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Resumen

Introduccidn: En el presente proyecto de investigacion se lleva a cabo una tematica bastante
desconocida tanto por el profesional sanitario como por la sociedad. Se trata, de la
epidermdlisis bullosa, (més conocida como piel de mariposa), considerada una enfermedad
rara y es por ello que su investigacion y financiacién es escasa a pesar de las multiples
complicaciones asociadas que presenta. Por ello, este estudio, profundiza en el impacto que
causa en los padres tener un hijo con esta afectacion, y es que, los grandes cambios que se
van a producir, en todas las esferas de su vida requieren de un gran apoyo a diferentes
niveles. Objetivos: Analizar la evolucion del impacto psicoemocional, social, fisico y
econdmico en los padres de nifios con epidermdlisis bullosa. Metodologia: Disefio
observacional retrospectivo longitudinal cuya poblacién de estudio estad formada por los
progenitores de los afectados. Implicaciones para la practica de la enfermeria: Conseguir
unos resultados firmes que describan como es el dia a dia de estas familias, el
acompafamiento profesional y aceptacion social que necesitan para poder dar una asistencia

multidimensional acorde a sus necesidades.

Palabras clave: planificacion familiar, epidermdlisis bullosa, impacto psicosocial, calidad de

vida, estrés psicoldgico.

Abstract

Introduction: In this research project, a topic that is quite unknown to both healthcare
professionals and society is carried out. It is epidermolysis bullosa, (better known as butterfly
skin), considered a rare disease and that is why its research and funding is scarce despite the
multiple associated complications it presents. For this reason, this study explores the impact
that having a child with this condition has on parents, and that is that the great changes that
are going to take place in all spheres of their lives require great support at different levels.
Objectives: To analyze the evolution of the psychoemotional, social, physical and economic
impact on parents of children with bullous epidermolysis. Methodology: Longitudinal
retrospective observational design whose study population is made up of the parents of those
affected. Implications for the practice of nursing: Achieve results that describe what these
families' day-to-day life is like, the professional support and social acceptance they need to be

able to provide multidimensional care according to their needs.

Key words: family planning, epidermolysis bullosa, psychosocial impact, quality of life,

psychological stress.



Presentacion:

La epidermdlisis bullosa, es una enfermedad de muy baja prevalencia en todo el mundo, es
cronica y considerada enfermedad grave debido a la multitud de complicaciones asociadas

que tiene.

El nacimiento de un nifio con epidermdlisis bullosa impacta drasticamente en el nucleo
familiar y sus componentes, por ello, me ha interesado hacer un proyecto de investigacion

observacional del impacto que supone para los padres tener un nifio/a con esta enfermedad.

Mi motivacion al elegir este tema es el gran reto que supone tanto para el afectado, el personal
sanitario y los familiares, el abordaje y manejo de las complicaciones que se manifiestan en

los aspectos clinicos, psicoldgicos y sociales de la persona.

Quiero ser capaz de que, con nuestro conocimiento y habilidades, se busque la promocién de
la salud, la prevencion de las complicaciones, la disminucién del nimero de ingresos y una
mejor calidad de vida, siendo necesaria la participacion de todos los profesionales

sociosanitarios desde el primer momento.

Esta enfermedad, nunca ha estado presente en mi entorno, ni probablemente, en el de la
mayoria de la poblacién. Por este motivo, es importante darle voz, porque, como profesionales
de la salud no sabemos cuando se nos puede presentar un caso asi, igualmente, como
ciudadanos tampoco sabriamos como actuar y si nos tocase ser los padres de estos nifios no

sabriamos a que nos enfrentamos ni como afrontarlo.

Dar a conocer la enfermedad, sus limitaciones, sentimientos, su dia a dia, como influye en
su autoestima, que les hace sentirse frustrados, y como afecta y lo viven las familias, va a
concienciar al personal sanitario y a la poblacion, causara una mayor aceptacion y por lo tanto

una mejor calidad de vida para estas personas.

Hay muchas necesidades que no estan cubiertas y que son derechos basicos para el afectado
y sus cuidadores, hay diferencias entre los servicios que se ofertan entre las distintas
comunidades auténomas, grandes costes econdmicos, sobre todo, a la hora de averiguar el
diagnostico, ya que, muchas familias se mueven de centros publicos a privados y por

diferentes especialistas para averiguar de qué enfermedad se trata.

Sentimientos como el enojo, la incertidumbre, injusticia, soledad, culpa, deben rondar a estos
padres. Por otro lado, también conlleva preocupaciones como el cambio que van a sufrir sus
vidas, sobre todo, la del cuidador principal, en el &mbito social y laboral y como afectara a la
relacion de pareja. La inexistencia de protocolos de actuacién, de centros hospitalarios

especializados y la falta de experiencia, hacen que, la dificultad, aumente considerablemente.



Estado de la cuestion
1.Fundamentacion

El presente trabajo consta de tres apartados: epidermdlisis bullosa, vivir con EB y los
cuidadores informales. Se dividen en diferentes bloques con el propdésito de definir de forma
concisa y completa el tema a tratar. Comienza describiendo la enfermedad, situando la misma
en el contexto de la realidad a través de sus complicaciones asociadas, diagndstico,
clasificacion y epidemiologia. Posteriormente, analiza al afectado en sus aspectos
biopsicosociales y finalmente profundiza en la calidad de vida y en el impacto psicoemocional,
econdmico, social y fisico que causa en los cuidadores informales, los padres, tener un hijo

con esta enfermedad.

La bibliografia se ha basado en una exhaustiva busqueda bibliografica en fuentes primarias y
secundarias, utilizando términos DeCS y MeSH y operadores booleanos, partiendo de una
imagen mas general del tema hasta componer la biusqueda de forma especializada. Las
palabras clave empleadas en castellano e inglés se muestran en la tabla 1.

Términos DeCS Términos MeSH
Epidermdlisis bullosa Epidermolysis bullosa
Calidad de vida Quality of life
Psicologia Psychology

Padres Parents

Relaciones interpersonales Interpersonal relations
Dermatologia Dermatology

Tabla 1. Términos DeCS y MeSH empleados en la basqueda bibliografica. “Elaboracion propia.”

Las bases de datos utilizadas han sido Dialnet, MEDLINE, PubMed y SciELO. Los filtros
usados fueron el idioma, seleccionando la documentacion en castellano y en inglés. Ademas,
fueron consultados varios articulos de la Asociacion Debra-Piel de Mariposa, referente a nivel

nacional.



En cuanto a los operadores booleanos empleados para la busqueda el utilizado fue AND para

relacionar los descriptores de busqueda. Los booleanos OR y NOT no fueron utilizados.

1.1.  Epidermdlisis Bullosa

La epidermdlisis bullosa o ampollosa (EB o EA) hereditaria es una genodermatosis
(dermatosis de causa genética en cuyo origen no influyen factores ambientales) de muy baja
prevalencia, transmitida de forma autosémica dominante o recesiva y causada por una
alteracion de las proteinas de la unién epidermodérmica, que altera la cohesion de la dermis
con la epidermis, hecho que da lugar a la formacion de ampollas y erosiones cutaneas y
mucosas por friccion o de forma espontanea. No existe un tratamiento especifico, y su
evolucion es crénica, llegando a mermar la calidad de vida de las personas afectadas y su
supervivencia. En muchos casos es pluripatologica, por ello, es necesario un diagnéstico
preciso y temprano, atencién coordinada, multidisciplinaria en el abordaje y manejo de las
complicaciones que se manifiestan en los aspectos clinicos, psicologicos y sociales de la
persona, ajustada de manera individual en centros especializados y acceso a estrategias

terapéuticas potencialmente curativas basadas en la investigacion (1, 2).

En cuanto a la epidemiologia, afecta a ambos sexos y a todas las razas. En Espafia la
prevalencia era de 5,97 por millon de habitantes (segun los datos recogidos en 1999 por la
Asociacién Espafola de Epidermdlisis Bullosa (AEBE) por lo que esta incluida en el epigrafe

de “enfermedades raras” (3).

Se estima que en Estados Unidos la incidencia global es de 1/53.000 y la prevalencia
1/125.000. Estimaciones similares se han obtenido en algunos paises europeos, incluida
Espafa 1/ 166.000 (4).

La EB puede diagnosticarse prenatalmente tanto por muestras de piel (17 a 21 semanas de
gestacion), a través de fetoscopia, como por diagnéstico basado en la extraccion del ADN
fetal, a partir de células presentes en el liquido amniético o en las vellosidades coriales, que
ofrece un diagnostico mas temprano (12 a 15 semanas de gestacion). Una de las novedades
en este campo, es el diagndstico prenatal no invasivo que se basa en el estudio del ADN fetal

que se encuentra presente en el plasma materno (4,5).

El diagnéstico posnatal de la EB se puede realizar de tres maneras diferentes, a través de

microscopia electrénica, que permite visualizar directamente estructuras especificas, incluido



el anclaje de fibrillas, mapeo de antigenos inmunohistologicos, que detecta la ausencia de
proteinas, que normalmente estan presentes en la membrana basal de la piel, pero que, en
este caso falta y permite clasificar a los pacientes segun el tipo de EB, y, anticuerpos
monoclonales especificos de EB, que se usan para unirse a ciertos antigenos que
normalmente estan presentes en la membrana basal de la piel sana. No se observa tincién

cuando faltan antigenos o proteinas especificas, como ocurre en aquellos con EB (5,6).

El diagndstico diferencial, solo se plantea en el periodo neonatal inmediato con otras causas
de ampollas como son la incontinencia pigmentada, impétigo ampolloso, varicela y herpes
simple neonatal o congénito, mastocitosis ampollosa, pénfigo neonatal, penfigoide
gestacional, aplasia cutis y eritrodermia ictiosiforme ampollosa (7).

Respecto a la etiopatogenia, la EB est4 causada por mutaciones en genes que codifican
proteinas responsables de la integridad y la estabilidad mecéanica del tegumento. Estas
proteinas pueden ser intracelulares, transmembrana o extracelulares y estan implicadas en la
formacion del citoesqueleto, de la unién célula-célula o de las interacciones célula-matriz. La
EB presenta un modelo de herencia autosbmica que puede ser dominante o recesiva. El gran
namero de proteinas que forman parte de las estructuras adhesivas de la piel explica la
heterogeneidad clinica de la enfermedad. Se han documentado mas de 1000 mutaciones en
al menos 19 genes asociados a la patogenia de la EB, que se muestran en la tabla 2.
Recientemente, se ha descubierto un nuevo gen causante de fragilidad cutanea KHLH 24
(4,8).

Tipo de EB Proteina alterada Gen mutado
EB simpe suprabasal Transglutaminasa 5 TGM5
EB simple suprabasal Placoglobina 1 JUP
EB simple suprabasal Placofilina 1 PKP1
EB simple suprabasal Desmoplaquina DSP
EB simple basal Queratina 5 KRT5
EB simple basal Queratina 14 KRT14
EB simple basal Plectina PLEC
EB simple basal Exofilina 5 EXPH5
EB simple basal Distonina DST
EB simple basal Kelch-like 24 KHLH24
EB juntural Integrina a634 ITGAG, ITGB4




EB juntural Integrina a3 ITGA3

EB juntural Colageno 17 COL17A1

EB juntural Laminina 332 LAMA3, LAMB3, LAMC2
EB distrofica Colageno 7 COL7A1

Sindrome de Kindler Kindlina 1 FERMT 1

Tabla 2. Genes involucrados en la patogenia de la EB. “Elaboracidn propia a partir de Sanchez-Jimeno

C, Escamez MJ, Ayuso C, Trujillo-Tiebas MJ, Del rio M, marzo -2018-.”

Tras realizar una amplia revision bibliografia, se presenta la clasificacion de los principales

tipos y subtipos de EB que se manejan a nivel internacional desde 2014.

Se distinguen cuatro tipos principales de epidermdlisis bullosa, segun la American Academy
of Dermatology (tabla 3), dependiendo del plano de ruptura de la piel donde se produzca la

ampolla:

e EB simple (EBS): a nivel intraepidérmico, en las células de la capa basal o suprabasal.

o EB juntural (EBJ): la separacion tisular provocada por la ampolla se encuentra a nivel

de la membrana basal (zona de unién entre epidermis y dermis).

o EB distrofica (EBD): la escision se produce a nivel de las fibrillas de anclaje,

inmediatamente por debajo de la membrana basal.

e Sindrome de Kindler: la fractura puede ocurrir en diferentes niveles, dentro y/o debajo

de la membrana basal.

