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RESUMEN

La Epidermolisis bullosa comprende un grupo heterogéneo de enfermedades ampollosas de la piel
y las mucosas que son de origen congénito y hereditario que se observa rara vez. La experiencia
dermatoldgica es muy importante para hacer el diagndstico, pero su clasificacion es compleja, para
ello se necesita considerar la clinica, la genética, la microscopia y evaluacion de laboratorio. Por lo
gue nos proponemos en este trabajo caracterizar la evolucion a largo plazo y demostrar los
resultados de la atencién multidisciplinaria de dos casos afectos de esta enfermedad. La busqueda
de la informacién se toma a través de entrevista a la familia y fundamentalmente a la madre, a la
maestra, asi como la revisién de bibliografia. Por lo dificil del tratamiento de los pacientes afectos
de esta enfermedad son necesarias ciertas medidas para proteger al paciente y evitar la aparicion
de lesiones y las complicaciones derivadas de ellas, de ahi el papel tan importante que tiene la
familia y el sistema de salud. La evolucion de estos pacientes en estos afios ha sido satisfactoria a
pesar de las complicaciones. La labor del equipo multidisciplinario ha logrado mantener una mejor
calidad de vida e integracion al medio social.
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INTRODUCCION

La epidermdlisis ampollosa, es un grupo heterogéneo y poco comun de trastornos hereditarios
caracterizados por la marcada fragilidad de la piel y mucosas. Los pacientes requieren una
atencion especial pero la experiencia dermatoldgica es muy importante para hacer el diagnéstico,
en la actualidad el diagnéstico especifico se hace por estudio histopatolégico. Dependiendo del tipo
de EB, el rango de las lesiones puede ir desde la formacién de vesiculas, limitadas a la piel de
manos y pies, hasta la formacion de vesiculas en todo el cuerpo. Las ampollas o heridas pueden
ocurrir espontaneamente o debido a algun tipo de traumatismo, el trauma o dafio, aun siendo
minimo, pueden provocar la aparicién de las lesiones y origina problemas dificiles de abordar
debido a la sensibilidad y vulnerabilidad de los pacientes afectados con Epidermdlisis Bullosa. @
Las temperaturas altas también desencadenan la aparicion de las lesiones ampollosas.

Se conocen tres tipos de epidermdlisis ampollosa dependiendo del lugar donde aparezca la
alteracion

1. Epidermdlisis ampollosa simple (EAS), localizada a nivel de las células basales de la epidermis.
2. Epidermalisis ampollosa juntural (EAJ), localizada a nivel de la lamina ldcida.

3. Epidermdlisis ampollosa distréfica (EAD), localizada a nivel de la dermis debajo de la lamina
densa a nivel de las fibras de anclaje ¢?

Muchas complicaciones amenazan la vida, tales como las gastrointestinales, oftélmicas, laringeas,
Ejf:ntales y problemas hematoldgicos, la intervencion oportuna en el tratamiento es factor esencial.
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OBJETIVO GENERAL



+ Caracterizar la evolucion a largo plazo de una paciente portadora de Epidermdlisis Bullosa.

+ Demostrar los resultados en el desarrollo intelectual y la integracion de esta paciente al
medio social.

PRESENTACION DE CASO

Caso No. 2

Recién nacido hijo de una mujer de 38 afios de edad, raza blanca, con edad gestacional de 38
semanas. El bebé nace producto de un parto por cesarea el 6-07-97, desde el momento del
nacimiento se detectan al examen fisico lesiones ampollares en los dos pies, labios. Actualmente
tiene 12 afos.

La historia de Dianelys tiene matices muy sensibles, esta menor que padece esta enfermedad
genética donde su piel es tan fragil como las alas de mariposa. Ella pertenece grupo de
epidermdlisis bullosa ampollosa donde la alteracion ultra estructural tiene lugar a nivel de la union
dermoepidérmica, formandose la caracteristica ampolla o vesicula. Recientes avances en genética
molecular, han conseguido diferenciar dos tipos de epidermdlisis ampollosa distréfica, una forma
recesiva y otra dominante, dependiente de la existencia o no de distintas mutaciones en distintos
genes, marcando diferentes manifestaciones clinicas. @

