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Introduccion

La epidermélisis bullosa (EB) se refiere a un grupo
de enfermedades hereditarias, no infecciosas ni con-
tagiosas, que cursan con diversa presentacion, desde
formas mas leves a otras mas graves. Se caracteriza
por la afectacion de la piel y las mucosas debido a
una alteracion de las proteinas de la unién epidermo-
dérmica que altera la cohesion de ambas capas de la
piel. Como consecuencia se forman ampollas y vesiculas
tras minimos traumatismos o fuerzas de friccion, con
afectacion variable de otros 6rganos.

Los primeros estudios sobre este proceso provienen de
finales del siglo pasado, siendo Kébner en 1986, quien
propuso el término Epidermélisis Bullosa Hereditaria.
Esta denominacién también ha sido utilizada para un
proceso que no tiene relacion alguna con las geno-
dermatosis que nos ocupan: la Epidermélisis Bullosa
Adquiridal.

La Epidermdlisis Bullosa es una enfermedad de muy
baja prevalencia, que forma parte del grupo de las de-
nominadas ienfermedades rarasi. A pesar de que existen
pocos estudios epidemioldgicos, se ha constatado que
esta dolencia no muestra predileccion por raza ni etnia,
ni sexo y afecta aproximadamente a uno de cada 17.000
nacidos vivos, con una estimacién mundial de 500.000
casos actuales. En Espafia, la prevalencia se sitila en
torno a los 6 casos por millén de habitantes?.

Correspondencia:
Antonio L6pez Gonzalez
Unidad de Dialisis Complexo Hospitalario U. A Corufia
C./ As Xubias n° 84
15006 A Corufa
E-mail: antonio.lopez.gonzalez@sergas.es

136 Rev Soc Esp Enferm Nefrol 2011; 14 (2): 136/141

No existen factores de riesgo externos para evitar-
la. Su transmisién 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. La clasificacion
mas utilizada (Cuadro 1) es la de tipo histolégico y
seglin la localizacion de las ampollas se describen tres
entidades: EB simple o intraepidérmica, la EB de union
y la EB distroéfica o intradérmica.?

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 friccion
y a la presién, razdn por la que se les ha denominado
enfermedades mecano-ampollosas. Sin embargo, la
Epidermolisis Bullosa 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:
afeccion de la denticién, desnutricion, disfagia, reflujo
gastroesofagico, rotura de eso6fago, retencion fecal,
anemia, obstruccion de las vias respiratorias altas,
afectacion ocular, osteoporosis, deformidad de las
extremidades, cancer y otras complicaciones como son
glomerulonefritis, amiloidosis renal, nefropatia por IgA,
insuficiencia renal croénica y cardiomiopatia.

Para un diagnoéstico preciso es necesario la combina-
cion de técnicas histolégicas, microscopia electronica,
inmunofluorescencia y estudios con anticuerpos mono-
clonales y policlonales®.




Topografia
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Nivel histol6gico de afeccion

Edad de Inicio

Tipo de Herencia

Mutaciones

Cicatriz residual

Denticion

Udias
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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

i Crl4qy 129 (gen de queratina
5y14)

No

Normal

Se pierden y crecen normales

E.B. de unién
(5% de los casos)

Térax, miembros inferiores,
cuero cabelludo, periorales y
perinasales, mucosa respiratoria,
gastrointestinal y genitourinaria

Ampollas semi-firmes, pueden ser
hemorragicas

Unién dermoepidérmica
(lamina ldcida)

Al nacimiento

Autosémica recesiva

¥ LAMB3 (gen de lamina 5)

No, atrofia si

Perdida temprana

Paroniquia y perdida temprana,
distrofia y deformidad

E.B. distrofica
(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

¥ Cr3p21 (gen de colagena
tipo VII)

Si

Perdida temprana

Perdida ungueal y de la
matriz germinal

¥ Cr : Cromosoma

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

En la actualidad no se dispone de un tratamiento cura-
tivo. El manejo de estos pacientes tiene como objetivos
minimizar la formacién de ampollas, proporcionar las
mejores condiciones para una cicatrizacion correcta
evitando sobreinfecciones, controlar el dolor y las
posibles complicaciones.

El pronéstico en la Epidermédlisis Bullosa es muy va-
riable y depende de la severidad de la enfermedad. La
E.B. simple es la de mejor pronéstico a largo plazo,
presentando mejoria clinica con los afios. Por otro lado,
la E.B. de unién es la mas agresiva y los enfermos fre-
cuentemente mueren dentro de los primeros 3 afos de
vida. También, la E.B. distréfica es de mal pronéstico,
ya que los enfermos presentan deformaciones y ampu-
taciones incapacitantes asi como neoplasias malignas,
situandose la esperanza de vida entre la segunda y la
cuarta décadas de la vida®.

