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RESUMEN

Las enfermedades raras son enfermedades parcialmente mortales, o
debilitantes a largo plazo, de baja prevalencia y alto nivel de complejidad.
Debido a estas caracteristicas y el abordaje de las mismas, se pone en
manifiesto la necesidad de realizar un planteamiento global donde estén
incluidos todos los aspectos de prevencién, diagnostico, tratamiento,
investigacion, formacion y sensibilizacién con el fin de mejorar la calidad de
vida de estas personas y sus cuidadores, recibiendo las ayudas necesarias
para poder afrontar este problema, sin olvidar que la formacion de los
profesionales sanitarios es imprescindible para mejorar la calidad asistencial
de estos pacientes.

El objetivo de este trabajo fin de grado se centra en la evaluacion de los
aspectos que se ven comprometidos en relacién a la calidad de vida de las
personas que padecen epidermdlisis bullosa o ampollosa, y a la de su entorno.
Nuestro pais presenta 255 casos registrados, cuya calidad de vida se ve
afectada, no solo por los signos y sintomas propios de la enfermedad, si no
también, por la falta de formacion e informacion que se tiene de la misma, lo
que acarrea diversos problemas sanitarios y sociales, por lo que es preciso
identificar cada uno de ellos. Para poder lograr este objetivo hemos llevado a
cabo una investigacion de tipo documental basada en la revision y el analisis

bibliografico.

Palabras clave: calidad de vida, epidermdlisis bullosa, enfermedades raras,

tratamiento.



INTRODUCCION

Las enfermedades raras® son enfermedades parcialmente mortales, o
debilitantes a largo plazo, de baja prevalencia y alto nivel de complejidad. Para
abordarlas es preciso un planteamiento global, con esfuerzos especiales y
combinados, para prevenir la morbilidad significativa o evitar la mortalidad

prematura, y para mejorar la calidad de vida.

Aunque no son muchas las personas en Espafia que padecen alguna de las
enfermedades denominadas raras, exactamente 18.752 casos segun el
Registro Nacional de Enfermedades Raras?, son casos muy concretos dentro
de la poblacién, con una clinica que suele ser desconocida y por lo tanto que

dificulta su abordaje.

La Comisién Europea® present6 en 2008 una estrategia general para respaldar
a los estados miembros en el diagndstico, el tratamiento y el cuidado de los
ciudadanos de la UE con enfermedades raras. Asi mismo, para recabar
informacion sobre enfermedades raras y hacer que sea accesible, la Comision
respalda la Accion Conjunta Orphanet mediante el Programa de Salud de la
UE, que es una base de datos que pretende dar informacion acerca de las
enfermedades raras y que permite busquedas multiples. A principios de 2011 la
Comision Europea encabezé la puesta en marcha del Consorcio Internacional
de Investigacion de Enfermedades rasas (IRDIRC) cuyo objetivo es, hasta
2020, lograr nuevos tratamientos para las enfermedades raras y maneras de
diagnosticar las mismas, mediante la estimulacién y la mejor coordinacion de

los resultados de la investigacion de las mismas.

Considerando como definicion de calidad de vida, segun la OMS* “la
percepcion que un individuo tiene de su lugar en la existencia, en el contexto
de la cultura y del sistema de valores en los que vive y en relaciéon con sus
objetivos, sus expectativas, sus normas, sus inquietudes. Se trata de un
concepto que esta influido por la salud fisica del sujeto, su estado psicoldgico,
su nivel de independencia, sus relaciones sociales, asi como su relacion con el

entorno”, decimos que estas enfermedades tienen como caracteristica comun



su alta capacidad para comprometer la calidad de vida de las personas que lo

padecen y afectar asi mismo a su entorno mas cercano.

La principal causa de que la calidad de vida de estas personas se vea
mermada en multiples ocasiones, incide, de manera principal, en el
desconocimiento que se tiene de ellas, tanto desde el punto de vista sanitario,
como del de la sociedad, lo que provoca no solo problemas fisicos, sino

psicolégicos y sociales.

El rechazo social, puede ir directamente asociado a los numerosos problemas
derivados de las mismas, por lo que la situacion de los enfermos es aun mas
comprometida. Por lo tanto, el impulso del conocimiento sobre las
enfermedades raras, se convierte en un punto esencial, para minimizar, en

mayor medida, los problemas que van asociados a ellas.

La epidermdlisis bullosa® o ampollosa hereditaria forma parte de las
enfermedades descritas anteriormente. En Espafia hay 255 casos registrados’.
Esta enfermedad wuna serie de trastornos caracterizados por la formacion
recurrente de ampollas como resultado de una fragilidad estructural de la piel y
de otros tejidos seleccionados. Cabe destacar que es una enfermedad muy

poco frecuente, crénica y que no tiene cura.

La epidermolisis ampollosa o bullosa ® (EP) también denominada como piel de
mariposa, se refiere a un grupo de enfermedades hereditarias, de las

denominadas raras, con diversa presentacion.

Se trata de una enfermedad genética hereditaria, de muy baja prevalencia, que

suele manifestarse al nacer o ya en los primeros meses de vida.

Esta enfermedad afecta a la piel y a las mucosas, esta caracterizada por una
extrema fragilidad de la piel y supone la formacion de ampollas y vesiculas

tras el minimo contacto, incluso en ocasiones de forma espontanea.

