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RESUMEN

La Epidermdlisis Bullosa, aun tratdndose de una enfermedad de poca incidencia
(enfermedad rara), supone un problema de salud con importantes repercusiones para el
paciente y su familia, que deben conocerse y ser tratados adecuadamente por los

profesionales de enfermeria.

El papel de enfermeria en esta enfermedad es muy importante, tanto en los
cuidados especificos, como en la educacion y asesoramiento a los pacientes y sus

cuidadores familiares.

El objetivo de este Trabajo de Fin de Grado es conocer la enfermedad y sus
repercusiones sobre el paciente y familia, fundamentado en una revision de la literatura
cientifica actualizada existente y definir un plan de cuidados de enfermeria que facilite
la actuacion profesional ante los problemas, fundamentalmente de la cavidad oral, y de
respuestas humanas que se derivan de la epidermdlisis bullosa, tanto en las personas

afectas como en su entorno familiar.

Palabras clave: Epidermolisis bullosa; Necesidades; Cuidados de enfermeria.
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1. INTRODUCCION - JUSTIFICACION

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) considera una
enfermedad rara aquella cuya prevalencia inferior a 5 casos por 10.000 habitantes. se
caracterizan por sufrir una demora de su diagnostico, un tratamiento inadecuado y por
recibir un apoyo deficitario que provoca un agravamiento de la enfermedad. Estos
pacientes requieren tratamientos y productos sanitarios especiales que la Sanidad
Publica en muchos de los casos no se hace cargo de ellos; segun recoge la FEDER el
36% de los afectados se siente desamparado y el 51% de las familias presenta
dificultades econdmicas para acceder a ellos. Méas de un 70% de las personas que
padecen una enfermedad rara posee un certificado de discapacidad, y Unicamente 1 de
cada 3 llegan a recibir una prestacion. Normalmente tienen un alto grado de
dependencia para realizar las actividades basicas de la vida diaria por lo que es

necesaria la figura de un cuidador, generalmente ejercida por los familiares. @

Una de estas enfermedades raras, segun recoge la FEDER, es la Epidermdlisis
Bullosa Hereditaria, comunmente denominada “Piel de Mariposa” debido a la

asociacion de la fragilidad de su piel con las alas de una mariposa.

La Epidermdlisis Bullosa (EB) comprende un conjunto de enfermedades de la
piel de origen genético que se caracterizan por la formacion de erosiones y ampollas en
el tejido cutaneo y mucosas. Afecta al 6rgano mas grande del cuerpo humano, la piel, la
cual tiene wuna funcidén protectora, aislante, termorreguladora, sensitiva, de
comunicacion y de expresion. Hay afectacion tanto a nivel cutaneo como extracutaneo,
ademas de generar mucho dolor, afectacion psicologica y alta dependencia en sus

formas mas graves, necesitandose de la presencia de un cuidador.

Aunqgue la Epidermolisis Bullosa Hereditaria sea una patologia que afecte a un
bajo nimero de poblacidn, este trabajo tiene su justificacién en la necesidad de
conocimiento y desarrollo de la investigacion sobre la enfermedad que garantice un
abordaje competente cuando se generen situaciones de demanda con el desarrollo de

protocolos, planes de cuidados y guias clinicas de actuacion.

Esta revision bibliografica intenta abordar aquellas complicaciones mas

frecuentes que se producen en la cavidad oral de estos pacientes, definiendo nuevas
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propuestas de actuacion de enfermeria en base a las Ultimas orientaciones cientificas del

cuidado desde un enfoque integral (bio-psico-social).

2. OBJETIVOS

2.1. Objetivo principal:

Analizar la situacion actual de la Epidermolisis Bullosa hereditaria a partir de los
estudios recientes a fin de establecer los problemas y respuestas humanas mas comunes
definidos en la poblacion de afectados y en su entorno familiar y elaborar un Plan de
Cuidados Enfermeros que atienda de forma integral y especifica los problemas del

paciente y familia en este proceso.
2.2. Objetivos especificos:

- Definir, a partir del andlisis de la literatura cientifica reciente, la enfermedad
conocida como Epidermdlisis Bullosa Hereditaria.

- Analizar de forma especifica los problemas que se identifican en la cavidad
oral del paciente.

- Desarrollar un plan de cuidados especifico ante los problemas y respuestas
humanas de los pacientes y cuidadores que estan en relacion con la

enfermedad.

3. METODOLOGIA

Este trabajo se fundamenta en una revisién bibliografica sobre la Epidermélisis
Bullosa Hereditaria y la actuacion de enfermeria respecto a estos pacientes con la
propuesta de un plan de cuidados.

Se han consultado las siguientes bases de datos para la obtencion de la
informacion acerca de la EB; Pubmed, Dialnet, Scielo, Medline, Google, Google
Académico, CUIDEN, Dialnet, y Orphanet, asi como de la pagina oficial de la
Asociacion Espafiola de Epidermdlisis Bullosa (DEBRA).

Para la elaboracion del Plan de Cuidados de enfermeria segin la taxonomia
NANDA, NOC, NIC se ha utilizado la herramienta online www.nnnconsult.com



http://www.nnnconsult.com/
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Las Palabras clave empleadas en la busqueda han sido: “epidermolisis bullosa”,

“epidermolysis bullosa”, “mucosa oral”, “oral manifestations” “dental management”, y

“cuidados en EB”.

El periodo de tiempo de busqueda bibliogréafica: comenzo en febrero de 2017 y

finalizo en mayo de 2017.

Criterios de inclusién

e Periodo de tiempo de la bibliografia seleccionada: literatura bibliogréafica
comprendida entre los afios 2007 y 2017. Se ha hecho uso de algun dato de afios
anteriores en caso de considerarse relevante para la realizacion del trabajo.

