueléticas: contracturas mus-

culares, pérdida de la funcién 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-
cion, alteraciones en el esmalte, caries,
anquiloglosia, microstomfia, estenosis y
perforacién esofagica, disfagia, atresia
pildrica, retraso en el crecimiento, sin-
drome de malabsorcién, desnutricion,
estrefiimiento crénico, diverticulitis,
perforaciones intestinales, megacolon,
fisuras y estenosis rectal, hemorroides,

anemia ferrocitopénica.

Otorrinolaringoldgicas: otitis de repeti-
cién, pérdida de la audicién, erosiones

nasales, estenosis traqueal y laringea.
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e Oftalmolédgicas: abrasiones y ulcera-
ciones corneales y de la conjuntiva,
blefaroconjuntivitis, fotofobia, ectro-
pion, simbléfaron, reduccion de la agu-
deza visual, obstruccién del conducto

lagrimal.

* Genitourinarias: lesién renal aguda
o enfermedad renal crénica por: glo-
merulonefritis secundaria a infeccién
por estreptococo u otro agente, ami-
loidosis renal; nefropatia debido a in-
munoglobulina A (IgA), hidronefrosis,
uropatia obstructiva, insuficiencia re-
nal crénica, dificultad para mantener

relaciones sexuales.

* Cardiacas: cardiomiopatia dilatada.

El cuadro clinico de la EB incluye una am-
plia variedad de manifestaciones: dolor y
prurito, ulceras, ampollas, infecciones de
la piel, microstomia, anquiloglosia, este-
nosis esofagica, disfagia y desnutricién,
erosiones gastrointestinales, pseudosin-
dactilia, canceres 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 afectacion cutianea
y de mucosas, asi como de complicaciones
como anemia, cardiomiopatia, insuficien-
cia renal, insuficiencia respiratoria, os-
teoporosis y fracturas, desnutricién croni-

ca y fracaso en el crecimiento (33).

Diagnostico

Posterior al reconocimiento de cada una
de las variables de la patologia de EB, es
importante mencionar la manera como se
lleva a cabo el proceso clinico mediante el
cual se hace el diagnostico pertinente. Una
identificacién temprana y precisa de la pato-
logia es esencial para brindar el tratamiento
adecuado y mejorar la calidad de vida de los
pacientes afectados. De esta manera, para
detectar esta afeccién se requiere de una
serie de pruebas, que brindan al personal
médico informacién precisa que indica que

el paciente presenta la patologia (34).

Segiun Intong y Murrell (35), el paciente
debe ser sometido a la toma de una biopsia
de piel lesionada, la cual consiste en extraer
una pequefia muestra de dermis donde se
presente algin sintoma de la enfermedad
(ampolla o irritacién), que luego debe ser
analizada en laboratorios especializados
de histologia y anatomfa patolégica, donde
se realiza la tincion H&E, técnica de tin-
cién histolégica que utiliza hematoxilina y
eosina para resaltar las caracteristicas mi-
croscopicas de los tejidos biolégicos, pues
esta combinacién facilita la identificacion
de nucleos celulares, la distincion entre di-
ferentes tipos celulares, la evaluaciéon de la
arquitectura tisular y la detecciéon de ano-

malias celulares o patologias.

Si el paciente resulta positivo en la prueba

de la biopsia de piel para tincion H&E, esto
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significara que posee algun 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 anti-
genos, por ello, la muestra tomada se coloca
en contacto con un anticuerpo monoclonal
con el que se espera que se dé una interac-
cion entre antigeno-anticuerpo, lo cual al ser
positivo genera una fluorescencia verde alre-
dedor de la membrana basal. Luego de esta
reaccion, el personal encargado debe proce-
der a incubar con anticuerpos secundarios
conjugados la muestra, para posteriormente
realizar en microscopio la observacion y la

interpretacion (306).

Cuando la muestra presenta pocos anti-
cuerpos, el diagnoéstico de la tipologia de
EB es mas facil, pues los principales subti-
pos de EB como la EB simple cuentan con
estas caracteristicas (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 segun Pohla y Hint-
ner (38) consiste en tomar una muestra de
sangre del paciente, y sobre ella se aplica
un suero que contiene anticuerpos especi-
ficos. Sila muestra da positiva se formara el
complejo antigeno-anticuerpo, pero este no
sera visible, por lo tanto, se necesita anadir

anti -inmunoglobulina humana marcada,

la cual reaccionara y permitira observar la
capa de piel desde la cual se estan forman-
do las ampollas, y con ello se podra identi-

ficar otros tipos de EB.