Estas cuatro formas pueden representarse con mas de 30 fenotipos diferentes que se

clasifican en relacion a los hallazgos clinicos, hereditarios y moleculares (9, 10).

TIPO

SUBTIPO

SUBTIPO CLINICO

EBS (simple)

Suprabasal

-Acantolitica

-Con deficiencia de desmoplaquina

-Con deficiencia de placoglobina

-Con deficiencia de placofilina

-Sindrome de descamacion de la piel acral

-Localizada

-Severa generalizada
-Intermedia generalizada
-Con pigmentacion moteada
-Circinada migratoria
-Autosdmica recesiva




Basal -Con distrofia muscular
-Con atresia pilérica
-De Ogna
-Autosomica recesiva con deficiencia de BP230
-Autosomica recesiva con deficiencia de exofilina 5
: -Severa generalizada
Generalizada -Intermedia generalizada
: -Con atresia pildrica
EBJ (juntural) -Inicio tardio
. -Con compromiso respiratorio y renal
Localizada -Localizada
-Inversa
-Sindrome de LOC
-Generalizada
-Acral
-Pretibial Pruriginosa
Dominante -Solo ufias
-Del recién nacido
EBD (distrofica)
-Severa generalizada
-Intermedia generalizada
-Inversa
-Localizada
Recesiva -Pretibial
-Pruriginosa
-Centripeta
-Del recién nacido
Sindrome de Kindler -Mixta

Tabla 3. Clasificacion de la Epidermdlisis Bullosa. “Elaboracién propia a partir de Villar AR, Guerrero

E, Megias A, Garcia N, Dominguez E, Romero N, Santos C, Paramés M, diciembre 26 - 2016-.”

La mayoria de los tipos de EB exceden el ambito dermatolégico, sobre todo, los tipos mas
severos, y con frecuencia, presentan una gran variedad de manifestaciones sistémicas. Esto
requiere del compromiso y coordinacion de un equipo multidisciplinar compuesto por
profesionales de distintas areas: dermatologia, genética e investigacion, enfermeria,
enfermeria de continuidad de cuidados, pediatria/ medicina de familia,
nutricién/digestivo/endocrinologia, cirugia digestiva, plastica, general, anestesia y unidad del
dolor, fisioterapia y rehabilitaciéon, odontologia, oftalmologia, psicologia, trabajo social,
podologia, nefrologia, otorrinolaringologia, cardiologia, cuidados paliativos, etc. (11).

Las complicaciones mas frecuentes que aparecen en cualquiera de los tipos de EB se definen
a continuacion. En el (anexo 1) se muestran de manera esquematizada, incluyendo los

aspectos psicoldgicos y sociales.




Complicaciones orales: los labios siempre son vulnerables al dafio. La lubricacion
regular con emolientes como vaselina puede ayudar a su hidratacion. Los cuidadores
deben estar atentos a Ulceras orales y a los problemas dentales, que pueden necesitar
derivacién para atencién. La prevalencia de signos orales en los diferentes tipos de
EB, se muestran en el (anexo 2). Se debe realizar una revision dental periddica cada
3-6 meses (12).

Las ampollas son el sintoma oral mas frecuente. Pueden aparecer quistes miliares,
microstomia, anquiloglosia, enfermedad periodontal grave, hipoplasia del esmalte y
caries dental. La odontologia preventiva (como el cepillado dental y el uso regular de
enjuagues bucales para combatir la placa bacteriana) desempefia un papel muy
prominente en la reduccién de la necesidad de tratamiento dental (13).

Complicaciones laringeas: la afectacion laringea aguda por ampollas que evolucionan
a ronquera y estridor requiere intervencion otorrinolaringolégica inmediata y

posiblemente una traqueotomia (14).

Complicaciones musculo-esqueléticas: las anomalias esqueléticas y de tejidos
blandos son una caracteristica importante. En manos y pies, destaca la osteoporosis,
enganche de falanges distales, acroostedlisis, contracturas en flexién, subluxacién
metatarsiana y metacarpiana, cambios tréficos distales, sindactilia, calcificacion de

tejidos blandos y madurez esquelética retardada (11,15).

Complicaciones oftalmoldgicas: las manifestaciones oculares mas comunes son las
erosiones y cicatrices corneales, la blefaritis, las ampollas en el area de los parpados
y el ectropién. Son habituales la xeroftalmia, la fotofobia, el blefaroespasmo, el
simbléfaron y el pannus corneal secundario a una infeccion. Menos frecuente es la
obstruccién del conducto lagrimal. El porcentaje de afectacion ocular por patologia y
subtipo de EB se muestra en el (anexo 3). El acido hialurénico en las lagrimas

artificiales es beneficioso demostrando mejorar la cicatrizacion epitelial (16,17).

Prurito: Cronico, severo y no responde a los tratamientos convencionales. El rascado
inducido por la picazén dafia la piel, aumenta las ampollas y la susceptibilidad a la
infeccion.

Las medidas generales son, mantener el cuerpo a una temperatura fresca, ufias
recortadas, usar guantes de algododn para proteger del rascado durante la noche, evitar

el uso de jabones, no dar bafios de mas de 30 minutos, uso de geles especiales para



pieles sensibles, aplicacion de cremas o lociones emolientes y llevar prendas holgadas
de algodédn (11,18).

Complicaciones gastrointestinales: Cualquier porcién del tracto gastrointestinal,
excepto la vesicula biliar, el pancreas y el higado puede verse afectada en pacientes
con EBJ severa generalizada, ocurre més intensamente en EBDR. La complicacion
mas grave es la estenosis del es6fago porque compromete la deglucién. El sindrome
de mala absorcién puede ser secundario a la alteracién de la mucosa del intestino

delgado. Los pacientes con EBS y EBJ pueden tener atresia pil6rica al nacer (19).

Complicaciones genitourinarias: La formacién de vesiculas recurrentes a lo largo de la
uretra, en la unién ureterovesical y los uréteres puede generar procesos obstructivos
que culminan con hidronefrosis. Puede haber insuficiencia renal crénica secundaria a
hidronefrosis, glomerulonefritis estreptocécica, nefropatia por IGA y amiloidosis. Son
las complicaciones mas comunes en EBDR, causando la muerte de alrededor del 12%

de estos pacientes (19).

Dolor: Constante, a menudo desde el nacimiento. Su evaluacion debe realizarse de
forma precisa y repetida para conseguir un buen control. Se distinguen diferentes
dolores, relacionados con la atencién 0 en momentos concretos (vestirse, asearse)
gue pueden asociarse con ansiedad anticipatoria, dolor agudo asociado con lesion
espontanea o postraumatica, dolor crénico, cutaneo, 6seo o neuropético y dolor

“psicoldgico” relacionado con ansiedad o depresion aumentada (20).

Complicaciones nutricionales: El apoyo nutricional debe iniciarse temprano, con
asesoramiento dietético constante para aumentar la ingesta de energia y proteinas
requeridas por el paciente de manera individual para combatir la desnutricion,
minimizar las deficiencias nutricionales, optimizar el crecimiento, la funcion intestinal,
el estado inmune y la cicatrizacién de heridas.

Los principales factores gastrointestinales que afectan al balance nutricional son,
ampolla bucal, microstomia, anquiloglosia, anomalias dentales, reflujo
gastroesofégico, hernia de hiato, gastritis péptica, enfermedad gastroduodenal,
ampollas y estenosis esofagica, estrefiimiento y dolor al defecar. Los factores
extraintestinales que afectan son, deformidades en las manos y dificultad para la
alimentacion independiente, dolor, apatia, depresion, pérdida de sangre y liquido
seroso de lesiones abiertas, pérdida de calor, infecciones y estado hipercatabdlico
(21,22).



o Pubertad tardia: es comun en los nifios afectados gravemente, produce un gran
impacto psicoldgico afectando negativamente a la autoestima y puede estar asociado
con osteopenia y osteoporosis. Entre otras cosas, puede deberse a una deficiente
nutricién, a la inflamacién crénica y al uso de corticosteroides sistémicos ya que
inhiben el crecimiento. Se observan niveles bajos de gonadotropina en algunos nifios,
lo que sugiere hipogonadismo secundario. Mejorando la nutricion por gastrostomia y
dilatacion esofagica se puede facilitar que los nifios lleguen a la pubertad, sin embargo,
la introduccién de tales medidas después de la adolescencia no tendra beneficios en
cuanto al crecimiento. La manipulacién hormonal puede ser necesaria, aunque puede
presentar problemas, ya que, por via IM las inyecciones de testosterona pueden ser
dolorosas y las preparaciones bucales pueden ser dificiles de tomar cuando la
microstomia ha llevado a la destruccién del vestibulo bucal (23).

1.2.  Vivir con EB

Los pacientes y los médicos a menudo tienen diferentes percepciones de la calidad de vida y
la consideracion regular del impacto fisico, emocional y social de la enfermedad es vital para

garantizar la prestacién de una atencion integral (24).

Es de relevancia destacar que la sociedad actual da una gran importancia al aspecto fisico,
ademas hay unas grandes fuerzas, como son, las redes sociales, que muestran diariamente
y a millones de personas, imagenes de ideales de apariencia repletas de mensajes que
sugieren gue los cuerpos son modificables y que no hay imperfeccion que la cirugia estética
no pueda corregir. Esto, aumenta el nivel de insatisfaccion y de ansiedad y produce un impacto

psicolégico y emocional.

Por ello, cuando se tiene una enfermedad, que afecta a la apariencia fisica entre otras cosas,
como es, en este caso, la epidermdlisis bullosa, hay que sumar a lo antes descrito una caida
de la confianza, mas dificultad para relacionarse socialmente y para incorporarse a la vida
laboral (25).

Los sintomas fisicos, incluidos el dolor y el prurito, la desfiguracion debida a la formacién de
ampollas y cicatrices, la reduccion de la capacidad funcional que impone la discapacidad, la
carga econdmica y los efectos secundarios asociados al tratamiento contribuyen a hacer mas

dificil soportar esta enfermedad (24).



Hay poca informacion disponible sobre las perspectivas del paciente y del cuidador sobre los
desafios de manejar diferentes tipos de EB y la carga diaria que supone. En la figura 2 (anexo
4), se muestra como ven la gravedad de la enfermedad tanto pacientes como cuidadores

segun el tipo que padecen (26).

Las complicaciones asociadas que experimenta el afectado manifestado por él y por sus
cuidadores, se muestran en la figura 3 (anexo 5). La mediana del nUmero de complicaciones
informadas por el afectado fue de 7 y por el cuidador de 6, siendo el nUmero méaximo 17,
citados por un afectado y su cuidador (27).

Algunos de los desafios que se manifiestan en la nifiez son, la comprension de la enfermedad
por el afectado, el alcance de la independencia, nuevos retos personales desde las
limitaciones fisicas de la enfermedad, adaptacion al centro escolar, impacto social que causa
la falta de comprension y conocimiento de otras personas sobre la rara condicién...y en la
adolescencia y edad adulta, dificultades en el terreno laboral, fases de rechazo y aceptacion

del propio cuerpo, por parte de la pareja e interrogantes ante el contacto sexual.

Con respecto al apoyo social, son pocos los articulos que mencionan la importancia que tiene
para pacientes con enfermedades poco frecuentes, compartir experiencias sobre la afeccién
y su tratamiento y la necesidad de apoyo emocional. El apoyo de la familia se describe como
crucial, si bien va asociado con un proceso complicado en el periodo de transicion de la
infancia a la adolescencia, al intentar conseguir su independencia y tener que asumir la

responsabilidad del tratamiento.

En cuanto a las consecuencias de vivir con un trastorno raro, los afectados se plantean la
cuestion de si, como, a quién y cuando deben revelar su diagnostico y como al hacerlo podrian
arriesgarse a consecuencias sociales negativas, como conceptos erréneos, exclusion social

0 estigma.

En la figura 4 (anexo 6), se muestra el impacto de la EB en las decisiones de vida que han
tenido que ir tomando tanto el afectado como el cuidador. Algo destacable y que muchos
pacientes manifiestan es la decision de trabajar menos horas debido a su condicién, que su
enfermedad influy6 en la eleccion de la carrera y que muchos de ellos habian decidido no
trabajar (26).



1.3. Cuidadores informales del paciente con EB

El impacto de EB en la unidad familiar es multifactorial y muy traumético, especialmente en
los casos més graves (28).