Aunque hay unos 30 subtipos de la enfermedad, podemos clasificarla en tres

formas principales®:



Epidermdlisis bullosa simple: este tipo de EB se caracteriza por causar
ampollas a nivel de la epidermis y suelen cicatrizar sin que haya una
pérdida de tejido, por lo que con frecuencia tienen una evolucion
favorable. El pronéstico es bueno, aunque la localizacion de las
ampollas, palmo-plantar, en ocasiones hace que la marcha sea

dolorosa, y dificulte el aprendizaje.

Epidermdlisis bullosa de la unién o juntural: las ampollas se producen
entre la capa interna y la capa externa de la piel, a nivel de la membrana
basal. Puede, desde ser letal en la etapa neonatal, hasta mejorar con el
tiempo. Salvo en dos subtipos de la misma, como son EB Herlitz y la
forma con atresia pilérica (ver tabla 1), que ocasionan la muerte a las
pocas semanas de vida, el resto de formas no presentan mal pronéstico,

aungue requieren tratamientos multidisciplinares.

Epidermdlisis bullosa distréfica: las lesiones aparecen en la capa mas
profunda de la piel, es decir, en la dermis. Esto provoca que muchos
movimientos se vean limitados debido a que cuando las ampollas
cicatrizan se acaban pegando a la piel, por ejemplo, en los dedos. Asi
mismo, puede provocar complicaciones a nivel de la mucosa de la boca,
del estbmago y de distintos érganos. El prondstico es malo, ya que las
distintas complicaciones pueden conducir a la muerte, dependiendo de

la intensidad de las mismas.



Tabla 1. Clasificacién epidermdlisis bullosa. Guia de Atencion Integral de la

epidermdlisis bullosa hereditaria. Ministerio de Sanidad.®

Tabla 1. Clasificacion de la epidermdlisis bullosa
Tipos de epidermolisis
bullosas Transmision Proteina Gen Cromosoma
SIMPLES
Localizadas
EBS locafizadas en manos AD K5, K14 KRTS, 12q11-q13,
y pies (Websr-Cockayne) KRT14 17q12-q21
Generalizadas
EBS generalizadas AD K5, K14
(Ko=bner)
EBS herpetiforms AD K5, K14
(Dowing-Meara)
EBS con pigmentacion AD K5
moteada
EBS con distrofia muscular AR Plectina PLEC1 8g24
EBS superficial AD
JUNTURALES
Localizadas
Inversa AR
Acral AR Laminina 5
Aparicion tardia AR
Generalizadas
Herlitz AR Laminina 5 LAMA S, 18q11.2,
LAMB3, 1g32,
LAMCZ  1g25-g31
No Heditz AR BP180, BPAG2, 10q24.3,
Laminna 5 LAMB3 132
Con atresia pidrica AR Integrina ITGAB, 17925,
obp4 ITGB4 2q24-g31
DISTROFICAS
Localizadas
Inversa AR
Acral AR
Pratibial AD
Centripsta AD
Generalizadas
RECESIVA AR Cotagenco Vil COL7A1  3p21.1
para todos
fos subtipos
— Hallopsau-Siemens AR
— No Halopeau-Siemens AR
DOMINANTES AD
— EBD dominantes AD
— EBD transitoria del recién AD
nacido

En la mayoria de las ocasiones las ampollas aparecen en las zonas de mayor
roce, como son las manos, los brazos y los dedos, y a veces, sin que se haya
producido contacto alguno.

Tenemos gue tener en cuenta que estas lesiones son hemorragicas, costrosas,

y que en la mayoria de las ocasiones sus complicaciones derivan de los



mecanismos de reaparicion de las ampollas y la localizacion de las mismas,

aunque la principal complicacion es la sobreinfeccidn bacteriana.

Los signos y sintomas® caracteristicos que presentan estas lesiones:

Prurito

Cicatrices hipertroficas.

Quistes de milium (pequefios puntos blancos que aparecen sobre la
piel).

Dificultad para comer, en aquellos casos en que se presenten ampollas
en la boca y en la mucosa de estdbmago.

Anemia ferropénica.

Malnutricion (debido a las lesiones bucales).

Trastorno de la deambulacion.

Sindactilia en manos y pies.

Alteraciones dentales.

OBJETIVOS

Objetivo general: Evaluar los aspectos relacionados con la calidad de vida que

se ven afectados en los pacientes con epidermdlisis bullosa y ampollaos, y que

afectan a su vez, a su entorno.

METODOLOGIA

Para llevar a cabo este trabajo, he necesitado realizar una revision bibliografica

a través de diferentes fuentes y bases de datos, como son Medline, PudMed,

Cochrane, Dialnet, RNER, ademas de libros y compilaciones de diversos

autores. Esta informacion me ha permitido recopilar las evidencias sobre la



afectacion en la calidad de vida de las personas que padecen epidermolisis

bullosa y la de su entorno.

Asi mismo, me he puesto en contacto con DEBRA, la asociacién que se
encarga de esta enfermedad, para realizar una revision bibliografica sobre los

aspectos a trabajar con estos pacientes.

DESARROLLO DEL TEMA

La esencia de este trabajo incide en el logro del entendimiento con las
personas que padecen epidermdlisis bullosa hereditaria, y por lo tanto, a través
del conocimiento de su situacion, conseguir a su vez, que su calidad de vida

sea la mejor posible.