Dado 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 Epidermolisis Bullosa Distréfica Recesiva en
programa de tratamiento renal sustitutivo resefiando
los principales problemas que se presentaron desde el
punto de vista de la atencién de enfermeria.

Caso Clinico

Mujer de 50 afios diagnosticada al nacimiento de Epi-
dermolisis Bullosa Distréfica Recesiva con afectacion
de dos terceras partes de la superficie cutanea y con
manifestaciones ampollosas desde el periodo neonatal.
A los 45 afios de edad es derivada a Consultas de Nefro-
logia para seguimiento por incremento progresivo de los
niveles de creatinina en sangre. Se le realiza biopsia renal
evidenciando datos compatibles con enfermedad tiibuloin-
tersticial inflamatoria con depoésitos de inmunocomplejos.
Se instaura tratamiento conservador con corticoides con
minima mejoria analitica. Un afio mas tarde es diagnosti-
cada de Insuficiencia Renal Crénica en estadioV (Ccr 10
ml/miny Cr 4,5mg/dl). Se realiza fistula arterio-venosa
en miembro superior derecho (himero-cefalica) y se
incluye en programa de hemodialisis cronica.
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Antecedentes Personales

* Relacionados con la Epidermdlisis Bullosa Distréfica
Recesiva: Anemia crdénica con componente ferro-
pénico (en seguimiento por consultas externas de
Hematologia a tratamiento con transfusiones, hierro
endovenoso y eritropoyetina), desnutricion proteico-
calérica (seguimiento por el servicio de Nutricion a
tratamiento con suplementos y nutricion intradialisis),
exéresis de multiples carcinomas epidermoides, alo-
pecia cicatrizal, onicomadesisis, perdida de piezas
dentarias, (actualmente con implantes dentales) y
disfagia a estudio (secundaria a estenosis a nivel
hipofaringeo. Probable diverticulo de Zenker).

* Otros antecedentes de interés: Infecciones del tracto
urinario de repeticion, paratiroidismo y fractura per-
trocantérica de fémur derecho por caida accidental
en su domicilio.

Antecedentes Familiares

Padre, portador sano del gen causante de la enfer-
medad, fallecié a los 59 afios a causa de un infarto
agudo de miocardio. Madre, portadora sana del gen,
presenta afectacion neurolégica causada por un Acci-
dente Cerebro Vascular. Hermana no presentan ningin
tipo de antecedente resefiable y no hay datos genéticos
que evidencien la presencia del gen causante de la
Epidermélisis Bullosa ya que, por peticidn propia, no
se ha sometido a estudios.

Valoracion de Enfermeria

Para realizar la valoracion de enfermeria se ha utilizado
la “Guia de valoracion del paciente con Insuficiencia

Diagnodsticos de Enfermeria

Renal Crénica Terminal en Hemodialisis””. Esta guia,
elaborada en nuestra unidad, utiliza herramientas como
la taxonomia NANDA y la Clasificacién de Resultados
Enfermeros (NOC) y esta basada en el modelo de
patrones funcionales de Marjory Gordon. Su objetivo
es compartir el uso de un lenguaje enfermero comiin
para mejorar la calidad de nuestros cuidados. Divide
el proceso de valoracién en 13 dominios de los cuales
hemos encontrado alteraciones en los siguientes:

* Dominio - Nutricion: estado nutricional comprometi-
do (I.M.C. de 15,23). Desnutricién proteico-calérica
como consecuencia de la Epidermdlisis Bullosa y
acentuada por la insuficiencia renal. No precisa de
restriccion hidrica severa debido a que mantiene
diuresis residual de aproximadamente 1,5 L.

Dominio - Eliminacién Intestinal: disminucion de
la frecuencia y heces duras

Dominio - Actividad/Reposo: informes verbales
de no tener un suefio reparador. Manifestaciones
de cansancio la cual no representa una incapacidad
para llevar a cabo las actividades de la vida diaria.
Requiere bastén como ayuda técnica para una deam-
bulacién eficaz.

Dominio - Seguridad/Proteccion: utiliza dispositivos
de ayuda para la deambulaciéon. Presenta lesiones
y ampollas en toda la superficie corporal y mucosa
oral.

Dominio - Confort: manifiesta dolor relacionado con
las lesiones ampollosas y controlado con analgesia y
medidas fisicas.

(00002) Desequilibrio nutricional por defecto: ingesta inferior a las necesidades relacionado con las
patologias asociadas a la Epidermolisis Bullosa manifestado por indice de masa corporal 15,2.