¢ Idiomas seleccionados: castellano, inglés y portugués.
Limitaciones

La principal limitacion se ha encontrado en la escasa bibliografia existente sobre la
actuacion de enfermeria en pacientes con EB, asi como el acceso a los articulos y

estudios no gratuitos.
El proceso de elaboracién del trabajo:

1. Seleccion y obtencién de los articulos de fuentes de informacion de la EB
actualizadas y en rigor.
2. Desarrollo del trabajo mediante la informacidn bibliografica seleccionada y
aplicando el estilo VVancouver.
- Elaboracion de una tabla con la principal literatura cientifica acerca de las
principales repercusiones de la EB a nivel de la cavidad oral.
- Propuesta de un Plan de Cuidados de Enfermeria para realizar el manejo

enfermero de pacientes con EB.
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4. DESARROLLO DEL TEMA
4.1. Epidermolisis bullosa

4.1.1. Definicion

La Epidermdlisis Bullosa o Ampollosa (EB) hereditaria comprende un conjunto
de enfermedades dermatolégicas caracterizadas por la excesiva fragilidad de la piel y
mucosas ante minimos traumatismos que provoca la separacion de los tejidos
subyacentes generando ampollas y erosiones cutaneas. La etiologia de la enfermedad
reside en una mutacion de los genes que codifican las proteinas cuya funcion es la union

de la epidermis con la dermis. *-?

LA EB hereditaria es una enfermedad genética (autosémica o recesiva) y cronica
que fue descrita por primera vez en 1886 por Kdbner. () Se suele manifestar en la
infancia o los primeros afos de vida, pudiendo llegar a ser mortal en la etapa neonatal
en algunas de sus variantes, y la distribucién de sus lesiones puede ser de forma

localizada o generalizada .

4.1.2. Situacion actual

Segun el Registro Nacional de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos
I11, la EB es una enfermedad poco frecuente que afecta a ambos sexos por igual y no
predomina en ningdn grupo racial o étnico. Se estima que la incidencia mundial sea de 1
entre cada 17.000-50.000 nacidos vivos aproximadamente. En Estados Unidos su
incidencia es de 1/53.000 nacidos vivos Y tiene una prevalencia de 1/125.000, datos que

se pueden aplicar a paises de Europa occidental.

En Espafia se estima que vivan
unas 1.000 personas con la enfermedad
de las cuales estan actualmente
registradas en la asociacion de EB de
Espafia (DEBRA) 254 afectadas. Se
Msses - puede comprobar un aumento de los

casos en nuestro pais respecto al registro
de los 69 pacientes (figura 1) realizado
en 2014 por FEDERG

Figura 1: Distribucion geogréfica de los 69 pacientes registrados con EB en Espafia en 2014. (33)
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Entre las tres formas principales, la presentacién més frecuente es la EB Simple
con un 92%, seguida de la EB distrdfica con un 5% y la EB juntural con un 1%. &9 La
prevalencia de EB distréfica en Espafia segun un estudio realizado en 2013 es de 6
casos por millén de habitantes, una cifra similar a otros paises de Europa del sur pero
altamente mayor que en otras zonas del mundo. El estudio estima que los 152 pacientes
identificados no son unidades de referencia y aseguran que muchos de los pacientes no
pertenecen a asociaciones (DEBRA), no tienen diagnostico genético o no son seguidos
en unidades de referencia. 9

El registro actual y distribucion de los tipos de EB en Espafia se encuentran en la

siguiente tabla (Tabla 1).

Tipo de EB N° Afectados N° nifios N° adultos
(*Adultos= igual 0 >18

EB Simple 85 30 55

EB Juntural 11 5 6

EB Distrofica 139 66 73
Sindrome de 4 1 3

Kindler

EB Adquirida 2 - 2

Subtipo por 13 - -
determinar

Tabla 1: Distribucion y organizacion de los afectados por EB registrados en la asociacion DEBRA
Espafia. (Elaboracion propia a partir de datos aportados desde la Asociacion DEBRA)

4.1.3. Clasificacion

La clasificacion mas reciente es del afio 2008 propuesta por Fine et al. ® y
describe 4 tipos de Epidermolisis Bullosa, y mas de 30 subtipos segun la localizacién de

la ampolla en los tejidos.

e EB simple (EBS): la ampolla se forma en la capa basal de la epidermis, por una

mutacion de los queratinocitos K5 y K14. ?121% Es |a méas frecuente y las
ampollas aparecen en las zonas méas expuestas a traumatismos, como manos y
pies, con afectacion leve de las mucosas. Las heridas tienen una evolucién
favorable y la mayoria curan sin dejar cicatriz. Se manifiesta desde el nacimiento

0 en la etapa de la infancia.
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EB juntural (EBJ): la ampolla se forma a nivel de la capa basal, la union de la

dermis con la epidermis, debido a una mutacion de la laminina 332 @
(anteriormente denominada laminina 5) que se encuentra en la membrana basal
y el colageno XVII 314 componente principal de los filamentos de anclaje
(figura 2). De afectacion mayor en mucosas, especialmente en el tracto digestivo
y zona bucal. Con subtipos con muy mal prondstico, altamente mortales en las
primeras semanas 0 meses de vida como en la EBJ generalizada letal de tipo
Herlitz o EBJ con atresia pilorica. El resto de subtipos tienen un prondstico mas

favorable que requiere de cuidados multidisciplinares.

EB distréfica (EBD): la ampolla se forma a nivel de lamina densa de la dermis,

en la capa méas profunda de la piel debido a una mutacion o ausencia del
colageno VII @319 que afecta a las fibrillas de anclaje siendo ésta la EB mas
grave (figura 2). Entre sus subtipos existen formas altamente mortales debido a
su clinica y a sus complicaciones, entre las que destacan las lesiones
hemorragicas, sobreinfecciones, sindactilias que causan impotencia funcional en
manos y pies con dificultad de la deambulacion y deformidades estéticas. Asi
como complicaciones en la mucosa del aparato gastrointestinal y de la cavidad
oral que pueden comprometer la vida. Su pronéstico depende del tipo de
distrofia, la EB distrofica recesiva es hasta un 40% mas mortal que la

dominante. @
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Figura 2: Representacion esquematica de la union dermo-epidermica y de las principales
proteinas estructurales implicadas en la epidermolisis bullosa hereditaria. (9
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e Sindrome de Kindler (SK): es una genodermatosis de herencia autosomica

recesiva que comenzé a formar parte de las Epidermolisis bullosas a partir del
Tercer Consenso de Diagnostico y Clasificacion de EB de 2008 ©). Se
caracteriza por una mutacion de la proteina Kindlin-1 que origina fragilidad
cutanea, alteraciones pigmentarias progresivas (poiquilodermia), afectacion de

mucosas Yy fotosensibilidad. 61617

Las 4 formas y sus subtipos se representan en la siguiente tabla (Tabla 2). ®

4.1.4. Diagnostico

El diagnostico de la epidermdlisis bullosa hereditaria se realiza en base a

aspectos genéticos, histopatologicos, clinico y biopatoldgicos.