Afrontar el nacimiento de un recién nacido y observar toda su piel cubierta de ampollas hasta
averiguar que se trata de epidermodlisis bullosa produce miedo, ira, shock, impotencia,
negacién, preocupacion y ansiedad, entre otras cosas. Se produce entonces expectativas
cambiantes, ya que la alegria de recibir al recién nacido cambia repentinamente para
enfrentarse a esta enfermedad rara. Los sentimientos de alegria se transforman en
sentimientos de culpabilidad y pensamientos derrotistas al saber la dura carga a la que se

tendran que enfrentar y el dolor que padecera su bebé.

La experiencia parenteral en busca de un diagndstico tiene dos componentes distintos, una
experiencia emocional interna, que incluye la comprension de que existe un problema, querer
conocer el diagnéstico y sobrellevarlo y la experiencia sociolégica externa, que incluye las

experiencias con profesionales y las redes de apoyo (29).

No poder ponerle nombre a la enfermedad produce menos control personal y menos
optimismo debido a la incertidumbre, sufrimiento y la incapacidad de considerar un futuro para
hacer planes. El impacto psicosocial parenteral, va variando en funcion de la edad del nifio, el
sexo del progenitor y las experiencias vividas en busca del diagnéstico y el tiempo invertido

en ello.

En la mayoria de los casos, el cuidador principal es la madre, que soporta la mayor parte del
estrés y de la responsabilidad y estd acompafiada de sentimientos como tension, ansiedad y
autoculpa, ya que, cualquier minima situacion podria causar una lesion al afectado. Los
padres comprenden el dolor fisico de su hijo, pero manifiestan que el estrés emocional que

ellos sufren es peor.

Un bebé o nifio afectado requiere atencion continua, por ello, el cuidador tiene que renunciar,
en la mayoria de los casos, a su empleo y a su vida personal para encargarse del cuidado de
las heridas, asi como proporcionar apoyo nutricional y asistencia con otras actividades de la
vida diaria. El tiempo dedicado a realizar actividades tan intensas desde el punto de vista
fisico y emocional es de aproximadamente 12- 14 horas al dia, causando fatiga cronica, estrés
y depresién, y, por ende, una alteracion en las relaciones interpersonales entre los

progenitores.



Por otra parte, la intensidad de los esfuerzos dedicados al nifio afectado hace que, en el caso
de tener mas hijos no se les pueda dedicar el tiempo que necesitan. Por el cansancio, asi
como por la falta de energia, se produce aislamiento social, soledad, angustia emocional y

desbordamiento por las cargas fisicas y mentales (30).

Ademas, la presencia en una familia de un nifio o nifios con epidermolisis bullosa puede tener
profundas implicaciones psicolégicas para otros miembros de la familia. La economia se ve
afectada negativamente debido a que muchos de los productos basicos requeridos como
pomadas, apositos, suplementos nutricionales, tienen un precio elevado y no estan cubiertos
(28).

A continuacién, se muestran los datos del primer estudio basado en evidencia (31) que evalta

formalmente el impacto psicoldgico que causa un nifio con EB en la unidad parenteral:

Los padres de nifios enfermos cominmente admitieron que sus vidas o relaciones privadas
como pareja fueron alteradas negativamente por la enfermedad. Las quejas incluian falta de
energia, interés, tiempo u oportunidad para participar en actividades que no estaban
relacionadas con el cuidado diario de su hijo o hijos afectados. Las conversaciones entre estas
parejas giraron principalmente en torno a problemas relacionados con la enfermedad, al igual
gue sus actividades fisicas no sexuales. Las relaciones sexuales se vieron afectadas
negativamente de manera similar, lo que tensé alin mas su vinculo como pareja. Los padres
de nifios gravemente afectados frecuentemente eligieron no aumentar el nimero de hijos, a
pesar de que las oportunidades para el diagnéstico prenatal de EB y el aborto de los fetos
afectados han estado disponibles en los EE.UU. Cuando se le preguntd especificamente la
razén por la que eligieron no tener mas hijos generalmente se atribuyé al impacto negativo
general en sus vidas al haber tenido un hijo con EB. En la figura 5 (anexo 7), se muestra la

tasa de divorcios ocasionados por la presencia de la enfermedad.

Con demasiada frecuencia, los médicos que atienden a nifios con EB se centran en los
problemas médicos y quirargicos especificos que van surgiendo, en lugar de considerar
también los muchos problemas igualmente graves, pero menos tangibles que pueden estar
presentes simultaneamente dentro de la unidad familiar del nifio. Dada la frecuente severidad
de la EB, no es sorprendente que cualquier alteracion en la calidad del entorno de vida del
nifio, y en particular la fortaleza de las interrelaciones de sus padres, también puedan afectar

al éxito general de la atencién y la calidad de vida (31).



La enfermedad, puede variar desde formas leves, con solo afectacion local de la superficie de
la piel hasta formas severas que involucran varios érganos que conllevan progresion crénica.
A pesar de la gran variacién en el cuadro clinico de los tipos y subtipos de EB en nifios, en
general, la mayoria de los problemas de todos los padres parecen ser bastante similares con

independencia del grado de afectacion, se muestran en la tabla 6 (anexo 8).

Sin embargo, al especificar claramente estos problemas, difieren en intensidad y gravedad,
es decir, los padres de nifios gravemente afectados tienen que lidiar con un cuidado mas
extenso, que requiere mucho tiempo y dolor y sentimientos mas intensos de incertidumbre al
verse atrapados de forma constante por la enfermedad, junto con sentimientos de culpa por
la atencion desigual dada a otros miembros de la familia (32).

2. Justificacion

La realizacion del presente estudio se basa en la necesidad de conocer y analizar, desde la
disciplina de la enfermeria, el impacto psicoemocional, social, econémico y fisico que causa

en los padres tener hijos con epidermdlisis bullosa.

Los apartados explicados anteriormente, vienen a responder a la pregunta cientifica que
busca conocer qué es lo que se sabe hasta el momento sobre la enfermedad, conocida la
patologia, pero menos investigadas y aceptadas las secuelas psicoemocionales, sociales,

fisicas y econdmicas tanto del afectado, como de los cuidadores informales.

De esta manera, se justifica el impacto multidimensional en los progenitores y el gran cambio
que van a sufrir sus vidas, sus relaciones familiares, los cambios en el trabajo, en la situacién
econdémica, en el tiempo libre, en el estado de salud, de &nimo y la aparicion de pensamientos

erroneos.

Por esta razon, surge la necesidad de llevar a cabo el presente estudio observacional, que,

junto con las variables seleccionadas, investigara el impacto ocasionado.

No existen muchas publicaciones que evallen la carga que tienen que soportar las familias
con afectados de esta patologia, ya que, no es comparable con ninguna otra enfermedad
cronica debido a su baja incidencia, a su naturaleza hereditaria y de por vida y a su impacto

desfigurante (33).



Asi pues, tras la revision de diferentes estudios, se demuestra la enorme carga diaria a
soportar, tanto fisica como emocional (34, 35).

Es por esto que, la realizacién de la entrevista y la seleccion de los cuestionarios elegidos,
tras la realizacion de una exhaustiva revision bibliografica, servird para evaluar la situacion a

la que se enfrentan estas familias y poder prestarles un apoyo temprano y mas preciso.

Por dltimo, como profesional de la enfermeria capacitada para realizar multiples

intervenciones, considero justificada la necesidad de llevar a cabo el presente proyecto.



Proyecto de investigacion: estudio observacional
Objetivos e hipotesis
Objetivos

Objetivo general

- Conocer, de los 500 casos registrados en Espafa, el impacto psicoemocional, fisico,
econdmico y social que causa en los padres tener un hijo con epidermdlisis bullosa desde

el momento del diagndstico hasta la actualidad.

Objetivos especificos

- Analizar si existen diferencias de implicacion y afectacion entre los progenitores.

- Determinar la evolucion que va sufriendo la afectacion psicoemocional, social, econémica
y fisica.

- Analizar si el impacto psicoemocional, fisico y social disminuye, se mantiene o aumenta
con el paso del tiempo.

- Determinar la afectacion en la relacion de pareja.

- Conocer las variables que disminuyen o aumentan el nivel de sobrecarga del cuidador.

- Demostrar la necesidad de concienciacién social que tienen las enfermedades raras.

- Concienciar de la necesidad de aceptacion, apoyo psicolégico y apoyo social que

necesitan estas familias.

Hipotesis

Hipotesis general

- El desconocimiento generalizado por parte de los profesionales sanitarios y de la
poblacion, la escasa investigacion y la inmediatez con la que los padres tienen que asumir
los cambios en su planificacion de vida, provocara un elevado impacto en todas las esferas

siendo necesario el apoyo de profesionales cualificados.



Hipotesis especificas

El grado de implicacién y afectacion va a ser mayor en las madres que en los padres.

La evolucion econdmica va a ser distinta dependiendo de cada familia y del tipo de EB y
grado de afectacion.

El impacto psicoemocional, fisico y social en los progenitores, va a disminuir con el paso
del tiempo, ya que, el afectado se va a convertir en adulto y va a tener un mayor control
de su entorno y otro tipo de apoyos como amigos o pareja.

La relacion de pareja se va a ver negativamente afectada y se va a ir deteriorando hasta
llegar al divorcio.

Las variables que van a aumentar o disminuir el nivel de sobrecarga del cuidador van a
depender del tipo de EB y de las complicaciones asociadas, de recibir ayuda externa, del
grado de implicacién del otro progenitor, de contar con ayuda de otros miembros de la
familia y de disponer de tiempo personal, entre otras.

Una mayor concienciacion de la sociedad va a producir mejor aceptacion y va a hacer mas
llevadero el dia a dia de estas familias y afectados, ya que, van a poder conocerse sus
necesidades, limitaciones y el gran apoyo que necesitan.

Un apoyo psicolégico y social temprano va a permitir que la enfermedad se entienda y
sobrelleve mejor por parte de los progenitores y estos poder trasmitirlo al afectado en

funcion de su grado de madurez.



Metodologia

Disefio de estudio

Este proyecto de investigacion se desarrolla como un estudio observacional longitudinal
retrospectivo, ya que, pretende conocer el impacto psicoemocional, social, fisico y econdmico
que estan padeciendo los progenitores, en el momento de realizar el presente estudio y la
evolucion que ha ido sufriendo este, desde que conocen por primera vez el diagndstico de sus
hijos, hasta la actualidad.

Tiene caracter longitudinal, por tanto, la recogida de datos no tendra lugar en un uUnico
momento temporal y se llevardn a cabo varias mediciones de las variables a través de una

entrevista y tres cuestionarios (36).

En este caso, se hace necesario que sea retrospectivo debido a la baja incidencia, 10-12
casos/afo, que tiene esta enfermedad. Por ello, la entrevista servira para que los progenitores

recuerden y expresen como se sintieron al conocer el diagnéstico.

Debido a la ausencia de estudios existentes relacionados con la evolucién que va sufriendo
el impacto fisico, social, psicoemocional y econémico con el paso de los afios, las necesidades
no cubiertas de pacientes y familias y el desconocimiento de la enfermedad por parte de la

poblacion, es por lo que se hace necesario el planteamiento de dicho estudio.

Por ultimo, la duracién estimada del proyecto es de 1 afio y cuatro meses, con la distribucion

cronoldgica que se muestra a continuacién en la tabla 7:

Fase metodolégica Duracién temporal
Determinacion de la muestra a estudiar 2 meses (octubre y noviembre)
Autorizacion y consentimiento informado 2 meses (diciembre y enero)
Recoleccién de datos 9 meses (de febrero a octubre)
Andlisis estadistico 3 meses (noviembre- enero)

Tabla 7. Distribucién cronoldgica de la fase metodolégica del proyecto de investigacion. “Elaboracion
propia a partir de Elena Sinobas P, Garcia Padilla FM?2, Garcia Piqueras L, Goémez Gonzéalez JL,
Gonzalez de Aro M2D, Gonzalez Pisano AC, et al, abril -2011-.”



Sujetos de estudio

El estudio se llevara a cabo con los miembros de la asociacion DEBRA, referente a nivel
nacional en EB, que registra 500 afectados en Espafia. Se contara con la colaboracién del
Hospital Universitario La Paz, en Madrid y el Hospital Sant Joan de Déu-Clinic en Barcelona,
ambos de referencia para el tratamiento de la epidermdlisis bullosa, que se pondran en

contacto con la asociacién si registran algln nuevo caso.