Para confirmar el tipo de EB que se pa-
dece, se acostumbra a realizar pruebas de
analisis 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 heredé la afeccion, y
en segundo lugar, permite identificar el si-
tio preciso y el tipo de mutaciéon molecular

que da como resultado alguno de los tipos

de EB (39).

Ademas de realizar las pruebas ya indica-
das, es importante mencionar que también
existen algunos examenes para aquellas
gestantes que presenten la patologia (40).
Estas pruebas permitiran conocer si ¢l
bebe que viene en camino también presen-
ta la afeccién, y aunque actualmente hay
varios métodos para reconocer si un feto
viene con alguna anomalia o patologia, en
el caso de las gestante con EB, el examen
a realizar es de inmunofluorescencia de
vellosidades coriénicas, el cual consta de
tomar muestra de la placenta de la mujer
y analizarla con el fin de conocer si hay
alguna mutacién presente, tal y como se
hace con el analisis mutacional que se

mencionaba anteriormente (41).
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Clase de valoracion para el
tratamiento

Segin Manomy ef a/ (42), a pesar de una
extensa investigaciéon sobre la genética
molecular de la EB y sus manifestaciones
clinicas, todavia no se dispone de un tra-
tamiento definitivo. Actualmente, el dnico
tratamiento consiste en cuidados de apoyo,
tratamiento de ampollas y heridas, y apo-
yo psicolégico para el nifio y la familia. Se
busca la minimizaciéon de la EB enfocada
a la prevencién de traumas mecanicos y la
curacion de las ampollas, por lo cual tam-
bién es necesario que el paciente presente

una buena higiene corporal y dental (43).

Las lesiones cutaneas exigen atencién y ob-
servacion permanente y vestirse es gene-
ralmente un proceso lento y doloroso que
puede durar varias horas. Las lesiones fre-
cuentes y de mayor tamano afectan el des-
empefio de las actividades de la vida diaria
como sentarse, escribir y jugar, afectando
significativamente la vida diaria del nifio
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 prevencion y el tratamiento de

las complicaciones.

Segin Prodinger (45) en la busqueda de
nuevos enfoques terapéuticos eficaces se
han desarrollado terapias basadas en genes,
células y proteinas que se dirigen a defectos

genéticos especificos en las formas graves

de EB. Las ampollas que se encuentran ten-
sas o en sitilos que comprometen el movi-
miento se pueden drenar para as{ proteger
el area lesionada. Lo que se fundamenta en
la proteccién de los tejidos potencialmente
sometidos a lesiones, la aplicaciéon de so-
fisticados vendajes, un generoso soporte
nutricional y a su vez un tratamiento tem-
prano para tratar las complicaciones extra

cutaneas (6).

El enfoque terapéutico para tratar la EB
se centra en aliviar los sintomas, prevenir
complicaciones y evitar secuelas permanen-
tes, pues es de reconocer que aun no existe
un medicamento o tratamiento que cure la
patologia o la controle por completo, por
ello es necesario la implementacion de dife-
rentes estrategias para mejorar la calidad de
vida de los pacientes y minimizar el impac-

to de la afeccién (6).

De esta manera, al iniciar el “tratamiento”
de un paciente con EB, Miyamoto ez a/(406),
aseguran que se deben tener en cuenta mu-
chos factores, tales como el tipo de EB que
se padece, la edad del afectado, la afectaciéon
que esta teniendo el cuerpo del paciente, vy,
ademads, evaluar los dafios que esta ocasio-
nando el padecimiento con otras partes del
cuerpo, como por ejemplo cuando existe la

aparicion de malformaciones, etc.

Sin tener en cuenta el tipo de EB sobre el
que se esta trabajando, Vidal et a/ (47) ase-

guran que el primer paso en el tratamiento
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de esta patologia es la educacion al paciente
y/o a sus familiares cuidadores, con el fin
de que aprenda sobre como debe cuidar su
cuerpo y como debe curar las heridas que
deja la enfermedad. Santana e a/ (48), sefa-
lan que una de las principales medidas tera-
péuticas consiste en proteger la piel contra
los traumatismos, asi, en algunos casos se
recomienda el uso de almohadillas en areas
donde es mas probable que ocurran lesio-
nes, como los codos o las rodillas y, ademas,
se aconseja evitar deportes de contacto que

puedan exacerbar los sintomas presentes.