Se debe tener en cuenta la posibilidad de consanguineidad de los progenitores,
asi como la historia clinica familiar debido a que es una enfermedad de herencia

autosémica dominante o recesiva. (18

Debido a la existencia de otras enfermedades ampollosas como el Sindrome de
piel escaldada por estafilococo, herpes neonatal u otras dermatosis autoinmunes como el
pénfigo vulgar y la dermtitis herpetiforme se debe realizar un diagnostico diferencial- )

El diagnostico diferencial y de confirmacion de la EB y su subtipo se realiza
mediante biopsia cutdnea de una ampolla reciente menor de 24 horas de evolucion,

utilizando la inmunofluorescencia o la microscopia electronica. (619

Existen técnicas de diagnostico prenatal y preimplantacional que se aplican
cuando hay antecedentes familiares o en sospecha de la epidermolisis bullosa distrofica
recesiva, epidermdlisis bullosa juntural de Herlitz y epidermdlisis bullosa juntural con

atrofia pilérica.

Actualmente se encuentran en estudio otro tipo de técnicas diagnosticas
prenatales menos cruentas que las anteriormente mencionadas, como es la realizacion de

analisis sanguineos a la madre.
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Tipo Subtipo mayor Subtipo

Epidarmdlizis ampollosa simple Suprabasal Latal acantolitica
(EAS)

Deficiencia de placofiling
EAS superficialis (EASS)
Basal EAS, localizada (EAS-loc)”

EAS, Downling-Meara (EAS-DN)

EAS, ofras genaralizadas (EAS, gen-nonDM; EAS, gan-nDm)™

EAS con distrofia muscular (EAS-MD)

EAS con pigmentacidn moteada (EAS-MP)

EAS con atrasia plidrica (EAS-PA)

EAS, autosdmica recesiva (EAS-AR)
EAS, Ogna (EAS-Og)
EAS, circinada migratoria (EAS-migr)

Epidarmdlizis ampollosa EAL, Herlitz (EAL-H)
da la unidn (EALY

EAU, otras (EAU-O) EAU, no Herlitz, generalizada (EAU-nH gen)™

Eal, no Heritz, localizada (EAL-nH loc)

EAU con atresia pildrica (EAL-PA)

EAU, inversa (EAU-1)

EAU, inicio tardio (EAU=la)™*

Sindroma lanngo-onico-cutdnso (LOC)

Epidermdlisis ampollosa EAD dominanta (EADd) EADd, generalizada (EADd-gen)
distrdfica (EAD)

EADd, acral (EADd-ac)
EADd, pratibial (EADd-Pt)

EADd, pruriginosa (EADdA-Pr)

EADd, solo unas (EADd=-na)

EADd, dermdiisis ampoliosa del neonato (EADd-BON)

EAD recasiva (EADF) EADr, grave genaralizada (EADegrave gen)™ ™"

EADr, otras generalizadas (EAD=O)

EADy, inversa (EADr)

EADr, pratibial (EAD=PI)

EADr, prunginasa (EADPr)
EADr, centripatalis (EADRCa)
EADr, dermdlisis ampollosa del neonato (EAD-BON)

Sindrome de Kindler

Tabla 2: Variantes poco frecuentes cursiva; *antes llamada EAS Weber-Cockayne; **incluye pacientes antes
clasificados como EAS Koebner; ***antes llamada EA beningna atréfica generalizada (GABEB); ****antes llamada
EA progresiva; *****antes llamada EADr Hallopeau-Siemens. Fuente: Fine JD et al . 9

10
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4.1.5. Manifestaciones clinicas y Complicaciones

Manifestaciones cutaneas ®: La principal caracteristica de esta patologia son las

afectaciones dermatoldgicas en forma de ampollas y erosiones, se puede manifestar con
distrofia y ausencia de ufias, alopecia, prurito, costras, pigmentacion moteada, aplasia
cutanea, nevos, quistes miliares, y cancer: melanoma maligno o carcinoma
espinocelular. Tambien existen lesiones secundarias como la formacién de cicatrices,

sindactilia o la formacion de membranas y contracturas.

Manifestaciones extracutaneas 2

Las complicaciones extracutaneas mas comunes son:

e Oftélmicas: erosiones, ampollas y cicatrices corneales, formacion de pannus
corneal, ensanchamiento del limbo corneal, ampollas y erosiones de la
conjuntiva, simblefaron, ampollas y cicatrices en los parpados, ectropion y

obstruccidn de los canales lagrimales.

e Otorrinolaringoldgicas (ORL): segun la literatura bibliografica médica las

complicaciones de vias respiratorias altas y auditivas suelen ser frecuentes en la
mayoria de los subtipos de EB. La atopia nasal (asma, rinitis alérgica primaveral
y eccema) no tiene relacion significativa con la enfermedad.