La poblacion diana, es aquella a la que se pretende generalizar los resultados. En este caso,
los progenitores, cuyos hijos sufren EB, independientemente de la edad de estos, del tiempo
que ha transcurrido desde que han sido diagnosticados y del lugar de residencia dentro de

Esparia.

La poblacion accesible es aquella que cumple los criterios de la poblacion diana y que son
posibles para el investigador. En este caso se incluye toda la poblacion debido a la baja
prevalencia de la enfermedad.

La poblacion elegible es aquella en la que estan presentes los criterios de inclusion y exclusion
definidos por el investigador. Se debe tener en cuenta que no todas las personas que cumplen
las caracteristicas anteriores seran participes de dicho estudio, bien por no tener con vida a

sus progenitores o por no estar dispuestos a colaborar.
Una vez definida la poblacion, se describe el tipo de muestreo utilizado, en este caso, un
muestreo no probabilistico por conveniencia, ya que, existen una serie de criterios que tienen

que cumplir para participar en el estudio.

A continuacion, se definen los criterios de inclusion que permiten participar en el estudio:

Padres con hijos que padecen epidermalisis bullosa.

- Residentes en Espafia.

- Padres de cualquier edad.

- Cualquier tiempo transcurrido desde que conocen el diagnostico.

- Cualquier estado civil de los padres.

- Formar parte de la asociacion DEBRA y/o que acudan a consultas dermatologicas en los
Hospitales de La Paz o Sant Joan de Déu-Clinic.

- Recibir 0 no ayudas externas para el cuidado del hijo.

- Todos los tipos de EB y gravedad, leve, moderada o grave.



- Todas las situaciones laborales de los padres.

- Progenitores del mismo sexo, si se diese el caso.

Los criterios de exclusion que no permiten participar en el estudio, son:

- Afectados asociados cuyos padres no se encuentren con vida.
- Progenitores que no estén a favor de participar.
- Progenitores cuyas capacidades mentales estan alteradas.

Para calcular el tamafio de la muestra se parte de la prevision de que en Espafia hay 500
familias afectadas, y por tanto aproximadamente 1000 progenitores. Debido al
desconocimiento y a la poca incidencia de la enfermedad, se contara con todos ellos por ser

un numero razonable y con el que se puede llevar acabo el estudio.

Variables

Las variables gue se van a considerar para conocer el impacto que causa en los padres tener
un hijo con epidermdlisis bullosa engloban las siguientes esferas: la fisica, la psicoldgica, la

social, la econdmica y la psicoemocional.

Por otra parte, se van a tener en cuenta los siguientes condicionantes: el sexo, el tiempo
transcurrido desde que se conoce el diagnéstico, la gravedad de la EB, el tipo de cuidado
gue se le proporciona al afectado, el tiempo dedicado a la realizacion de curas, contar con
ayudas externas, el conocimiento sobre la EB y las complicaciones asociadas, la situaciéon
laboral, el lugar de residencia, el estado civil, la edad de los progenitores y del afectado, el
hecho de tener mas hijos (sanos o enfermos), el porcentaje de discapacidad y dependencia
establecido, las prestaciones sociales, la integracion social, la cobertura del material sanitario
necesario, la orientacion y el apoyo desde el inicio, por considerarse premisas basicas para

la realizacion del estudio y dar cumplimiento a los objetivos marcados.

Se utilizaran las variables sexo, edad y estado civil para conocer el perfil sociodemografico de
los sujetos que se van a estudiar. Ademas, permitira conocer si hay diferencias en la
afectacion e implicacion dependiendo del sexo del progenitor, si la llegada de la enfermedad
trajo consecuencias a la relacion de parejay si con el paso de los afios (de la enfermedad, de
los progenitores y del afectado) la carga y la calidad de vida aumenta, disminuye o se

mantiene.



Se tendra en cuenta el tiempo transcurrido desde que se conoce el diagndstico y la gravedad
de la enfermedad, para determinar la evolucién que va sufriendo el impacto psicoemocional y
conocer las variables que disminuyen o aumentan el nivel de sobrecarga del cuidador ya que

sera diferente en cada familia.

En cuanto al tipo de cuidado y el tiempo dedicado a la cura de heridas, seré diferente segun
la afectacion de la enfermedad y las complicaciones asociadas que presente. Ademas, la
recepcion de ayudas externas por parte del profesional adecuado en cada situacion y la
educacion recibida por parte de los mismos marcara la diferencia ya que producir4d una
sensacion de apoyo y acompafnamiento en el dia a dia permitiendo restablecer una relaciéon

con el mundo, el resto de la familia, la pareja, etc.

La situacion laboral de los progenitores se utilizara para conocer si debido a la enfermedad
de su hijo/a alguno tuvo que abandonar el empleo para dedicarse a su cuidado
completamente, quien fue el que renuncid y paso6 a convertirse en principal cuidador y si han
tenido alguna prestacion social. Es necesario que el Estado contemple y normalice las
necesidades de las personas con EB y que no dependa de la economia de las familias la
cobertura de productos para el tratamiento diario, hecho que causa gran ansiedad y una carga

econdmica, a veces, dificil de soportar.

El lugar de residencia, indicara si tienen que desplazarse para ir a consultas médicas, las
complicaciones que pueden tener en su dia a dia dependiendo de la ciudad, las prestaciones

de las que disponen, su nivel, estilo y calidad de vida.

Orientacién y apoyo de todo tipo, atencién temprana, apoyo psicolégico, integracién social,
asesoramiento para relacionarse con el hijo afectado, con el resto de la familia... y evitar el
peregrinaje en busca de apoyo. Ademas, la importancia de que sea llevada a cabo por el
organismo competente una buena valoracion del grado de discapacidad, siendo fundamental

contar con toda la informacion y ayudas desde el inicio de la enfermedad.

Para finalizar, el hecho de tener mas hijos y no poder prestarles la atencion necesaria produce
sentimientos de culpabilidad y se hace necesario para estos nifios, por sentirse desplazados,
contar con apoyo psicolégico para que puedan entender la situacion familiar. Si, por el
contrario, alguno de los demas hijos sufre alguna otra enfermedad o la misma, el grado de
afectacion e impacto serd muy superior produciéndose una disminucion en la calidad de vida

relacionada con la sobrecarga de cuidador siendo fundamental un suplemento externo.



A continuacion, en la tabla 8, se pasa a hacer una descripcion mas amplia de las variables

utilizadas y de los cuestionarios que se utilizaran para valorarlas.

-Ama de casa.
- Desempleado

Nombre de la | Tipo Herramienta  de | Categorias posibles de Ila
variable variable medicion variable
Sexo Cuallitativa Ficha de recogida | Mujer
Nominal de datos Hombre
Dicotomica
Edad Cuantitativa Ficha de recogida | 18 afios- «afios
Continua de datos
Estado civil Cualitativa Ficha de recogida | Con pareja
Nominal de datos Casados
lit6mi Divorciado/a
Politomico VUGl
Tiempo Cuantitativa Ficha de recogida | 1 dia- «afos
transcurrido desde | Continua de datos
que se conoce el
diagnadstico
Gravedad de Ila | Cualitativa Ficha de recogida | Leve
enfermedad Ordinal de datos Modera
N Grave
Politomica
Tipo de cuidado Cualitativa Ficha de recogida | - Independiente en AVD
Nominal de datos - Dependiente en AVD
it6mi - Independiente en las curas
FellulE - Dependiente en las curas
Tiempo dedicado a | Cuantitativa Ficha de recogida | 15 minutos- 24 horas.
la cura de heridas | continua de datos
Recepcion de | Cualitativa Ficha de recogida | -No ayudas
ayudas externas Nominal de datos - Siayudas
Dicotémica
Educacion recibida | Cualitativa Ficha de recogida | -Suficiente informacion.
sobre EB y sus | Ordinal de datos - Insuficiente
complicaciones Dicotémica
Situacion laboral Cualitativa Ficha de recogida | -Con empleo.
Nominal de datos -Necesidad de abandonar el
L trabajo.
Politomica




Lugar de | Cualitativa Ficha de recogida | - Ciudad
residencia Nominal de datos - Pueblo
Dicotomica
Prestacion social Cualitativa Ficha de recogida | - Tiene apoyos
Nominal de datos. - No tiene apoyos.
Dicotomica
Ingresos anuales | Cuantitativa Ficha de recogida | - Q-
de la unidad | Continua de datos
familiar
Orientacion y Cualitativa Ficha de recogida | - Si
apoyo temprano Nominal de datos - No
Dicotomica
% de Cuantitativa Ficha de recogida | - 0%- 100%
discapacidad Continua de datos
reconocido
Numero de hijos Cuantitativa Ficha de recogida | - 1-
Discreta de datos
Impacto Cualitativa Cuestionario de |- Nunca
psicoemocional y | Ordinal indicadores ~ de |~ Raravez
) § i . - Aveces si- a veces no
sintomatologia estrés fisicos y | _ I
fisica psicoemocionales | -  Siempre
Afectacion Cualitativa Cuestionario de |- 1-30
psicologica ordinal tension familiar
Carga econd6mica y | Cualitativa Escala de carga
social Ordinal familiar en
epidermdlisis - 0100
bullosa

Tabla 8. Resumen de las variables de los cuidadores principales de pacientes con epidermdlisis bullosa.

“Elaboracion propia.”

El objetivo de este estudio es determinar mediante el cuestionario de indicadores fisicos y
psicoemocionales de estrés (37), la sintomatologia que experimenta una persona que es
expuesta a situacion de tension psicolégica permitiendo asi evaluar no solo el nivel de tensién
sino también los sintomas mas prominentes con el fin de establecer con precisién las
estrategias terapéuticas optimas para cada caso particular. Ademdas, se podra evaluar si

existen diferencias entre los progenitores en torno al déficit cognitivo, nerviosismo vy



sintomatologia fisica y a que se deben las mismas.

Mediante el cuestionario de tension familiar (38), se puede conocer el riesgo que tienen los
cuidadores de desarrollar problemas de salud relacionados con el cuidado. Conociendo el
grado de afectacion fisica, psicologica y social con el fin de detectar el impacto y la necesidad

de ayuda de expertos profesionales.

Para finalizar, el cuestionario de carga familiar centrado en epidermdlisis bullosa (39), ya que
se ha visto en diferentes estudios que la carga y el grado de afectacion no es el mismo en
esta enfermedad que en cualquier otra crénica. Engloba las esferas psicolégica, social,
econdmica y fisica, donde se evalla perfectamente el impacto que causa esta patologia.

A continuacion, se pasa a explicar detalladamente cada uno de los cuestionarios:

El de indicadores fisicos y psicoemocionales, define estrés como la respuesta natural del ser
humano ante situaciones de miedo, tensién o peligro, forma parte de la vida de todas las
personas, pero si es desmesurado y perdura en el tiempo puede llegar a comprometer el

bienestar de la persona.

Neidhardt J, Weinstein M y Conry R, afirman que el estrés excesivo debido a un estimulo
grande, puede romper la armonia entre el cuerpo y la mente causando que no se pueda

responder adecuadamente a situaciones habituales, es lo que se conoce como distrés.

No todo tipo de estés es perjudicial para la salud, la situacién en la que la buena salud fisica
y el bienestar mental facilitan que el cuerpo desarrolle su maximo potencial, se conoce como
eustrés, y es necesaria cierta cantidad en todo individuo para responder a las exigencias de

la vida cotidiana (37).

Por lo tanto, teniendo en cuenta lo anterior, Neidhardt J, Weinstein M y Conry R, definen estrés
como: “elevado nivel crénico de agitacion mental y tension corporal, superior al que la
capacidad de la persona puede aguantar y que le produce angustia, enfermedades, 0 una

mayor capacidad para superar esas situaciones (eustrés)”

Este cuestionario, tabla 9 (anexo 9), evalGa el déficit cognitivo y el estado animico, mide, entre
otras cosas, la dificultad para concentrarse y mantener la atencion, los periodos de depresion,
etcétera. Por otro lado, hace referencia al nerviosismo e incapacidad para relajarse, e incluye

sintomas tales como preocupacion excesiva, nerviosismo exagerado y dificultad para la



relajacion y finalmente describe los sintomas fisicos, como dolor de cabeza, calidad del suefio,

agotamiento y otros.

Consta de 22 items y cuatro opciones de respuesta “0” nunca, “1” rara vez, “2” a veces si- a
veces no”, “3” frecuentemente y “4” siempre. Cuanto mayor sea la puntuacion mayor sera el

grado de estrés psicoemocional (37).

