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1. Abreviaciones

Administradora de Recursos del Sistema General de Seguridad Social
Actividades de la vida diaria

Cuestionario breve del dolor

Comision interamericana de derechos humanos

Clasificacion internacional de enfermedades — 102 revision
Ciclooxigenasa 2

Comisién de Regulacion en Salud

Escala validada en dolor post operatorio. CRIES (Cry, requires oxygen,
Increased vital signs, Expression, Sleeplessness)

Cloruro de Carbamoil Dialquilo (Dialkyl Carbamoyl Chloride)
Descriptores en Ciencias de la Salud

Densidad mineral 6sea

Epidermdlisis ampollosa

Epidermolisis ampollosa distréfica

Escala abreviada del desarrollo-3

Epidermolisis ampollosa juntural

Entidades Administradoras de Planes de Beneficios de Salud
Epidermolisis ampollosa simple

Epidermdlisis bullosa

indice de Actividad y Cicatrizacion de la Enfermedad de la Epidermdlisis
Ampollosa (Epidermolysis Bullosa Disease Activity and Scarring Index).

Enfermedades - huérfanas raras

Mezcla eutéctica de anestésicos locales (Eutectic Local Anesthetic Mixture -
EMLA).

Embase subject headings

Escala visual analoga

Fondo de Solidaridad y Garantia

Escala Revisada de Caras de Dolor (FPS-R - Faces Pain Scale-Revised)
Guias de practica clinica

Actividades instrumentales de la vida diaria (Instrumental activities of daily
living - IADL)

Instituto Nacional de Vigilancia de Medicamentos y Alimentos
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MESH Medical Subject Heading

MET Microscopia electrénica de transmision (MET)

MIF Mapeo antigénico por inmunofluorescencia (MIF)

MLPA Amplificacion por ligadura dependiente de sondas mdultiples (Multiplex
Ligation dependent Probe Amplification o MLPA)

NGS Secuenciacion de nueva generacion (Next-Generation Sequencing)

NIPS Escala de Dolor Neonatal e Infantil (NIPS - Neonatal Infant Pain Scale)

NRS Escala de dolor NRS (Numeric Rating Scale)

NV Nacidos vivos

ONG Organizacién no gubernamental

OPS Organizaciéon Panamericana de la Salud

PAHO Pan American health Organization

PCA Anestesia controlada por el paciente (Patient Controlled Analgesia - PCA)

PIPP Perfil de Dolor en Infantes Prematuros (Premature Infant Pain Profile - PIPP)

QoLEB Instrumento de evaluacion calidad de vida en EA (Quality of Life evaluation
in Epidermolysis Bullosa - QOLEB)

gPCR Reaccion en cadena de la polimerasa cuantitativa (quantitative Polymerase
Chain Reaction)

RELAB Red Nacional de laboratorios

RNA Seq Prueba molecular de secuenciacion de RNA (RNA sequencing)

RNPEH Registro nacional de pacientes con enfermedades huérfanas

SGSSS Sistema General de Seguridad Social en Salud

SIVIGILA Sistema de vigilancia epidemiolégica

SMARs Removedores de adhesivos médicos de silicona (Silicone Medical Adhesive
Removers — SMARS)

SNC Sistema Nacional de Cuidado

SNP Polimorfismos de nucle6tido Unico (Single Nucleotide Polymorphism — SNP)

SS Secuenciacion de Sanger

TCC Terapia cognitivo conductual

UPC Unidad de pago por capitacion

VSI Variantes de significado incierto

ZMB Zona de la membrana basal
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2. Glosario

Afrontamiento: definido como “pensamientos y conductas que las personas utilizan para
responder a demandas estresantes internas o externas” (1).

Amelogénesis imperfecta hipopldsica dominante: Trastorno genético que afecta la
formacion del esmalte dental, caracterizado por esmalte delgado y defectuoso, con herencia
dominante (2).

Bienestar: se define como el “punto de equilibrio entre el conjunto de recursos de un
individuo y los desafios que enfrenta” (1).

Blefaritis: Inflamacion de los parpados, a menudo asociada con irritacion ocular (3).

Calidad de vida: "percepcién que tiene un individuo de su posicién en la vida, en el contexto
de la cultura y los sistemas de valores en los que vive y en relacién con sus objetivos,
expectativas, estandares y preocupaciones. Es un concepto amplio que se ve afectado de
manera compleja por la salud fisica de la persona, su estado psicolégico, su nivel de
independencia, sus relaciones sociales, sus creencias personales y su relacién con las
caracteristicas mas destacadas de su entorno" (1).

Colageno tipo VII: El colageno es la proteina mas abundante en el organismo,
representando un 25% de la proteina corporal total. Dentro de los 28 tipos de colageno
conocidos, existe el tipo VI, responsable de la formacién de fibrillas de anclaje presentes
en los epitelios estratificados, incluida la epidermis, las cuales proporcionan estabilidad a la
union entre la dermis y la epidermis (4).

Colageno XVII: Otro de los tipos de colageno, el cual junto con la integrina a6p4 forman
parte de los componentes transmembrana de los hemidesmosomas, formando asi,
filamentos de anclaje que se unen a las lamininas de la membrana basal (4).

Defectos moleculares en epidermdlisis: Alteracion presente en moléculas, que se dan a
causa de defectos genéticos, los cuales conducen a alteraciones en las uniones
dermoepidérmicas, desencadenando con ello una pérdida en la capacidad de adhesién de
la membrana basal epidérmica. Una expresion clinica no es exclusiva de un gen anormal
especifico, dado que una sola anormalidad genética, puede relacionarse con
manifestaciones clinicas sustancialmente diferentes. En los genes involucrados en la
codificacion de proteinas, pueden encontrarse diferentes tipos de mutaciones (deleciones,
inserciones, con o sin sentido, de corte y empalme, delecion/insercién sin lectura del marco
genético). Los tipos y combinaciones de las mutaciones presentes, asi como sus
consecuencias en la transcripcion al ARN mensajero y traduccion a proteinas, determinan
el tipo y la gravedad de la EA en cada paciente (5).

Dermatoglifos: Patron de crestas en las palmas, plantas y dedos, utilizado en identificacion
personal y diagndstico de ciertas enfermedades genéticas (6).

Digenismo: Interaccién de mutaciones en dos genes diferentes que contribuyen a para
causar o modificar una enfermedad o fenotipo (7).
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Distrofia: Alteracion estructural o funcional en tejidos o 6rganos, generalmente por causas
genéticas (8).

Ectropion: Eversidon del parpado hacia afuera, que conduce a la pérdida de la aposicion
natural del parpado al globo ocular (11).

Enfermedades huérfanas-raras (EH-R): En Colombia, las enfermedades huérfanas estan
definidas por la ley 1438 de 2011, asi: «son aquellas crénicamente debilitantes, graves, que
amenazan la vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 5 000 personas, comprenden
las enfermedades raras, las ultra-huérfanas y olvidadas» (12,13).

ENSERIo: Estudio epidemioldgico (de tipo transversal descriptivo), inicialmente realizado
en Espafia, donde se evalud la situacion de necesidades socio sanitarias de las personas
con enfermedades raras, publicado en 2009 por la Federacién Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) y actualizado en 2017-2018. Posteriormente en 2020, la Alianza
Iberoamericana de Enfermedades Raras-ALIBER, ampli6 su cobertura hacia
Latinoamérica, apoyando la ejecucién del estudio en esta regién (incluyendo Colombia),
mediante el concurso de sus organizaciones aliadas (14).

Herida crénica: es una herida que requiere para su cicatrizaciéon de periodos muy
prolongados de tiempo, en 6 semanas no ha culminado el proceso de cierre de esta, y que
cicatriza por segunda intencion, en un complejo proceso que elimina y reemplaza el tejido
danado (15).

Herpetiforme: Patron o presentacion similar a las lesiones del herpes, vesiculas
eritematosas agrupadas ubicadas sobre sitios extensores (16).

Hiperqueratosis: Engrosamiento de la capa cérnea de la epidermis por un aumento de
gueratina que cursa con un engrosamiento uniforme de la piel en una superficie amplia (17).

Homocigosis o heterocigosis: Condicidon genética donde un individuo posee dos copias
iguales (homocigosis) o diferentes (heterocigosis) de un gen (18).

Kindlin-1: Hace parte de las denominadas adherencias focales en las células, las cuales,
poseen diferentes clases de proteinas que participan en la unién del marco interno de la
célula (citoesqueleto), con la intrincada red proteica y de moléculas que rodean las
estructuras celulares (la matriz extracelular). Kindlin-1 se adhiere y activa a las integrinas,
quienes conectan directamente el citoesqueleto con la matriz extracelular y ayudan a
transmitir sefiales quimicas al interior de la célula (19).

Laminininas: Es un tipo de macromolécula de la matriz extracelular, constituye ademas
una de las proteinas adhesivas fibrosas presentes en la membrana basal (20).

Mapeo genético por Inmunofluorescencia: Técnica de laboratorio utilizada para la
identificacion de proteinas de estructura de la epidermis y/o la union dermo-epidérmica
usando anticuerpos policlonales y/o monoclonales. La finalidad es determinar el sitio de
clivaje y la localizacion de la ampolla, al exhibir un antigeno determinado (por ejemplo,
colageno tipo 1V) en una ampolla “natural” o inducida. Este método, dependiendo de los
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anticuerpos utilizados, permite determinar la expresion normal, la disminucion o la carencia
de proteinas estructurales (21).

Microscopia electronica de transmisién (MET): Técnica de laboratorio que mediante el
uso del microscopio electrénico de transmision (TEM, Transmission Electron Microscope),
se logra analizar la estructura de la materia con gran nivel de detalle. Este método utiliza
un haz de electrones con un voltaje de aceleracion suficientemente alto para atravesar
laminas ultrafinas de la muestra, tipicamente de unos 100 nanémetros de espesor. Los
electrones que logran pasar a través de la muestra son detectados en el lado opuesto, y a
partir de ellos se generan imagenes que, al ser interpretadas correctamente, ofrecen
informacién sobre la microestructura, asi como la estructura atbmica y molecular. Estas
imagenes alcanzan resoluciones tan altas que permiten visualizar detalles a escala atémica.
Ademas, cuando se integran detectores especializados, es posible obtener datos quimicos
de las caracteristicas microscopicas de la muestra (22).

Milia: Pequefias protuberancias blancas o quistes formados por queratina atrapada debajo
de la piel (23).

MLPA: La técnica de MLPA (por sus siglas en inglés, Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification, o amplificacion dependiente de ligacién de sondas multiples) es una variante
del método PCR multiplex (Polymerase Chain Reaction, reaccibn en cadena de la
polimerasa), disefiada para amplificar simultaneamente hasta 40 regiones especificas de
ADN en una sola reaccion. La técnica utiliza sondas compuestas por dos oligonucle6tidos
que se unen a sitios adyacentes en el ADN. Estas sondas contienen una secuencia
universal, lo que permite que todas las sondas sean amplificadas simultdneamente
mediante PCR utilizando un Unico par de cebadores. Adicionalmente, uno de los
oligonucledtidos incluye una secuencia de longitud variable, que facilita la separacién de
los fragmentos amplificados durante el proceso de electroforesis (24).

Mosaicismo revertido: Correccién espontanea de una mutacién genética en algunas
células de un organismo (25).

Pannus: Formacion de tejido fibroso y vascularizado en la cérnea o en otras estructuras
(26).

Poiquilodermia:  Alteracion  cutdnea  caracterizada  por  hiperpigmentacion,
hipopigmentacion, atrofia y telangiectasias (27).

Polimorfismos de nucleétido unico (Single Nucleotide Polymorphism — SNP): son
cambios sutiles de nucleétidos en la secuencia de ADN que pueden estar presentes en una
misma poblacién aln con relativa homogeneidad genotipica. Para que ese cambio de
nucleétido se catalogue como SNP, la frecuencia del alelo menos frecuente (en inglés minor
allelle frequency) debe ser superior al 1%. Cuando la frecuencia del alelo menos frecuente
es inferior al 1% se habla es de variantes raras. Los SNP pueden ubicarse bien en regiones
codificantes del genoma, es decir, regiones exdnicas (que pueden alterar la estructura de
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la proteina y, por tanto, su funcion), o bien en regiones intrénicas no codificantes, las cuales
pueden representar regiones reguladoras funcionalmente importantes. La importancia
clinica de las variantes genéticas, especialmente aquellas ubicadas en regiones
codificantes del genoma, radica no solo en que ayudan a la valoracién del riesgo de sufrir
una determinada enfermedad, sino que también pueden predecir su evolucion,
particularmente ante la respuesta a un determinado tratamiento (28,29).

Pseudosindactilia: Apariencia de dedos fusionados debido a adherencias de piel, sin
fusion Osea subyacente (31).

Queratodermia: Engrosamiento anormal de la capa cOrnea de la piel, especialmente en
palmas y plantas (32).

Queratina 5y 14: Las queratinas son fibroproteinas que hacen parte del epitelio escamoso
estratificado, el cual es el constituyente principal de la epidermis (capa mas externa de la
piel). Existen 54 miembros de queratinas, y las queratinas 5 y 14 hacen parte del
citoesqueleto en los queratinocitos basales (mas al interior de la piel). A través de unas
estructuras denominadas hemidesmosomas, es que se adhieren los epitelios a la
membrana basal, por ello también son denominados méaculas adherentes. Las queratinas
5y 14 son constituyentes intracitoplasmaticos de esos hemidesmosomas (33).

Queratinocitos: Células principales de las epidermis responsables de la produccion de
queratina. Los queratinocitos expresan receptores de reconocimiento de patrones (PRR),
como los receptores tipo Toll (TLR), que reconocen patrones moleculares asociados a
patégenos o dafios, y la sefializacion a través de estos receptores en Ultima instancia
promueve la produccion de una miriada de mediadores inmunes, incluyendo
citocinas, quimiocinas y péptidos antimicrobianos, para regular los mecanismos inmunes
en la piel lesionada o infectada (34).

Servicio de salud: En el marco de lo establecido en la resolucion 3100 del afio 2019, “el
servicio de salud es la unidad basica habilitable del sistema Unico de habilitacién,
conformado por procesos, procedimientos, actividades, recursos humanos, fisicos,
tecnolégicos y de informacién con un alcance definido, que tiene por objeto satisfacer las
necesidades en salud en el marco de la seguridad del paciente, y en cualquiera de las fases
de la atencion en salud (promocion, prevencién, diagnéstico, tratamiento, rehabilitacion o
paliacion de la enfermedad). Su alcance no incluye los servicios de educacion, vivienda,
proteccion, alimentacion ni apoyo a la justicia”(35).

Prueba de secuenciacion de RNA: Técnica que permite realizar el estudio del
transcriptoma de una célula. Esto Ultimo consiste en analizar el conjunto de moléculas de
ARN (acido ribonucleico) de una célula o tejido para comprender como se expresan los
genes y como esto afecta a las células. Una de las maneras de realizar es a través de la
secuenciacion de RNA o RNA — seq. El propdsito esencial de esta técnica es catalogar
todos y cada uno de los transcritos (RNA) expresados por una célula en una condicion
determinada; un método altamente cuantitativo y de elevado rendimiento que ha tenido
multiples aplicaciones en la actualidad. Estas técnicas que se basan en secuenciacion
masiva, eliminan el ruido introducido por la correcta hibridacion de sondas dependiente del
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disefio empleado, ofrecen un mayor rango dinamico de deteccidén al evitar la saturacién por
sefiales de fluorescencia y permiten obtener un panorama mas global de los genes
activados y/o reprimidos sin limitarse a genes previamente caracterizados (36).