Entre los signos y sintomas mas comunes son: llanto débil y ronco, disfonia,
estridor inspiratorio, edema de partes blandas, formacion de vesiculas y
ampollas por el tracto laringotraqueal, ulceraciones y engrosamiento y

cicatrizacién de las cuerdas vocales e hipoacusia.

e Cavidad Bucal: la afectacion va a depender del subtipo de EB. La fragilidad del

epitelio bucal se manifiesta en todos los tipos y subtipos de EB pero su grado de
afectacion varia entre ellos, ciertas formas como la EBS curan sin cicatrizacion
frente a otras como la EB distrofica recesiva que causa mayores complicaciones,
entre las que destacan microstomia, anquiloglosia, ampollas, Ulceras y erosiones

gingivales, afectacion dental y caries.

e Gastrointestinales / nutricionales: el tubo digestivo es una de las zonas mas

afectadas por esta enfermedad. Las multiples erosiones y ampollas producen
complicaciones como disfagia, estrechamiento esofagico, otras alteraciones

esofagicas como disminucion del peristaltismo o dilataciones esofagicas, atresia

11
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del piloro muy frecuente en la EBJ, estrefiimiento y fisuras anales. Y afectacion

de la nutricion por mal absorcion de los nutrientes debido a las erosiones.

e Musculoesqueléticas: las mas frecuentes son las deformidades en manos y pies

como pseudosindactilias o contracturas que dificultan la realizacion de distintas
actividades como deambular, vestirse.... También la malnutricion genera un

retraso en el crecimiento y osteoporosis.

e Otras complicaciones: Y Ademas de las descritas pueden darse: insuficiencias
cardiacas, miocardiopatias; insuficiencias renales; complicaciones urologicas y
genitales; anemias; alteraciones psicoldgicas y psiquiatricas con pérdida de
autoestima, depresion, aislamiento social; dolor de origen multifactorial y dificil
tratamiento frecuente en todos los tipos de EB; afectacion del entorno familiar y

vida social.

4.1.6. Tratamiento ¢:19.20)

La Epidermdlisis bullosa es una enfermedad que no tiene cura. El tratamiento
actual de la EB es sintomético y paliativo, fundamentado en cuidados de
mantenimiento cuyo objetivo es minimizar la formacion de ampollas para que haya una
correcta cicatrizacion, evitar la sobreinfeccion ademas de controlar el dolor y prevenir

las posibles complicaciones.

Lo mas caracteristico de esta enfermedad son la formacion de ampollas por lo
que uno de los principales tratamientos de esta enfermedad consiste en drenar todo el
contenido de las ampollas dejando el techo de las mismas intacta y cubrir la zona con
gasa estéril impregnada de vaselina para facilitar una rapida curacién. El resto de
heridas en las distintas zonas del cuerpo deben de ser curadas con aplicaciones de
cremas antibacterianas y apositos no adherentes antibacterianos para evitar las
infecciones, principal complicacion de las heridas abiertas o parcialmente curadas.
Después se realiza el vendaje no adherente con gasas de vaselina impregnadas,
hidrogeles, vendajes de geles fenestrados o apdsitos de silicona con espuma absorbente

para proteger las zonas mas expuestas de cualquier tipo de traumatismo o roce.

Tratamiento quirdrgico

Las principales intervenciones quirdrgicas se derivan de complicaciones

altamente incapacitantes. Entre las mas comunes se encuentran las siguientes:

12
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- Sindactilia y contractura de las manos.

- Estenosis esofagica.

- Insercion de gastrostomia endoscopica percutanea (PEG).

- Carcinoma espinocelular, mediante autoinjertos, epitelio cultivado o dermis
artificial.

- Intervenciones dentarias.

Tratamiento rehabilitador

Es el principal tratamiento de esta patologia y consiste en un trabajo
multidisciplinario (dermatdlogo, enfermera, fisioterapeuta, nutricionista, odontélogo y

psic6logo) enfocado a mejorar la calidad de vida del paciente.
4.1.7. Pronostico %)

El prondstico de la epidermolisis bullosa varia segun su severidad. En las formas
mas leves los pacientes pueden llegar a llevar una vida normal con periodos de
discapacidad temporal. Hay formas més severas de EB que incapacitan al paciente de
forma fisica y emocional. En los casos mas severos de EB juntural hasta es 87% de los
pacientes mueren, aunque en los Gltimos afios se ha observado una mejora de la calidad
de vida y de la tasa de supervivencia de los pacientes de EB gracias a los cuidados

sanitarios y al apoyo de la familia.

4.2. Problemas de la EB relacionados con la cavidad oral

Como ya se ha visto, la caracteristica principal de la EB es la formacion de
ampollas y erosiones en la piel y mucosas de todo el cuerpo generadas por un

traumatismo y cuya complicacion potencial es la infeccion.

Entre las manifestaciones extracutaneas, una de las mas frecuentes presentada en
todos los tipos de EB (EBS, EBJ, EBD y SK) en distintos grados de afectacion y
curacion son las de la cavidad bucal, tanto en las partes duras como en el tejido
blando.?®

Hemos querido analizar de forma relevante esta area de afectacion ya que

requiere una importante actividad cuidadora a nivel preventivo (educacion para el

13
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autocuidado), curativo (recuperacion de las lesiones y minimizacion de riesgos) y

rehabilitador (corrector de lesiones y discapacidades).

En la tabla 3 referenciamos la literatura cientifica extraida de nuestra revision que

aborda las principales repercusiones de la EB a nivel de la cavidad bucal.

Titulo del articulo Autor Afo

Abordaje interdisciplinar

Villar AR, et

Tipo de

publicacion

Revision

Resumen

Avrticulo que da a conocer

en el tratamiento de las al. bibliografica los cuidados ofrecidos
heridas en epidermoélisis por la asociacion
bullosa @ DEBRA (Espafia) desde
un enfoque
interdisciplinar.
Caracteristicas  clinicas, | Claveria RA, et | 2015 Revision Revision de las
genéticas y | al. bibliogréafica caracteristicas genéticas
epidemioldgicas de la y epidemiolégicas de la
epidermdlisis bullosa y su EB y repercusiones a
repercusion en la cavidad nivel de la cavidad oral.
bucal *3)
Técnica alternativa vy | Valle M, etal. | 2015 Caso clinico Alternativa  econdmica
simple de rehabilitacion del disefio de una protesis
oral con simple para una paciente
protesis removible para con denticion parcial.
una paciente con
epidermolisis bullosa
distréfica: reporte de caso
clinico @9
Rare case of dysphagia, Makker J, etal. | 2015 Caso clinico Caso de EBDD con
skin blistering, missing disfagia.
nails in a young boy ?®
Rehabilitacion bucal bajo | Garcia E, etal. | 2013 Caso clinico Manejo especifico de la
anestesia general en un cavidad oral, los tejidos
paciente pediatrico con peribucales e intraorales,
diagndstico de y la necesidad del disefio
epidermdlisis bullosa ¢ de los programas
preventivos para los
pacientes con EBD.
Epidermélisis ampollar | Takane JM, et | 2012 Caso clinico Rehabilitacion bucal en
distrofica.  Presentacion | al. paciente con EBD.
de un caso @Y
Dental Care Management | Torres C, etal. | 2011 Caso clinico Descripcion de las fases
in a Child with Recessive y dificultades del
Dystrophic Epidermolysis tratamiento dental de un
Bullosa ® paciente con EBDR y las
medidas adoptadas para
promocionar la salud
bucal.
Epidermélisis ampollosa | Torres MC, et | 2011 Caso clinico | Manejo de un neonato
en un recién nacido, al. con EB a través de la
reporte de un caso ¢V literatura bibliografica.
Oral Manifestations in the | Wright, J. 2010 Revision Relaciéon de los genes
Epidermolysis Bullosa bibliogréafica involucrados en el