Los pacientes que tienen EB’ incluso aquellos que presentan una afectacion
cutanea relativamente localizada, pueden tener dolor, simplemente con la
bipedestacion, con la deambulacién, e incluso al estar sentado o tumbado. En
ocasiones se presentan complicaciones como ampollas en los ojos, lo que les
dificulta e impide la vision, o las ampollas que se presentan en la cavidad oral,
que compromete seriamente el estado nutricional del paciente. Podemos
comprobar que esta enfermedad y las complicaciones que le acompafian, tiene
una gran influencia en la vida diaria, impidiéndoles realizar actividades que

normalmente damos por supuestas.

También hay que tener en cuenta que el tiempo que se necesita para realizar
estas actividades es mayor, y que a su vez, hay que invertir tiempo en el
cuidado de las heridas, por lo que es el propio paciente el que tiene que

encontrar un equilibrio entre ambos aspectos.

Para valorar la calidad de vida de nuestros pacientes, usamos el Cuestionario
de Salud SF-36%, que nos proporcionado un perfil acerca del estado de salud
del individuo. Consta de 36 items, que valoran los estados de salud del

paciente, tanto positivos como negativos.



Tabla 2. Escala de Calidad de Vida SF-36%

Tablal. Contenido de las escalas del SF-36

Significado de las puntuzciones de 0 2 100

Dimensién N.t de items «Peor» puntuzcién (0) «Mejor= puntuacion (100)
Funcién fisica 10 Muy limitado para llevar a cabo todas las actividades ffsicas, Lleva a cabo todo tipo de actividades fisicas incluidas las mds
incluido bafiarse o ducharse, debido a Iz salud Vigorosas sin ninguna limitacién debido a fa salud
Rol fisico 4 Problemas con el trabajo u ofras actividades diarias debido  NingGn problema con ef trabajo u otras actividades diarias
a la salud fisica debido a la salud fisica
Dolor corporal 2 Dolor muy intenso y extremadamente limitante Ningdn dolor ni limitaciones debidas a é
Salud general 5 Eval(ia como mala la propia salud y cree posible que empeore Eval(a la propia salud como excelente
Vitalidad 4 Se siente cansado y exhausto todo el tiempo Se siente muy dindmico y lleno de eneroia todo
el tiempo
Funcidn social 2 Interierencia extrema y muy frecuente con las actividades Lieva a cabo actividades sociales normales sin ninguna
sociales normales, debido a problemas fisicos interferencia debido 2 problemas fisicos o emocionales
0 emocionales
Rol emocional 3 Problemas con el irabajo y otras actividades diarias debide  Ningln problema con el trabajo y ofras actividades diarias
a problemas emocionales debido a preblemas emaocionales
Salud mental 5 Sentimiento de angustia y depresidn durante todo el tiempo  Sentimiento de felicidad, tranquilidad y calma durante todo
el tiempo
ftem de Transicion dz salud 1 Cree que su salud es mucho peor ahora que hace 1 afo Cree que su salud general es mucho mejor ahora que hace
1afio

También, podemos usar la Escala de Calidad de Vida GENCAT?®, desarrollada
por el INICO, que nos permite una valoracion objetiva de la calidad de vida del
paciente, ya que son los profesionales los que responden a los 69 items
mediante la observacion de la persona, aunque esta escala solo es aplicable a
partir de los 18 afios. (Ver Anexo ).

Haciendo referencia a ambas escalas, podemos comprobar, que los signos y
sintomas’® que acompafian a la EB, asi como las complicaciones, hacen que la

calidad de vida de nuestros pacientes disminuya.

En estas imagenes podemos visualizar los dafios que presentan las personas

con epidermolisis bullosa y que pueden dificultarles la vida.
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Figura 1. Vivir con Epidermdlisis Bullosa: Etiologia, Diagnéstico, asistencia

interdisciplinar, y tratamiento pag. 17 *

El apoyo psicolégico y el seguimiento®? por parte de los profesionales a los
pacientes y a los cuidadores, puede ayudar a estos a mejorar la calidad de

vida.

Por lo tanto, el tratamiento de la epidermdlisis bullosa’®, no solo ha de basarse
en las curas diarias, si no en la educacion a pacientes, familiares y comunidad.
Para ello, los profesionales sanitarios, una vez que se nos presente el caso,

debemos intentar formarnos lo mejor posible, ya que la realizacién de curas
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requiere unos conocimientos especificos, sin los cuales, los dafios serian

fatales.

A su vez, todo el equipo multidisciplinar, ha formar a la familia en todos los
aspectos relacionados con la enfermedad, siendo fundamentales en las
primeras etapas de la vida y posteriormente al paciente, quién sera el

encargado, principalmente, en el abordaje de la misma.

Este equipo™ (enfermeras, médicos, fisioterapeutas, trabajadores sociales,
etc...) juega un papel fundamental para proporcionar a los nifios y a sus
familias la mejor calidad de vida posible. Por lo tanto tenemos que normalizar,
sin perder nunca la sensibilizacién con los pacientes, todos los procedimientos
ligados a la epidermdlisis bullosa. Cabe destacar, que la importancia de la
formacion vy la informacion a la familia, recae también, en la calidad de vida del
enfermo, lo que queremos conseguir es que el paciente no pase todos los dias
en una consulta de enfermeria, y pueda realizar normalmente las actividades

de la vida diaria.