Secuenciacidén de Sanger: Técnica de secuenciacibn de ADN que busca determinar el
orden de los nucleétidos en una molécula (A, G, C, T), a baja escala y utilizando métodos
de sintesis enzimética. Es conocido como método Sanger o de terminacion de la cadena.
El fundamento de este método radica en la incorporacién especifica de dideoxinucleétidos
trifosfato (ddNTPs), que carecen del grupo hidroxilo (OH) en el extremo 3'. Debido a esta
caracteristica, cuando un ddNTP se integra durante la sintesis del ADN, la elongacion de la
cadena se detiene, ya que no se pueden afadir mas nucle6tidos. Este proceso genera
fragmentos de diferentes longitudes, cada uno terminado en un nucleétido especifico de la
molécula de ADN. Posteriormente, estos fragmentos se separan mediante electroforesis
para identificar la secuencia en funcion del tamafio de los fragmentos y del ddNTP
incorporado. Las técnicas modernas emplean dideoxinucleétidos marcados con
fluorocromos, lo que permite una identificacion precisa de los fragmentos. Ademas, se
utiizan ADN polimerasas termoestables que posibilitan realizar la reacciéon de
secuenciaciéon mediante ciclos térmicos controlados (37).

Secuenciacién de nueva generacion (Next Generation Sequencing - NGS): La finalidad
de una técnica de secuencidn basicamente es determinar la composicion de los nucleétidos
presentes en el ADN o el ARN. La NGS es un conjunto de tecnologias disefiadas para
secuenciar gran cantidad de segmentos de ADN de forma masiva y en paralelo, reduciendo
el tiempo y costo por base. Su empleo se dio en principio buscando detectar variantes de
nucledtido Unico y cada vez se ha evolucionado para identificar otro tipo de variantes, como
inserciones, deleciones y grandes rearreglos. En virtud de los recientes avances de las
técnicas basadas en NGS, estas tecnologias han surgido como estrategias de gran utilidad
para la prevencion, el diagnéstico, el tratamiento y el seguimiento de un amplio espectro de
enfermedades, incluidos trastornos genéticos, patologias crénicas y enfermedades
infecciosas, y se estima que en un futuro no muy lejano, su creciente aplicacion clinica
generara resultados satisfactorios para obtener un diagnéstico molecular en una mayor
cantidad de pacientes y a un menor costo (38,39).

Simbléfaron: Adhesién entre la conjuntiva bulbar y palpebral, limitando el movimiento
ocular o del parpado (40).

Sistema de vigilancia epidemiolégica en salud (Sivigila): conjunto de usuarios, normas,
procedimientos, recursos técnicos, financieros y de talento humano, organizados entre si
para la recopilacién, analisis, interpretacion, actualizacién, divulgacién y evaluacion
sistematica y oportuna de la informacion sobre EISP, para la orientacion de las acciones de
prevencion y control en salud publica (41).

Union dermoepidérmica (UDE): Es un complejo continuo de multiples proteinas, el cual
forma un entramado que tiene como funcién, sustentar y fijar los queratinocitos epidérmicos
a la dermis subyacente y regular el intercambio metabdlico entre las dos capas.
Corresponde entonces a una zona de anclaje entre la dermis y la epidermis (33).

Variantes “nonsense”: Una mutacion sin sentido es un tipo de mutacion perjudicial que
puede dar lugar a un codén que codifica un aminoacido diferente al tipo salvaje. Son el tipo
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mas peligroso de mutacién puntual y ocurren en secuencias de ADN, generando un codon
de parada prematuro, interrumpiendo la sintesis de la proteina (42).

Variantes “frameshift”: Mutaciones genéticas que alteran el marco de lectura del ADN,
afectando la estructura completa de la proteina (43).

Variantes “missense”: Mutaciones en las que ocurre un cambio en la secuencia de bases
altera un codon de modo que un aminoacido en una proteina es reemplazado por un
aminodcido diferente (44).
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3. Introduccion

La epidermolisis ampollosa (EA) o epidermdlisis bullosa (EB) también conocida como piel
de mariposa 0, es un grupo de trastornos poco frecuentes causados por una mutacion en
uno de 18 genes, corresponde a un grupo de enfermedades de caracter hereditario con
diversas formas de presentacion clinica, desde leves a graves, y cuya caracteristica en
comun es la fragilidad de la piel y las mucosas que predispone a la formacion de ampollas
y vesiculas tras minimos traumatismos. Adicionalmente, puede haber afectacion variable
de otros 6rganos por fragilidad de la superficie tisular (45).

El dermato6logo aleméan Heinrich Koebner, fue el primero en utilizar el término epidermdlisis
bullosa en 1886, para referirse a una enfermedad ya definida por él como hereditaria, sin
cicatrices y con ampollas (46). Ya en el siglo pasado, nuevos estudios fueron dirigidos a
obtener una mejor categorizacion de la enfermedad, es asi como Pearson en 1962, logra
la primera clasificacion clinica, basandose para ello, en el andlisis de la microscopia
electrénica que le permitié evaluar planos de desprendimiento en la piel. Luego de ello, han
acontecido varias reuniones de expertos para establecer consensos internacionales en la
clasificacion de la enfermedad, el primero de ellos, tras avances de la inmunofluorescencia
para identificar subtipos de la enfermedad, fue llevado a cabo en 1988 en Washington DC
(5,47).

Posterior a eso y tras el desarrollo de técnicas de analisis de mutaciones para detectar
defectos moleculares, ocurrid una nueva reunion en 1999 con propésitos similares. Tras
nuevos hallazgos clinicos, fue necesario para 2007, un tercer consenso, desarrollado en
Viena (Austria), donde incluyen nuevas variantes de la enfermedad como el sindrome de
Kindler. Las ultimas reuniones con esta finalidad, han sido realizadas en 2014 y 2019, esta
tltima en Londres, donde se enfocaron también en aspectos moleculares para establecer
mas categorias, ademas de introducir nuevos términos clinicos (5,47).

Con respecto a la presentacion clinica y segun el nivel donde se formen las ampollas, los
cuatro tipos principales de epidermdlisis ampollosa son la epidermélisis ampollosa simple
(EAS) (70%), la epidermdlisis ampollosa de unién o juntural (EAJ) (5%), la epidermolisis
ampollosa dermolitica o distrofica (EAD) (25%), y el sindrome de Kindler; sin embargo, los
primeros 3 subtipos representan ~ 99% de la poblacion de pacientes (48). En la primera
forma, las ampollas tienen localizacion justo en las células de la epidermis, en la EAJ en
cambio, dichas lesiones estan a nivel de la membrana basal y en la EAD, las ampollas
estarian por debajo de dicha membrana. En el sindrome de Kindler puede ocurrir en
cualquiera de los niveles anteriormente mencionados (45,49,50). A su vez, cada tipo se
subclasifica teniendo en cuenta hallazgos ultraestructurales, inmunohistoquimica, a la
microscopia electronica y caracteristicas clinicas y genotipicas (51).

En cuanto a su historia natural, para algunas formas clinicas se describe en la literatura una
mejoria de los sintomas conforme avanza la edad del paciente, sin embargo, en términos
generales, el prondstico puede ser severo segun la gravedad de las complicaciones, que
pueden ser nutricionales, musculo esqueléticas, infecciosas y neoplasicas, y que
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dependeran también, de la forma de EA que padezca el individuo. Por lo anterior, es
importante en el manejo de pacientes con esta condicion, la participacion no solo de
dermatologia, sino también el trabajo multidisciplinario de pediatria, enfermeria, psicologia,
genética, podologia, odontologia, traumatologia, fisioterapia, cardiologia, oftalmologia,
otorrinolaringologia, radiologia, gastroenterologia, nutricion, nefrologia, urologia,
ginecologia, cirugia, anestesiologia y terapia ocupacional (50,52).

En la actualidad no se dispone de un tratamiento especifico para esta condicién clinica vy,
por su evolucién crénica y la presencia de las complicaciones citadas, afecta en gran
medida la calidad de vida y supervivencia. Por lo anterior, es un gran reto para los pacientes
gue viven con esta condicion, para sus familias y los profesionales que se enfrentan al
manejo de estos casos (45).

Teniendo en cuenta la baja ocurrencia, es claro que la EA esta categorizada dentro de las
denominadas enfermedades huérfanas-raras (EH-R), que, para la normatividad
colombiana, corresponderia a aquellas con una prevalencia menor a 1 por cada 5.000
personas, y como muchas de ellas, en sus procesos de atencion se generan demoras en
el diagnostico y retrasos en el tratamiento y rehabilitacién, lo que conlleva a deterioro
progresivo, muerte prematura y una gran afectacion en la calidad de vida de pacientes,
familiares y cuidadores. Otro elemento importante dentro de las caracteristicas de estas
afecciones, es su alto costo econdmico y social (53-55). Y, aunque en el mundo existen
mediciones de carga de enfermedad para establecer modelos econémicos y de prondstico,
es demasiado complejo estandarizar en ese sentido, un grupo tan heterogéneo y amplio de
enfermedades. Incluso, se observa variabilidad mundial al momento de establecer una EH-
R en términos de frecuencia y varia segun la legislacion de cada nacion (56).

No es extensa la cantidad de trabajos publicados en el mundo y a través de los cuales se
haya determinado la prevalencia de la epidermdlisis ampollosa en algunos continentes y
naciones. En términos generales, se ha documentado una prevalencia baja en poblacién
general, con cifras que oscilan entre 6 y 49 casos por millon de habitantes, ante esta baja
ocurrencia, no existe una amplia experiencia entre los profesionales de la salud, acerca del
manejo de esta condicion (45,57,58).

El Registro Nacional de Epidermdlisis Bullosa estimé que la prevalencia general de la
epidermdlisis bullosa en los Estados Unidos es de 11,1 por un millén de habitantes, con
una incidencia de 19,57 casos por 1 millén de nacidos vivos (48,57). De acuerdo con la
misma fuente de informacion la prevalencia de los tipos de epidermolisis ampollosa (EA)
hereditaria en los Estados Unidos corresponde a EAS 6,00; EAJ 0,49; EAD 0,42 por un
millon de habitantes (57). Otros estiman que la EA afecta a 1 de cada 20.000 nacimientos
en los Estados Unidos (aproximadamente 200 nifios nacen con EA al afio) (59). El Registro
Holandés de EB (Dutch-EB-Reg) del Centro de Enfermedades Ampollosas del Centro
Médico Universitario de Groningen (UMCG) en los Paises Bajos registro en el afio 2018
una incidencia y prevalencia puntual de EB en los Paises Bajos de 41,3 por millén de
nacidos vivos y 22,4 por millén de habitantes, respectivamente (60).
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Para el contexto nacional, aunque no se dispone de estudios especificos sobre EA, si se
han llevado a cabo trabajos que han buscado tener una percepcion general de las EH-R.
Se destaca entre ellos, el estudio “ENSERio LATAM”, el cual, dentro de su metodologia,
utilizé una encuesta realizada a 423 personas de Colombia diagnosticadas con alguna de
estas afecciones. Su objetivo era conocer las necesidades sociales y sanitarias de ese tipo
de pacientes (14).

También es reducido el numero de instituciones a nivel mundial y por supuesto local
(Colombia), con trayectoria en el manejo de este tipo de condicién clinica una de ellas es
DEBRA, una organizacion no gubernamental (ONG) que dentro de su propdsito ha estado
el proporcionar formacion, informacion y apoyo tanto a familias de pacientes, como a los
profesionales que les atienden. Luego de ser fundada en 1978, ha tenido presencia en mas
de 50 paises, constituyéndose en un referente internacional para el manejo de esta
patologia (61).

3.1. Justificacion

En Colombia no existia una legislacion sdlida en torno a la atencion de los pacientes con
EH-R. Afortunadamente, en la dltima década, el pais ha progresado en la formulacién de
politicas publicas para proteger los derechos de las personas que padecen estas
condiciones. Este avance ha sido posible gracias a la colaboracion con organizaciones de
la sociedad civil y movimientos asociativos, y al impulso logrado para incluir este tema en
la agenda politica.

Con la promulgaciéon de la Ley 1392 en el afio 2010, se iniciaron una serie de iniciativas
que han contribuido al desarrollo del actual marco normativo en EH-R (12). Ademas, se han
logrado hitos importantes como la resolucién 430 de 2013 que generd el primer listado de
EH-R en el pais, la resolucion 3681 de 2013 por el cual se crean las condiciones para iniciar
el censo de pacientes, y el reconocimiento de las personas diagnosticadas con EH-R como
sujetos de especial protecciéon en la Ley Estatutaria de Salud, asi como la participacién de
los pacientes en espacios para la construccion de politica publico-privado e interinstitucional
como la Mesa Nacional de Enfermedades Huérfanas/Raras, conformada y reglamentada
por la resolucion 1871 de 2021 (62—-65).

Esta visibilizacion de las EH-R en el pais ha implicado el reconocimiento del contexto social
y sanitario de los pacientes que viven con estas enfermedades y el de sus familias. En este
sentido, el pais particip6é por primera vez en el estudio ENSERio LATAM, liderado por la
Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER) (14). Este estudio permitid
obtener informacion sobre la situacion y necesidades de los pacientes y sus familias,
revelando que, aunque el 91% de los encuestados contaba con un diagnostico confirmado,
solo el 35,9% lo obtuvo en el primer afio tras la aparicion de los sintomas. Ademas, el 35%
de los pacientes reporté haber recibido tratamientos inadecuados, el 46% experiment6 un
agravamiento de la enfermedad, el 43% requiri6 hospitalizacion, y el 26% manifesté
necesitar atencion psicolégica. En el dmbito econdmico, el 91% calific6 los costos
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asociados a la enfermedad como altos o muy altos, y el 30% indic6 que mas del 40% de
sus ingresos anuales se destinan a cubrir dichos gastos (14)

Sin embargo, a pesar de este reconocimiento en la agenda gubernamental y del
conocimiento sobre la realidad de los pacientes con EH-R; estos contintan recibiendo una
atencion fragmentada. En la mayoria de los casos, no se implementa un enfoque
multidisciplinario, faltan rutas integrales de atencion, y no existen centros de referencia
habilitados (14).

Especificamente en EA el panorama no es diferente. En el pais aun es notable la falta de
conocimiento frente a esta enfermedad, lo que permite reconocer la necesidad urgente de
acciones que brinden a los afectados y sus familias la proteccion y acceso a la salud que
necesitan. En 2015, la Comision Interamericana de Derechos Humanos, en una resolucién
emitida como medida cautelar, sefialé que, de acuerdo con el informe técnico de la OPS-
PAHO sobre EA distrofica, en Colombia, a pesar del escaso conocimiento sobre la atencién
a la complejidad de esta patologia, no se dispone de una guia integral para el manejo de
casos de pacientes con EA, ni existen politicas integrales de atencién (66). Al tratarse de
una enfermedad critica incurable que genera una gran discapacidad, es necesario mejorar
la salud y calidad de vida de las personas diagnosticadas con esta condicién, mejorar su
acceso al cuidado de la salud, crear nuevos servicios y mejorar los existentes.