Spectrum *7)

desarrollo y
mantenimiento de los
tejidos de la cavidad oral.
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Clinical management for | Oliveira TM, et | 2008 Caso clinico Descripcion  de  los
epidermolysis al. procedimientos dentales
Bullosa dystrophica 8 en 2 casos de EBDR y las

intervenciones
psicoldgicas  recibidas
por el paciente durante su
tratamiento.

Afectacion intrabucal. ¢ | Laimer, M. et | 2009 Capitulo de un | Revision de las
al. libro principales
manifestaciones orales.

Epidermolisis bullosa y Fine J, et al 2009 Capitulo de un | Literatura acerca del

cancer 8 libro cancer en la EB.
Inherited epidermolysis Montaudié H, | 2016 Estudio de | Estudio de 117 casos de
bullosa and squamous cell | et al. €asos EB sobre la incidencia
carcinoma: a systematic del carcinoma
review of 117 cases. 2 epidermoide.

Tabla 3: Estudios y literatura cientifica seleccionada de entre la bibliografia consultada que abordan
las repercusiones de la cavidad bucal

Muchos autores refieren que la poca frecuencia de esta enfermedad impide
realizar estudios a gran escala, por lo que los datos y las intervenciones estan basados en
casos aislados. Laimer y Nischler ® hacen mencion del estudio realizado por Wright, et
al. en 1980, quien constituyd la base de todos los diferentes tipos de manifestaciones

que se pueden producir en la cavidad oral en la EB hereditaria.

Como la clasificacion de los 4 tipos de EB es segln la proteina estructural
afectada, su grado de manifestacion serd distinto entre ellos y tendrd distintas

repercusiones a nivel de la mucosa bucal, dientes y estructuras de sostén.

Las lesiones en la zona oral son frecuentes e inherentes a la patologia, pero
muchas de ellas pueden ser provocadas por traumatismos involuntarios al hablar, ingerir
alimentos, realizar higiene bucal o al manipular la zona oral. Estas comprometen las
funciones de la cavidad bucal (masticacion, deglucion y fonacién) @7, generan dolor,
pueden degenerar en un carcinoma epidermoide oral y requieren de un abordaje

interdisciplinar para su tratamiento.

La afectacion oral ocurre en todos los tipos de EB pero el grado de
manifestacion y prevalencia es distinto; la revision de la literatura basada en distintos
estudios demuestra que el tipo de EB hereditaria con mayor grado de afectacion
intrabucal de las partes blandas es el tipo de EB recesiva asi como en todos los pacientes
con EBJ- HS la afectacion dental es de un 100% ®® y en las formas simples de EB no

hay una gran alteracion puesto que las ampollas que se producen son pequefias y curan
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sin cicatrizacion. ?Y Entre las manifestaciones intrabucales mas frecuentes en la EB
son: ampollas o lesiones gingivales, microstomia, obliteracion de la cavidad oral,
anquiloglosia, anomalias del esmalte de los dientes, caries y caida prematura de los

dientes. 230

4.2.1. Alteraciones mas destacables
- Mucosa oral

La mucosa oral junto con la lengua son localizaciones caracteristicas de
formacion de ampollas en el tejido blando, las cuales si son pequefias curan sin
dejar cicatriz, mientras que las de mayor tamafio generan obliteracion del
vestibulo, apertura bucal disminuida (microstomia) y fijacion de la lengua al
paladar blando (anquiloglosia). (19280

Wright describe en la EB Simple
que la descamacion de las células orales
esta presente en la mayoria de los
pacientes y supone la formacién continua
de ampollas y Ulceras que se encuentran
en el 34% de los casos localizadas y en un
53% generalizadas % en el tejido blando

oral; generalmente curan sin dejar

Figura 3: Microstomia

cicatrices aungue en el subtipo EBS

Dowling Meara se han llegado a presentar; mientras que para otros autores como
Takkane, et al., mantienen la postura de que la formacion de ampollas en la
cavidad oral en pacientes con EBS es de forma ocasional. En la EBS hay una
alteracion las proteinas K5 y K14, se localizan en la lamina lucida de la
epidermis, normalmente presente en las zonas mas gruesas del cuerpo como
palmas de pies y manos, por lo que son en esas dos localizaciones donde mayor
grado de afectacidn tiene este tipo de EB.

En la EB Juntural, Wright J., describe su origen en la mutacion de dos
proteinas, la laminina 332 y el colageno XVII presentes en los ameloblastos
(células generadoras del esmalte dental). La incidencia de lesiones en el tejido
blando es de un 81% ©9 pero sin llegar a producir una gran alteracion de la

estructura bucal, a excepcion de la EBJ tipo Herlitz, la mas mortal, que genera

16



EPIDERMOLISIS BULLOSA: CUIDADOS DE ENFERMERIA

multiples ampollas en la zona peribucal que cicatriza y da como resultado

microstomias.