NOC
(1004) Estado nutricional

NIC (1100) Manejo nutricion
(1260) Manejo del peso

(5614) Ensefianza dieta prescrita

Indicador

(100402) Ingestién alimentaria (100405) Talla/peso

(1200) Administracion Nutricion parenteral intradialisis
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(00195) Riesgo de desequilibrio hidroelectrolitico relacionado con disfuncion renal

NOC Indicador
(0601) Equilibrio hidrico (060101) Presion arterial en rangos esperados
(060112) Ausencia de edemas periféricos
(1092) Control de riesgo (190802) Reconoce el riesgo
(190207) Sigue estrategias del control del riesgo
NIC (4120) Manejo de liquidos

(00011) Estreiimiento relacionado con tratamiento farmacoldgico manifestado por heces duras y
disminucion de la frecuencia

NOC Indicador
(0501) Eliminacion intestinal (050110) Estrefiimiento
NIC (0450)) Manejo del estrefiimiento / impactacion

(00095) Insomnio relacionada con higiene del suefio inadecuada manifestado por manifestaciones
de de suefio no reparador

NOC Indicador
(0004) Sueo (000402) Horas de suefio (000404) Calidad del suefio
NIC (1850) Mejorar el suefio
(00094) Riesgo de intolerancia a la actividad relacionado con desequilibrio entre aporte y demanda
de oxigeno

NOC Indicador

(1804) Conservacion energia (180407) Equilibrio entre actividad y descanso
(180403) Actividades apropiadas
(0005) Tolerancia a la actividad (000518) Realizacion de las actividades de la vida diaria

NIC (0180) Manejo de la energia

(00004) Riesgo de infeccion relacionado con Epidermaélisis Bullosa y procedimientos invasivos

NOC Indicador
(1908) Deteccion del riesgo (190801) Reconoce los signos y sintomas de riesgo
NIC (6540) Control de infecciones

(3590) Vigilancia de la piel

(00002) Riesgo de caidas relacionado con aspectos fisioldgicos

NOC Indicador

(1828) Conocimiento prevencién de caidas (182801) Descripcion uso dispositivos de ayuda
(182817) Descripcion como deambular seguro

NIC (6490) Prevencidn de caidas
(6486) Manejo ambiental: sequridad
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(00046) Deterioro de la integridad cutanea relacionado con Epidermdlisis Bullosa y fistula arterio-

venosa manifestado por lesiones en la piel

NOC
(1102) Curacién herida por 12 intencion

(1105) Integridad del acceso de hemodialisis

NIC (3590) Vigilancia de la piel

(3660) Cuidado de las heridas

(3440) Cuidados del sitio de incision

Indicador
(110303) Secrecidén purulenta
(110322) Inflamacion herida
(110311) Ampollas cutaneas
(110505) Soplo
(110502) Coloracién cutanea local
(110517) T? de la piel zona acceso vascular

(00045) Deterioro de la mucosa oral relacionado con factores mecanicos (fuerzas de presion,ficcion,
cizallamiento manifestado por presencia de lesiones.

NOC
(1100) Higiene bucal
NIC

Indicador

(110012) Integridad de la mucosa oral
(1730) Restablecimiento de la salud bucal

(00133) Dolor cronico lesiones asociadas a la Epidermadlisis Bullosa manifestado por quejas de

dolor

NOC
(1605) Control del dolor

NIC (1400) Manejo del dolor

(6040) Terapia de relajacion simple

Discusion

La Epidermolisis Bullosa es un término utilizado para
referirse a un grupo de 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 epidemiolégicos. Esto hace que
persistan ciertas deficiencias a la hora de la atencién 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 coordinacion
de los cuidados.
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Indicador

(160511) Refiere dolor controlado

Existe poca documentacion cientifica acerca de la
relacion entre la insuficiencia renal y la Epidermoélisis
Bullosa. El primer caso publicado data de 1973 en el
cual la insuficiencia renal fue consecuencia de desor-
denes genitourinarios secundarios a la Epidermolisis
Bullosa. Posteriormente, se han descrito en los que las
complicaciones renales han sido la amiloidosis, nefro-
patias por IgA y glomérulonefritis’; pero, en ninguno
de los casos, la presentacion de la patologia 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 atencién de enfermeria, facilita
la incorporacion del lenguaje enfermero al dia a dia,
mejorando la calidad de los registros lo que conduce
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a un incremento de la eficacia y eficiencia de nuestros
cuidados.

La gran implicacién de todo el personal de enfermeria,
de la Asociacion Espafiola de Epidermélisis Bullosa, asi
como el carifio y apoyo de su entorno familiar y social,
fueron decisivos para conseguir un afrontamiento eficaz
de la nueva situacion clinica de la paciente.
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