Desde la implementacion del registro de casos de EH-R y su notificacién a través del
Sistema de Vigilancia Epidemiolégica (SIVIGILA) en 2018, se ha observado un aumento en
los reportes de esta condicion en especifico. En 2022, se notificaron 8 casos de
epidermdlisis ampollosa distrofica, 6 de epidermdlisis ampollosa hereditaria y 1 de
epidermolisis ampollosa juntural. En 2023, los reportes fueron de 7 casos de epidermalisis
ampollosa hereditaria y 5 de epidermdlisis ampollosa distréfica. Estos datos muestran la
presencia de pacientes con esta enfermedad en el territorio colombiano (67,67).
Adicionalmente, participacién de organizaciones no gubernamentales sin animo de lucro,
como la fundacion DEBRA Internacional (Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research
Association, por su sigla en inglés DEBRA), han propiciado un mayor reconocimiento de
esta EH-R en el pais movilizando acciones desde la voz de los pacientes (61).

La OPS-PAHO ha indicado que las personas que padecen esta patologia requieren de: i)
controles exhaustivos para vigilar las infecciones bacterianas secundarias a las ampollas,
i) un soporte nutricional a los afectados que aporte el calcio y los nutrientes de los que haya
déficit a consecuencia de la enfermedad vy iii) provision del soporte nutricional y
psicolégico/psiquiatrico necesario (66).

En vista de lo expuesto y considerando no solo la complejidad clinica de la EA, sino también
la limitada disponibilidad de centros de referencia y de profesionales de la salud con
experiencia en su manejo —incluyendo la sospecha del caso, diagnoéstico, tratamiento
integral, monitoreo, seguimiento y prevencion de complicaciones—, es fundamental
desarrollar lineamientos basados en evidencia y respaldados por las sociedades cientificas,
gue sirvan de guia al personal sanitario en la atencion adecuada de esta poblacion.

¢ ae\

LMAL4L N

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co i ‘ @ ; @ . |
- ull 0 B




oy
\/} ghernly

IETS
Sa lUd Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

4. Objetivo
4.1. Objetivo general

Desarrollar un lineamiento técnico para la atencion integral de pacientes con epidermalisis
ampollosa de acuerdo con el manual metodolégico para lineamientos del IETS.

4.2. Objetivos especificos

Generar orientaciones sobre el diagnéstico, manejo integral, seguimiento y criterios de
clasificacién de los pacientes con epidermolisis ampollosa.

Definir cuéles son los profesionales y grupos multidisciplinarios encargados de la atencion
de los pacientes con epidermélisis ampollosa.

Definir cuales son los servicios de salud y tecnologias requeridos para brindar una atencion
integral a los pacientes con epidermdlisis ampollosa.

Describir orientaciones de educacién a familiares y cuidadores de pacientes con
epidermdlisis ampollosa.

5. Alcance

Este documento tiene como propdésito la formulacion de lineamientos técnicos para guiar la
atencion integral de pacientes con epidermdlisis ampollosa (EA), también conocida como
‘enfermedad de piel de mariposa'. Los lineamientos consideran el enfoque de equidad en
su elaboracion, priorizando subgrupos de poblacion afectadas por inequidades respecto al
diagnostico, tratamiento, seguimiento y prevencion de complicaciones. Las
recomendaciones derivadas de este lineamiento orientaran la atencién primaria y
especializada de los pacientes con epidermolisis ampollosa.

Poblacién objetivo: Pacientes de todas las edades y ambos sexos con epidermalisis
ampollosa y sus familiares o cuidadores.

Como subgrupos de poblacién priorizados bajo el enfoque de equidad y luego de la
exploracién utilizando la herramienta de Cochrane PROGRESS-PLUS se considerara en
este documento, la generacion de lineamientos particulares para pacientes con
epidermdlisis ampollosa y con algun grado de vulnerabilidad secundario a alguno de los
siguientes:

e Las personas que viven en zonas rurales o de dificil acceso en Colombia, como
comunidades remotas o rurales, que suelen tener menos acceso a Sservicios
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especializados para el tratamiento de la epidermélisis ampollosa. La infraestructura de
salud en estas areas es limitada, lo que incrementa la vulnerabilidad.

e Grupos étnicos, como las comunidades indigenas y afrocolombianas, que suelen
enfrentar barreras adicionales en el acceso a la atencién médica. La discriminacion o la
falta de servicios adaptados culturalmente pueden agravar la situaciéon de los pacientes
con diagnostico de epidermdlisis ampollosa en estos grupos.

e El nivel educativo influye en la capacidad de los pacientes o sus familias para acceder
a informacion sobre la enfermedad y a los tratamientos adecuados. Los pacientes con
epidermdlisis ampollosa que tienen bajo nivel educativo, o cuyas familias carecen de
conocimiento sobre la enfermedad, lo que las hace estar en desventaja al buscar
tratamientos y atencion en general.

e Los nifios con epidermdlisis ampollosa son particularmente vulnerables, ya que
dependen completamente de sus cuidadores para recibir tratamiento adecuado.
Ademas, los adultos mayores con la enfermedad pueden enfrentar una disminucién en
la capacidad de obtener tratamiento debido a las barreras fisicas o el deterioro de su
salud en general.

Usuarios

e Médicos generales y especialistas, médicos de atencién primaria, y equipos
interdisciplinarios de salud, que incluyen enfermeria, terapeutas o fisioterapeutas,
nutricion, odontologia, psicologia.

El Ministerio de Salud y Proteccién Social
Las EAPB, entidades regulatorias, y organismos de vigilancia y control, en todos los
niveles de atencion.

Contexto

Los lineamientos de los que trata este documento estan orientados a la atencién de la
poblacion sin restriccion por ambito de atencién o nivel de complejidad.

Aspectos abordados en este lineamiento

Diagndstico y clasificacion.
Tratamiento especializado e integral.
Grupos y profesionales de la salud involucrados en la atencion de las personas que
viven con esta condicion.

e Recomendaciones dirigidas a familiares y cuidadores, para la promocién del cuidado
del paciente.

e Mecanismos para la resolucién de situaciones de emergencia.

Aspectos no abordados en este lineamiento

e FEficacia y seguridad de los medicamentos para el tratamiento de epidermodlisis
ampollosa.
e Tratamientos experimentales en curso.
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e Manejo especifico para enfermedades concomitantes o de las complicaciones de la
enfermedad.

e Costos de las tecnologias usadas para el diagnéstico, tratamiento y seguimiento de
epidermdlisis ampollosa.

6. Descripcion de la condiciéon de salud
6.1. Conceptualizacion

La epidermdlisis ampollosa (EA) corresponde a una patologia dentro de la que se enmarcan
un grupo de trastornos cutaneos genéticos, cuya principal caracteristica es la presencia de
una extrema fragilidad de la piel, dada por anomalias estructurales que reducen su
resistencia ante el estrés mecanico. La presencia de descamacion, ampollas, erosiones,
ulceracion, heridas o cicatrices, son expresiones clinicas de la enfermedad y su aparicion,
dependera del dafio molecular y del tipo de defecto estructural presente en la piel (47,68).

Para efectos de este lineamiento, se hace referencia a la EA hereditaria que agrupa a dichos
trastornos de caracter hereditario no adquirido. En la Tabla 1 se describen los diferentes
términos utilizados para identificar esta condicién clinica y su principales tipos, tanto en la
literatura cientifica como a nivel local, segun lo establecido en la Resolucion 023 de 2023
(69), la cual ofrece un nimero de identificacion de las enfermedades huérfanas-raras para
Colombia con su respectivo cédigo CIE-10, y que son empleados en el proceso de
notificacion de casos a través de SIVIGILA. El término "piel de mariposa" se utiliza
comunmente para referirse a esta enfermedad.

Tabla 1 Sinonimia de la epidermoélisis ampollosa

o Resolucién 023 de 2023
Nombre Sinénimos Al

Epidermolisis ampollosa hereditaria
Epidermélisis ampollosa Epidermolisis ampollosa Epidermolisis ampollosa

hereditaria (EA) . P P hereditaria

Epidermdlisis bullosa (término

derivado del inglés)
Tipos y subtipos
EA simple

EA simple localizada Sindrome de Weber-Cockayne No listada

EA simple de palmas y plantas

Sindrome de Dowling-Meara (severa
EA simple generalizada generalizada) No listada
EA herpetiforme

EA simple generalizada no EA simple tipo Koebner (intermedio

Downling-Meara generalizado) No listada

EA de unién o juntural EA atréfica EA juntural
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S Resolucion 023 de 2023
Nombre Sinénimos e

EA yuxtal
EA juntural tipo Herlitz EA juntural generalizada grave EA juntural
EA juntural no Herlitz EA juntural generalizada leve EA juntural
EA distrofica EA distrofica EA distrofica

DDEA, variantes de Pasini y

EA distréfica dominante (DDEA) Cockayne-Touraine EA distréfica
EA distrofica recesiva (RDEA), RDEA tipo Hallopeau-Siemens; RDEA e
. . EA distrofica
generalizada severa generalizada grave
. . RDEA, no Hallopeau-Siemens; RDEA e
RDEA, generalizada de otro tipo generalizada leve EA distréfica
EA con atrofia Iocall_zada congeénita Sindrome de Bart EA distréfica
de la piel
EA tipo Kindler
Sindrome de Kindler EA mixta Poiquilodermia de Kindler

Poiquilodermia de Kindler

Fuente: Adaptada de Fine, J.-D. Inherited epidermolysis bullosa. Orphanet J Rare Dis. diciembre de
2010;5(1):12. Usado con permiso

a. Enresolucion 023 de 2023 no se menciona a la EA simple, se utiliza su cédigo CIE-10 Q81.0 para
“Distrofia muscular autosémica recesiva ligada a una epidermdlisis ampollosa”
b. El término “Epidermdlisis ampollosa epidermolitica” mencionado en la resolucion, al parecer esta
en desuso y no se encuentra dentro del ultimo consenso de clasificacion (47).

Fisiopatologia y clasificacion de la enfermedad

La epidermolisis ampollosa (EA), un trastorno fenotipica y genéticamente heterogéneo cuya
severidad fenotipica oscila entre leve a grave, se ha relacionado con mutaciones en los
genes que codifican proteinas estructurales que refuerzan la integridad de la piel mediante
la adhesion dermoepidérmica (70). Los fallos en estos mecanismos de adhesion dan lugar
a cuatro subtipos diferentes de EA clasificados en funcién del nivel de separacion tisular
dentro de la zona de la membrana basal cutdnea (ZMB). Se han relacionado con la EA
mutaciones en hasta 17 genes distintos que codifican proteinas estructurales de la zona de
la membrana basal (71).

De esta manera, el déficit o alteracion de proteinas como la queratina, plectina, laminina,
colageno e integrinas comprometen la integridad estructural y la funcién del tejido epitelial.
Cuando la piel y las mucosas afectadas se exponen a tensiébn mecanica, se genera una
lesion en el sitio de la proteina anormal (68). Dependiendo de la localizacion de la proteina
defectuosay el plano resultante de la formacién de ampollas. en términos de gravedad (70).

El fenotipo es heterogéneo, la mayoria de estos trastornos suelen presentarse al nacer o
en el periodo neonatal. Los méas graves que se presentan al nacer pueden sucumbir a la
enfermedad a los 6 meses de edad debido a fiebre, sepsis y retraso del crecimiento.
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Algunos tipos que se presentan en la infancia pueden resolverse espontaneamente con la
edad y otros pueden presentarse en la edad adulta con sintomas leves (70).

Las manifestaciones cutaneas frecuentes son ampollas, descamacién, ulceras, inflamacion
cronica, heridas que no cicatrizan y cicatrices. En vista de que cualquier capa epitelial es
susceptible de dafio, también pueden verse afectados multiples sistemas organicos, segun
el tipo y gravedad de la lesion (68).

La EA se clasifica en cuatro tipos mayores, dependiendo de la ubicacién de las ampollas
dentro de la uniéon dermoepidérmica: EA simple (EAS), EA de unién o juntural (EAJ), EA
distréfica (EAD) y sindrome de Kindler. En la EAS la separacién ocurre en la epidermis
basal, en la EAJ este fendmeno se presenta dentro de la ldmina licida, en la EAD dentro
de la dermis superior pero debajo de la lamina densa y en el sindrome de Kindler la
separacion puede presentarse en varios de esos planos. Existe una clasificacion adicional
con mas de 30 subtipos, la cual usa como referencia las caracteristicas clinicas, el patrén
hereditario y los hallazgos moleculares (47,68,72,73).

En la tabla 2, se observa la clasificacién de esta condicion clinica teniendo en cuenta el
nivel de formacion de las ampollas y la proteina comprometida para cada uno de los cuatro
tipos mayores de EA.

Tabla 2 Tipos de epidermélisis ampollosa

Mo e Nivel de formacién de ampollas Proteinas diana
epidermolisis

Queratina 5

Queratina 14

Plectina
EA simple Intraepidérmica (Capa basal de HIEmIATD UpE (K218 20 (IR
P queratinocitos) Antigeno del penfigoide ampolloso 230 (BP230)
(sin6nimo. BPAG1e o distonina)
Exofilina-5 (sinénimo. proteina homologa a
sinaptotagmina, sin dominios C2, Slac2-b)
Antigeno CD151 (sinénimo. tetraspanina 24)
Laminina 332
Colageno tipo VII (COL7A1)
EA juntural Intra-lamina lucida Plectina (PLEC)
Integrinas (a64)
Subunidad de integrina a3
Sub-lamina densa
EA distrofica (porcién mas superficial de la Cadena alfa 1 del coldgeno tipo VII
dermis)
Sindrome de Multiples niveles (intra-lamina Homoélogo de la familia fermitina 1 (sindonimo
Kindler licida y sub-lamina densa) kindlina-1)
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Tipo de . o . .

Fuente: Tomada de Has et al. Consensus reclassification of inherited epidermolysis bullosa and other
disorders with skin fragility. British Journal of Dermatology. 2020. Usado con permiso.

Es importante remarcar que la clasificacion de la EA es complicada en el sentido de que
una mutacién en el mismo gen puede heredarse de forma dominante o recesiva, resultando
en diferentes manifestaciones clinicas. Esto ocurre en genes como KRT5, KRT14, PLEC,
COL17A1y COL7AL. Ademas, en la epidermdlisis ampollosa distréfica y simple, es posible
observar fenotipos similares, que pueden ser causados por mutaciones dominantes o
recesivas, o bien por alteraciones en distintos genes como COL7A1L, KRT5, KRT14, PLEC,
DST, EXPH5 o KLHL24 (47).