La EB Distrofica es el tipo con mayor afectacion oral. La incidencia de
lesiones orales es del 72% en EBDD vy del 95% en la EBDR @ se produce por la
mutacion del coldgeno VII, proteina esencial para la integridad de la mucosa
oral; genera multiples ampollas y lesiones que curan formando cicatrices que
provocan obliteracion del vestibulo, microstomia (figura 3) y anquiloglosia. La
obliteracion del vestibulo bucal es tan frecuente en estos pacientes debido a la
formacion continua de lesiones que cicatrizan en forma de bridas reduciendo la

distancia entre los dientes incisivos (< 30 mm). t32)

Sindrome de Kindler ¢437

Hay una escasa investigacion del S. de
Kindler, respecto a su afectacion oral, aunque si que
es conocido que la patologia influye en la cavidad
oral, no se conoce su afectaciébn en el tejido
odontogénico, por lo que en principio son pacientes
con denticion normal y con un riesgo de caries
desconocido. Asi pues, son conocidas las
manifestaciones de la mucosa oral con presencia de
enfermedad periodontal, gingivitis (figura 4),
hiperplasia  gingival, leucoqueratosis  bucal,
erosiones y ampollas en las mucosas (figura 5) y

pigmentacion de labios. Existe un caso descrito por

Wright, J.T., sobre el desarrollo de carcinoma Ejgyra 5: Ampollas y erosiones en mucosa
epidermoide oral (labios y paladar duro inferior) de

un paciente.

- Dientes (10:2830)

Los dientes forman parte de las partes duras de la cavidad oral. La denticién que
presentan los pacientes con EB respecto a la poblacion sana es distinta; uno de los
factores principales que explica una odontogénesis imperfecta es la alteracion de las
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proteinas estructurales que conforman esta enfermedad, aunque también intervienen la

alimentacion cariogénica, el dificil acceso a la cavidad bucal debido a microstomias,

formacion de ampollas, etc y una mala higiene bucal. “®?® Las proteinas con mayor

presencia en los dientes son la laminina 332 y el coldgeno XVII que forma parte de los

ameloblastos, por lo que es la EB juntural quien tiene una mayor repercusion a nivel

dental que los otros 3 tipos de EB.

El desarrollo de la denticion en las formas EBS y EBD suele ser normal, rara vez

estos tipos presentan una hipoplasia del esmalte; Unicamente se ha descrito en la

literatura que un 8,6% “® de las EBDR pueden llegar a padecerlo, mientras que el 100%

de los pacientes con EB Juntural presentan una

alteracion de la estructura del esmalte

denominada hipoplasia del esmalte,
cuya principal razon reside en la mutacion de
sus principales proteinas, la laminina 332 y el
coldgeno XVII, asi como otras alteraciones
como la amelogénesis imperfecta (figura 6),
que es una afectacion, de herencia dominante,

del proceso de mineralizacion de los ameloblastos.

Figura 6: Amelogénesis imperfecta

La complicacion dental mas importante de la EB es la formacién de caries

Figura 7: Maloclusién, presencia de caries y deformidades
dentarias
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(figura 7). Los pacientes
con EBS tienen un indice
de caries parecido a la
poblacién normal, mien-
tras que EB juntural y la
EB distréfica recesiva
tienen una mayor
predisposicion; su
formacion es multifac-
torial, el aumento del
nimero de caries se
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puede deber a defectos de la estructura del diente y del esmalte, ademas de haber una
higiene bucal comprometida, una movilidad reducida de la lengua y la formacion

continua de ampollas intrabucales.

Carcinoma epidermoide oral 3238

Fine y Lanschuetzer describen que la complicacibn mas grave que puede
aparecer en la vida adulta de los pacientes con EB es el cancer, especialmente el
carcinoma epidermoide (CE).

El CE puede desarrollarse tanto en pacientes con EB como en personas sanas,
aunque la literatura ha descrito una mayor frecuencia en los pacientes con EB a pesar de
que su diagnostico sea menos claro debido a que la morfologia del cancer es menos
obvia en estas personas.

Montaudié, et al., en un estudio reciente, de 117 casos que agrupaban a los 4
tipos de EB, describieron de acuerdo con otros autores como Fine y Lanschuetzer, que
la edad de aparicion de este tipo de cancer en personas con EB es méas temprana, en
torno a los 36 afios y que la zona de mayor afectacion es tanto en las extremidades
superiores como inferiores, especialmente en las zonas de las prominencias éseas y de
ulceracion cronica que no cicatrizan (90%). El estudio refiere que sélo un 8,6% de los
casos desarrolla un carcinoma epidermoide oral.

En los pacientes que no padecen EB la zona de aparicion tipica del CE es en las
zonas expuestas al sol como refieren Fine y Lanschuetzer con sus pacientes con EBS,
mientras que para Montaudié, et al., la aparicién de CE en zonas expuestas al sol es de
caracter inusual. En cambio, coinciden en gue no existen factores de riesgo conocidos,
como puede ser el tabaco en los pacientes que no padecen EB; aungue se mantienen en
la teoria de que el desarrollo de carcinoma epidermoide oral podria deberse a la
frecuencia y repeticion de los traumas bucales que ocasionan dafio del tejido celular y
por tanto una proliferacion descontrolada de células indiferenciadas.

Los distintos autores coinciden en que en los tipos como EBDR y EBJ hay una mayor
incidencia frente a otros como la EBS y EBDD, y respecto al Sindrome e Kindler no se
hace mencion de ningan caso de desarrollo de CE.

Autores como Laimer y Nischler se basan en un estudio de casos de Fine, et al.,
realizado entre 1986-2006 por el Registro Nacional de EB en el que se hace mencion de
un subtipo de EB distrofica recesiva, que es el Hallopeau Siemens (EBDR-HS) como

patologia con mayor riesgo de desarrollar carcinoma epidermoide, con nulo nivel de
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respuesta a la radioterapia y a la quimioterapia, que por metastasis precoz causan en

torno al 80% de las muertes.

En mas del 80% de los pacientes con EBDR el carcinoma de células escamosas

sigue siendo la principal causa de mortalidad. %

4.3. Plan de cuidados de Enfermeria. ©9

Ante las posibles situaciones de demanda que puedan surgir en la actuacion con
estos pacientes, hemos elaborado un Plan de Cuidados de enfermeria basado en la
taxonomia NANDA, NOC, NIC, intentando dar respuesta a los problemas principales
detectados durante la realizacion de este trabajo mediante intervenciones al paciente y al
cuidador (familia).