A la hora de abordar el tratamiento'®, tenemos que tener en cuenta que la
epidermdlisis bullosa se manifiesta principalmente en forma de ampollas y
heridas. La persona que asuma la prestacion de estos cuidados debe tener
conocimientos especificos de los mismos. Por lo tanto, el papel de la enfermera
como educadora es imprescindible. Hay que tener en cuenta que estamos
hablando de un impacto sobre el paciente, un impacto en la familia y el entorno,

incluyendo el impacto econémico que supone y el impacto social.

Impacto en el recién nacido

En el caso de que el nifio afectado sea un bebe’®, tenemos que evaluar el nivel
de conocimientos de la familia y asegurarnos que el aprendizaje sea el
correcto. También debemos dar recomendaciones sobre como vestir al bebe,

como realizarle la higiene y que juguetes son los adecuados.

Entre los aspectos que tenemos que tener en cuenta a la hora de evaluar la

calidad de vida del recién nacido, estan los siguientes, que comparandolos con
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la escala de evaluacién de calidad de vida® , nos muestran que hay un

deterioro. El dolor'”!®

que produce el momento de las curas, el riesgo de
infeccién que presentan las mismas, el deterioro de la integridad cutanea y en
algunos casos mas severos de epidermdlisis bullosa, los problemas

nutricionales®®1%2°

gue acarrea la misma, provoca sufrimiento en el recién
nacido. Todos los bebés y nifios necesitan una buena nutricion'® para que su
calidad de vida sea también buena, especialmente aquellos que padecen EB,
no sélo en sus formas mas severas, si no en las formas simples, ya que una
correcta nutricion favorece la cicatrizacion, contribuye a que el sistema
inmunitario luche contra las infecciones, aparte de sentirse mejor consigo

mismo.

Se recomienda, para que la calidad de vida** del recién nacido sea buena, el
fomento de la lactancia materna, aunque esté presente muchas ampollas en la
mucosa de la boca y una formula adaptada, ya que por lo citado anteriormente,

las necesidades nutricionales de estos nifios se ven aumentadas 1 2921

A todo esto hay que sumar los conflictos® que se presentan en la familia y en

el cuidador principal, a lo que nos referiremos posteriormente.

Impacto en el niio

Haciendo referencia a las escalas de calidad de vida®, y teniendo en cuenta los
signos y sintomas® que acompafian la EB consideramos que un nifio en edad
escolar presenta una afectacion en la calidad de vida debido a las

complicaciones y las limitaciones " 2% 22 de

las capacidades que este
presenta, el simple dolor en bipedestacion, con la deambulaciéon o al estar
sentado o tumbado le impide realizar las actividades propias de un nifio de su
edad. No por ello hay que sobreprotegerlo, es esencial, estimular la autonomia
en la medida de lo posible. Hay que afrontar los riesgos y aprender las
consecuencias de los mismos. Otro pilar fundamental es que el propio paciente
entienda su situacion, tiene que comprender que vive una situacion diferente al
resto de nifios de su alrededor, aceptarse y tener ganas de valerse por si

mismo.
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El espacio escolar®* es, para un nifio, el principal ntcleo después de la familia,
por lo que es muy importante trabajar en este aspecto. En relaciéon con la
escolarizacion, podemos encontrarnos con distintos problemas, tales como la
sobreproteccion del profesorado, el rechazo de alumnos y madres de alumnos,

y a su vez, la limitacion del propio paciente en sus capacidades fisicas.

A medida que el nifio va creciendo®, tiene que afrontar su independencia. Esto
es esencial para que su calidad de vida mejore. Poco a poco ird& madurando,
tanto fisica como psicoldégicamente, tendran lugar los cambios propios de la
adolescencia, y si es una etapa complicada para cualquier persona, para un
adolescente con piel de mariposa lo es mas. El riesgo de rechazo a su propio
cuerpo se ve aumentado, por lo que hay que impulsar la autonomia personal.
Es esencial, que el paciente ya sea capaz de abordar las curas apenas sin

ayuda, lo que le dard mas independencia.

Impacto en el adulto enfermo

22,25

En esta etapa de la vida , el paciente suele plantearse su futuro, ya sea en

relacion con el mundo laboral o de pareja.

Hay que tener en cuenta las limitaciones que se le pueden plantear a una
persona con epidermdlisis bullosa a la hora de trabajar. No sélo relacionadas
con sus capacidades fisicas, si no a la hora de desplazarse al ambiente de
trabajo. En algunos casos, es imposible realizar una jornada completa de
trabajo, es casi seguro que sea necesaria una adaptacion en los horarios de

trabajo, para la realizacion de curas, citas médicas, etc.

Otras de las cuestiones a las que hemos hecho referencia es a la pareja, y por
lo tanto a la sexualidad. La pareja debe comprender lo que es la epidermalisis
bullosa, y es normal que se presenten muchos interrogantes, sobre todo en
relacion con el acto sexual. Aspectos que pueden hacer mella en la calidad de

vida de ambos.
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Impacto en la familia y en los cuidadores

Teniendo en cuenta que la magnitud del problema dependera de la gravedad y
el grado de afectacion, el impacto que sufren las familias es algo incontrolable.
Hay que asumir que ya que nos referimos a una enfermedad de por vida, los

cuidados también van a ser de por vida.

La transformacion mas significativa que sufre la familia, y sobre todo el
cuidador principal®>?, es que se ve obligado a dejar de trabajar o el trabajo
pasa a segundo plano, para dedicarse exclusivamente a los cuidados del

enfermo, que también tiene repercusiones en la economia familia.