Epidermolisis ampollosa simple

En la EAS existe una amplia variedad de expresiones clinicas, desde ampollas menores
con ubicacién a nivel de pies hasta subtipos con afectacion extra cutanea y un desenlace
letal. La caracterizacion genética es compleja, se habla de mutaciones en siete genes
distintos; de hecho, un cierto porcentaje de casos permanecen genéticamente sin resolver.
Aunque este grupo de EA es la mas comun, muchos casos permanecen
infradiagnosticados. Las siguientes son los subtipos mas comunes de esta forma clinica,
todos causados por mutaciones dentro de los genes que codifican la queratina 5 0 14: EAS
localizado (anteriormente conocido como Weber-Cockayne), intermedio (anteriormente
conocido como intermedio generalizado o Koebner) y severo (anteriormente conocido como
severo generalizado o Dowling-Meara) (Ver tabla 1). Los subtipos mas inusuales de EAS,
son clinicamente heterogéneos e incluyen varios trastornos sindrémicos, desde formas
intermedias con cardiomiopatia, intermedia con distrofia muscular, severa con atresia
pilérica y localizadas con nefropatias (47).

Desde el punto de vista genético, cada uno de los subtipos antes mencionados, pueden ser
autosdmicos dominantes o recesivos, algunos causados por mutaciones especificas con
consecuencias moleculares y fenotipicas distintivas que no se comprenden por completo.
Hay reportes de algunos casos de EAS causados por mutaciones en ITGB4 o COL17A1
(genes generalmente asociados con EAJ) que alteran los dominios citoplasmaticos de las
proteinas respectivas (47).

Epidermdlisis ampollosa juntural

Para el caso de las EAJ, se tienen identificados dos subtipos: intermedio (anteriormente
conocida como EAJ generalizada intermedia, EAJ no de Herlitz) y severo (anteriormente
conocida como EAJ generalizada severa, EAJ de Herlitz), este ultimo muy relacionado con
una temprana letalidad de los pacientes (en los primeros 4 a 24 meses de vida). Este grupo
de EAJ es menos frecuente que la EAD y EAS. Los dos subtipos principales de EAJ, tienen
su origen producto de mutaciones en algunos de los tres genes que codifican la sintesis de
subunidades de laminina 332 (LAMA3, LAMB3, LAMC2); sin embargo, también se
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presentan fenotipos (intermedios y severos), causados por mutaciones del gen que codifica
para sintesis del colageno XVII (COL17A1). Existen otros subtipos raros de EAJ, que son
clinica y genéticamente mas heterogéneos e incluyen varios trastornos sindrémicos, que
pueden ser con atresia pilérica o con enfermedad pulmonar intersticial y sindrome nefrético
(47).

Epidermolisis ampollosa distréfica

Especificamente en lo que respecta a la epidermdlisis ampollosa distréfica (EAD), es
causada por mutaciones en el gen COL7AL que codifica la produccion del colageno tipo
VII. Una carencia y disfuncionalidad en esta proteina defectuosa genera la formacion de
ampollas subepidérmicas inmediatamente debajo de la lamina densa, ello resulta en la
presencia de fragilidad mucocutanea y complicaciones, entre las que se incluyen Ulceras
intratables, cicatrices extensas, desnutricion y malignidad (74). Genéticamente esta forma
puede ser dominante o0 recesiva, con gravedad extremadamente variable y con
superposicion fenotipica entre los tipos. La presencia de dafios a nivel de las mucosas es
frecuente y grave en las formas recesivas, pero menos sintomatico o a veces ausente en
las dominantes. También pueden ocurrir complicaciones como fibrosis y sinequias tanto
cutaneas como mucosas, en las formas mas graves de EAD recesiva (49).

Para este grupo de EAD, los criterios de clasificacibn se basan en la extension de la
expresion de colageno tipo VII, las manifestaciones clinicas y el patrén de herencia. Son 14
los subtipos establecidos en la dltima clasificacion para este tipo de epidermdlisis. Existen
400 mutaciones del gen COL7A1 mencionado anteriormente y entre las variantes conocidas
para EAD, las mas comunes son generalizada (dominante), generalizada grave (recesiva)
y generalizada intermedia. En la primera se expresa una cantidad reducida de colageno VI
y tiene buen prondstico; se observan ampollas leves y limitadas a la zona donde haya
traumatismo. En ella no son frecuentes las afectaciones en mucosa oral y dientes. La
generalizada grave, en cambio (antes conocida como Hallopeau—Siemens), carece o tiene
cantidad marcadamente reducida de colageno tipo VIl y como su nombre lo indica, es de
mas severidad, con diversas manifestaciones extra cutdneas que comprometen rifiones,
corazén y tracto gastrointestinal y genitourinario. También puede observarse compromisos
en cavidad oral, eso6fago, los ojos y el canal anal, todo ello a causa de la alteracion de la
membrana mucosa. Por su parte la forma generalizada intermedia, exhibe manifestaciones
clinicas de la forma generalizada grave, pero con menos severidad en las ampollas, dado
gue tiene expresion del colageno tipo VII, aunque en cantidad reducida. Es de mejor
prondstico que la forma grave (anteriormente era denominaba tipo no Hallopeau—Siemens)
(75).

Epidermolisis ampollosa de Kindler

Anteriormente llamada sindrome de Kindler, es un tipo inusual de EA, que, desde su primer
reporte en el afio de 1954, se han calculado unos 250 individuos afectados e informados

en todo el mundo. Es més frecuente en poblaciones aisladas o consanguineas. Algunos
autores para evitar confusion con respecto a la naturaleza sindrémica de este trastorno han
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propuesto la denominacion de EA Kindler (EAK). en lugar del sindrome de Kindler. Desde
el punto de vista genético, lo que se ha identificado son mutaciones en el gen FERMT1 que
codifica el homdlogo 1 de la familia de fermitina (kindlin-1), una proteina intracelular de
adherencias focales (47,49). Desde el punto de vista clinico, varios autores han informado
la presencia de poiquilodermia y fotosensibilidad, hallazgos més evidentes en este grupo
que en las demas EA hereditarias (76,77).

Diagnéstico

En el afio 2019 fue realizada la Reunion de Consenso Internacional sobre Epidermolisis
Ampollosa en la ciudad de Londres, cuya finalidad fue ofrecer una reclasificacion a las
formas de la enfermedad enfocandose en la etiologia molecular, ello, después de la anterior
categorizacion realizada con similares propdsitos en el afio 2014. El sistema propuesto en
la mencionada reunion sigue teniendo una orientacion en gran medida clinica y la
evaluacion de los pacientes con fragilidad de la piel, debe practicamente iniciar con la
indagacion médica, considerando antecedentes personales, familiares y la presencia o
ausencia de hallazgos clinicos especificos. Posteriormente, el diagnéstico de laboratorio
permitird una subclasificacion mas detallada basada en hallazgos moleculares. De hecho,
la categorizacion de pruebas genéticas en si es compleja, porque las mutaciones en el
mismo gen pueden heredarse de forma autosémica dominante o recesiva y puede dar lugar
a distintos fenotipos clinicos (47,72).

Ante la sospecha clinica de EA, se tiene indicado realizar de forma temprana un mapeo con
inmunofluorescencia y pruebas moleculares genéticas, a fin de especificar el subtipo,
mejorar el prondéstico de la enfermedad, disponer de asesoria genética y lograr diagnésticos
prenatales (47,72).

Es muy importante considerar dentro del diagndéstico diferencial, otros trastornos que
también exhiban fragilidad de la piel, donde la aparicién de ampollas es en menor magnitud,
0 no se aprecian por que la fisura de la piel es muy superficial. Dentro de estas patologias,
se pueden considerar las siguientes: trastornos de la piel con descamacion, trastornos
erosivos, trastornos hiperqueratésicos y trastornos del tejido conectivo con fragilidad de la
piel, entre otros (47).

Tratamiento

Actualmente no se dispone de un tratamiento curativo para los pacientes que viven con esta
condicion. El énfasis de la atencion va dirigido a brindar un apoyo a los pacientes y sus
familias para lograr un buen cuidado de la piel junto a la prevencién, deteccién y tratamiento
oportuno de las complicaciones. También se considera importante empoderar al paciente y
sus familiares con programas de educacion terapéutica. Se debe ofrecer una terapia de
soporte, encaminada al manejo de heridas, prevencion de infecciones y control adecuado
del dolor (49,68).

La generacion de heridas a nivel cutdneo y de mucosas, al igual que las complicaciones de
las mismas, son comunes en todas las formas de EA, por tanto, la piedra angular de
tratamiento es el cuidado de la piel y manejo de heridas, dicho cuidado dependera del tipo
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y subtipo de la enfermedad, estado nutricional del paciente, edad, caracteristicas de la
herida, presencia de sintomas acompafiantes como dolor o prurito, infeccion, limitacion de
las actividades de la vida diaria y la adherencia al tratamiento. (49,68). De acuerdo a las
anteriores consideraciones, se pueden utlizar diferentes tipos de tratamientos
farmacologicos y no farmacoldgicos, locales o sistémicos (78).

En segundo lugar, el cuidado de la salud oral es importante para los pacientes que viven
con esta condicién, pues es crucial para su alimentacion y el habla. El estado nutricional
del paciente condicionado a sus posibilidades de alimentacion influye en la evolucion de las
heridas y, en el crecimiento y desarrollo del paciente(78). EI compromiso oral es comun
para todas las formas de EA, y el dentario suele ser especifico para la EAJ. Los pacientes
con EAJ, EAD recesiva y sindrome de Kindler, son los mas severos a este nivel anatomico.
El manejo se centra en la prevencion de lesiones de la cavidad oral con valoraciones
periddicas, medidas de higiene oral especificas y ciertos tratamientos odontolégicos con
técnicas dentales estandar adaptadas al paciente (78).

Por ultimo, pero no menos importante, es el manejo del dolor y prurito, que afecta a todos
los pacientes diagnosticados con cualquier tipo o subtipo de EA, y se basa en su evaluacion
clinica por medio de escalas y otras consideraciones médicas, asociado a diferentes
estrategias analgésicas farmacoldgicas y no farmacol6gicas de acuerdo al tipo de dolor
(nociceptivo o neuropatico), su severidad y cronicidad (78).

Ademaés de las anteriores consideraciones, en la literatura se sefiala el ofrecer al paciente
un detallado abordaje dirigido a brindar pautas especificas en diferentes etapas de la vida,
por ejemplo, durante el periodo neonatal. También, sobre el manejo nutricional y de las
complicaciones, que pueden ser digestivas, de origen oftalmolégico, uroldgico, nefroldgico,
gineco-obstétrico, otorrinolaringolégico, cardiolégico, musculo esquelético e incluso
oncoldgico. Asimismo, pautas y principios para la realizacién de procedimientos de cirugia
general con protocolos de anestesia adaptados, indicaciones sobre la realizacién de
procedimientos invasivos (como cateterismo urinario, cistoscopia, laringoscopia Yy
broncoscopia), hechos por especialistas con experiencia en la enfermedad y en la medida
de lo posible, desde un centro de referencia de EA. Para tales procedimientos se deberan
contrastar los beneficios y riesgos, en concordancia con la situacion del paciente y sus
preferencias. Dentro de otras orientaciones, prohiben la realizacién de este tipo de
procedimientos con propésitos exploratorios (49).

En cuanto al manejo de emergencias, las principales situaciones que se pueden presentar
en este tipo de pacientes son disfagia aguda, disnea aguda, retencion urinaria, Glceras en
cérneay sepsis; esta Ultima, no reviste ninguna particularidad, respecto a otras condiciones
clinicas en las que también pueda observarse. Las situaciones de manejo especifico van
encaminadas a mantener precauciones teniendo en cuenta la fragilidad de la piel — mucosa
del paciente (evitar adhesivos, fricciones, etc.) (49).
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Finalmente, se recomienda integrar al manejo de los pacientes que conviven con EA y sus
familias, la valoracion psicosocial y seguimiento de calidad de vida por equipos
multidisciplinarios (79).

6.2. Epidemiologia

No son numerosos los estudios que describen informacién o datos epidemiolégicos de EA.
Como se menciond al inicio, es una patologia de baja ocurrencia, cuya prevalencia en
poblacion total, ha mostrado cifras variables por cada millén de habitantes, segun diversas
geografias. Estudios recientes han presentado, por ejemplo, que en Inglaterra y Gales dicha
medida fue de 34,8 casos durante el afio 2022 (80). En los EEUU ese mismo indicador
mostrd, segun registros nacionales de un estudio longitudinal llevado a cabo entre 1986 y
2002, un valor de 11,1 (81). No muy lejos de esa cifra, se han documentado de acuerdo
con una revision del aflo 2022, prevalencias de 9,9 en Canada y, en algunos paises de
Europa, la misma publicacién informa que en Noruega, Italia y Croacia, las prevalencias
fueron de 9,7; 10,1 y 9,6 respectivamente. En otros paises en cambio, se han observado
cifras inferiores, como acontecié en Japon y Rumania, con rangos entre 4 y 5 por millén de
habitantes. Contrariamente, para Paises bajos, Irflanda del Norte y Escocia, se han
registrado elevadas prevalencias, con valores de 22,4; 32 y 49 respectivamente (82).

La mortalidad entre las personas que padecen esta condicidn ha sido variable segun el tipo
de forma clinica que experimenten. En la EAJ la letalidad esta estimada en cerca del 90%
y para la EAD recesiva la cifra redondea el 40% segun algunas guias clinicas (45). En un
estudio llevado a cabo en Alemania sobre epidemiologia de esta enfermedad y publicado
en el afio 2023, se observé una letalidad del 68,7% para la forma de EAJ y del 15,9% para
los casos de EAD, por su parte en el grupo de individuos con formas de EAS esa cifra fue
del 1,25% (83).

Los pacientes generalmente cursan ademas con una sobrevida corta, que varia segun el
tipo de forma implicada. Para las EAJ ocurren a muy temprana edad (generalmente meses)
y para las EAD varios sujetos alcanzan a tener una sobrevida un poco mas prolongada (de
afios incluso). En la investigacion antes referenciada de Alemania, el promedio de vida para
esta Ultima forma fue de 23,8 afios (un rango entre 2,6 y 51,9) y para la forma EAJ, el mismo
indicador mostré un valor de 3,96 meses (rango entre 0,4 meses y 2,5 afios) (83). En otro
trabajo realizado en Australia en el afio 2010, las personas que fallecieron a causa de EAD
tenian un promedio de edad de 29,4 afios (rango entre 23y 35 afios), otro grupo con formas
de EAJ y también con desenlace fatal, registraron un promedio de edad de 6,8 meses
(rango entre 2y 12,7 meses) (84).

Las mediciones de incidencia de la EA con pocas publicaciones disponibles y expresada
en casos por cada millon de nacidos vivos (NV), también han sido variable segun las
geografias y poblaciones analizadas. En el estudio informado por Has y colaboradores en
el afo 2022 (Alemania), encontraron una incidencia de 45 casos por cada millon de nacidos
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vivos (NV), pero la mas alta de Europa, ha estado informada en Inglaterra y Gales con un
valor 67,8 para dicho indicador; Paises bajos ha reportado mediciones cercanas a las de
Alemania (41,3) y entre las mas bajas de ese continente, se tienen registros de Irlanda del
norte, con un valor de 1,4 x millén de NV. En lo disponible para el continente americano, se
ha documentado en EEUU, un valor 19,5 casos x millén de NV (83).