T
PLAN DE CUIDADOS DE LA EPIDERMOLISIS BULLOSA- PACIENTE

DIAGNOSTICOS: RESULTADOS (NOC) INTERVENCIONES (NIC)/
Caract. Definitoria (CD)/ /INDICADORES ACTIVIDADES
Factores de Relacion (FR)

DOMINIO 11: Seguridad/Higiene

CLASE: 2 Lesion fisica

DRE: [00045] Deterioro
de la mucosa oral

Definicién: Lesion de los labios,
los tejidos blandos de la cavidad
bucal y/o la orofaringe.

CD: Descamacion de la mucosa.
CD: Dificultad para comer

CD: Ulceras orales

FR: Higiene oral inadecuada.

FR: Traumatismo oral.

DRE: [00048] Deterioro
de la denticion

Definicidn: Alteracion de los

patrones de desarrollo/erupcion
de los dientes o de la integridad
estructural de cada uno de ellos.

NOC: [1100] Salud oral

IND [110022] Lesiones en la
mucosa oral.

IND [110025] Enfermedad
periodontal.

IND [110023] Caries dental.

IND [110027] Erosion del
esmalte.

IND [110024] Gingivitis.

IND [110012] Integridad de la
mucosa oral.

NOC: [1012] Estado de
deglucion: Fase oral

IND: [101205] Capacidad de
masticacion.

IND: [101207] Capacidad para
limpiar la cavidad oral.

NIC [1710] Mantenimiento de la salud
bucal

ACT:

Animar y ayudar al paciente a Establecer
una rutina de cuidados bucales.

Ensefiar y ayudar al paciente a realizar la
higiene bucal después de las comidas y lo
mas a menudo que sea necesario.
Ensefiar a la persona a cepillarse los
dientes, las encias y la lengua.
Recomendar una dieta saludable y la
ingesta adecuada de agua.

Establecer chequeos dentales, si es
necesario.

NIC [1860] Terapia de deglucion

ACT:

Colaborar con los miembros del equipo
de cuidados (terapeuta ocupacional,
logopeda y dietista) para dar continuidad
al plan de rehabilitacion del paciente.
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CD: Caries dental
CD: Decoloracion del esmalte
CD: Mala oclusién

FR: Dificultad para acceder a los
cuidados dentales

FR: Higiene oral inadecuada

DOMINIO: 2 Nutricién
CLASE: 1 Ingestion

DRE: [00002]
Desequilibrio nutricional:
inferior a las necesidades

Definicion: Consumo de
nutrientes insuficiente para
satisfacer las necesidades
metabolicas

CD: Cavidad bucal irritada

CD: Peso corporal inferior a un
20% 0 mas al peso ideal

FR: Incapacidad para ingerir los
alimentos

FR: Ingesta diaria insuficiente

NOC: [0308] Autocuidados:
Higiene oral

IND [30801] Se cepilla los
dientes.

IND [30807] Acude al dentista

regularmente

NOC: [1004] Estado
nutricional

IND: [100401] Ingestion de
nutrientes.

NOC: [2102] Nivel de dolor
IND: [210201] Dolor referido.

IND:[210215] Pérdida de
apetito.
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NIC: [1120] Terapia nutricional

ACT:

Controlar los alimentos/liquidos ingeridos
y calcular la ingesta cal6rica diaria, segln
corresponda.

Elegir suplementos nutricionales, segun
corresponda.

Animar al paciente a que seleccione
alimentos semiblandos si la falta de saliva
dificulta la deglucion.

Fomentar la ingesta de alimentos ricos en
calcio, si se considera oportuno.

NIC [1803] Ayuda con el autocuidado:
alimentacion

ACT:

Proporcionar alivio adecuado del dolor
antes de las comidas, segun corresponda.
Proporcionar higiene bucal antes de las
comidas.

Suministrar los alimentos a la temperatura
mas apetitosa

Asegurar la posicion adecuada del
paciente para facilitar la masticacion y la
deglucion.

NIC: [1400] Manejo del dolor

ACT:

Asegurarse de que el paciente reciba los
cuidados analgésicos correspondientes.
Explorar con el paciente los factores que
alivian/empeoran el dolor.

Animar al paciente a utilizar medicacion
analgésica adecuada.
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DOMINIO: 11 Seguridad/Proteccion

CLASE: 1 Infeccién
DRE: [00004] Riesgo de
infeccion

Definicion: Vulnerable a una
invasién y multiplicacion de

organismos patégenos, que
puede comprometer la salud.

FR: Alteracion de la integridad
de la piel

FR: Malnutricién

NOC: [1101] Integridad tisular:

piel y membranas mucosas

IND [110115] Lesiones cutaneas.

IND [110116] Lesiones de la
mucosa.

IND [110117] Tejido cicatricial

DOMINIQ: 5 Percepcion/Cognicion

CLASE: 4 Cognicion
RES: [00126]
Conocimientos
deficientes

Definicion: Carencia o
deficiencia de informacion
cognitiva relacionada con un
tema especifico

CD: Conocimiento insuficiente

FR: Informacion insuficiente

NOC: [1823] Conocimiento:
fomento de la salud

IND: [182308] Conductas que
promueven la salud.

IND: [182313] Prevencion y
control de la infeccion.

IND:[182314] Conductas para

prevenir lesiones no
intencionadas.
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NIC: [1720] Fomentar la salud bucal

Monitorizar el estado de la boca del
paciente (labios, lengua, mucosas, dientes,
encias).

Determinar la rutina habitual de higiene
dental del paciente, con identificacién de
aspectos que deben tratarse, si es
necesario.

Explicar la importancia de los chequeos
dentales regulares, incluido el momento de
la primera visita del nifio al odontélogo.
Instruir al paciente o a su familia sobre la
frecuencia y la calidad de la atencidn de la
salud oral adecuada.

NIC: [6550] Proteccion contra las
infecciones

Observar los signos y sintomas de
infeccidn sistémica y localizada.
Instruir al paciente y a la familia acerca de

los signos y sintomas de infeccion y
cuéndo debe informar de ellos al
profesional sanitario.

Ensefiar al paciente y a la familia a evitar
infecciones

Fomentar una ingesta nutricional
suficiente.

NIC: [5606] Ensefianza: individual

Establecer una relacion de confianza.
Determinar las necesidades de
ensefianza del paciente

Instruir al paciente, cuando corresponda.

