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RESUMEN

La epidermdlisis bullosa engloba un grupo heterogéneo de enfermedades crénicas
determinadas genéticamente que se caracterizan por presentar ampollas en piel y mucosas.
Esta afeccion infrecuente también es llamada piel de mariposa o de cristal, y puede provocar
un retraso en el neurodesarrollo del nifio. Las complicaciones son invalidantes, afectan la
calidad de vida, y pueden causar la muerte. Se realizé la rehabilitacion domiciliaria de un
bebé de un afio de edad afectado de epidermdlisis bullosa simple, con participacion activa
de los cuidadores; esta rehabilitacion consisti6 en: tratamiento postural, ejercicios
respiratorios, movilizaciones de todas las articulaciones, ludoterapia, terapia ocupacional y
atencion logofoniatrica. Después de 12 semanas de fisioterapia el paciente logré sentarse

solo con equilibrio, aparecio el reflejo de paracaidas, y sonreia al estimularlo. El tratamiento
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debe ser precoz (desde el nacimiento), individualizado e integral. EI masaje y los agentes
fisicos estan contraindicados porque pueden causar dafos en la piel.
DeCS: epidermdlisis ampollosa; visita domiciliaria.

ABSTRACT

Epidermolysis bullosa is a heterogeneous group of genetically determined chronic diseases
characterized by blistering of the skin and mucosa. This rare condition is also called "butterfly
or crystal skin children”, and it can cause them a neurodevelopmental delay. Complications
are disabling, affect quality of life, and can cause death. Home rehabilitation of a one-year-old
baby affected by simple epidermolysis bullosa was performed with active participation of
caregivers; this rehabilitation consisted of postural treatment, respiratory exercises, joint
mobilization, play therapy, occupational therapy and phoniatric-logopedic care. The patient
was able to sit alone, acquired sitting balance, parachute reflex appeared, and smiled when
stimulating after 12 weeks of physiotherapy. Treatment must be early (from birth),
individualized and comprehensive. Massage and physical agents are contraindicated
because they can cause skin damage.

MeSH: epidermolysis bullosa; house calls.
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La epidermolisis bullosa (EB) comprende un grupo heterogéneo de enfermedades
mecanobulosas hereditarias que se caracterizan por la susceptibilidad de la piel y mucosas a
separarse de los tejidos subyacentes ante el minimo traumatismo o roce, lo que provoca la
formacion de ampollas y erosiones. Estas alteraciones son causadas por alrededor de 1 000
mutaciones ubicadas en cerca de 18 genes que codifican las proteinas estructurales de la

piel. Actualmente, comprende cuatro formas principales, de acuerdo a la proteina alterada y
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al nivel dentro de la epidermis en el cual se forma la ampolla: EB simple, EB de la union, EB
distréfica y sindrome de Kindler, y al menos, 40 fenotipos clinicos diferentes.®?

La epidermdlisis ampollosa fue descrita por primera vez en el afio 1870 por Von Hebra, bajo
el nombre de erblichen pemphigus. El término epidermdlisis ampollar hereditaria fue
acufiado por primera vez por Heinrich Kéebner, en 1886, quien las describi6 como un grupo
de enfermedades genéticas o genodermatosis.™®

La EB es una enfermedad de muy baja prevalencia que forma parte del grupo de las
denominadas enfermedades raras, pero esta presente en todo el mundo. ¢4

El compromiso de la salud de los afectados con EB rebasa el campo dermatolégico, pues se
presentan una gran variedad de manifestaciones sistémicas, psicologicas y sociales, mucho
mas graves que la propia enfermedad cuténea, que afectan notablemente la calidad de vida
del paciente, por lo que se requiere un diagndstico y tratamiento integral temprano. La
afectacion cutanea se caracteriza por la presencia de ampollas en piel y mucosas, mientras
que la extracutanea incluye alteraciones: oculares, odontogénicas, gastrointestinales y
musculo-esqueléticas, entre otras.?

Esta afeccion presenta una prevalencia de 8 casos por cada millén de habitantes en EE.UU,
10 casos por cada millon en Australia, y entre 15 y 32 casos por cada millén en Inglaterra.
En Latinoamérica, se registran 10,8 casos por cada millbn de habitantes en Chile, y 3,8
casos por cada millén en Uruguay. ¥ No existen estadisticas oficiales sobre la incidencia de
esta enfermedad en Cuba, aunque se han informado casos aislados en la prensa, sobre
todo en nifios.®

En la literatura cubana, en los Ultimos treinta afios, se han publicado en la red de Infomed
solo 11 articulos sobre EB, que en su mayoria son presentaciones de casos. Los trabajos
descriptivos no aportan mucho al tratamiento paliativo y rehabilitador de esta enfermedad
cronica, discapacitante e invalidante en diferentes grados que puede conllevar a la muerte
por la enfermedad en si o0 por sus complicaciones.