El cuestionario de tension familiar, tabla 10 (anexo 10), (Rossi S, Cardillo V, Vicario F, Balzarini
E, Zotti AM) evalla los problemas relacionados con el cuidado en enfermedades crénicas
graves. El objetivo es prestar mayor atenciébn a las necesidades y a las principales

consecuencias para la salud que tiene en el cuidador la enfermedad.

La atencion a la salud del cuidador representa tanto un deber ético como una estrategia para
reducir los costos sociales y de salud. Los cuidadores pueden influir en la adherencia del

paciente al tratamiento y pueden convertirse en pacientes.

Consta de 30 items, en los que se evalla la carga emocional, los problemas de participacion
social, la necesidad de conocimiento sobre la enfermedad, la satisfaccion con las relaciones
familiares y los pensamientos sobre la muerte. Las opciones de respuesta son “si” 0 “no”.

Respecto a la interpretacion de los resultados, una respuesta "si” indica mas estrés que una
respuesta "no". Se agrupan los items en areas de riesgo psicoldgico creciente y se nombra al

grupo en funcién de la necesidad de consulta psicoldgica:

Area OK: el cuidador estda manejando bastante bien la situacién. Una puntuacion de 1 a

6 se engloba en esta area.

- Area R (recomendado/recommended): el cuidador se las arregla lo suficientemente bien,
pero la escala indica algunos desajustes; el personal debe recomendar una consulta
psicolégica en caso de que los "sintomas" empeoren. Una puntuacion de 7 a 12 se engloba
en esta érea.

- Area SR (muy recomendable/strongly recommended): el cuidador presenta una evidencia
de tensidn que requiere examen psicoldgico y asesoramiento. Una puntuacion de 13 a 20
se engloba en esta area.

- Area U (Urgente/urgent): el cuidador presenta una gran tensiéon y un alto riesgo
psicolégico. Es urgente que sea visto por un psicélogo o un psiquiatra. Una puntuacion de

21 a 30 se engloba en esta area.



Este cuestionario brinda a los profesionales un indicador rapido, pero, seguro sobre si los

cuidadores deberan ser referidos a servicios de ayuda psicoldgica experta (38).

Por ultimo, el de carga familiar en epidermdlisis bullosa tabla 11(anexo 11) cuyo objetivo es

evaluar el grado de afectacién de las familias que tienen nifios que sufren EB.

Es una herramienta de evaluacion Util con respecto a cuestiones médicas y socioeconémicas
en pacientes con EB y sus familias, ya que, es esencial debido a las necesidades no cubiertas

a las que se enfrentan.

La nocion de la carga individual asociada con una enfermedad se ha introducido para
determinar la "discapacidad" en el sentido mas amplio: psicolégico, social, econémico Yy fisico.

La puntuacion de este cuestionario varia de 0-100. Tiene 7 opciones de respuesta diferentes:
“siempre”, “muy a menudo”’, “a menudo”, “algunas veces”, “raramente”, “nunca’ y “no

valorable”. Una mayor puntuacion refleja una carga mas alta.

Todo lo que supone esta enfermedad, como, los costos financieros del tratamiento, la falta de
apoyo social de amigos y familiares, el duro e imparable trabajo diario, entre otras cosas, hace

fundamental comprender y medir la carga de la enfermedad en la familia (39).

Procedimiento de recogida de datos

El procedimiento de recogida de datos, requiere, por parte de todos los investigadores, que
se realice de manera precisa y minuciosa para evitar cualquier tipo de error que pueda alterar
los resultados. Dispondran de un grafico que les servira de guia para llevar a cabo dicha

realizacion (anexo 12).

En primer lugar, se procedera a conseguir la autorizacion por parte de la asociacion DEBRA
y de los dos hospitales implicados para participar en dicho estudio y se adjuntara el
compromiso de los profesionales que formaran parte del equipo (anexo 13). A continuacion,
se pasara a informar de manera rigurosa la metodologia que se va a llevar a cabo y que se

debera seguir.



En los meses de octubre y noviembre se procedera a determinar la muestra objeto de estudio.
Para ello, se realizara una reunion informativa presencial con los posibles participantes, donde

los investigadores podran presentarse y conocer personalmente a la poblacion de estudio.

Para la realizacion de la misma, se daran, a lo largo de los dos meses, cuatro fechas diferentes
para facilitar, sabiendo las complicaciones que puede suponer el posible traslado. A
comienzos y a final del mes de octubre, sera llevada a cabo en Madrid, a principios de
noviembre se realizara en Barcelona y a finales del mismo mes en Marbella, donde se
encuentra la asociacion DEBRA. Se ofrecen diferentes fechas y ciudades para evitar al
méaximo los trastornos que pudiese ocasionar a las familias el desplazamiento. En dicha
reunion, se les informara en qué va a consistir el estudio, los objetivos que se quieren
conseguir, las razones por las que se va a llevar a cabo, sus contenidos, se resolveran dudas,

se escucharan las opiniones y sugerencias y se dara tiempo para intercambio de impresiones.

Se repartird por familia una hoja informativa (anexo 14), donde por escrito, se desarrollen
perfectamente de manera precisa y exhaustiva todos los puntos de interés, de la hoja del
consentimiento informado (anexo 15) y de la ficha de recogida de datos tabla 12 (anexo 16),
cuya identificaciéon seré a través de un nimero para cumplir con los requisitos que impone la

ley de proteccién de datos, se entregaran una copia a cada uno de los posibles participantes.

No tendran que tomar la decision de participar, ni rellenar los datos en el momento, ya que,
estos documentos se los podran llevar a casa y enviarlos cumplimentados cuando hayan

reflexionado y estén seguros de su participacion.

Quien no pueda asistir a ninguna de las reuniones programadas, se le facilitara los medios
informaticos necesarios para darles la oportunidad de estar conectados a tiempo real y ser
asi un participante mas, enviandoles via online toda la documentacion necesaria para su

participacion.

Los meses de diciembre y enero, seran para que las familias reflexionen sobre su
participacion, resolver todo tipo de dudas y que envien cumplimentados toda la documental

requerida.

Una vez trascurrido el referido plazo y teniendo claro el nimero de participantes se les enviara
un correo electrénico (anexo 17) donde se informara de los tres cuestionarios a cumplimentar,
el de indicadores fisicos y psicoemocionales de estrés, el de tension familiar y el de carga

familiar en EB.



Se dejardn dos meses, febrero y marzo, para que cada uno de los participantes envie

cumplimentado sus tres cuestionarios.

Cuando se hayan recibido todos, los 4 meses posteriores seran dedicados al estudio y analisis
de los datos de los cuestionarios con el fin de conocer mas a la poblacion e ir creando unas
entrevistas mas personalizadas y adaptadas a cada situacion, que se llevardn a cabo
posteriormente. Se tendrd en cuenta el lugar de residencia de cada uno de ellos, para que, la
entrevista personal, con la finalidad de conocer como ha sido el impacto inicial y los meses
posteriores a ser informados del diagnéstico, se pueda realizar en la ciudad mas proxima

posible a su domicilio.

Una vez valorada toda la informacion facilitada por los cuestionarios presentados, se
contactard de nuevo con los participantes para llevar a cabo dicha entrevista personal,
partiendo de unas preguntas estructuradas, pudiendo el profesional que realice la misma
afiadir nuevas cuestiones en funcion de cédmo se vaya desarrollando. Sera realizada por
psicologos, por considerarse el profesional mas capacitado para valorar los distintos aspectos

de los participantes. El tiempo estimado para su realizacion sera de tres meses.

Con la realizacién de las entrevistas se daria por finalizada la participacion de las familias, se

pasaria a despedirlas y a agradecerles su colaboracion.

Por ultimo, una vez valorados los cuestionarios y hechas las entrevistas, se procedera, en los
meses de noviembre, diciembre y enero, al analisis estadistico de los datos pudiendo
comparar si el impacto psicoemocional, fisico, social y psicoldgico sufre modificaciones con el

paso del tiempo.

Fases del estudio, cronograma

El estudio se divide en cuatro fases, ordenadas cronol6gicamente, que se pasaran a explicar

a continuacion.

La primera fase, es la conceptual, que abarca desde el momento en el que se concibe el
problema que se quiere investigar, hasta que se plantean los objetivos que se pretenden

alcanzar con el estudio de investigacion, siendo en este caso, la necesidad de conocer la



evolucién del impacto psicoemocional, social, econémico y fisico que sufren los padres de
nifios con epidermdlisis bullosa desde que conocen por primera vez el diagnostico hasta la
actualidad. Una vez planteado el problema de investigacion, se llevé a cabo una completa
revision bibliografica existente sobre el tema, tanto en espafiol como en inglés

mayoritariamente, utilizando varias bases de datos y otras fuentes, como libros.

A continuacion, se paso a definir el marco tedrico. Se realizé la fundamentacion sobre el tema
elegido en base al problema y a la bibliografia revisada, la justificacion del proyecto
observacional desde un punto de vista cientifico y de enfermeria y los objetivos e hipétesis
generales y especificos. El tiempo requerido para la realizacion de esta fase fueron 6 meses.
A continuacion, en la tabla 15, se muestra el periodo temporal de realizacion.

Fase conceptual Periodo de realizacion

Identificacion del problema de | 1 mes (octubre)

investigacion

Busqueda bibliografica 3 meses (noviembre, diciembre y enero)

Realizacion de Ila fundamentacion, | 2 meses (febrero y marzo)

justificacion, objetivos e hipotesis.

Tiempo total empleado en la fase |6 meses (octubre, noviembre, diciembre,

conceptual. enero, febrero y marzo)

Tabla 13. Tabla expositiva de la duracion de la fase conceptual. “Elaboracion propia.”

La segunda fase, es la metodolégica, en la cual se seleccioné el disefio de investigacion,
siendo, en este caso, un proyecto de investigacion de estudio observacional. Tras la
realizacion de éste, de la delimitacion y caracteristicas de la poblacién a estudiar, de la
seleccién de instrumentos y métodos de medicion de las variables de estudio y del
procedimiento de recogida de los datos se concluye esta fase. Su duracion se especifica en
la tabla 9, expuesta anteriormente.

La tercera fase, es la empirica, que intenta responder al problema de investigacion
inicialmente planteado. Se incluyen, el analisis e interpretacion de los datos recogidos, los
resultados obtenidos por otros investigadores, las discrepancias y novedades y la difusién de

los resultados.

La cuarta y ultima fase, es la difusién de los resultados, es decir, la publicacion de este
proyecto de investigacion, que se llevara a cabo finalizando la fase empirica, en este caso, a
partir del mes de enero. La divulgacibn de la investigacion cientifica tiene objetivos

especificos, como, contribuir a la construccién colectiva del conocimiento, concienciacion



social, incrementar la autoestima de los afectados, generar nuevas habilidades, fomentar la
creacion de nuevos estudios y contribuir al mejoramiento de la calidad en la practica

profesional, entre otros.

Para finalizar, se ha realizado un cronograma (anexo 18) con la finalidad de facilitar al

investigador la visualizacién de las diferentes fases del proyecto de investigacion.

Andlisis de datos

Para la creacion de la base de datos y su analisis estadistico, una vez obtenidos, se recogeran
y se utilizara el programa estadistico IBM SPSS statistics en version 21.0.

Existen diferencias a la hora de manejar los datos, ya que, varia, dependiendo de si se trata
de una variable cuantitativa o cualitativa. En este estudio, se observan los dos tipos, por lo
que se procedera al andlisis correspondiente a cada tipo de variable y a las posibles

asociaciones que podran ser realizadas con el tipo de prueba estadistica acorde para ello.

Se aplicara estadistica descriptiva, ya que, esta relacionado con la recogida sistematica y
ordenada, asi como la presentacion de los datos relacionados con un fenébmeno que presenta

variabilidad.

En el caso de las variables cualitativas, se pueden presentar los resultados como frecuencia
absoluta, que expresa mediante un nimero entero positivo el total de casos de las distintas
categorias de una variable, como proporcibn o como porcentaje. Las representaciones
graficas pueden ser variadas: diagramas de barras, diagramas de sectores o circulares, areas,

poligonos de frecuencia...

Se van a realizar varias asociaciones con cada una de las variables. Las variables impacto
psicoemocional y fisico, impacto psicolégico e impacto econémico y social se relacionaran
cada una de ellas, con el sexo, estado civil, gravedad de la enfermedad, tipo de cuidado que
requiere, recepcion de ayudas externas, educacion recibida sobre la enfermedad y sus
complicaciones, situacion laboral, lugar de residencia, prestacion social y orientacién y apoyo
temprano. Dichas asociaciones daradn respuesta al objetivo planteado. Todas ellas son

cualitativas.