En términos de frecuencia de cada una de las formas clinicas, se describen en su orden,
mayor presentacion de la enfermedad para las EAS, EAD y EAJ. En la publicacién
australiana, los porcentajes de ocurrencia para dichas formas fueron del 53,7%; 35,1% vy
10,8% respectivamente (84). Sin embargo, ello también puede ser variable segun la
geografia, jugando quizds también un papel importante, la experticia de profesionales para
la identificacién de casos y la misma severidad de los cuadros clinicos, haciendo mas facil
la captacion de aquellas formas graves, dado el impacto y afectacion evidente que generan,
asi ha sido considerado en el informe antes mencionado de Kho y colaboradores (2010)
con poblacién Australiana (84). En esa misma investigacion han referenciado trabajos por
paises, donde las mayores cifras de acuerdo con la forma clinica, han sido en su orden
para: EAS, EAD y EAJ, para las dos primeras formas, las mayores prevalencias fueron
observadas en Escocia con 28,6 y 20,4 por millon de habitantes, respectivamente, Suecia
por su parte, registré la mas alta cifra para EAJ, con 8 casos por millén de habitantes (84).

En Espafia, en la guia publicada en el afio 2008 por el Ministerio de Sanidad y Consumo,
detallan cifras similares por paises a las aca descritas, informando, ademas, unos valores
medios para todos los paises de 11,3 (para EAS), 6,69 (para EAD) y 0,38 (para EAJ) y una
prevalencia media global de EA en todas sus formas, igual a 18,39 por millén de habitantes,
citada ya al inicio de este texto; para la poblacion Espafiola en particular, las mediciones
del indicador de EAS, EAD, EAJ y global fueron de 1,71; 3,47, 0,13 y 5,69 por cada mill6n
de habitantes respectivamente (9).

En lo que respecta al género, la EA muestra segun varios estudios, una distribucién muy
similar para ambos grupos, sin ser ello un factor determinante hasta ahora, en la ocurrencia
de casos identificados en el mundo (8-10).

Para el continente americano tampoco es alto el nUmero de estudios publicados para esta
afeccion. Para Suramérica existen algunos reportes realizados en Chile, uno de ellos
publicado en el afio 2016 y basado especificamente en un grupo de pacientes con la forma
EAJ, document6 una prevalencia de 0,6 casos por millon de personas para esa forma
clinica. En el mismo trabajo, referencian una incidencia de 4 casos por millén de nacidos
vivos segun registros de Debra Chile recolectados entre 1995y 2016 (85). En otros articulos
del afo 2012, citan una incidencia global para todas las formas de EA de 19,6 casos por
millén de nacidos vivos en ese pais (86). Hay otros informes de prevalencias en Chile y
Uruguay de 10,8 y 3,8 respectivamente (87). No se disponen de informes de este tipo de
mediciones en Colombia y Perq, para este ultimo pais, hay un estudio observacional
realizado por Torres y colaboradores (2016) enfocado especificamente es describir
caracteristicas clinicas de la enfermedad en 93 pacientes que fueron captados en un centro
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pediatrico, hallando en el 44,1% de los casos la forma EAD, un 41,9% EAS, 8,6% EAJ y
4,3% Kindler, el promedio de edad de los pacientes fue 7,9 afos (87).

Hay una investigacion reportada en el afio 2022, de patrones ancestrales de mutaciones
recesivas de la epidermalisis ampollosa distréfica, en ella hay informada la participacion de
11 pacientes colombianos, dentro de los individuos que fueron objeto de estudio (88).
Dentro de lo desarrollado con poblacion brasilefa también son escasos los datos de
prevalencia, hay informes de dos trabajos, uno realizado por Mariath y colaboradores, se
ocup6 de caracterizar mutaciones asociadas a EA en 87 pacientes y el segundo realizado
en un hospital de tercer nivel en Sao Paulo con 278 sujetos, se centré en describir otros
aspectos clinicos y epidemioldgicos de la enfermedad, mostrando la siguiente distribucion
de las formas: EAD (73%), EAJ (9,4%), EAS (16,5%) y EA Kindler (1,1%); el promedio de
edad al momento del diagndstico fue 10,8 afios (89,90) .

Orphanet es una fuente informativa de caracter mundial sobre enfermedades huérfanas, la
cual fue fundada en Francia durante el afio 1997 por el Instituto Nacional Francés de la
Salud y de la Investigacién Médica. Posteriormente en el afio 2000, se transformé en una
iniciativa europea para luego convertirse en un consorcio mundial, que hoy dia esta a cargo
de 40 paises. Dicha plataforma también dispone de datos epidemiolégicos. Es asi como en
el ultimo informe periédico de Orphanet para el afio 2023, reportan los siguientes datos de
prevalencias e incidencias, solo para algunos grupos de epidermdlisis: Epidermdlisis
ampollosa adquirida (Prevalencia al nacimiento= 1,3 casos /100 mil nacidos vivos, datos de
contexto europeo) y Epidermélisis ampollosa juntural generalizada grave (Prevalencia al
nacimiento= 0,17 casos/ 100 mil nacidos vivos, datos mundiales) (91).

6.3. Marco legal

El manejo de enfermedades huérfanas en Colombia se basa en diversas normativas que
deben asegurar la atencién a estas condiciones poco comunes. La Constitucién Politica de
Colombia, el Plan Nacional de Gestion para las Enfermedades Huérfanas-Raras y el Plan
Decenal de Salud Publica 2022-2031, establecen el derecho a la salud y la necesidad de
un enfoque especializado para tratar estas enfermedades.

En la Constitucion Politica de Colombia, el derecho a la salud esta consagrado en el Articulo
49. Este articulo establece que: "La salud es un derecho fundamental de las personas. El
Estado garantizara a toda la poblacion el acceso a los servicios de salud y promovera el
bienestar general y el acceso equitativo a la atencion sanitaria. El Estado tendra la
responsabilidad de organizar, desarrollar y prestar los servicios de salud de manera integral,
de conformidad con las necesidades de la poblacién y con criterios de equidad y eficiencia"
(92). Este articulo se relaciona con las enfermedades huérfanas-raras en el sentido de que
el Estado debe garantizar el acceso equitativo a los servicios de salud para toda la
poblacion, lo cual incluye el diagndstico y tratamiento. La legislacion y las politicas de salud
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deben alinearse con este mandato constitucional para asegurar que todas las condiciones,
incluidas las enfermedades huérfanas-raras, reciban la atencién adecuada (92).

Por su parte, el Plan Nacional de Gestién para las Enfermedades Huérfanas-Raras del
Ministerio de Salud de Colombia, en su ultima version publicada en abril del 2024, establece
el desarrollo de acciones que garanticen un acceso efectivo a la atencion integral e
integrada en salud dentro del marco de la Atencién Primaria en Salud y del Sistema General
de Seguridad Social en Salud (SGSSS) (55). Pretende que estas acciones mejoren la
calidad de vida de las personas con enfermedades huérfanas o raras, asi como de sus
familiares y cuidadores, y se fomente su inclusién y participacion social en Colombia.

Adicionalmente, dentro del Plan Decenal de Salud Publica 2022-2031 de Colombia se
aborda las enfermedades huérfanas mediante un enfoque integral que busca mejorar su
manejo y atencion en el pais (93). Este enfoque se centra en promover y mantener la salud
de las personas con enfermedades raras o huérfanas a lo largo de su vida y en diferentes
entornos, con especial énfasis en el hogar y en el apoyo a sus cuidadores. Busca asegurar
condiciones adecuadas para el cuidado y la distribucién equitativa de responsabilidades.
Incluye la provision de informacién y educacién sobre servicios de salud y sociales, la
formacion de redes de apoyo, y el fomento de la participacion comunitaria a través de mesas
nacionales y regionales. También aboga por la creacion de politicas publicas que mejoren
la calidad de vida y el cuidado integral de las personas con enfermedades huérfanas-raras,
asi como de sus familias y cuidadores.

En el ambito normativo, se han logrado varios hitos importantes que han dado forma al
contexto actual de la atencién de las enfermedades huérfanas en el pais. A continuacion,
se destacan los actos legislativos del congreso de la republica, asi como decretos y
resoluciones presidenciales mas relevantes:

Tabla 3 Normativa colombiana para enfermedades huérfanas-raras

Con la que la Corte Constitucional abordé un caso relacionado con la

proteccion del derecho a la salud de una persona diagnosticada con una
enfermedad grave. La sentencia resalta la necesidad de un tratamiento

e e de 2000 prioritario y gspecializado para pacientes con gr)fermedad_es graves, debido

a la severidad y el alto costo de estas condiciones, reafirmando que el

(94) Estado tiene la responsabilidad de garantizar los recursos necesarios y la

infraestructura adecuada para la atencién de enfermedades graves,
promoviendo politicas publicas que faciliten el acceso a tratamientos y
medicamentos para estos pacientes.

Emitida en julio del 2010, esta ley reconoce a las enfermedades
huérfanas como un asunto de especial interés en salud, por su
impacto en la poblacién y el elevado costo de su atencion.
Establece mecanismos especificos de aseguramiento y financiacion
dentro del SGSSS, garantiza el acceso equitativo a servicios y
medicamentos especializados, y promueve la creacién de una red
de centros de referencia para diagnéstico y tratamiento. Ademas,
impulsa la capacitacion del personal de salud, la investigacion
cientifica, y la inclusion social de los pacientes, con principios de
universalidad, solidaridad e igualdad, bajo la vigilancia de la

Ley 1392 de 2010 (12)
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Superintendencia Nacional de Salud. Bajo esta ley se encuentra
enmarcado el Plan Nacional de Gestion para Enfermedades
Huérfanas —Raras
El articulo 140 de esta ley, bajo el titulo otras disposiciones,
modifica la definicion de enfermedades huérfanas en la ley 1392 de
2010, ampliando su prevalencia a menos de 1 por cada 5.000
personas. Incluye enfermedades raras, ultra-huérfanas y olvidadas,
Ley 1438 de 2011(13) gue son crénica_mente debilitantes, graves, y amenazan la vida, con
un enfoque particular en aquellas que afectan a poblaciones pobres
en paises en desarrollo. Ademas, indica que el Ministerio de la
Proteccidn Social deberd actualiza la lista de estas enfermedades
cada dos afios en coordinacion con la Comision de Regulacién en
Salud (CRES) u otro organismo competente.
Establece las condiciones y procedimientos para implementar un
sistema de informacion de pacientes con enfermedades huérfanas
en Colombia, de acuerdo con la Ley 1392 de 2010. El sistema
busca mejorar la atencién en salud mediante la recopilacion y
consolidacion de datos sobre la prevalencia, incidencia y atencion
de estas enfermedades. El decreto en su articulo 3, detalla las
responsabilidades de las Entidades Promotoras de Salud (EPS),
Decreto 1954 de 2012 actualmen';e EAPB, Instituciones Erestadoras de Servic?os de Sa_lllud
(95) (IPS),_ y Dlrt_acuones de Salud, quienes d_eben report_ar |nform_aC|on
al Ministerio de Salud y Proteccién Social. Este registro nacional
permitiria monitorear la politica de atencién y asegurar que los
pacientes reciban los servicios necesarios. Ademas, se estipulan
medidas para la validacion y auditoria de la informacion,
asegurando la veracidad y confidencialidad de los datos, y se hace
obligatorio, tal como esté descrito en su articulo 9, el reporte de
informacion para acceder a recursos del Fondo de Solidaridad y
Garantia (FOSYGA).
Establecio los contenidos y requerimientos técnicos para el reporte
de informacion, por Unica vez, a la Cuenta de Alto Costo para la
elaboracién de un censo de pacientes con enfermedades huérfanas
en Colombia. Esta informacién debe ser reportada por las IPS,
Resolucion 3681 de 2013 EAPB, y Direcciones de Salud. Se especifican fechas limites para el
(63) reporte, la estructura de la informacion, y la responsabilidad de
certificar su veracidad. El incumplimiento en la entrega de la
informacion sera sancionado por la Superintendencia Nacional de
Salud. La resolucién entra en vigor desde su publicaciéon y deroga
disposiciones contrarias.
Establecio el primer listado de enfermedades huérfanas/raras en el
. pais, el cual sera de uso obligatorio por parte de todos los
Resolumorgéi)’ao €2 20 integrantes del sistema general de seguridad social en salud
(SGSSS). El articulo 2 define una periodicidad de 2 afios para
actualizacion de este por parte del Ministerio de salud.
. Por el cual se actualizé el listado de enfermedades huérfanas y se
RESO|UCI0n(92g)48 it 20 define el nimero con el cual se identifica cada una de ellas en el
sistema de informacién de pacientes con enfermedades huérfanas.
En el articulo 11 de esta ley, se establece a los pacientes con
enfermedades huérfanas como sujetos de especial proteccion. El
7 S 65 AU (54 Estado debera brinda proteccion especial a personas con
enfermedades huérfanas, asegurando que su atencién no esté
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limitada por restricciones administrativas o econémicas. Esto
implica que las personas afectadas por estas enfermedades deben
recibir atencion médica sin barreras, con procesos intersectoriales e
interdisciplinarios que garanticen las mejores condiciones de
atencion.

El articulo 15 del mismo documento, en su paragrafo 3, también
establece: “Bajo ninguna circunstancia debera entenderse que los
criterios de exclusién definido en el presente articulo afectaran el

acceso a tratamientos a las personas que sufren enfermedades

raras o huérfanas”

Por medio del cual se expide el Decreto Unico Reglamentario del

Sector Salud y Proteccién Social. En su titulo 4 esta dedicado al

sistema de informacioén de las enfermedades huérfanas;

estableciendo en el articulo 2.8.4.4, las fases para recopilacion y

consolidacién de informacion. La primera fase fue por medio del

Decreto 780 de 2016 (97) censo definido en la resolucion 3681 del 2013 a través de la cuenta
de alto costo. La segunda fase posterior a ese censo, establece que

“los nuevos pacientes que sean diagnosticados se reportaran al

Ministerio de Salud y Proteccion Social a través del Sistema de
Vigilancia en Salud Publica (Sivigila), de acuerdo con las fichas y

procedimientos que para tal fin se definan”.
Modifica decreto 780 de 2016: En el Articulo 2.6.4.3.5.1.3. define los
requisitos para la procedencia del pago de servicios y tecnologias
en salud no cubiertas por el plan de beneficios con cargo a la UPC.
El Paragrafo 1 del anterior articulo establece que “el servicio de
salud o tecnologia suministrado a un usuario con diagndstico

Decreto 2265 de 2017 confirmado de enfermedad huérfana u otra patologia de interés,
(98) sera reconocido cuando el usuario se encuentre debidamente

inscrito en la base de datos definida por el Ministerio de Salud y

Proteccion Social’; es decir, en el registro nacional de pacientes con

enfermedades huérfanas (RNPEH). El giro se realizard en forma

directa desde ADRES a los centros de referencia o a la red de
prestacién que se constituya para tal fin.