Fig. 1

Como la EB compromete varios 6rganos y sistemas, se requiere de un equipo multidisciplinario
para su manejo, este debe incluir: pediatra, dermatélogo, enfermera, nutricionista, genetista,
cirujano ortopedista, cirujano digestivo, cirujano plastico, odontélogo, oftalmélogo, radidlogo,
psiquiatra, psicélogo, asistente social, terapeuta ocupacional y kinesidlogo. El tratamiento de todas
las variedades clinicas es insatisfactorio en gran parte y es necesario mantener un grug)o de
medidas para proteger a estos pacientes segtn lo requiera la gravedad de la enfermedad. (*>® 8
su objetivo final es ayudar a los pacientes afectados a vivir en la forma mas completa y plena

posible, esta es especifica para cada paciente ya que la severidad de la EB es muy variable.

La familia y muy en especial su mama, han contribuido todos estos afios a mejorar la calidad de
vida de sus hija, quien desde los primeros momentos aprendié a curar las lesiones cutaneas y
vendarlas para evitar infecciones, a evitar pseudo membranas con fusion de los dedos, al cuidado
de los nifios en su hogar, el apego a los controles, el apoyo nutricional y como evitar el
estrefiimiento. También aprendié como se deben tratar otros problemas comunes, como la anemia
y el déficit de vitamina D. Hasta ahora la enfermedad no tiene tratamiento curativo, sélo sintomatico
y causa un severo dafio fisico, emocional y financiero al paciente y su familia. ©)
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En el transcurso de estos afios la evolucion ha sido satisfactoria a pesar de las complicaciones que
hasta el momento se han presentado tales como: disfagia, constipacién, poco desarrollo muscular,
desnutricion, manos en mufidn en el primer hijo producto de la fusién de los dedos no asi en el
segundo hijo por los cuidados realizados.

La Seguridad Social ha garantizado las condiciones de vida vivienda, gastos de electricidad,
salario de la madre, medicamentos, transportacién hacia las consultas médicas, entre otros.

El Ministerio de Educacién ha garantizado la Ensefianza general de estos pacientes desde la
educacion primaria, secundaria con la asignacion de maestros a domicilio.



Dianelys fue ganadora del segundo lugar y reconocimiento especial en el evento Infoclub 2005 de
la provincia de la Habana, por su trabajo Versos Sencillos, en la comision de edades tempranas.
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Fig. 4

Que los pequefios dominen computacion es normal en Cuba donde hasta la mas apartada
escuelita de la Sierra Maestra cuenta con las ventajas de las nuevas tecnologias, pero ellos, que
ya tienen discapacidad, tienen amplio dominio de la computacion, y fue precisamente el director del
Joven Club cercano a su domicilio quien comenzd con las primeras clases. Por los problemas de
su dolencia, los instructores se preocuparon porque podian complicarse ya que muchas personas
tocan los teclados, el mouse, en fin, no era recomendable que asistieran al centro. Por todo ello, la
direccién Nacional del Joven Club autorizé una maquina para que recibieran las clases en la casa.

Los maestros en todo momento manifestaron su disposicion de impartirles los conocimientos en el
hogar, y declararon “la nifia posee muy buena ortografia, y mucho interés por los estudios” La
computacion ha contribuido a hacerles la vida méas placentera. Dianelys manifestd “la computacion
me encanta porque aprendo muchas cosas interesantes con el software educativo, conozco los
museos, las enciclopedias, la musica, en fin elevo mi cultura en general. (Fig. 4,5)

Figura 5, 6
Dianelys junto a su hermano, tambien portador de Epidermolisis Bullosa.
En estos momentos Dianleys culminé la educacién primaria.
Categorias diagnosticas

1. Alteracion en la nutricién por defecto relacionado con dificultad para la deglucién.

2. Deterioro de la integridad cutanea relacionada con disminucién del aporte nutricional.

3. Déficit de actividades recreativas relacionado con la incapacidad para participar en
actividades propias de la edad.

4. Aislamiento social relacionado con temor al rechazo

5. Riesgo de infeccidn relacionado con

CONCLUSIONES



1. La evolucién de los dos pacientes afectos de Epidermolisis Bullosa ha sido satisfactoria a
pesar de las complicaciones derivadas de esta.

2. Con la atencion integral del equipo de salud se contribuyd a perfeccionar los resultados y
asi alcanzar una mejor calidad de vida e integracion a la vida social de forma parcial.
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