Partiendo de la tabla de contingencia y de las siguientes hipétesis:
¢ Ho: las dos variables en estudio son independientes

e Ha: las dos variables de estudio estan relacionadas.

Se calculan las frecuencias marginales de las filas y de las columnas. Por lo tanto, se tienen
como datos disponibles, las frecuencias observadas, que seran las que conformen la tabla y

las frecuencias marginales.

Para contrastar la hipétesis nula, se parte de una tabla de frecuencias observadas y se

calculan las frecuencias que cabria esperar si las dos variables fueran independientes.

Para calcular la frecuencia esperada, se tiene que multiplicar el total marginal de la fila, por el

total marginal de la columna correspondiente, dividido por el gran total correspondiente.

Para medir las discrepancias, se calcula la diferencia entre la frecuencia observada y la
correspondiente frecuencia tedrica, la que cabe esperar si fueran independientes, se hara

para todas y cada una de las filas y columnas de la tabla.

Si la hip6tesis nula es cierta, es decir, si las variables son independientes, siguen un modelo
tedrico llamado, chi- cuadrado, con unos grados de libertad que tienen que ver con las

dimensiones de la tabla.

De este modelo tedrico, fijando un nivel de riesgo, el que se esté dispuesto a asumir, se
encontrard un punto critico y se comparara el valor experimental calculando con nuestros

datos con el valor critico. Se rechazara la Ho cuando X? experimental sea> X? critico.

En el caso de las variables cuantitativas se recurre a las medidas de posicion central y a las

medidas de dispersion. Los mas frecuentes son la media, la moda y la mediana.

Se puede llevar a cabo otra asociacién con las variables impacto psicoemocional y fisico,
impacto psicologico e impacto econdémico y social, cada una de ellas, con las variables
cuantitativas, que, en este caso, son, edad, tiempo transcurrido desde que se conoce el
diagnéstico, tiempo dedicado a las curas, economia familiar, % de discapacidad reconocido y

namero de hijos.



Dichas asociaciones, seran realizadas para dar respuesta a los objetivos especificos y al
general, en este caso, conocer, de los 500 casos registrados en Espafa, el impacto
psicoemocional, psicolégico, fisico y social que causa en los padres tener un hijo con

epidermolisis bullosa desde el momento del diagndstico hasta la actualidad.

Para llevar a cabo esta asociacion, se parte de las hipétesis:

¢ Ho: la variable cuantitativa es independiente de la cualitativa
¢ Ha: la variable cuantitativa depende de la cualitativa

Para conocer si existe relacion entre ellas, si se sabe que la media de la variable cuantitativa
entre ambos grupos, es la misma, se puede afirmar que la variable cuantitativa no depende

de la cualitativa.

Por tanto, estudiar si existe relacidon entre una variable cuantitativa y otra cualitativa es
equivalente a efectuar un contraste de comparacion de la tendencia central de esos dos

grupos, en media o en mediana.

Suponiendo que los datos son normales, es decir, que tienen una distribuciéon simétrica, la

hipétesis de partida seria:

o Ho: Los dos grupos tienen la misma media.

e Ha: Las dos medias son diferentes. Contraste bilateral.
La media de un grupo es estrictamente mayor que el otro. Contraste unilateral.
La media de un grupo es estrictamente menor que el otro. Contraste unilateral.

En este caso, los datos son apareados, porque siempre son los mismos sujetos. El estadistico
de contraste habra que calcularlo con la media muestral obtenida de los datos, partido de la

desviacion de las diferencias y partido de la raiz del tamafio muestral.

El valor experimental que calculemos con nuestros datos, se va a calcular con un valor critico
que se encuentra en el modelo t de student y con unos grados de libertad que dependen del

tamafio muestral.

Si el valor experimental que obtenemos con nuestros datos supera o es igual al valor critico

se rechaza la hip6tesis nula y por tanto se rechaza que la media de las diferencias es cero.



La t de Student nos proporcionara informacién de tipo descriptivo sobre la comparacién de las
medias, desviacion tipica, varianzas de los grupos..., si el p- valor es menor de 0.05 se puede

declarar, con un error pequefo, la Ha: la variable cuantitativa depende de la cualitativa.



Aspectos éticos

El presente proyecto de investigacion de estudio observacional sobre el impacto
psicoemocional, econdmico, fisico y social que causa en los padres tener un hijo con
epidermdlisis bullosa desde el momento del diagnéstico hasta la actualidad, sera enviado al
Comité Etico de Investigacion Clinica para su aprobacion.

Como anteriormente se describid, el consentimiento informado, se les entregara, a los
posibles participantes, en la primera reunion establecida en los meses de octubre y noviembre
conforme a la ley 3/2001, de 28 de mayo, reguladora del consentimiento informado y de la
historia clinica de los pacientes. Los meses de diciembre y enero se utilizaran para resolver
todo tipo de dudas y dejar tiempo a las familias para pensar su decisién y cumplimentar toda
la documentacién aportada para poder participar, estando completamente informados de
acuerdo a la Ley 41/2002, reguladora de la autonomia del paciente y de los derechos y

obligaciones en materia de informacién y documentacion sanitaria.

La participacién en este estudio no supone ningun tipo de riesgo potencial en los sujetos, ya
que, no se llevan a cabo técnicas ni procedimientos invasivos, por lo que, no supone ningin

peligro para la salud fisica ni psiquica del participante.

En la hoja de informacién entregada a los participantes, se les hara saber, conforme a La ley
organica 15/1999, de 13 de diciembre, de Proteccién de Datos de caracter personal que se
garantiza la confidencialidad de sus datos, haciéndoles saber que Unicamente seran utilizados
para la realizacion del presente estudio. Para ello, todas las fichas de recogida de datos,
tendran un nimero de participacion, asignado de manera aleatoria por un investigador. Este,
no puede ser ninguno de los profesionales de los hospitales implicados, ni de la asociacion
DEBRA, tampoco ninguno de los investigadores que participen en la realizacién de la reunion
y entrevista. En este caso, se van a enviar y recibir cuestionarios por via electronica pero

siempre seran desde la direccién del investigador que asignd los nimeros de participacion.



Limitaciones del estudio

Las limitaciones del presente proyecto en cuanto a la validez externa e interna se refieren se

pasan a describir a continuacion.

Respecto a la validez externa, una de las limitaciones es la proporcion de perdidas esperadas,
que son de un 15%, al tratar con sujetos muy vulnerables. También, el fallecimiento o
abandono de alguno de los progenitores o no estar en pleno uso de sus facultades mentales,
debido a que al excluir a uno de los progenitores el otro también quedaria fuera, ya que se
pretende proteger al estudio de posibles sesgos.

Por otro lado, se ha elegido Espafia como pais para llevar a cabo el estudio, teniendo en
cuenta, la poca incidencia de esta enfermedad, seria interesante realizarlo en otros paises

para llevar a cabo una futura revision sistematica y obtener resultados mas firmes.

Respecto a la validez interna, las limitaciones que se identifican es la posibilidad de que
aparezca sesgo de recuerdo, ya que los participantes recuerdan, de forma retrospectiva, en
una profunda entrevista, como se sintieron al conocer el diagnéstico de su hijo por primera

vez.

También, puede aparecer sesgo de datos debido a preguntas no respuestas. Ademas, las
respuestas de los cuestionarios, podrian conducir a datos erréneos por interpretar de manera

diferente las opciones o los progenitores pueden no querer responder ciertas preguntas.
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Anexo 1. Complicaciones asociadas a la EB y aspectos psicologicos y sociales.

Complicaciones orales

- Ampollas

- Quistes miliares

- Microstomia,

- Anquiloglosia

- Enfermedad periodontal grave
- Hipoplasia del esmalte

- Caries dental

Pubertad tardia

- Impacto psicoldgico
- Osteopenia

- Osteoporosis

- Hipogonadismo

Complicaciones gastrointestinales

- Lesiones y ampollas en mucosa oral

- Microstomia, disfagia y problemas
dentales

- Estenosis y reflujo esofagico

- Malnutricién, estrefiimiento y fisuras
anales.

Dolor

- Multifactorial y dificil de tratar.
- Dolor agudo, crénico y de procedimiento

Complicaciones oftalmologicas

- Ampollas y erosiones.
- Simbléfaron

- Ectropién

- Pannus corneal

Complicaciones genitourinarias

- Estenosis uretrales

- Infecciones recurrentes

- Cicatrices en el glande

- Fusioén parcial de los labios vulvares

Aspectos psicologicos

- Perdida de autoestima y sintomas de
dismorfia corporal

- Depresion
- Sentimiento de bajo autocontrol

social (11).

- Perdida de la capacidad de afrontamiento

- Miedo intenso, ansiedad y aislamiento

Aspectos sociales
Relacionados con la participacion del

afectado en la:
Vida social, escolar y laboral
- Lared de apoyo
- Elimpacto econémico de la enfermedad
La dificultad en el acceso a tratamientos
adecuados
- Atencion sanitaria especializada
- Recursos sociales (11).

Tabla 4. Complicaciones asociadas a la epidermdlisis bullosa. “Elaboracion propia a partir de Watkins
J, abril 29- 2016-, Fernandez Feijoo J, Bugallo JI, Limeres Posse J, Pefiarrocha Oltra D, Pefiarrocha
Diago M, Diz Dios P, diciembre-2011-, Mellado F, Fuentes |, Palisson F, Vergara J, Kantor A, abril -
2018-, Romero N, Dominguez E-2018-, Yamakawa VL, Sales E, de Oliveira B, Dantas P, Santos Paim
M.2 F, Pedreira AR, et al, marzo-abril- 2013-, Chiaverini C, Bourrat E, Mazereeuw- Hautier J, Hadj-Rabia
S, Bodemer C, Lacour JP, enero- 2017-, Fine JD, Mellerio JE, septiembre -2009-.”




Anexo 2. Prevalencia de signos orales en los principales tipos y subtipos de

epidermdlisis bullosa (EB).

Principales tipos y subtipos de EB

Porcentaje de pacientes

Alteraciones

Frecuencia de las

en tejidos (;—||popla5|a caries
el esmalte
blandos
EBS
e Localizada 25-50 10-25 Igual que en la
¢ Intermedia generalizada 50-75 10-25 poblacién general
e Severa generalizada 25-70 10-25
EBJ
e Severa generalizada 50-75 75-100 Aumentada
e Intermedia generalizada 75-100 75-100
EBD
e EBDD 50-75 10-25 Igual que en la
e EBDR severa generalizada 75-100 10-25 poblacion general
e EBDR intermedia generalizada | 75-100 25-50
Sindrome de Kindler H_ipe_rplasia ausente Igual que en la
gingival poblacion general

Tabla 5. Prevalencia de signos orales en los principales tipos y subtipos de epidermdlisis bullosa (EB).
“Elaboracion propia a partir de Ferndndez Feijoo J, Bugallo JI, Limeres Posse J, Pefiarrocha Oltra D,
Pefiarrocha Diago M, Diz Dios P, diciembre -2011-.”




Anexo 3. Porcentaje de afectacion ocular por patologia y subtipo de EB.

Porcentaje de afectacion ocular por patologia y subtipo de

EB

80 ’
70 ’
60 ’
50 ’ mEBS
40 ’ = EB)
30 ’ mEBD
20 '
© T =
i -

A/E cc VCP E Q s ocL VD

Figura 1. Porcentaje de afectacion ocular por patologia y subtipo de EB. “Elaboracién propia a partir de
Romero N, Dominguez E.”

A/E: ampollas/ erosiones

CC: cicatrices corneales

VCP: vascularizacion corneal periférica

E: ectropién

Q: queratitis secundaria a la exposicion de la cornea
S: simfléfaron

OCL: obstruccion conductos lagrimales

VD: visién defectuosa



Anexo 4. Gravedad de la enfermedad manifestado por el afectado y los cuidadores.

Gravedad de la enfermedad segun el afectado

60,00%
50,00%
40,00%
30,00%
20,00%
- I II I I I
0,00% u . I I
Pacientes ( N2=63) Juntural (n=38) Simple ( n=21) Distrofica Distréfica recisiva (
dominante ( n= 14) n=19)
B Muy grave B Grave M Moderado ®leve M Muyleve
Gravedad de la enfermedad segun los cuidadores
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40,00%
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. (| A0 mliin l.
Cuidadores (N=93)  Juntural (n=7) Simple ( n=34) Distrofica Distrofica recesiva (

dominante ( n=17) n=34)

B Muy grave M Grave M Moderado ®leve ™ Muy leve

Figura 2. Gravedad de la enfermedad manifestado por el afectado y los cuidadores. “Elaboracién propia
a partir de Bruckner AL, Losow M, Wisk J, Patel N, Reha A, Lagast H, et al, enero 3 -2020-.”