Reafirma lo consignado en la ley estatutaria 1751 de 2015, donde
en su articulo 11 define: “La atencion de nifios, nifias y
adolescentes, mujeres en estado de embarazo, desplazados,
victimas de violencia y del conflicto armado, la poblacién adulta
mayor, personas que sufren de enfermedades huérfanas y
personas en condicién de discapacidad, gozaran de especial
proteccion por parte del Estado”. La sentencia surge a raiz de una
accion de tutela presentada por un paciente diagnosticado con una
enfermedad huérfana/rara, quien alega que su EPS no ha
proporcionado los medicamentos y tratamientos necesarios para su
condicién, vulnerando su derecho fundamental a la salud (99)
En apartes de la sentencia la corte reitera: su jurisprudencia sobre:
(i) el derecho fundamental a la salud, en lo relacionado con los
principios de accesibilidad, solidaridad, continuidad e integralidad,
asi como su proteccién especial para menores de edad; (i) la
especial relevancia del derecho a la salud para personas con
enfermedades huérfanas; (iii) los eventos de exoneracion de
copagos, cuotas moderadoras y de recuperacion, y su aplicacion en

Sentencia T-399 de 2017
(99)

Sentencia T-402 de 2018
(200).
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los casos de pacientes con enfermedades huérfanas y
catastréficas”.
Establece las condiciones y procedimientos para la habilitacion de
Centros de Referencia de Diagnéstico, Tratamiento y Farmacia para
la atencién integral de enfermedades huérfanas. Define los
requisitos que deben cumplir las instituciones prestadoras de
servicios de salud para ser habilitadas, incluyendo estandares de
Resolucion 651 de 2018 calidad y criterios de func_ignamier)t'o detallados en el man_gal
(101) correspondiente. La resolucion tamb_ler_w regula la conformacn?p de
una red y subredes de centros especializados, la autoevaluacion, la
renovacion de habilitacion, y las visitas de verificacion para
garantizar el cumplimiento continuo. Ademas, aborda los
procedimientos para reportar novedades, como cambios en los
servicios o cierres temporales, y asegura la continuidad de la
atencion mediante planes de reubicacion de pacientes.
Actualiza el listado de enfermedades huérfanas, define su uso y
establece nuevas disposiciones para su aplicacion. Esta resolucion,
en cumplimiento de la Ley 1392 de 2010 y el Decreto 780 de 2016,
introduce una version actualizada del listado, asigna nimeros
Resolucion 5265 de 2018 secuenciales a cada enfermedad huérfana y especifica que estos
(202) ndmeros no se reutilizaran si una enfermedad es excluida. Ademas,
regula la notificacion de casos al Sistema de Vigilancia en Salud
Puablica (SIVIGILA), establece que el listado estara disponible en el
Repositorio Institucional Digital del Ministerio y deroga la Resolucion
2048 de 2015.
Establece directrices para el Registro Nacional de Pacientes con
Enfermedades Huérfanas y su notificacion al SIVIGILA. La
normativa regula la actualizacién continua del registro de pacientes
con enfermedades huérfanas, la recopilacion de datos, y la
Resolucién 946 de 2019 este_mc_iarizacién de prngas_ Qiagnésticas. Ademas, detal_la eI. )
(103) procedlmlentg para la no_t!flcaC|on de nuevos casosy su validacion,
aboga por la interoperabilidad de datos entre entidades y establece
la responsabilidad de estas entidades en la proteccion de datos
personales. La resolucion, aplicable a EAPB y prestadores de
servicios de salud, rige desde su publicacién y reemplaza
disposiciones anteriores.
Establece el programa de tamizaje neonatal en Colombia,
regulando y expandiendo la practica del tamizaje para incluir a las
enfermedades raras o huérfanas. Esta legislacion tiene como
objetivo mejorar la deteccién temprana y el manejo de estas
condiciones, asegurando un enfoque mas integral en la salud
neonatal.
Por el cual se establecen los procedimientos de inscripcion y
Resolucién 561 de 2019 verificacion de los laboratorios que realicen pruebas para eventos
(105) de interés en salud publica y de inspeccion vigilancia y control
sanitario en la Red Nacional de laboratorios-RELAB.
“Reconoce que las personas que padecen una enfermedad
huérfana son titulares de una especial proteccion constitucional que
debe otorgar el Estado para garantizar la satisfaccion de sus
derechos”. Surge a raiz de las barreras generadas por una EPS a
un paciente con padecimiento de una enfermedad huérfana”.

Ley 1980 de 2019 (104)

Sentencia T-413 de 2020
(106)
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Por la cual se establecen disposiciones en relacién con el
presupuesto maximo para la gestion y financiacion de los servicios y
L tecnologias en salud no financiados con cargo a la Unidad de Pago
Resolucm(nlg%s EE 2020 por Capitacion - UPC y no excluidos de la financiacion con recursos
del Sistema General de Seguridad Social en Salud - SGSSS, y se
adopta la metodologia para definir el presupuesto maximo.

Resolucién 586 de 2021

Modifica el articulo 10 de la resolucién 205 del 2020, relacionada
(108)

con la financiacién de medicamentos para enfermedades huérfanas.
Establece y reglamenta la conformacion y funcionamiento de la
Mesa Nacional de Enfermedades Huérfanas/Raras. Esta mesa tiene
el objetivo de mejorar la atencién a personas con enfermedades
huérfanas, garantizando su participacién en el disefio de politicas y
estrategias para su divulgacion y sensibilizacion. La resoluciéon
define la estructura de la mesa, que incluye representantes de
diversas entidades y organizaciones, y establece sus funciones
principales, como la formulacion de planes de trabajo, la
coordinacién de acciones a nivel territorial y el seguimiento de
politicas publicas. La mesa sesionara ordinariamente cada dos
meses Yy podrd invitar a expertos y representantes externos segun
sea necesario.
Se establecen disposiciones en relacién con el presupuesto maximo
para la gestion y financiacién de los servicios y tecnologias en salud
no financiados con recursos de la Unidad de Pago por Capitacion -
UPC y no excluidos de la financiacion con recursos del Sistema
Resolucion 1139 de 2022  General de Seguridad Social en Salud —SGSSS. La financiacion de
(207) los medicamentos cuya indicacién sea especifica y Unica para el
tratamiento que requieran las personas que sean diagnosticadas
por primera vez con una enfermedad huérfana durante la vigencia
del presupuesto maximo sera asumida por la ADRES”, cumpliendo
con los requerimientos alli consignados.
Por el cual se adiciona el Titulo 4 a la parte 10 del Libro 2 del
Decreto 780 de 2016 relativo a la determinacion del régimen
Decreto 1652 de 2022 aplicable para el cot_J(o de pagos compartidos o copagos y cuotas
(108) moderadoras a los af|I|ado§ al Sistema General de Seguridad Social
en Salud. En sus articulos 2.10.4.6 y 2.10.4.8 establece
excepciones para cobro de cuotas moderadoras y copagos para
pacientes con enfermedades huérfanas.
actualiza el listado nacional de enfermedades huérfanas y raras.
Esta actualizacion, realizada en colaboracién con ciudadanos,
organizaciones y expertos, sigue los procedimientos establecidos
por las leyes 1392 de 2010, 1438 de 2011y 1751 de 2015. La
Resolucién 000023 de rlesgllycién inc_o,rpc()jra Inuevas enfelrlr_nedc?des y alj_ustda cédigos_?egé]n
2023 (66) a Ultima version e la CIE-l_O. E |st§1 0 actualiza 0 sera utilizado
para la administracion de registros médicos, notificacion de casos al
Sistema de Vigilancia en Salud Publica (SIVIGILA) y estara
disponible en el Repositorio Institucional Digital del Ministerio. La
resolucion entra en vigor a partir de su publicacion y reemplaza a la
Resolucién 5265 de 2018.
Por medio de la cual se cre6 el Ministerio de la Igualdad y Equidad,
Ley 2281 de 2023 (109) instituy6 el Sistema Nacional de Cuidado (SNC), cuyo objetivo es
reconocer, reducir, redistribuir, representar y recompensar el trabajo

Resolucién 1871 de 2021
(106)
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de cuidado, remunerado y no remunerado, a través de un modelo
corresponsable entre .el Estado, el sector privado, la sociedad civil,
las familias, las comunidades y entre mujeres y hombros en sus
diferencias y diversidad, para compartir equitativamente las
responsabilidades respecto a dichas labores, dar respuesta a las
demandas de cuidado de los hogares y las personas que necesitan
cuidados, y garantizar los derechos de las personas cuidadoras.
Plan Nacional de desarrollo. En su articulo 106 establece que el
Sistema Nacional de Cuidado, creara, fortalecera e integrara una
oferta de servicios para la formacion, el bienestar, la generacién de
ingresos, fortalecimiento de capacidades para personas cuidadoras
Ley 2294 del 2023 (110) remuneradas y no remuneradas asi como servicios de cuidado y de
desarrollo de capacidades para las personas que requieren cuidado
0 apoyo, a saber: nifios, nifias y adolescentes, personas con
discapacidad, personas mayores y demas poblaciones definidas por
el Ministerio de la Igualdad y la Equidad.
Se establecen medidas efectivas y oportunas en beneficio de la
autonomia de las personas con discapacidad y los cuidadores o
Ley 2297 de 2023 (111) ats)_isterjtes pe_rsonal_es baj_o un enfoque_@e derechos humanos,
iopsicosocial, se incentiva su formacion, acceso al empleo,
emprendimiento, generacién de ingresos y atencién en salud y se
dictan otras disposiciones.
Resolucién 207 de 2024 Por la cual se adoptan I(_Js I_ineamientos técnicos y opgrativos para el
(112) Programa de Tamizaje Neonatgl. Incluye directrices para
enfermedades huérfanas-raras.
Publicado en abril del 2024, el documento es un marco de

Plan Nacional de Gestién referencia que describe antecedentes, avances normativos y el
para las Enfermedades marco conceptual relacionado con las EHR, contribuyendo con una
Huérfanas/Raras del vision global y estado actual del problema. También, se hace
2024 referencia al proceso de participacion de la sociedad civil, las
(113) organizaciones de pacientes y sus familias, la academia y las
sociedades cientificas, quienes aportan con una vision mas amplia
del problema.

Fuente: Elaboracién propia— IETS

A continuacion, se listan algunos documentos normativos que han sufrido modificaciones o sustituciones,
producto de nuevas reglamentaciones al respecto.

Ley 1392 de 2010: Se modifica la definicion de EH/R a través del articulo 140 de la Ley 1438 de 2011.

Decreto 780 de 2016: Modificado a través del decreto 2265 del 2017.

Resolucion 2048 del 2015: Derogada por medio de la Resolucién 5265 de 2018.

Resolucion 205 del afio 2020 (articulo 10): Modificada con la Resolucién 586 del 2021.

Decreto 780 de 2016: En el mencionado decreto, se hace adicion del titulo 4 a la parte 10 del Libro 2, ello por
medio del Decreto 1652 del 2022.

Resolucion 5265 de 2018: Reemplazada por la Resolucion 23 de 2023.
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7. Preguntas de investigacion orientadoras del lineamiento

Las preguntas de investigacion orientadoras definidas y aprobadas para el desarrollo de los
lineamientos para la atencién de pacientes con epidermdélisis ampollosa se presentan a
continuacion.

Pregunta 1
1.1 ¢ Cudles son los criterios diagnosticos y clasificacion de la epidermdlisis ampollosa?

1.2 ;,Como debe realizarse la confirmacién del diagndstico de la epidermélisis ampollosa?

Pregunta 2

2.1 ¢Cudl es la atencién integral que deben recibir los pacientes con epidermdlisis
ampollosa?

2.2 ¢Como debe estar conformado el equipo multidisciplinario a cargo de la atencién
integral de los pacientes con epidermdlisis ampollosa?

2.3 ¢Cuales son los servicios de salud que se deben brindar a los pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

Pregunta 3

3.1 ¢Cuales son los cuidados y las medidas de prevencion de complicaciones en piel y
mucosas, que deben recibir los pacientes con epidermélisis ampollosa?

3.2 ¢Cudél deberia ser la ruta adecuada para el seguimiento a los pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

3.3 ¢ Cudl es el acompafiamiento y recomendaciones que se les debe dar a los cuidadores
y familiares de los pacientes con epidermdlisis ampollosa?

8. Metodologia
8.1. Conformacion del grupo desarrollador

Se conformd un grupo desarrollador con epidemidlogos clinicos expertos en metodologia
de investigacion y en desarrollo de guias de practica clinica y lineamientos del IETS
encargados de la busqueda, valoracion y sintesis de la evidencia, asi como de la
formulacion de las preguntas orientadoras y lineamientos preliminares derivados de ese
proceso. Adicionalmente, se contara con la participacion de especialistas clinicos en
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dermatologia, pediatria, nutricién, psicologia, medicina interna y fisioterapia con experiencia
en el manejo del paciente con epidermolisis ampollosa quienes apoyaron y acompafaron
todo el proceso. El proceso de mapeo de actores, convocatoria y evaluacion de conflictos
de interés para el involucramiento de los expertos clinicos se puede observar en el Anexo
1.

8.2. Definicion de preguntas orientadoras

Las preguntas orientadoras definidas para el desarrollo de los lineamientos para la atencion
de pacientes con epidermdlisis ampollosa se definieron en conjunto con el equipo técnico
de Ministerio de Salud y Proteccién Social, luego de dos mesas técnicas en las que se
discutieron aspectos que requieren ser abordados en el documento. Seguido de esto, tras
el involucramiento de los expertos clinicos al grupo desarrollador, se realizé con ellos una
reunion en la que se refind el alcance. Luego de todo este proceso se definieron las
preguntas definitivas (punto 5).

El proceso de refinamiento de estas preguntas se puede ver en el Anexo 2.

8.3. Busqueday sintesis de la literatura

Para identificar estudios y documentos relevantes que respondieran a las preguntas
orientadoras planteadas, se realiz6 una blsqueda sistematica de literatura cuyo proceso se
describe a continuacion.

8.3.1. Métodos de busqueda sistematica

Se realiz6 una estrategia de busqueda exhaustiva haciendo uso de vocabulario controlado
(MeSH, DeCS) y términos en texto libre (considerando términos alternativos, variantes de
ortografia y truncamiento) de acuerdo con cada base consultada, con etiquetas de campo
(titulo y resumen) y operadores booleanos (OR, AND). Se buscé en bases de datos
bibliograficas (Pubmed/Medline, Embase, LILACS, Scopus, Epistemonikos, Clinicalkey),
repositorios de entes productores o recopiladores de Guias de Practica Clinica (Tabla 23)
y motores de blsqueda como Tripdatabase y Google scholar. Como fuentes de informacién
se buscaron guias de préctica clinica (GPC), revisiones sistematicas de literatura (RSL),
lineamientos, consensos y protocolos. Las blUsquedas se realizaron limitando a
publicaciones en los Ultimos cinco afos en inglés y espafiol. Este paso se complementd
con una busqueda de publicaciones adicionales en las paginas web de otros recursos como
Orphanet y DEBRA.

Se realiz6 una busqueda manual adicional basada en las listas de referencias de los
articulos incluidos.
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Se generd un reporte estructurado de la blusqueda de evidencia garantizando la
reproducibilidad y transparencia del proceso, tal como se muestra en las bitacoras de
busqueda que son presentadas en detalle en el Anexo 3.

El listado de las referencias bibliogréficas identificadas fue descargado en una biblioteca
del gestor bibliografico Zotero® para la identificacion de duplicados y organizacion de la
libreria de proyecto. Los resultados de esta fase se presentan mediante el diagrama de flujo
PRISMA gque se presenta en el Anexo 4.