Por otra parte, la prevencion 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 areas donde las ampollas
se han roto y han dejado heridas abiertas
y expuestas; para ello, segun Hernandez ef
al (406), se pueden utilizar cremas con anti-
bioticos en las heridas abiertas, y cubrirlas
con vendajes oclusivos para reducir asi la
inflamacién y promover la cicatrizacion de

las mismas heridas.

Como se ha mencionado antes, la presencia
de la patologia EB trae consigo una serie
de problemiticas como posibles deficien-
cias nutricionales, que se pueden presen-
tar en aquellos pacientes donde la EB se
desarrolla al interior del cuerpo, también
aparicién de ampollas e irritacién en la
boca o el eséfago; por ello, un tratamiento

completo debe incluir una dieta equilibra-

da y, en algunos casos, la administracién
de suplementos nutricionales para mejorar
el estado y promover una adecuada cicatri-

zacion de las heridas (49).

Adicionalmente, se conoce que la terapia
fisica desempena 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 6ptimo (50).

Ademas de los tratamientos ya menciona-
dos, se ha ido trabajando en una serie de
terapias como el reemplazo y reparacion
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 crénicas del paciente; asi, 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 formacion de ampollas reaparece (42).

Otro tratamiento ha sido en el uso de
mosaicismos reverberantes, el cual segun
Vasquez (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 mayoria 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 6sea, apli-
caciéon 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 mayoria 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 refleja en el diagnostico tardio 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 sintomas y las necesidades
especificas de los pacientes con EB, lo que
puede retrasar el inicio de un tratamiento
y comprometer su calidad de vida, razon
por la cual los pacientes con EB a menudo

se sientan marginados (53).

De esta manera, la presencia de un caso
clinico 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 clinicos en el que
la afectacién de la patologia es muy grave
(54). Generalmente, al inicio del diagnos-
tico o en el proceso, los sintomas fisicos
como la fragilidad extrema de la piel y la
formacion recurrente de ampollas y heridas
causan dolores créonicos, malestares fisicos
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 mayoria de su tiempo debe ser dedicado
al autocuidado; ademas cuando los pacien-
tes se encuentran en los primeros afios de
vida, quienes tienen la responsabilidad de
cuidarlos se ven en gran medida afectados,
pues la mayoria de veces le deben dedicar

mas tiempo a su atencion (55).

Es importante tener en cuenta que segun
la gravedad o tipo de EB, las afectacio-
nes de la patologia pueden ser muy fuertes,
por ello, en muchas ocasiones los pacien-
tes pueden enfrentar desafios en su mo-
vilidad, higiene personal, alimentacién y
vestimenta, lo cual provoca un gasto de
tiempo extra, debido a que estos cuidados
deben ser bastante rigurosos con el fin de
no contraer infecciones o dafios mayores.
En el caso de la movilidad, muchas veces

las plantas de los pies son las mas afectadas
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y por ello su caminar se ve limitado (54).
En cuanto a la alimentacién y vestimenta,
en ocasiones no puede ser la misma a la de
una persona que no padece la enfermedad,
ya que segun 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 afectacion financiera
tanto para el paciente, si este es indepen-
diente, como para sus cuidadores en caso

de nifios, adolescentes y demas (55).

Ademas del impacto fisico y econémico,
Chateau ¢ a/ (56) mencionan que la EB
también tiene un impacto emocional y psi-
cologico en los pacientes y sus familias, ya
que éstos deben convivir con la carga de
padecer una enfermedad cronica y debi-
litante, de esta manera, el paciente puede
generar ansiedad, depresion, estrés y ais-
lamiento social, y por ello, otras activida-
des resultan afectadas, como la interaccion
social, el desarrollo fisico 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 estigmatizacién y al aislamiento de
los pacientes, de esta manera las personas
afectadas por la EB no solo se enfrentan
a multiples desafios fisicos, sino que la in-
comprendida apariencia de su piel, las limi-
taciones fisicas y la necesidad constante de