Anexo 5: Complicaciones que experimentan los afectados, manifestado por ellos y
por sus cuidadores.

Complicaciones que sufren los afectados de EB manifestado por ellos y por sus cuidadores

100,00%

90,00%

80,00%

70,00%

60,00%

50,00%

40,00%

30,00%

20,00%

10,00% I I

0,00% -
o > & o @ 27 o &P & o o @
,@e o@ \:ﬁ\o '@e e,'\o\ (?’\b '\‘-’}6 Q(J \\'} R e& &° q}b\
& & & & N X N & N & & o
& & Qz"o & *ooo (é;é?’ s z&/b% & QS@ &
N2 @ @ \& o © N Rz & L
& & (,*oo & N 3 Qf)@/ N & &
< & @ R N B S
QS S & N &
> \o Q
N N &
& PN N
& K
%(z
&
*o\e'&
S

M Pacientes (N= 63) M Cuidadores ( N=93)

Figura 3. Complicaciones que experimentan los afectados, manifestado por ellos y por sus cuidadores.
“Elaboracion propia a partir de Bruckner AL, Losow M, Wisk J, Patel N, Reha A, Lagast H, et al, enero
3-2020-"



Anexo 6: Decisiones de vida dependiendo de la EB desde la perspectiva del
paciente (n=63) y desde la del cuidador (n=93).

Impacto de |la EB en las decisiones de la vida

Decidir someterse a pruebas genéticas previas a la implantacién
(n=34)

Decidir adoptar (n=22)
Decidir no tener mas hijos (n=33)

Decidir no tener hijos ( n=37)

La enfermedad como factor limitante a la hora de buscar pareja
(n=35)

La enfermedad como factor de separacién (n =27)

Traslado para estar mas cerca del centro tratamiento de la EB (n=19)
Mudanza a casa adaptada (n=27)

Decidid no trabajar (n=46)

Trabaja menos horas (n=63)

Influenciado por la enfermedad en el tipo de carrera (n=56)

No sigue la educacion superior (n=26)

Influenciado al abandonar la escuela (n=24)

Decidié colegio desde casa (n=23)
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Impacto de la EB en las decisiones de la vida

Decidieron someterse a pruebas genéticas previas a la implantacion
(n=49)

Decidieron adoptar un hijo (n=18)
Decidieron no tener mas hijos ( n=56)
EB como factor para que el afectado busque pareja (n=28)

La EB causo divorcio o sepacion ( n=43)

Se mudaron mas cerca del centro donde reciben tratamiento para la
EB (n=34)

Se mudaron a una casa adaptada (n=33)

Decidieron no trabajar ( n=53)

Trabajan menos horas (n=65)

Influenciados por la enfermedad en el tipo de carrera a elegir (n=57)

Decidieron que no siguiera con educacion superior (n=23)

Influenciados por la enfermedad para que abandonase la escuela
(n=11)

Decidieron colegio desde casa (n=38)
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10 20
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w
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Figura 4. Decisiones de vida tomadas dependiendo de la EB desde la perspectiva del paciente (n=63)
y desde la del cuidador (n=93).” Elaboracion propia a partir de a partir de Bruckner AL, Losow M, Wisk
J, Patel N, Reha A, Lagast H et al, enero 3 -2020-.”
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Anexo 7: Divorcios producidos por la presencia de la enfermedad.

Divorcios con hijos con EB y menores de 18 afos

100
80
60
40
- ) B =
0
EBS EBJ EBDD EBDR

B % de divorcios a los que no afect6 la presencia de la enfermedad

% de divorcios ocasionados por la presencia de la enfermedad.

Figura 5. Divorcios producidos por la presencia de la enfermedad, en padres de hijos menores de 18
afos. “Elaboracion propia a partir de Fine J, Johnson LB, Weiner M, Suchindran C, abril 28 — 2005-.”



Anexo 8: Principales dificultades de los padres de nifios con EB.

Los problemas mas dificiles de los padres con nifios con EB

Preocupaciones Ejemplos
Visibilidad de la enfermedad La gente habla sobre la enfermedad
Invisibilidad de la enfermedad La gente piensa que no es tan malo

El dolor del nifio “causado” por los padres Es duro ver como haces dafio a tu hijo

Incertidumbre a largo y a corto plazo No se sabe lo mal que se pondra.

Nunca se sabe lo que traera el dia

Restricciones en el empleo y tiempo libre Planificacion muy dificil

Dificil organizacién en los cuidados Necesidad de una persona que organice
Nunca poder estar fuera de servicio No puedo dejarle solo mucho tiempo
Atencion reducida para los hermanos Sentimientos de culpabilidad

Problemas dentro de su relacion de pareja | Solo se habla de preocupaciones

Ignorancia y falta de habilidades del personal | En el hospital nadie sabia que era la EB
sanitario

Atencion sanitaria compleja Muy duro para el personal sanitario

Tabla 6. Los problemas mas dificiles de los padres a la hora de cuidar a un nifio con EB. “Elaboracion
propia a partir de Van Scheppingen C, Lettinga A, Duipmans, J, Maathuis K, Jonkman M, abril 1-2008-



Anexo 9: Cuestionario de indicadores fisicos y psicoemocionales de estrés

Preguntas Nunca | Rara A veces si- | Frecuente- | Siempre
(0) vez Aveces no | mente (3) 4)
1) (2)

1. Me cuesta concentrarme

2. Puede pasar mucho tiempo
sin que sienta dolor de
cabeza

3. Me siento muy nervioso por
peguefeces

4. Tengo periodos de
depresion

5. Mi memoria se mantiene
normal

6. Me duermo facilmente

7. Me siento agotado
mentalmente

8. Me tomo las cosas de
manera tranquila y relajada

9. Tengo dolor de cuello y de
espalda

10. Siento que me preocupo
excesivamente por cada
cosa

11. Puedo relajarme facilmente

12. Me siento &gil, saludable

13. Se me hace dificil mantener
la atencion en algo

14. Cuando estoy ansioso
pierdo o aumento el apetito

15. Me siento triste y
desanimado

16. Sufro dolores de cabeza

17. Puedo mantenerme
relajado a pesar de las
dificultades

18. Me olvido facilmente de las
cosas

19. Me alimento con
normalidad

20. Me siento tranquilo vy
despejado

21. Tengo insomnio o dificultad

para conciliar el suefio




22. Hasta las pequefias cosas
me ponen muy nervioso

Tabla 9. Cuestionario de indicadores fisicos y psicoemocionales del estrés. “Elaboracion propia a partir
de Oros de Sapia L, Neifert I, junio 1-2006-.”



Anexo 10: Cuestionario de tension familiar.

PREGUNTAS Sl NO

1. Me preocupa la enfermedad del paciente.

2. Me siento impotente frente a la enfermedad

3. Tengo la necesidad de recibir consejos sobre
cOmo cuidar al paciente

4. A veces pienso en la muerte del paciente

5. Siempre pienso en como terminaran las cosas

6. Tengo demasiadas cosas en que pensar

7. Me gustaria saber mas informacion sobre el
tratamiento que le estan dando al paciente.

8. Ojala pudiera controlar mejor mis emociones.

9. Me siento muy preocupado por el futuro

10. A menudo, experimento trastornos como
insomnio, indigestién, dolor de cabeza, fatiga...

11. Me siento muy estresado

12. Me gustaria poder hablar con un experto
(médico, psicélogo...) sobre las cosas que van
mal y me preocupan

13. Me gustaria tener méas tiempo para mi.

14. La enfermedad me cansa

15. No me apetece salir

16. Tengo la impresion de que no puedo enfrentar
todos mis problemas.

17. Me siento culpable cuando dejo al paciente solo
0 con otras personas.

18. Tengo poco tiempo para dedicarle a los demas
miembros de la familia

19.Veo a amigos y a familiares con menos
frecuencia por culpa de la enfermedad.

20. A veces me es complicado contener laira.




21. Soy pesimista sobre el futuro

22. No sé si puedo superar todas las dificultades que
la enfermedad trae.

23. He renunciado a la mayoria de mis intereses
personales

24. Estoy muy ansiosos cuando estoy con el
paciente

25. A veces tengo la impresion de que he perdido al
paciente

26. A veces me siento irritado por las continuas
demandas del paciente

27. A veces encuentro estresante mi relacion con el
medico

28. Nadie entiende la carga que soporto

29. Me gustaria poder hablar sobre la posible
pérdida del paciente

30. A veces, siento que no puedo confiar en nadie de
mi familia

Tabla 10. Cuestionario de tension familiar. “Elaboracion propia a partir de Vidotto G, Ferrario SR, Bond

TG, Zotti AM, diciembre 17- 2009-.”




Anexo 11: Cuestionario de carga familiar en EB.

Preguntas Siempre | Muy a A Algunas | Raramente | Nunca | No
menudo | menudo | veces valorable

1. Laenfermedad
de mi hijo nos
hizo querer
movernos

2. Laenfermedad
de mi hijo me
llevé a querer
dejar de trabajar

3. Pienso en la
enfermedad de
mi hijo todo el
dia.

4. Trato de
proteger a mi
hijo debido a su
enfermedad

5. La enfermedad
de la piel de mi
hijo nos impide
irnos de
vacaciones.

6. Mi hijo requiere
mas atencion
gue otros debido
a su enfermedad

7. La enfermedad
obligé a
cuestionarnos
nuestros planes
de futuro.

8. La enfermedad
de mi hijo me
impide visitar a
mi familia

9. Mi familia no
viene a vernos
debido a la
enfermedad de
mi hijo.

10. La enfermedad




crea problemas
en nuestra
relacion.

11. Las consultas
médicas me
hacen sentir
frustrado

12. Las reacciones
de las personas
son dificiles de
aceptar.

13. Me cuesta
aceptar la
enfermedad.

14. Me cuesta
acostumbrarme
a | dolor
producido por la
enfermedad.

15. Tengo una gran
dificultad para
encontrar
cuidado infantil
por su patologia

16. Mi hijo tiene
grandes
dificultades en el
colegio

17. Tengo miedo por
el futuro de mi
hijo

18. Los tratamientos
comienzan a
desgastarme

19. Cada vez que
corresponde ir al
hospital, el dia
anterior no me
encuntro bien.

20. Cada vez que
corresponde ir al
hospital, al dia
siguiente no me
encuentro bien

Tabla 11. Cuestionario de carga familiar en EB. “Elaboracién propia a partir de Dufresne H, Hadj-
Rabia S, Taieb C, Bodemer C, agosto 17- 2015-.”




Anexo 12: Procedimiento de recogida de datos.

Procedimiento de recogida de datos

12 reunidn ( octubre-
noviembre)

Presentacion

Informacion sobre el
estudio observacional

Planteamiento y
resolucién de dudas

Entrega de HIP, del
consentimiento
informado y de la ficha
de recogida de datos

Cierre de la reunion

Diciembre- enero

Resolucion de dudas

Recibir firmado el
consentimiento
informado

Recibir cumplimentada
ficha de recogida de
datos

Febrero - marzo

Recibir los tres
cuestionarios

cumplimentados.

Enviar los 3 cuestionarios a los
participantes una vez recibido el
consentimiento y la ficha de datos.

Abril, mayo, junio y
julio

Estudio y andlisis de
los datos de los
cuestionarios

Preparar las
entrevistas personales
con cada participante

Fechar dia para la
realizacion de las

entrevistas.

Realizacion de las
entrevistas (agosto,
septiembre y octubre)

Cierre,

agradecimientos y

despeida

Noviembre, diciembre
y enero

Andlisis estadistico




Anexo 13: Correo electrénico que se enviara a la asociacion DEBRA 'y a los

Hospitales de La Paz y Sant Joan de Deu- Clinic, requiriéndoles su colaboracion.
Estimado Sr./a:

Desde el Centro de Investigacion Universidad Pontificia de Comillas, nos ponemos en
contacto con su asociacion/ hospital, para comunicarle que se va a llevar a cabo un estudio
observacional sobre el impacto social, psicoemocional, fisico y econémico que sufren los
progenitores que tienen hijos con epidermdlisis bullosa, por lo que, para nosotros seria de
gran ayuda contar con su colaboracion por ser referentes en esta enfermedad.