A su vez afecta a las relaciones personales®, por el rechazo social que esta
supone, y al propio ambito personal, ya que hay un alto nivel de dependencia

entre la persona que presenta EB y su cuidador principal.

El SNS'™ 2?7 financia un 100% a los pacientes pensionistas y un 60% a los
pacientes activos, en cuanto a la prestacion ambulatoria, incluso hay
comunidades auténomas, que proporcionan el material de forma gratuita en el
centro de salud. Asi mismo, la prestacién hospitalaria, es decir, los materiales

de uso exclusivo hospitalario son proporcionados siempre de forma gratuita.

No obstante, el coste anual medio® de un paciente que presenta epidermdlisis
bullosa es de 33.903 euros. Este dinero va destinado al material de realizacion
de curas y a la transformacion®’ que debe sufrir la casa del paciente, material
muy caro que no esta subvencionado, para poder realizar las mismas y en los
casos mas extremos de la enfermedad, debe cubrir los aportes nutricionales
qgue se requieran. Cierta parte del material lo proporcionan los centros de
salud, aunque a veces no es posible, puesto que estos pacientes necesitan
grandes cantidades de gasas, apositos, etc. En caso de medicamentos y
cremas especificos no son facilitados por el Centro de salud, por lo tanto

supone un coste afadido.
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Tabla 3. Listado de prestaciones y ayudas. Guia de Atencion Clinica Integral
de la Epidermdlisis Bullosa Hereditaria. Ministerio de sanidad y Consumo. Pag.
91.29.

Prastacién-ayuda Administracion Informacién

Pensién contributiva de incapacidad Estado INSS (Ministerio de Trabajo

laboral permanente (grados: parcial, y Asuntos Sociales):

total, absoluta o gran invalidez) www.seg-social.es/

Pensién no contributiva de invalidez Estado y IMSERSO (Ministerio de
Comunidad Trabajo y Asuntos Soclales):
Auténoma (CA)  www.seg-social.es/imsarso/

y Consejeria de la CA

Asistencia sanitaria, prestacién Comunidad Consejeria de la CA

farmacéutica y ortoprotésica Auténoma (CA)

Subsidio de movilidad y compensacion  Comunidad Consejeria de la CA

para gastos de transporte destinado Auténoma (CA)
a personas discapacitadas con graves

dificultades de moviidad

Ayudas para adaptacion de lavivienda, Comunidad Consejeria de la CA
del vehiculo, etc. Autdnoma (CA)

Tarjeta de estacionamiento en espacios  Local Ayuntamiento
reservados para discapacitados

0 personas con monvlidad reducida

Cantros residenciales y centros de dia Comunidad Consejeria de la CA

para parsonas con discapacidad fisica  Auténoma (CA)

Impacto social

La epidermdlisis bullosa es una de las enfermedades consideradas raras. Su
baja prevalencia esta directamente relacionada con el desconocimiento de la
sociedad hacia ella, lo que lleva implicito una serie de problemas como el
rechazo social >** ya que suele provocar una respuesta de evitacion hacia los
pacientes que la presentan. Puede estar relacionado con el aspecto que
presenta su piel, y la cantidad de curas que tienen por todo el cuerpo, todo
ligado al desconocimiento del que antes hablabamos. Es frecuente que en
multiples ocasiones los pacientes se sientan mirados y rechazados, y solos, ya
que al ser una patologia poco frecuente no suelen conocer personas con su

mismo problema, que asi mismo dafa su calidad de vida.
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Tabla 4. Organizaciones de interés. Guia de Atencion Clinica Integral de la

Epidermdlisis Bullosa Hereditaria. Ministerio de sanidad y Consumo péag. 92. %

Asocilacién Espariola de Epiderméiisis Bullosa (AEBE-DEBRA)
Conjunto Puertogolf

C/ Real, biq 4, 1C. Nueva Andalucia

29660 Malaga

Tel./Fax: 952 81 64 34

E-mail: asbe@asbe-debra.org

Website: http:/Awww.asbe-debra.org/

Federacién Espariola de Asociaciones de Enfermedades Raras (FEDER)
Avda. San Francisco Javier, 9

41018 Sevilla

Tel.: 954 98 98 92

Fax: 954 98 98 93

E-mall: f.e.d.e.r@teleline es

Web: hitp:/vwvav.aofermedadas-raras.org/

Informacién y contacto: 902 18 17 25

E-mall: info@enfarmedades-raras.org

Instituto Nacional de la Seguridad Social (INSS)*
C/ Padre Damian, 4-6

28036 Madrid

Tel.: 91 568 83 00

Fax: 91 561 10 51

Web: hitp://wwaw.seg-social es

Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IMSERSO)*
C/ Ginzo de Limia, 58

28029 Madrid

Tel.: 91 363 88 88

Fax: 91 363 85 95

Web: hitp://www.seg-sodial.es/imsarsol
Real Patronato sobre Discapacidad®
C/ Serrano, 140

28006 Madrid

Tel.: 91 745 24 42

Fax: 91 745 11 91

Web: hitpi/wwan.rpd.as/

CONCLUSIONES

En primer lugar, cabe destacar, que la epidermdlisis bullosa, al igual que el
resto de enfermedades raras, lleva implicito un gran desconocimiento no sélo a
nivel social, si no a nivel sanitario. Se ha comprobado que el personal sanitario
tiene un papel imprescindible en el abordaje de la misma, ya no soélo a nivel de

tratamiento, si no a nivel de educacion, sensibilizacién y apoyo.
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La Comision Europea adopt6 en 2009 una Recomendacion del Consejo relativa
a una accion en el ambito de las enfermedades raras, para que los estados
miembros elaboren estrategias en cuanto a la definicion , la codificacién y el
inventario de las mismas, su investigacion , las redes europeas de referencia,
la sostenibilidad y la responsabilizacion de las organizaciones de pacientes que

padecen dichas enfermedades.