8.3.2. Criterios de elegibilidad de la literatura
Criterios de inclusion

Se incluyeron estudios integrativos que aportan informacién para responder de forma
parcial o completa a las preguntas orientadoras previamente descritas, en el marco del
alcance establecido para el lineamiento. Dando preferencia a guias de practica clinica,
protocolos, manuales, consensos formales, documentos de directrices clinicas formales y
documentos normativos que estuviesen disponibles en textos completos.

Se seleccionaron las guias de practica clinica, consensos formales y revisiones
sistematicas publicadas en los ultimos 5 afios, idioma espafiol e inglés.

Se incluyeron revisiones narrativas como complemento a la sintesis de evidencia que da
respuesta a algunas preguntas orientadoras.

Criterios de exclusion

Se excluyeron los resumenes de congresos, articulos de reflexién, monografias, tesis,
anales de congresos, comunicaciones breves y cartas al editor. Estudios publicados
exclusivamente en formato de resumen no fueron elegibles debido a que la informacion
reportada es insuficiente para evaluar su calidad metodolégica. Ademas, los resultados de
los estudios al estar incompletos pueden cambiar significativamente entre la publicacion
preliminar y la definitiva.

8.3.3. Tamizacién y seleccién de documentos

En este proceso se realiz6 una seleccion de documentos, inicialmente mediante una
tamizacion por titulo y resumen por dos revisores (KC, VD) independientes en la
herramienta rayyan® (incluido, excluido, indeciso), los identificados como “indecisos” 0 en
“conflicto” fueron revisados en texto completo para orientar la decisién por un tercer revisor
(DCH).
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A partir de los todos los textos preseleccionados en la tamizacién primaria se procedié a
realizar la seleccion de los estudios, dos evaluadores (KC, VD) revisaron el texto completo
de cada publicacién verificando los criterios de seleccion predefinidos.

En el caso puntual de las guias de practica clinica se aplico la herramienta de tamizacion
secundaria de GPC, la cual permite realizar una tamizacién con mayor profundidad, que
tiene como objetivo, hacer el proceso mas eficiente, evitando que documentos no
adecuados se lleven a valoracion de calidad, la herramienta aplicada correspondio6 a la
descrita en la guia metodoldgica de adopcién — adaptacion de guias de practica clinica
basadas en evidencia (Minsalud-IETS, 2017). Si se contesta afirmativamente a todas las
preguntas, la GPC pasa a la etapa siguiente, evaluacion de la calidad (114).

Las discrepancias fueron resueltas con un tercer revisor (DCH) y en dos casos puntuales
se consulto con los expertos clinicos del grupo desarrollador.

Los resultados de esta etapa se describen en detalle en el diagrama de flujo PRISMA
(Anexo 4). El listado de los documentos incluidos y excluidos se detallan en el Anexo 5.

8.3.4. Evaluacién de la calidad metodolégica

Los documentos recuperados fueron evaluados en su calidad metodoldgica de acuerdo con
el disefio epidemioldgico; para guias de practica clinica fue utilizado el instrumento AGREE
II, cuya aplicaciéon se realiz6 de forma independiente, y en duplicado, en los casos cuyas
calificaciones en los dominios Il (rigor de la elaboracidn) y/o VI (independencia editorial) no
super6 en la primera valoracion el 60%. En el caso de los consensos la lista de verificacion
para la evaluacion critica de directrices de consenso del Instituto Joanna Briggs (JBI) para
directrices de consenso y las RSL fueron evaluadas con la herramienta ROBIS (Anexo 6).

8.3.5. Extraccion de informacioén

Tres revisores (KC, VD, DCH) de manera independiente realizaron la extraccion de la
informacion a partir de las referencias seleccionadas. Este proceso se enfocd en los
contenidos presentados como recomendaciones, indicaciones, orientaciones o
lineamientos, en consonancia con cada una de las preguntas orientadoras y con el alcance
de este lineamiento.

La extraccion de informacion de cada GPC o consenso se realizd por medio de un formato
estandarizado elaborado en el programa Microsoft Excel®, este proceso fue realizado de
forma independiente, previa realizacion de un piloto con uno de los estudios para resolver
inquietudes sobre los datos a extraer.

La informacién extraida correspondi6 a:

e Autor
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Afo de publicaciéon

Pais de origen de la GPC

Entidad u organizacién que la elabora

Disefio del estudio o informe

Objetivo del documento

Usuarios objetivo de la GPC

Poblacion a quien esté dirigida la recomendacion

Categorias definidas por las preguntas orientadoras

Subtipos

Pregunta orientadora a la que esté dirigida

Recomendaciones dirigidas a la poblacion con epidermdlisis ampollosa
Evidencia o informacién que soporta las recomendaciones

Referencia (s) del racional de la evidencia

Certeza o calidad de la evidencia utilizada para generar la recomendacién (Si aplica)
Fuerza de la recomendacion

Sistema aplicado

Financiador

8.3.6. Sintesis de evidencia

Se realizé una sintesis narrativa de la informacion recuperada. Mediante el andlisis
utilizando meta sintesis cualitativa se agrup6 la informacion de acuerdo con las preguntas
orientadoras. Para cada pregunta se evalué la informacién teniendo presente las
recomendaciones clave y relevantes para cada una de ellas, explorando puntos comunes
y divergentes, seleccionando aquellos que fueron aplicables al contexto colombiano.

8.3.7. Contextualizacion de resultados

Una vez se contd con la evidencia que respondia a cada pregunta, esta fue presentada
para discusién con los expertos clinicos del grupo desarrollador, verificando que las
recomendaciones fueran factibles, apropiadas y suficientes en el contexto de atencion
clinica en Colombia. En este proceso se discuti6 la evidencia en contraste con los marcos
normativos en Colombia relacionados con el derecho a la salud y la atencion de personas
gue viven con enfermedades huérfanas/raras, el uso de recursos que puede requerir las
intervenciones y recomendaciones recuperadas en la evidencia para su implementacion y
consideraciones o requerimientos adicionales para los grupos priorizados en este
lineamiento desde el enfoque de equidad.

Con relacion a tecnologias en salud como pruebas diagnoésticas, procedimientos y
medicamentos contemplados en los lineamientos generados fue tenida en cuenta su

2\ N
pel W
17 W 4

¥ J 4

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co



S -‘=::~'
NeEF S
¢

SalUd Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

disponibilidad, indicacion, autorizacion y consideraciones especiales para su uso en
Colombia.

La informacion relacionada con la clasificacion y descripcion de tecnologias en salud
incluidas en los lineamientos se tamiz6 aplicando un formato tipo tabla disefiado en Excel
y que se presenta en el anexo 7.

8.3.8. Generacion de lineamientos preliminares

Como resultado del ejercicio de contextualizacion de la evidencia recuperada, se
desarrollaran los lineamientos preliminares que dan respuesta a cada una de las preguntas
orientadoras. Estos lineamientos fueron realizados por el grupo desarrollador (expertos
clinicos) y el equipo metodologo. Tras revisiones internas y revision en mesa técnica con el
equipo técnico del Ministerio de Salud y Proteccion Social para incorporar la perspectiva
del organismo gestor frente a los mismos, se realizan los respectivos ajustes. Una vez
realizados los ajustes, estos lineamientos preliminares son discutidos en paneles de
consenso de expertos en los cuales participaron actores clave en el proceso de atencion
de los pacientes con epidermélisis ampollosa. En total se completaron cinco sesiones de
panel para lograr la definicion de los lineamientos aqui descritos.

8.3.9. Consenso de expertos
8.3.10. Desarrollo del consenso de expertos

Luego de un proceso de mapeo de actores clave y en acuerdo con el equipo técnico del
Ministerio de Salud y Proteccién Social, se definieron los actores clave que hacen parte del
proceso de consenso para formular los lineamientos (Anexo 1).

El proceso de participacion se puede consultar en el Anexo 1 punto 2.2.

Una vez establecidos los actores clave y las fechas de los espacios de participacion, se
realizé la convocatoria para el desarrollo de un consenso formal de expertos (CFE) virtual,
con la metodologia delphi modificada la cual consté de 5 sesiones. Antes del CFE se
enviaron al grupo participante insumos preparatorios de las sesiones. En cada reunion, el
grupo técnico presentd los lineamientos preliminares propuestos para cada una de las
preguntas orientadoras como resultado de la sintesis de evidencia seleccionada, fueron
discutidos y ajustados conforme a los argumentos de los expertos participantes en cada
sesion. Una vez logrado el consenso, fueron votados mediante enlace de Google Forms
con opciones de respuesta de acuerdo con la escala de Likert (Figura 1), que permite
evaluar el grado de acuerdo del grupo frente a los lineamientos formulados dando respuesta
a cada una de las preguntas orientadoras.
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El 5 de noviembre de 2024 la sesion inicid a las 6:00 pm en la cual se hizo una ronda de
presentacion de los asistentes, se procedi6 a socializar la metodologia realizada para llevar
a cabo el documento técnico de lineamiento y se llevaron a discusién los lineamientos de
la pregunta 1.1y 1.2 y se procedio a socializar los resultados de la votacion obtenida para
los mismos. Después de verificar los puntajes de votacion que alcanzaron un 80% 0 mas
de votos con puntacién entre 7y 9 en la escala de Likert (segun lo establecido en el numeral
6.3.11) e informar el resultado con la mediana obtenida, se procedié a dar por cerrada la
sesion.

La segunda sesion virtual se desarroll6 el dia 12 de noviembre de 2024, siendo las 6:00 pm
se inicio la sesion, se verificod el quorum y se abrio la discusion y revision de los lineamientos
de las preguntas 2.2, 2.3 y 3.1 componente neonatos, a medida que se revisaban se fueron
ajustando y resolviendo las dudas. Después de haber escuchado argumentos y
contraargumentos de las asistentes, se obtuvo la aprobacién de los lineamientos discutidos
en la sesion, se calculd la mediana y se informé el resultado.

La tercera sesion virtual se desarroll6 el dia 14 de noviembre de 2024; siendo las 6:00 pm
se inici6 la sesion, se verificd el quorum y se abrié la discusién y revision de los lineamientos
pendientes de pregunta 3.1 (componente pediatria y adulto), pregunta 3.3 y pregunta 2.1
componente cuidado de la piel y las heridas.

La cuarta sesion virtual se desarrollé el dia 18 de noviembre de 2024; siendo las 6:30 pm
se inicio la sesion, se verificod el quorum y se abrio la discusion y revision de los lineamientos
pendientes de pregunta 2.1 componente manejo del prurito, manejo de las infecciones,
manejo del dolor, manejo general y nutricion.

La quinta y ultima sesion se desarroll6 el dia 19 de noviembre de 2024; siendo las 7:00 pm
se inici6 la sesion, se verificd el quorum y se abrié la discusién y revision de los lineamientos
pendientes de pregunta 2.1 manejo por equipo de rehabilitacién y salud, y pregunta 3.2.

Los lineamientos definitivos se presentan en el numeral 8.

8.3.11. Criterios de votacion

La escala tipo Likert aplicada para la votacion corresponde a:

Una escala con 9 opciones de votacion: 1-3 desacuerdo total, 4-6 acuerdo relativo y 7-9 de
acuerdo total.

Figura 1 Escala Likert

1 2 3 4 5 6 7 8 9

Totalmente en desacuerdo O O O O O O O O O Totalmente de acuerdo
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Fuente: Guia metodoldgica para la elaboraciéon de Guias de Atencién Integral en el Sistema General de
Seguridad Social en Salud colombiano. Bogota 2010 (p.128).

Tras la votacion se determind la frecuencia de votos paralosrangos1a3,4a6y7a9y
se calcul6 la mediana.

Si se cumplen las reglas de decisién para aprobacion, los lineamientos son validados y
considerados como definitivos.

A partir de los resultados se consideraron las siguientes acciones:

Incluir la directriz: si el 80% votd entre 7 y 9 y/o una mediana entre 7y 9.

No incluir la directriz: si el 80% vot6 entre 1y 3 y/o una mediana entre 1y 3.

Realizar una nueva discusion si no se alcanza una votacion del 80% en los rangos 1 a
3 07 a9 con el grupo de participantes, quienes vuelven a realizar la discusién hasta
lograr consenso.

Los resultados de votacion se presentan en el Anexo 8.

9. Resultados
9.1. Busqueday seleccion de documentos

Se llevaron a cabo dos busquedas formales una en relaciéon de guias de practica clinica y
otra en relacion revisiones sistematicas. Asi mismo, una busqueda completaria de citas de
citas (ver figura 2 y 3).

La basqueda de literatura de GPC en bases de datos permitié identificar 648 referencias y
2.896 en otras fuentes de informacion (motores de blsqueda, pagina web y recurso
electrénico especifico de la condicion de salud), después de eliminar duplicados, 3.387
documentos fueron tamizados por titulo y resumen, tras la exclusion de los no pertinentes
con el tema central EA, se tamizaron en rayyan® 556 publicaciones de las cuales se
excluyeron 511, quedando preseleccionadas 45 publicaciones (17 en bases de datos y 28
en otras fuentes) que incluyen publicaciones tipo guias de practica clinica, consensos y
protocolos de atencién para revisidbn en texto completo. De estas Ultimas, 22 fueron
evaluadas con la herramienta de tamizacion secundaria para GPC (114), quedando
seleccionadas 13 publicaciones de las cuales 9 guias de préctica clinica (76,115-122) para
evaluacion con AGREE Il y 4 consensos formales (123-126) evaluados con JBI Checklist
consensus guidelines. Se excluyeron 9 publicaciones por disefio del estudio.

La busqueda formal permitio identificar 121 revisiones, después de eliminar duplicados, 66
referencias fueron tamizadas por titulo y resumen, de las cuales se revisaron 44 en texto
completo, se excluyeron 39 de las cuales el 46,15% por disefio del estudio, el 28,21% por
pertinencia, el 10,26% no disponibilidad de texto completo, el 10,26% por desenlace no
objeto y tipo de publicacién y el 5,13% por poblacion e idioma, quedando finalmente
incluidas 5 revisiones sistematicas (127-131).
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Se identificaron 27 publicaciones por busqueda de citas las cuales en su mayoria fueron
excluidas por duplicado.

El proceso de busqueda y tamizacion de evidencia se puede observar en detalle en el
diagrama PRISMA (ver Anexo 4).

La lista detallada de estudios incluidos y excluidos, describiendo las razones de exclusion
tras revision a texto completo se encuentra en el Anexo 5.

9.2. Evaluacion de la calidad metodologica de los documentos incluidos

Se evaluaron 13 publicaciones (76,115-126) que cumplieron con caracteristicas de GPC o
consenso formal de expertos, incluyen un proceso de desarrollo y grupo desarrollador,
estuvieron basados en la evidencia y contenian una busqueda de evidencia replicable.

Las GPC incluidas (76,115-122) presentaron un AGREE-II global mayor al 60%. El Anexo
6 resume las valoraciones de las GPC incluidas.

Los consensos formales (123-126) evaluados con la lista de verificacién para la evaluacion
critica de directrices de consenso del Instituto Joanna Briggs (JBI) indicaron cumplimiento
en 5 a 7 de los criterios evaluados (Anexo 6).

Por su parte, utilizando el instrumento ROBIS se evalué la calidad metodolégica a 5 RSL
(127-131) que cumplieron los criterios de inclusion, de las cuales tres con riesgo alto de
sesgo y 2 con riesgo bajo (Anexo 6).