De ser de su interés colaborar con nosotros péngase en contacto con el Sr. AR, responsable
del estudio, con correo electronico X, debiendo de adjuntar el compromiso de las personas
con las que podemos contactar y a partir de ese momento se les procedera a informar y aclarar
las dudas que puedan surgir.

Agradeciéndoles de antemano su atencion.

Un cordial saludo.

Firmado: AR

Responsable del estudio observacional.



Anexo 14: Hoja informativa sobre el proyecto de investigacion

Titulo del estudio: Proyecto de Investigacién de un Estudio Observacional sobre el Impacto
Psicoemocional, Econémico, Social y Fisico que causa en los padres tener un hijo con

epidermdlisis bullosa.

Responsable del estudio observacional: AR

Contacto: Y Correo electrénico: X

Centro: Universidad Pontificia de Comillas.

Estimados padres,

Nos dirigimos a vosotros para informaros sobre este estudio de investigacion en el que estéis
invitados a participar. El estudio, ha sido aprobado por el Comité de Etica de la Comunidad
de Madrid, de acuerdo a los requisitos que se contemplan en la legislacion espafiola en el
ambito de la investigacion biomédica y la proteccion de datos de caracter personal.

- Ley Organica 15/1999, de Proteccion de Datos de Caracter Personal.

- Ley 41/2002 basica reguladora de la autonomia del paciente y de derechos y obligaciones

en materia de informacién y documentacion clinica.
- Ley 14/2007 de investigacion biomédica junto con los principios enunciados en la

declaracién de Helsinki y a las normas de buena practica clinica.

Nuestra intencién, es, que reciban la informaciéon adecuada y suficiente para que puedan
evaluar y juzgar si quieren, o no, participar en este estudio. Para ello, les pedimos que lean
esta hoja informativa con atencion y les aclararemos las dudas que les puedan surgir después

de su lectura.

Deben saber que su participacion es voluntaria y que pueden decidir no participar o cambiar

su decision y retirar el consentimiento en cualquier momento.

El objetivo de este estudio, es conocer el impacto social, econémico, psicoemocional y fisico
que os supuso conocer el diagndstico de vuestro hijo/a por primera vez y la variacion de este
con el paso del tiempo. Sera un estudio observacional longitudinal retrospectivo, esto quiere
decir, que, a través de tres cuestionarios, utilizados para conocer en el momento actual la

afectacion social, psicoemocional, econémica y fisica que sufris y una posterior entrevista,



necesaria para conocer como 0s sentisteis cuando os dieron el diagndstico por primera vez y

asi nosotros poder evaluar dichos aspectos.

El estudio tiene una duracion de un afio y cuatro meses, pero vuestra participacion se limitara
a tenernos que dedicar unas horas de vuestro tiempo. Diciembre y enero serdn los meses que
se os dejard para que penséis tranquilamente la decisién y aclarar dudas, si finalmente
decidierais participar, se os enviarian los tres cuestionarios que debéis de completar con las
instrucciones para ello y se utilizarian los meses de febrero y de marzo para ir recibiéndolos.
Los meses de abril, mayo, junio y julio serdn para nosotros poder analizarlos y sera entre
agosto y octubre cuando os citaremos para realizar la entrevista personal a cada uno de
vosotros individualmente, que la llevaran a cabo psicologos expertos en el desarrollo de las

mismas.

Seremos nosotros quien nos intentemos desplazar a vuestras ciudades o a lugares proximos
a las mismas, dependiendo de la localizacién geogréfica del resto de participantes. El tiempo
estimado para la realizacion es de 3 meses. Una vez realizada esa entrevista finalizaria
vuestra participaciéon en el proyecto, pasariamos a daros un eterno agradecimiento por ello y

un abrazo de despedida.

Este estudio, no supone ningun riesgo fisico ni psiquico, ya que, no se realizaran
procedimientos invasivos. Ademas, durante la duracién del proyecto estardn a vuestra
disposicién todo tipo de profesionales como médicos/as, enfermeros/as, psicélogos/as,

terapeutas ocupacionales...

Vuestros datos estaran identificados mediante un codigo y solo el investigador de estudios y
sus colaboradores podran relacionar dichos datos con ustedes. Por lo tanto, vuestra identidad

gueda protegida y no sera revelada a persona alguna salvo requerimiento legal.

El acceso a los datos personales quedara restringido al investigador del estudio y a sus
colaboradores, por ello vuestro consentimiento informado y ficha de recogida de datos
deberéis dirigirla al Centro de Investigacion Universidad Pontificia de Comillas, a la atencion
de Dofia AR, con correo electronico X y domicilio en AV. San Juan de Dios, 1,28350
Ciempozuelos, Madrid, por ser una persona independiente a los centros y demas personal

colaborador implicados en este estudio.

Su participacion, no les supondra ningun gasto, ya que, les seran reintegrados los importes

realizados con motivo de traslados, manutencion y alojamiento.



Si en cualquier momento, deciden rescindir el consentimiento dado para participar en este
estudio, podran comunicarlo en cualquiera de las direcciones facilitadas con anterioridad y
ningln dato nuevo sera afadido a la base de datos, si bien los responsables del estudio
podran seguir utilizando la informacion recogida sobre ustedes hasta ese momento, a no ser

gue se opongan expresamente.

Para cualquier consulta estamos a su disposicion en el correo electronico X y en el nUmero
de teléfono Y.

Firmado: AR

Responsable del estudio observacional.



Anexo 15: Hoja del consentimiento informado del participante.

Madrid, a 25 de marzo de 2020

Centro de Investigacion Universidad Pontificia de Comillas.

Por medio de la presente, la responsable del estudio observacional AR, representante legal
de la institucién, hace constar la informacion referente a la participacion en el Estudio
Observacional del Impacto Psicoemocional, Econdmico, Social y Fisico que causa en los
padres tener un hijo con epidermdlisis bullosa. El objetivo, es conocer la evolucion del impacto,
las variables que lo disminuyen o lo aumentan, si hay diferencias en el nivel de afectacién e
implicacion entre los progenitores y demostrar la necesidad de apoyo profesional
multidisciplinario y de aceptacion social que se necesita cuando se trata de esta patologia.

Como se os ha explicado en la hoja informativa del proyecto de investigacion, la participaciéon
consiste en la realizacion de tres cuestionarios y una posterior entrevista. No existen riesgos

identificados para el participante.

Al participar en este estudio tendra a su disposicidn, durante la duracién del mismo, a
diferentes especialistas expertos para cualquier consulta, duda o problema que le pueda

surgir.

La identidad del participante sera guardada en confidencialidad y se identificarad con un
namero asignado aleatoriamente. No tendra gastos econdémicos porque le seran cubiertos

aguellos que se produzcan.

Los beneficios que se obtendran con su participacion son: dar visibilidad a las enfermedades
raras, en particular a la epidermolisis bullosa y conseguir, por tanto, mayor aceptacion social
y conocimiento por parte de los profesionales y de la sociedad y poder luchar para que las

necesidades que os puedan surgir queden cubiertas.

Don/ DOA@.......oviiei i , con DNI.................. , domicilio.................. ,
teléfono............. y correo electronico................ estoy de acuerdo en participar en el en el
Estudio Observacional del Impacto Psicoemocional, Econémico, Social y Fisico que causa en
los padres tener un hijo con epidermdlisis bullosa, para el Centro de Investigacion Universidad

Pontificia de Comillas, a través de tres cuestionarios diferentes y una entrevista personal, ya



que, he leido y comprendido la informacién que aqui se me facilita para participar.

Firmado: AR Firma del participante:

Responsable del estudio observacional.



Anexo 16: Ficha de recogida de datos

Mujer Hombre
... anos
Con pareja Divorciados/as
Casados/as Viudo/a
Leve Moderada Grave
Independiente en AVD Dependiente en AVD

Independientes en las curas

Dependientes en las curas

Especificar el tiempo, si < 2 horas

Especificar el tiempo, si >2 horas

externas suficientes
(especificar
cuales)

No recibe ayudas|Recibe, peronolas|Esta satisfecho con las

ayudas que recibe

Ha recibido informacién completa
sobre la enfermedad

No ha recibido informacién o ha
sido escasa.

Con empleo Ha tenido que abandonar el
trabajo para convertirme en
cuidador/a principal

Ama de casa Desempleado

Cuentan con los apoyos necesarios
para poder compaginar la vida
laboral y la personal (ampliacion
baja maternal y paternal, descanso

No cuentan con ninguna
prestacion social




remunerado por asistencia a citas

médicas/ hospitalizaciones,

prestaciones econémicas para

asistencia personal/sanitaria).

Numerarlas.

0-12000 euros/afio. 12.000-30000 30000 euros en
euros/afo. adelante.

Especificar si en su
CCAA. le dispensan el | Especificar si en su| Especificar si en su
material en las | CCAA le dispensan|CCAA le dispensan el
cantidades el material necesario | material en las
necesarias y de forma|en las cantidades |cantidades necesarias y
gratuita; si cubre parte |[necesarias y de|de forma gratuita; si
de los gastos o no|forma gratuita; si|cubre parte de los

cubre nada. cubre parte de los|gastos o no cubre nada.
gastos o no cubre
nada.

Ha recibido su hijo y usted atencién | Su hijo y usted no han recibido
temprana como “tratamiento” atencion temprana por no estar
cubiertas esas necesidades.

< 33%. > 33. Especificar %.

Considera que la persona|Considera que la persona
encargada de realizar la valoracion |encargada de realizar la
tenia suficiente formacion para|valoracion tenia suficiente
evaluar el grado de discapacidad y | formacion para evaluar el grado

dependencia segun las |de discapacidad y dependencia
caracteristicas y especificidades de |seglin las caracteristicas y
la EB en todos sus subtipos. especificidades de la EB en todos

sus subtipos.

Hijo Unico 1 hermano o mas|1 hermano o mas con la
sanos misma patologia o distinta.

Tabla 12. Ficha de recogida de datos. “Elaboracién propia”.



Anexo 17: Correo electrénico informativo a los participantes.

Estimado progenitor,

Le escribo del Centro de Investigacion Universidad Pontificia de Comillas, lo primero

agradecerle de parte de todo el equipo su patrticipacion y tiempo empleado.

Por otra parte, como se les inform6é en la reunion llevada a cabo en el mes de
septiembre/octubre en Madrid/Barcelona/Marbella, una vez firmado y entregado el
consentimiento y la ficha de recogida de datos pasamos a enviarle los tres cuestionarios

intransferibles que debe completar de manera individual.

Cada cuestionario, viene con las instrucciones necesarias para poder realizarlos, no es

imprescindible rellenar los tres el mismo dia, tbmese su tiempo de reflexion.

Una vez cumplimentados, los debe enviar a esta misma direccién de correo electrénico o si
prefiere por correo certificado a la direccién a AV. San Juan de Dios, 1, 28350 Ciempozuelos,
(se adjunta sobre que no necesita franqueo). Dispone del mes de febrero y de marzo para

hacérnoslos llegar.

Sus datos personales estan totalmente protegidos, ya que, esta direccién de correo pertenece
al Centro de Investigaciéon Universidad Pontificia de Comillas, independiente de los Hospitales
de La Paz y Sant-Joan de Deu-Clinic, de la Asociacion DEBRA y de los investigadores que se

ponen en contacto con cada uno de ustedes.

Para cualquier aclaracion, no dude en ponerse en contacto con nosotros, que le atenderemos

de la mejor manera posible.

Un cordial saludo.

El Centro de Investigacion.



Organigrama general
de las diferentes fases
del proyecto
observacional

Fase conceptual

Fase metodoldgica

Fase empirica

Publicacion

Anexo 18: Organigrama general de las diferentes fases del proyecto

Indentificacion del problema de

investigacion

Busqueda bibliografica

Realizacion de la justificacion,
fundamentacion, objetivos e
hipdtesis

Determinacién de la muestra

objeto de estudio

Adquisicion del consentimiento
informado

Recoleccién de datos

Analisis estadistico

Andlisis e interpretacion de los

datos recogidos, discrepancias y (o

novedades.

Difusién de los resultados.

1 mes ( octubre)

3 meses ( noviembre, diciembre |
enero)

2 meses ( febrero y marzo)

2 meses ( octubre y noviembre)

2 meses ( diciembre y enero)

9 meses ( de febrero a octubre)

] 3 Meses ( de noviembre a enero)

3 meses ( noviembre, diciembre vy}

enero

De Enero en adelante