En lo que se refiere a la epidermdlisis bullosa, se ha visto que la calidad de vida
de los pacientes que la padecen se ve comprometida en multiples aspectos de
su vida normal y que la educacion, el correcto abordaje de la enfermedad y la
informacion que se tenga sobre la misma, puede ayudar, a que este

cCOmpromiso sea menor.

De este modo podemos decir que el personal sanitario y en concreto el
personal de enfermeria tiene que participar, en primer plano, en el papel
educativo y de formacion para que las personas que padecen esta enfermedad
y sus cuidadores, sean capaces de abordar la misma, y para que asi, su

calidad de vida mejore o se vea afectada en el menor grado posible.
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ANEXO I. Escala de Calidad de vida GENCAT.®°

KBIENESTAR EMOCIONAL \

Siempre o Frecuente-  Algunas Nunca o

Casisiempre  mente

veces  Casinunca

Se isfecho con su vida p

P de depresion.

Esta alegre y de buen humor.

Muestra sentimientos de incapacidad o inseguridad.
Presenta sintomas de ansiedad.

Se S z
Tiene problemas de comportamiento.

0 NN s W N -

Se muestra motivado a la hora de realizar algin tipo de actividad.

S Y EY O ES
WNWNN W RN W

N W N W NN

R T

Puntuacién directa TOTAL

f RELACIONES INTERPERSONALES \

Siempre 0 Frecuente- Algunas  Nuncao

Casisiempre  mente

veces

Casi nunca

9 | Realiza actividades que le gustan con otras personas.

10 | Mantiene con su familia la relacién que desea.

11 | Se queja de Ia falta de amigos estables.

12 | Valora negativamente sus relaciones de amistad.

13 | Manifiesta sentirse infravalorado por su familia.

14 | Tiene dificultades para iniciar una relacién de pareja.

15 | Mantiene una buena relacién con sus compafieros de trabajo.
16 | Manifiesta
17 | La mayoria de las personas con las que interactda tienen una

condicion similar a la suya.
18 | Tiene una vida sexual satisfactoria.

querido por las p importantes para él.

Y A B . R . B b
WWwNNNN® W

NN W W WwNN

R

Puntuacién directa TOTAL

ITEM 15: salapemonamnsneu-abap valonewrdsubneonlosemmanemdelcenm

ITEM 17: tienen di: son fueron o son

tienen de salud mental, etc.

ﬂleuss'rm MATERIAL \

Siempre o Frecuente-
Casisiempre  mente

Algunas

Nunca o

veces  Casinunca

El lugar donde vive le lmpide llevar un estilo de vida saludable

1, escasa

(ruidos, humos, olores,
desperfectos. inaccesibilidad...)
20 | Ellugar donde trabaja ple con las de idad.

21 | Dispone de los bienes materiales que necesita.

22 | Se muestra descontento con el lugar donde vive.

23 | Ellugar donde vive esta limpio.

24 | Disp de los i ios para cubrir sus

25 | Sus ingresos son insuficientes para permitirle acceder a caprichos. 1 2

26 | Ellugar donde vive esta adaptado a sus necesidades.

F SR I
W N W W

N W NN

- PR .

Puntuacién directa TOTAL

ITEM 20: si la persona no tiene trabajo, valore la seguridad del centro.
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y Z Siempreo Frecuente- Algunas  Nunca o
/ DESARROLLO PERSONAL \ e e e s
27

Muestra dificultad para adap! a las situaci que se le p 1 2 3 4
28 | Tiene a t gias (1 fono mévil, etc.). 4 3 2 1
29 | El trabajo que pefa le permite el aprendizaje de 4 3 2 1

nuevas habilidades.
30 difi para con ia los p

que se le plantean. : 2 9 4
31 | Desarrolla su trabajo de manera competente y responsable. 4 3 2 1
32 | El servicio al que acude toma en consideracion su desarrolio

personal y aprendizaje de habilidades nuevas. A S 2 !
33 | Participa en la elaboracion de su programa individual. 4 3 2 1
34 | Se muestra desmotivado en su trabajo. 1 2 3 4

Puntuacién directa TOTAL

ITEMS 29, 31 y 34: si la persona no tiene trabajo, valore respectivaments si las actividades que realiza en el centro le permiten aprender habilidades

nuevas, si realiza esas activi de forma ¥ ¥ si se muestra desmotivado cuando las realiza.
Siempre 0 Frecuente- Algunas  Nuncao
BIENESTAR FiSICO \ Casisiemprs mente  veces Casinunca

35 | Tiene problemas de suefio. 1 2 3 4
36 | Dispone de ay écnicas si las 4 3 2 1
37 | Sus habitos de ali i6n son saludabl 4 3 2 1
38 | Su estado de salud le permite llevar una actividad normal. 4 3 2 1
39 | Tiene un buen aseo personal. 4 3 2 1
40 | En el servicio al que acude se supervisa la medicacion que foma. 4 3 2 1
41 | Sus problemas de salud le producen dolor y malestar. 1 2 3 4
42 | Tiene difi de a de

g ’ o Rt 1 2 3 4

(; p . g , a domicilio, hospitalaria, etc.).
Puntuacién directa TOTAL

ITEM 36: si no necesita ayudas técnicas, valore si dispondria de ellas en el caso de que Begara a necesitarias.