Suele manifestarse al nacer o en los primeros meses de vida,® lo que entorpece
gravemente el desarrollo psicomotor normal de los nifios segun el tipo o subtipo de la

enfermedad.”
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Los defectos moleculares que afectan la piel de los pacientes con EA pueden también
provocar manifestaciones en otros tejidos con cobertura o superficie epitelial (el ojo, la
cavidad oral, el aparato digestivo, el genitourinario y el respiratorio). Aunque hay
excepciones, la afectacion extracutanea se produce mas frecuentemente en la EA distréfica
recesiva y en la EA de la union, y puede dar lugar a: ampollas, erosiones, Ulceras y
cicatrices.®?

Actualmente no existen tratamientos especificos de ninguna forma de EA hereditaria. En un
futuro, puede que sea real un tratamiento genético efectivo para al menos algunas formas de
EA.®

Por el momento, el tratamiento diario de la EA gira alrededor de la prevencion de los
traumatismos mecénicos, el cuidado de las heridas y evitar las infecciones. Los vendajes
protectores, el almohadillado sobre las prominencias éseas y el uso de ropas sueltas / no
cefiidas pueden resultar de mucha ayuda. Los bafios o lavados con hipoclorito sédico al
0,005 % (0,5 cucharadas de lejia doméstica, 6 - 8,25 % de hipoclorito sédico, en una bafiera
estandar llena) o con acido acético al 0,25 % (1 parte de vinagre blanco, 5 % &cido acético,
en 20 partes de agua) pueden ayudar a reducir la colonizacién bacteriana.®

Es importante mantener el enfoque multidisciplinario que involucre a especialistas de
campos como: la Dermatologia, la Cirugia, la Gastroenterologia, la Otorrinolaringologia, la
Odontologia, la Hematologia/Oncologia, la cura de heridas, el tratamiento del dolor, la
Fisioterapia y la terapia ocupacional, la nutricion y la Psicologia.®

Con la llegada al area de salud del Policlinico Norte de Placetas de un lactante portador de
EB simple, los autores se dieron a la tarea de rehabilitar al paciente en su propio hogar con

el objetivo de contribuir a su buen desarrollo psicomotor y evitar complicaciones.

Presentacion del paciente

El paciente nacio en el Hospital Dr. «Daniel Codorniu Pruna», del municipio de Placetas, Villa
Clara, el 8 de enero de 2019; hijo de una mujer de 20 afios de edad, parto eutécico con edad
gestacional de 40 semanas. Fue un embarazo planificado de alto riesgo obstétrico por

sobrepeso.
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Desde el momento del nacimiento, aparecié una ampolla denudada en el craneo y otra en la
mejilla izquierda del bebé. Después de 4 horas surgieron otras dos: una en la falange distal
del segundo dedo de la mano izquierda serosanguinolenta, y la segunda, en el tercer dedo

con contenido amarillento claro (Figura 1).

Figura 1. Se pueden observar las ampollas en la falange
distal del segundo dedo de la mano izquierda y en el tercer dedo.

Se realizé una interconsulta con Dermatologia y se le planted una epidermdlisis bullosa. El
paciente fue transferido para la Sala de Neonatologia del Hospital Universitario
Ginecobstétrico «Mariana Grajales» en Santa Clara; alli presento lesiones generalizadas en
la piel y recibié tratamiento como un gran quemado con antimicrobianos sistémicos y locales,

ademas, se le pusieron varios vendajes humedos oclusivos (Figura 2).
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Figura 2. Se puede observar al paciente con lesiones generalizadas
en la piel y los vendajes humedos oclusivos.

A los dos meses de edad, fue trasladado para la Unidad de Cuidados Intensivos del Hospital
Pediatrico Universitario «José Luis Miranda», Santa Clara, Villa Clara, por bronconeumonia y
la apariciébn de nuevas lesiones ampollares generalizadas en la piel. Se le realiz6 una
gastrostomia para facilitar su alimentacion (que aun la tiene) y se le administré factor de
transferencia 1 U/m?, 2 veces a la semana por 9 semanas.

El paciente fue egresado el 19 de junio de 2019 (pasé un total de 5 meses y medio
hospitalizado). También fue evaluado por la pediatra de su area la cual le diagnosticé una
desnutricion. El fisiatra solo conocié al enfermo después del afio de edad y fue notificado por
el médico de la familia. Este especialista realiz6 un examen fisico y constatd que: el nifio no
se sentaba solo, que no aparecia el reflejo de paracaidas, que no emitia sonidos, que
presentaba una tendencia a ser timido y poco sociable. Por estas razones se le diagnostico
un retardo del neurodesarrollo. En el examen dermatolégico se observo que tenia lesiones
ampollares, denudadas y superficiales alrededor de los ojos, en la nariz, y en el primer y
segundo dedo de la mano izquierda. Dadas las condiciones especiales del paciente se inicié
la rehabilitacion en el hogar, 3 veces por semana. Esta rehabilitacion consistié en:
tratamiento postural, ejercicios respiratorios, movilizaciones de todas las articulaciones,

ludoterapia, terapia ocupacional y atencion logofoniatrica. El principal objetivo de estas
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actividades fue recuperar las habilidades afectadas o no establecidas en el tiempo acorde
con la edad cronoldgica del paciente. La estimulacion fue fundamentalmente dedicada a la
habilitacién de las discapacidades: motoras, mentales, del habla y de la conducta. Se tuvo
en cuenta la maxima de evitar la aparicion de nuevas ampollas o complicaciones articulares.
Se conto con la participacion activa a la familia y los cuidadores (Figura 3 y 4). Se instruy6 al
médico y enfermera de la familia, a los cuidadores, al fisioterapeuta, al nutricionista, al
psicologo, al defectdlogo, el terapista ocupacional, y al logofonoaudidlogo de qué se trata la

EB y como debian enfrentar esta dolencia.