cuidados especiales pueden llevar también

a la exclusion social, la pérdida de opor-
tunidades educativas y laborales, y multi-
ples dificultades para establecer relaciones
interpersonales significativas. Por ello, es
necesario aumentar los conocimientos so-
bre la EB, para generar asi un entorno de
apoyo y respeto hacia los pacientes y sus
familias, lo cual no solo les brindara una
red de apoyo emocional, sino que también
les ayudara 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 patologias la educacién juega un
rol importante, pues, en primera instancia,
desde las aulas se puede familiarizar a los
estudiantes acerca de las patologias 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 empatia y se establecen entornos
inclusivos para todos; y por otra parte, des-
de la educacién se sensibiliza a la comuni-
dad, lo cual contribuye significativamente a
la construccién de comunidades solidarias

y comprensibles.

Retos

Debido alas multiples 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-
ria de los profesionales de la salud también
tienen un conocimiento clinico limitado
sobre ella, lo que incide en el diagnéstico,
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 patologia (58).

En segundo lugar, existe una dificultad
para definir el diagnostico 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 atencién; los vacios en la atencion médica
a los pacientes debido a que se considera
una “enfermedad huérfana” lo que no per-
mite un acceso obligatorio con relaciéon a

los derechos de la nifiez / adolescencia (59).

En las familias de los pacientes con EB, las
vidas de los nifios con EB estan ligadas a
las de sus padres porque es dificil encontrar
y capacitar a cuidadores competentes en los
cuidados de los nifios con esta patologia;
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 atencién necesaria. Los
padres rara vez tienen ingresos suficientes

para pagar la atencién especializada (60).

También estos retos se manifiestan en el am-
bito escolar, por ejemplo, segin la Consti-
tucion de la Republica Federativa del Brasil
(61)las adaptaciones necesarias para la inclu-
sion escolar de nifios y adolescentes con EB
representan un gran desafio, para garanti-
zar el derecho constitucional a la igualdad
de condiciones de acceso y permanencia en
la escuela, sin ningun tipo de discrimina-
cién. Se recalca la importancia del acceso
a la educacioén, pues es el espacio de inte-
raccién social en los primeros anos de vida
en igualdad de condiciones; el microsistema
escolar es uno de los principales contextos
de desarrollo humano de nifios y adolescen-
tes, ademas de la familia, donde experimen-
tan y construyen sus identidades de manera

mas autébnoma (62).

En algunos casos se pueden presentar al-
teraciones psicolégicas en los pacientes
que incluyen alta prevalencia de sintomas
psiquiatricos como la depresién, 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 eficiencia labo-
ral o escolar de los pacientes; excepto en
los sujetos con EB distréfica debido a las
fuertes limitaciones derivadas de la en-
fermedad (63).
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Al ser la EB heredada de forma autoso-
mica dominante o recesiva, dependiendo
del tipo y subtipo de EB, es fundamen-
tal brindar la asesoria genética a las fa-
milias afectadas. El tratamiento de la EB
hereditaria se adapta a la gravedad y al
alcance de la afectacién de la piel, con-
siste en cuidados de apoyo, que incluyen
el manejo de las heridas, la prevenciéon y
el tratamiento de infecciones y el apoyo

nutricional (64).

Se requiere mayor investigacion encami-
nadas a identificar nuevas estrategias de
curacion, que conlleven a menguar los
sintomas dolorosos, asi como tratamien-
tos mas eficaces y duraderos. Lo anterior
en paralelo con programas de informacion
y educacién enfocados a disminuir la es-
tigmatizacién, asi como la formacién a
padres, cuidadores y enfermeros sobre el

cuidado de personas con esta enfermedad.

Finalmente, el manejo de esta enferme-
dad debe ser multidisciplinario, incluye
cuerpo médico y de enfermeria, as{ como
profesionales fisioterapeutas, ortopedis-
tas y nutricionistas, los dos primeros apo-
yan en el mantenimiento del movimiento,
con el fin de minimizar las contracturas;
los segundos, apoyan las recomendacio-
nes de alimentos ricos en calorias y pro-
teinas, que pueden favorecer la recupera-
ciéon de los tejidos. En lo educativo, es
fundamental disefiar y desarrollar estra-

tegias de informacién y manejo de esta

enfermedad en la comunidad educativa,
con el fin de evitar la estigmatizacion,

asilamiento y desercion en la escuela.
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