ITEM 39: se le pregunta si la persona va aseada o no, no importa gue realice el aseo personal por si misma o que cuente con apoyos para realizario.

ITEM 40: si la persona no toma ninguna medicacién, marque Ia opcién que considere mas adecuada si la tomara. Se refiere a si se revisa la
ion de la ¥ idk

ITEM 41: si la persona no tiene problemas de salud, marque *Nunca o Casi nunca’.

AUTODETERMINACION \ s e N s X
730 Casi siempre  mente veces  Casinunca
43 | Tiene metas, objetivos e intereses personales. 4 3 2 1
44 | Elige como pasar su tiempo libre. 4 3 2 1
45 | En el servicio al que acude tienen en cuenta sus preferencias. 4 3 2 1
46 | Defiende sus ideas y opiniones. 4 3 2 1
47 | Otras personas deciden sobre su vida personal. 1 2 3 4
48 | Otras personas deciden como gastar su dinero. 1 2 3 4
49 | Otras personas deciden |a hora a la que se acuesta. 1 2 3 4
50 | Organiza su propia vida. 4 3 2 1
51 | Elige con quién vivir. 4 3 2 1
Puntuacién directa TOTAL
ITEMS 43, 44 y 50: en el caso de personas con drogodependencias, valore si sus metas, objetivos e i son si elige

actividades adecuadas para pasar su tiempo libre y si organiza su propia vida de forma adecuada. "Adecuado” hace
referencia a que no tenga relacion con el consumo de drogas.
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Baremo para personas de
otros colectivos (Personas
con drogodependencias, VIH,
SIDA, discapacidad fisica y
problemas de salud mental)

[ INCLUSION SOCIAL Cat e e viems Casinuna
52 | Utiliza entormos comunitarios (piscinas publicas, cines, teatros,
museos, bibliotecas...). 4 3 2 1
53 | Sufamilia le apoya cuando lo necesita. 4 3 2 1
54 | Existen barreras fisicas, culturales o sociales que dificultan su
inclusion social. ! 2 3 4
55 | Carece de los apoyos necesarios para participar activamente en la
vida de su comunidad. ! z & 4
56 | Sus amigos le apoyan cuando lo necesita. 4 3 2 1
57 | El senvicio al que acude fomenta su participacion en diversas
actividades en la comunidad. 4 = 2 !
58 | Sus amigos se limitan a los que asisten al mismo servicio. 1 2 4
58 | Es rechazado o discriminado por los demas. 1 2 3 4
Puntuacién directa TOTAL
DERECHOS e st i e
60 | Su familia vulnera su intimidad (lee su corresp ia, ’ - o »
entra sin llamar a la puerta...).
61 | En su entomo es tratado con respeto. 4 3 2 1
62 | Dispone de informacion sobre sus derechos fundamentales % 3 2 1
como ciudadano.
Muestra dificultades para defender sus derechos cuando éstos son violados. 1 4
64 | En el servicio al que acude se respeta su intimidad. 4 3 1
65 | En el servicio al que acude se respetan sus posesiones y derecho 2 3 > 1
a la propiedad.
66 | Tiene limitado algun d ho legal (ci voto, 4 5 5 4
procesos legales, respeto a sus creencias, valores, etc.).
67 | En el servicio al que acude se resp y sus d 7 3 5 1
(0 iali inf ion sobre sus hos como
68 | El servicio respeta la privacidad de la informacion. 4 3 2 1
Sufre situaci de explotacion, violencia o abusos. 1 2 4
Puntuacién directa TOTAL
Namero de identificacién: Seccién 1a. Escala de Calidad de vida GENCAT
1. Innoducirlaspmnae@esmqaswalee dacad_aunadalas dimensiones
A bt n de et m
Nombre y apellidos
Dimensiones de Calidad | Puntuaciones directas de las
de vida totales estandar dimensiones
Inforeants Bienestar emocional
Fechaa:spicacion Bienestar material
Desarrollo personal
Bienestar fisico
Baremo usado i
Baremo para la muestra Mnchmion sockl
general Derechos
B8 m&:; ::8;‘85; i Puntuacion estandar TOTAL (suma)
B_aremo parap o TDICE DE CALIDAD DE VIDA
discapacidad intelectual

Percentil del indice de Calidad de vida
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Seccién 1b. Perfil de Calidad de vida
Rodee la puntuacion estandar de cada dimensién y del Indice de Calidad de Vida.
Después una los circulos de las dimensiones con una linea para formar el perfil.