NIC: [5614] Ensefianza: dieta prescrita

Explicar el proposito del seguimiento de la
dieta para la salud general.

Informe al paciente sobre los alimentos
permitidos y prohibidos.

NIC: [5520] Facilitar el aprendizaje

Proporcionar informacion adecuada al
nivel de desarrollo.

Disponer un ambiente que induzca el
aprendizaje.

Utilizar un lenguaje familiar.
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PLAN DE CUIDADOS DE LA EPIDERMOLISIS BULLOSA -CUIDADOR
DOMINIO: 9 Afrontamiento/Tolerancia al Estrés
CLASE: 2 Respuestas de afrontamiento

DRE: [00075] Disposicion
para mejorar el
afrontamiento familiar

Definicién: Patrén de manejo de las
tareas adaptativas por parte de la
persona de referencia (familiar,
persona significativa o amigo
intimo) implicada en el cambio en la
salud del paciente, que puede ser
reforzado

CD: Expresa deseo de conectar con
otros que hayan experimentado una
situacion similar

DOMINIO: 7 Rol/Relaciones
CLASE: 3 Desempefio del rol

DRE: [00055] Desempefio
ineficaz del rol

Definicién: Patrén de conducta y
expresion propia que no concuerda
con el contexto ambiental, las
normas y las expectativas

CD: Adaptaciéon al cambio ineficaz
CD: Confianza insuficiente

CD: Impotencia

CD: Ansiedad

CD: Incertidumbre

FR: Altas demandas del horario
laboral

FR: Recursos insuficientes (p. €j.,
econdémicos, sociales,
conocimientos)

NOC: [2203] Alteracion del
estilo de vida del cuidador
principal

IND: [220302] Realizacién del
rol.

IND: [220305] Relaciones con
otros miembros de la familia.

IND: [220306] Interacciones
sociales.

NOC: [1501] Desempefio del
rol

IND: [150101] Desempefio de
las expectativas del rol.

IND: [150102] Conocimiento de

los periodos de transicion del
rol.

NOC: [1211] Nivel de ansiedad

IND: [121114] Dificultades para
resolver problemas

IND: [121117] Ansiedad
verbalizada
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NIC: [7040] Apoyo al cuidador principal

ACT:
- Determinar el nivel de conocimientos

del cuidador.

- Animar al cuidador a participar en
grupos de apoyo.

- Proporcionar ayuda sanitaria de
seguimiento al cuidador mediante
cuidados de enfermeria comunitarios.

NIC: [7140] Apoyo a la familia

- Asegurar a la familia que al paciente se
le brindan los mejores cuidados posibles.

- Escuchar las inquietudes, sentimientos y
preguntas de la familia.

- Ayudar a la familia a adquirir el
conocimiento, técnica y equipo
necesarios para apoyar su decision
acerca de los cuidados del paciente.

- Presentar la familia a otras familias que
estén pasando por experiencias
similares, seguin corresponda.

NIC: [5820] Disminucion de la ansiedad

- Explicar todos los procedimientos,
incluidas las posibles sensaciones que se
han de experimentar durante el
procedimiento.

- Proporcionar informacion objetiva
respecto del diagnostico, tratamiento y
prondstico.

- Animar la manifestacion de
sentimientos, percepciones y miedos

- Ensefiar al cuidador a fomentar la
independencia, para intervenir solamente
cuando el paciente no pueda realizar la
accion dada.
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f
DOMINIO: 7 Rol/Relaciones
CLASE: 1 Roles de cuidador

DRE: [00061] Cansancio del
rol de cuidador

Definicién: Dificultad para
desempefiar el rol de cuidador de la
familia o de otras personas
significativas

CD: Aprension sobre la habilidad
futura para proporcionar el cuidado

CD: Preocupacion por las rutinas
del cuidado

FR: Complejidad de las actividades
de cuidados

FR: Duracién del cuidado

FR: Dependencia

NOC: [2202] Preparacion del
cuidador familiar domiciliario

IND: [220202] Conocimiento
sobre el papel de cuidador
familiar.

IND: [220214] Apoyo social.

NOC: [2508] Bienestar del
cuidador principal

IND: [250807] Apoyo del
profesional sanitario.

IND: [250814] Recursos
econdmicos para los cuidados.

NIC: [5440] Aumentar los sistemas de
apoyo

ACT:

Observar la situacion familiar actual y la
red de apoyo.

Explicar a los demas implicados la
manera en que pueden ayudar.
Identificar los recursos disponibles para
el apoyo del cuidador.

NIC: [7110] Fomentar la implicacion
familiar

ACT:

Establecer una relacion personal con el
paciente y los miembros de la familia
que estaran implicados en el cuidado.
Determinar los recursos fisicos,
emocionales y educativos del cuidador
principal.

Animar a los miembros de la familia y al
paciente a ayudar a desarrollar un plan
de cuidados, incluidos los resultados
esperados y la implantacién del plan de
cuidados
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5. CONCLUSIONES
Tras la realizacion de este Trabajo de Fin de Grado se recogen las siguientes

conclusiones;

La baja prevalencia e incidencia de la EB supone un déficit de literatura
cientifica (estudios y articulos) que hagan mencion a las actuaciones enfermeras
sobre los pacientes y su familia.

La presencia de un cuidador para el desarrollo de ciertas necesidades bésicas es
fundamental puesto que es una enfermedad cronica que se desarrolla desde la
infancia.

Resulta imprescindible la creacion de planes de cuidados de enfermeria para el
manejo de pacientes con EB.

El abordaje de la enfermedad debe ser de forma multidisciplinar, abordando
todos los campos en los que influye la enfermedad, siendo esencial el papel de la
enfermera.

La funcion de la enfermera en la EB debe ser asistencial, docente e
investigadora, buscando una mejora de los cuidados de estos pacientes y de sus
cuidadores.

Es necesario el continuo estudio e investigacion de las enfermedades raras como
la Epidermdlisis Bullosa a fin de enriquecer la practica cientifica de la
enfermeria y facilitar una actividad coordinada desde el inicio del proceso con

planes de cuidados adaptados a las distintas necesidades y respuestas humanas.
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