P

Figura 3. Imagen de la rehabilitacion

en el hogar.
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Figura 4. Imagen que muestra la participacion
activa a la familia y los cuidadores
en la rehabilitacion del paciente.

Después de 12 semanas de fisioterapia el paciente fue y se pudo observar que ya se
sentaba solo y que mantenia el equilibrio sentado, aparecié el reflejo de paracaidas, y

sonreia cuando se le estimulaba. Actualmente continGia en rehabilitacion.

Comentario

Este es el segundo caso de EB nacido en el Hospital de Placetas, y los dos casos son
procedentes del mismo poblado rural llamado Guaracabulla. El otro paciente fue informado
en el afio 2012 por Sanchez Macias,® y fallecié a los 5 meses de edad por una EB
distrofica.

Hacer el diagnostico de la EB no es dificil si se tiene experiencia dermatolégica, pero su
clasificacion es compleja; para ello se necesita considerar la clinica, la genética, la

microscopia y la evaluacion de laboratorio. El tratamiento de esta enfermedad es dificil pues
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son necesarias ciertas medidas para proteger al paciente, evitar la aparicion de las lesiones
y las complicaciones derivadas de ellas.®

Al ser una enfermedad de baja prevalencia, el profesional de la salud no suele tener
experiencia ni formacion suficiente para realizar un tratamiento adecuado en relacion al
diagnéstico, las necesidades especificas de atencion y de seguimiento que requieren estos
pacientes y sus cuidadores.

En Espafia, existe un equipo de Enfermeria a domicilio «Piel de Mariposa» DEBRA
(Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association) que por formacion no cuenta con
conocimientos especificos en epidermoalisis, pero, si tiene las habilidades necesarias para
ayudar a las personas con EB, sus cuidadores y familiares, a vivir su proceso de cuidado de
forma mas segura, asi como a mejorar la calidad de vida, pues facilita la orientacién familiar
en el propio hogar. Este equipo tiene el siguiente slogan: No se trata de curar, sino, de
cuidar. Estos profesionales cumplen con una funciébn técnica que estd centrada
principalmente en la cura y los vendajes; también tienen una funcién preventiva enfocada en
la educacion para detectar factores de riesgo. Y no menos importante, también cumplen una
funcidén psicosocial, para detectar necesidades y problemas sociales y emocionales de la
persona con EB y de sus familiares.®

Por otra parte, el equipo DEBRA de Chile,”) indica la kinesioterapia motora desde los
primeros dias de vida para mejorar y estimular el desarrollo psicomotor y evitar las posturas
viciosas. La fisioterapia respiratoria también debe ser realizada, pero suavemente, para
evitar las lesiones en piel, y deben evitar aspirar porque esto puede producir dafios en la
mucosa.

En Alemania, Stachow y colaboradores,”” rehabilitan nifios y adolescentes con
enfermedades crénicas de la piel entre los que se incluyen los enfermos de epidermolisis
bullosa, pero con los pacientes hospitalizados en una institucion de salud. Ellos ensefian y
practican habilidades especificas: como lidiar con la picazon, el aprendizaje de las técnicas
de crema y vendaje, asi como la aplicacion especifica de bafios médicos con aditivos
adecuados. Ademas, promueven la motivacion para un tratamiento adaptado de la
enfermedad y recursos especificos para cumplir mejor con las considerables cargas

psicosociales. Los resultados después de la rehabilitacion mostraron, en dependencia de la
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enfermedad basica, no solo una mejoria en la condicion de la piel, sino también una mejor
calidad de vida y participacion.

Algunos expertos sobre epidermolisis bullosa del Reino Unido, Australia, Croacia y Estados
Unidos, se reunieron y crearon una guia de practica clinica para el uso de la terapia
ocupacional en nifios y adultos portadores de este trastorno genético raro. Detectaron que la
practica actual de terapia ocupacional para personas con EB se basa en la atencidn
anecdotica, la experiencia clinica y el ensayo y error con la colaboracién entre el cuidador y
el paciente. También elaboraron una serie de recomendaciones para mejorar la
independencia funcional y la calidad de vida de los enfermos con epidermdlisis.?

Los autores de este articulo resaltan la importancia que tiene la rehabilitacion en el
tratamiento de esta enfermedad, se recomienda que dicha rehabilitacion debe ser precoz
(desde el nacimiento), individualizada e integral. También sefialan que esta contraindicado

cualquier tipo de masaje o los agentes fisicos, ya que estos pueden causar dafios en la piel.
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