25



ANEXO II. Recomendaciones de Uso de Materiales de curas. Guia de Atencion
Clinica Integral de la Epidermdlisis Bullosa Hereditaria. Ministerio de sanidad y
Consumo péag. 90. %

Producto Recomendaciones da uso
Esparadrapo de silicona Fijacién sin que se pegue a la plel
Lamina o apésito de silicona Para lesiones da poca exudacidn
Lamina o apésito lipido-coloida Para lesiones da poca exudacidn
Apésito extrafino de fina espuma Para lesiones da media exudacidn
con siicona no adhesho
Apésito absorbente de espuma Para lesiones da mucha exudacién
con silicona no adhesivo
Apésito absorbente lipido-coloide Para lesiones da mucha exudacion
no adhesivo
Apésito absorbente hidrocelular Para lesiones da mucha exudacion
no adnesivo
Venda cohesiva Para fiar &l vendaje
Venda de algoddn Para fiar el vendaje
Mala tubular elastica Para fiar d vendaje
Ligadura de algodén sintético Para almohadillar la zona
Malla tubular de algoddén no eldstica  Para cubrir el vendaje
Malia tubular de viscosa Para fijar el vendaje
Polvos de permanganato potasico Antiséptico sacante, se aplica en el bafo disuelto
2/10.000 an agua 250 mg./5 |. o en fomentos de 10 minutos
Solucién de eosina 2% Antiséptico
Solucién de clorhexidina Antiséptico
Apdsito con plata nanocristalina Barrera antimicroblana en lesiones crénicas
Apdsito de sulfadiacina argéntica Para heridas sobreinfectadas
Ap6sito de plata ibrica Accién bactericida en medio himedo
Hidratantes cutaneos Aceite 0 gel de bafio para pieles sensibles

Crema o locién hidratante para disminuir los picores

ANEXO IIl. Prestaciones y ayudas

Subvenciones a Familias con Hijos Menores Discapacitados (Junta de

Extremadura)®

Beneficiarios

Podran ser beneficiarios de la ayuda, las familias en situacion de privacion

material severa que, reiinan los requisitos de acceso y asi lo soliciten.
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Se entendera que concurre una situacion de privacion material severa en una
unidad familiar de convivencia cuando dicha unidad disponga de unos ingresos
anuales netos inferiores al 60% de la renta media por unidad de consumo, con
alquiler imputado, conforme a los datos de la ultima Encuesta de Condiciones
de Vida publicada por el Instituto nacional de Estadistica para la Comunidad
Auténoma de Extremadura. Para determinar el ndmero de unidades de
consumo se utilizara la escala de la Organizacion para la Cooperacion y el
Desarrollo Econémico (OCDE) modificada. Conforme a esta escala, el adulto
solicitante de la ayuda contard como una unidad a la que se afadiran el resto
de adultos, excluido el solicitante, multiplicados por un coeficiente de 0,5, asi
como los menores de 14 afios de la unidad familiar, incluido el causante,

multiplicados por un coeficiente de 0,3.

Requisitos
Los requisitos de acceso que se establecen seran los siguientes:

Que el solicitante progenitor sea padre o madre por naturaleza, adopcion o
situacién equivalente, en caso de adopcién internacional, y ostente la guarda y
custodia del menor de 18 afios en cuyo favor se solicita la ayuda. Asimismo,
dicho menor ha de figurar empadronado juntos con el progenitor solicitante de

la ayuda.

No obstante, en el caso de que el progenitor solicitante sea menor de 18 afios
se actuara mediante representante legal salvo que se trate de mayores de 14
afios que hubieren contraido matrimonio o mayores de 16 afios emancipados,

en cuyo caso, podran formular la solicitud por si mismos.

Que el menor en cuyo favor se solicita la ayuda tenga reconocido un grado de

discapacidad igual o superior al 33%.

Que el menor tenga prescrita o establecida la necesidad e idoneidad del

producto de apoyo por un profesional del sistema sanitario publico o de las
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entidades vinculadas al sector de la discapacidad y, en los casos de

tratamientos que motivan la ayuda por desplazamiento, por el CADEX.

Que la unidad familiar de convivencia se encuentre en una situacion de

privacion material severa.
Residir de forma legal en Espafia, en caso de solicitantes no espafioles.

Estar empadronado y residir de manera efectiva en cualquier municipio de la
Comunidad de Extremadura con, al menos, un periodo de antigiedad de seis

meses.

No estar incurso en prohibicion para obtener la condicion de beneficiario de la

ayuda.

Estar al corriente de las obligaciones fiscales con la Hacienda Estatal y

Autondmica y frente a la seguridad social.

Motivos y contenidos

El objeto es la concesiéon de subvenciones a las familias residentes en la
Comunidad Auténoma de Extremadura que se encuentren en situacion de
privacion material severa y con hijos menores a cargo que tengan
diagnosticada una discapacidad.

Estas subvenciones tiene la finalidad de colaborar en la adquisicién de los
medios o la prestacion de los servicios necesarios para mejorar la calidad de

vida y bienestar.

Actuaciones:

e Adaquisicion de productos de apoyo: productos de apoyo para el

entrenamiento, para el cuidado y proteccion personales. Productos de
apoyo para la movilidad personal. Productos de apoyo pata la
comunicacién y la informacion. Productos de apoyo para la manipulacién

de objetos y dispositivos.
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e Ayudas para el transporte o desplazamiento en vehiculo propio o ajeno,
en relacion con tratamientos de psicomotricidad, psicologia, fisioterapia,
logopedia y terapia ocupacional que hubieren sido prescritos o
establecidos por el Centro de Atencion a la Discapacidad de
Extremadura (CADEX).

La actuacion subvencionable sera la desarrollada entre el 1 de enero y
el 31 de diciembre de 2015.

COMPATIBILIDAD:

Estas subvenciones seran compatibles con otras subvenciones, ayudas,
ingresos o recursos para la misma finalidad procedentes de cualesquiera
administraciones o entes publicos o privados, nacionales, de la Unién Europea
o de organismos internacionales siempre que no superen el coste total de la

actuacién subvencionada.
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