9.3. Sintesis de la evidencia

A continuacion, se detalla la sintesis de la evidencia que da respuesta a cada una de las
preguntas orientadoras definitivas.

9.3.1. Preguntal

Pregunta 1.1 ¢Cuales son los criterios diagndsticos y clasificacion de la
epidermdlisis ampollosa?

De los 18 documentos seleccionados, cuyos detalles se describen en el Anexo 5, se
consideraron 3 para responder a esta pregunta. Dos de ellos corresponden a consensos de
expertos (44,75), mientras que el tercero es una guia de practica clinica (117). A
continuacion, se presenta la informacién mas relevante:

Criterios diagnoésticos

La epidermdlisis ampollosa (EA) es un grupo de genodermatosis raras que se caracterizan
por la fragilidad de la piel como resultado de un traumatismo menor, con una ruptura en la
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unién dermoepidérmica (44). Los criterios para diagnosticar la EA recaen sobre las
caracteristicas clinicas y pruebas genéticas (75).

Las caracteristicas clinicas incluyen manifestaciones mucocutaneas y extra cutaneas, que
junto a las caracteristicas de las heridas, varian considerablemente entre los 30 subtipos
de EA, y estan determinadas por el gen causante, el tipo de mutaciones y la edad del
paciente (44). Los cuatro tipos clasicos de EA son: epidermolisis ampollosa simple (EAS),
epidermdlisis ampollosa de unién o juntural (EAJ), epidermalisis ampollosa distrofica (EAD)
y epidermolisis ampollosa de Kindler (EAK) (44).

En la Tabla 4, se resumen las caracteristicas de los tipos clasicos.

Tabla 4 Clasificacion de EA clasica

Autosémica  KRTS5, KRT14, gu”eer:g;]”;f‘i
dominante PLEC Plecti '
ectina
Queratina 5,
e e Epidermdlisis Queratina 14,
P ampollosa simple o KRTS, KRT14, BP230
Autosomlca DST, EXPHS, (antlg_enq del
recesiva PLEC penfigoide
ampolloso),
Exofilina-5,
Plectina
LAMA3, LAMBS3, 'é%rg”;”nigfi
i Epidermdlisis A LAMC?2, g P
Unidn I d Autosomica XVII, Integrina
dermoepidérmica ampofiosa de recesiva GO abp4
union o juntural ITGAG, ITGB4, Subunid ,d d
ITGA3 ubunidad ge
integrina a3
) e Autosémica Colageno tipo
Epidermolisis dominante COL7AL Vil
Dermis ampollosa _ _
distréfica Autosémica COL7A1 Colageno tipo
recesiva Vi
Epidermdlisis o .
Mixta ampollosa de Autosomca FERMT1 Fe_rm|t_|na 1
recesiva (Kindlin-1)

Kindler

Fuente: Traducido de Has, et al. (2020)

En el Anexo 9 de este documento, se proporciona apoyo visual sobre los tipos de lesiones
gue se observan en esta patologia de acuerdo con su clasificacion.

Otros trastornos con fragilidad cutanea, donde las ampollas son una manifestacion menor
0 no se observan porque la separacion de la piel ocurre a un nivel superficial, se clasifican
en categorias separadas; estos incluyen trastornos de la piel descamativa, trastornos
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erosivos, trastornos hiperqueratosis y trastornos del tejido conectivo con fragilidad cutanea
(44). Dado que todos estos trastornos comparten la manifestacion de fragilidad cutanea,
deben considerarse dentro del diagndstico diferencial. No se detallaran cada una de estas
patologias pues se encuentra fuera del alcance de este lineamiento.

Se considera al analisis genético como el estandar de oro para el diagnéstico de la EA, ya
que proporciona un diagndstico y una clasificacién definitivos tanto del tipo principal de EA
como del subtipo en la mayoria de los casos (75). Este tipo de pruebas también permite el
asesoramiento genético y la realizacion de pruebas prenatales basadas en el ADN (117).

Clasificacion

En el afio 2020, con el trabajo desarrollado por Has C, et al fue publicada la actualizacion
del consenso de reclasificacion de la EA y otros desérdenes relacionados con fragilidad
cutanea (44). Este documento fue elaborado por un grupo internacional de expertos en
dermatologia y genética, provenientes de varias instituciones médicas y de investigacion, y
tiene contribuciones de especialistas de Europa, Estados Unidos y Asia. Hasta la fecha,
esta clasificacion se mantiene. Esta clasificacion estda basada en la integracion de los
aspectos clinicos y moleculares, que incluye el tipo principal de EA (segun el nivel de
separacion de la piel), el patron de herencia y las caracteristicas clinicas y moleculares, los
cuales han demostrado ser Utiles y se sigue recomendando este enfoque (44). El
diagnéstico de laboratorio permite una subclasificacibn mas precisa de la enfermedad
segun los hallazgos moleculares (44,117).

La clasificacion de la EA es compleja porque las mutaciones en un mismo gen pueden
heredarse de manera autosdmica dominante o recesiva, lo que resulta en diferentes
fenotipos clinicos (por ejemplo, en los genes KRT5, KRT14, PLEC, COL17A1 o COL7A1)
(44).

Ademas, en la EAD y EAS, los fenotipos similares pueden ser tanto dominantes como
recesivos, 0 ser causados por mutaciones en diferentes genes (como COL7Al, KRT5,
KRT14, PLEC, DST, EXPH5 o KLHL24) (44).

Epidermolisis Ampollosa Simple (EAS)

La EAS se caracteriza por la formacion de ampollas en la capa méas superficial de la piel
debido a defectos en proteinas estructurales como la queratina 5 y la queratina 14, lo que
debilita la resistencia de los queratinocitos basales (44,75). La mayoria de los casos tiene
una herencia autosémica dominante, aunque hay formas recesivas menos comunes. Los
subtipos principales incluyen la EAS localizada (limitada a manos y pies), intermedia (més
extendida) y severa (con compromiso sistémico). Recientemente se han identificado nuevas
mutaciones, como en los genes KLHL24 y CD151, que amplian el espectro de la
enfermedad (44). Los subtipos mas comunes de la EAS incluyen la forma localizada (antes
conocida como Weber-Cockayne), la forma intermedia (anteriormente llamada EAS
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generalizada intermedia 0 EAS Kdbner) y la forma severa (antes EAS generalizada severa
0 EAS Dowling-Meara) (44).

Los subtipos raros de EAS son clinicamente heterogéneos e incluyen varios trastornos
sindromicos. Genéticamente, estas condiciones pueden tener herencia autosémica
dominante o recesiva, y algunas estdn causadas por mutaciones especificas con
consecuencias moleculares y fenotipicas distintas, las cuales no se comprenden
completamente. Se han reportado algunos casos de EAS causados por mutaciones en los
genes ITGB4 o COL17Al (generalmente asociados con la EA de unidn), que alteran los
dominios citoplasmaticos de las proteinas respectivas (44).

Epidermolisis Ampollosa Juntural (EAJ)

Es un trastorno de herencia autosémica recesiva caracterizado por la formacion de
ampollas en la piel, con una separacion que ocurre a nivel de la lamina ltcida en la zona de
la membrana basal cutdnea. La severidad de la enfermedad varia entre sus dos subtipos
principales: la forma intermedia y la forma severa. La forma severa estd asociada con una
alta letalidad temprana, tipicamente en los primeros 6 a 24 meses de vida (44).

La EAJ es menos comun que los tipos simple o distrofico. En Estados Unidos, se ha
estimado una incidencia total de poco mas de dos casos por cada millébn de nacimientos
Vivos; sin embargo, las tasas de prevalencia son probablemente mas bajas debido a la corta
esperanza de vida de la forma severa (44).

Los dos subtipos principales de EAJ son la EAJ severa (anteriormente conocida como EAJ
generalizada severa o EAJ de Herlitz) y la EAJ intermedia (antes conocida como EAJ
generalizada intermedia o EAJ no-Herlitz) (44).

Las mutaciones bialélicas en uno de los tres genes que codifican las subunidades de la
laminina 332 (LAMA3, LAMB3, LAMC?2) pueden dar lugar a cualquiera de estas dos formas.
Ademaés, las mutaciones bialélicas en el gen del coldgeno tipo XVII (COL17Al) también
pueden resultar en fenotipos de EAJ intermedia y, en raras ocasiones, en formas severas
de EAJ (44). Los subtipos raros de EAJ son clinica y genéticamente heterogéneos e
incluyen varios trastornos sindromicos.

Epidermolisis Ampollosa Distrofica (EAD)

Se caracteriza por la formacion de ampollas con separacion de la piel justo debajo de la
lamina densa, en la porcion méas superficial de la dermis. A nivel ultraestructural, esto
corresponde al nivel de los filamentos de anclaje, lo que refleja la patologia molecular
subyacente en el gen que codifica el colageno tipo VII, el componente principal de estas
estructuras. La EAD puede heredarse de manera dominante o recesiva; en general, la EAD
recesiva (EADR) es mas severa que la forma dominante (EADD), aunque puede existir
solapamiento fenotipico entre los dos tipos, lo que dificulta su diferenciacién clinica (47).

El rasgo distintivo de la EAD es la formacion de cicatrices tras la aparicion de ampollas,
tanto en la piel como en diversas mucosas. También es comun la aparicion de milia en
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areas donde las ampollas han cicatrizado. Las complicaciones extra cutaneas secundarias
son frecuentes en las formas mas graves de la EADR (47).

Las estimaciones de incidencia y prevalencia de la EAD varian dependiendo del pais y de
los métodos utilizados para el registro de pacientes. En Noruega y Estados Unidos, se ha
informado una incidencia de 1.4 y 2.5 por milléon de nacidos vivos, respectivamente, para la
EADD, y una incidencia de 3,05 por millébn para la EADR en los Estados Unidos. La
prevalencia general de todos los tipos de EAD ha sido estimada en aproximadamente seis
por millén en los Estados Unidos y Espafia, ocho por millén en Australia y 20 por millén en
Escocia. Esta ultima cifra refleja un mayor alcance en el registro de casos en lugar de una
verdadera mayor prevalencia (47).

Todos los subtipos de EAD, tanto los dominantes como los recesivos, son causados por
mutaciones en el gen que codifica el colageno tipo VII (COL7Al), el componente principal
de los filamentos de anclaje en la membrana basal cutanea. Los subtipos principales de la
EAD incluyen (44):

e EADD localizada (que previamente incluia solo ufias, EADD pretibial y acral),

e EADD intermedia (anteriormente conocida como EADD generalizada),

e EADR intermedia (antes EADR generalizada intermedia, no Hallopeau—Siemens),
e EADR severa (anteriormente EADR generalizada severa, Hallopeau—Siemens).

Epidermolisis Ampollosa Kindler (EAK)

Es un tipo raro de epidermdlisis ampollosa, con aproximadamente 250 personas afectadas
reportadas en todo el mundo desde su primera descripcion en 1954. Es mas comdn en
poblaciones aisladas o consanguineas (44). Para evitar confusiones sobre la naturaleza
sindrémica de este trastorno, se propone utilizar la designaciéon EA Kindler en lugar de
sindrome de Kindler.

La base genética de esta condicion se debe a mutaciones en el gen FERMT1 (también
conocido como KIND1), que codifica la proteina fermitina 1 (kindlina-1), una proteina
intracelular que participa en las adhesiones focales de las células (44).

En la Tabla 5 se describen los subtipos comunes y raros de cada tipo clasico de EA,
detallando las caracteristicas hereditarias, el gen mutado, la proteina afectada resultante y
las manifestaciones clinicas, tanto cutaneas como extra cutaneas.
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Tabla 5 Descripcién de los subtipos de epidermdélisis ampollosa

Epidermdlisis ampollosa simple (EAS) subtipo comun

Autosémica IFF?TT154
dominante PLEC
KRT5,
Autosémica NI
recesiva 280,
EXPH5,
PLEC

Queratina 5,
Queratina 14,

Plectina

Queratina 5,
Queratina 14,

BP230

(antigeno del

penfigoide

ampolloso),

Exofilina-5,
Plectina

FL: ampollas limitadas
a las manos y pies.

milia en las primeras
semanas de vida,

gueratosis plantar,

Fl y FS: ampollas son
generalizadas.

Afectacién mucosa
oral.

Ufias gruesas y
distroficas.

Epidermdlisis ampollosa simple (EAS) subtipos raros

Autosémica
dominante R
KRT5
Autosomica
> o)
dominante
KRT14

Queratina 5

Variante
patogénica en
KRT5 que
afecta el
dominio
variable 2,
causando un
“frameshift",

KRT14
(queratina 14).

Ampollas
generalizadas desde
el nacimiento, de
severidad intermedia.

Aparece pigmentacién
moteada.

Queratodermia en
palmas y plantas, ufias
distréficas y
engrosadas.

Ampollas en el cuero
cabelludo que pueden
llevar a la caida del
pelo (alopecia
cicatricial)

Multiples vesiculas
desde el nacimiento,
con un patrén
migratorio circinado
sobre un fondo
eritematoso.

Hiperpigmentacion
postinflamatoria.

Ufias distroficas.

La piel dafiada puede
ser mas susceptible a
infecciones
bacterianas y fungicas,
lo que puede provocar
complicaciones
sistémicas.
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En casos severos
infecciones, desnutricién
y fallos respiratorios,
reflujo gastroesofagico,
retraso en el
crecimiento.

No existe un
compromiso primario de
drganos extra cutaneos.

Hipoplasia del esmalte
dental

Conjuntivitis, pterigion o
incluso cicatrizacion
corneal, que pueden

afectar la visién

Anemia ferropénica

En algunos casos,
pueden presentarse
contracturas o
deformidades en las
extremidades debido a la
cicatrizacién

Los pacientes pueden
experimentar irritacion
ocular, conjuntivitis o
cicatrices corneales
debido a la formacion de
ampollas en la mucosa
ocular.

Se observa
frecuentemente
hipoplasia del esmalte
dental, lo que puede
resultar en caries y
sensibilidad dental.

Ampollas en la mucosa

oral o esofagica pueden

dificultar la alimentacion
y causar dolor.

Pueden presentarse
contracturas o
deformidades en las
articulaciones como
consecuencia de
cicatrices.
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EAS,
intermedia con
cardiomiopatia

EAS recesiva,
con queratina
14 o 5 mutada

EAS, con
deficiencia de
BP230

EAS, con
deficiencia de
exofilina 5

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogo

Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

PLEC

KRT14 o
KRTS

DST
(dystonin)

EXPH5

Plectina

Queratinas 14
y5

Variantes
patogénicas
gue causan
ausencia de

BP230
también
conocida
como
distroplakina)

Exofilina 5
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Algunos pacientes con
EAS intermedia pueden
desarrollar
cardiomiopatia, que
puede manifestarse
como dificultad
respiratoria, fatiga o
arritmias.

Defectos en la piel
desde el nacimiento,
cicatrices similares a

quemaduras.

Queratosis plantar,

engrosamiento de

ufias. Distrofia
muscular y
cardiomiopatia
dilatada.

Los nifios afectados
pueden experimentar
retrasos en el
crecimiento o desarrollo
debido a complicaciones
alimentarias y
nutricionales.

Anomalias dentales

Complicaciones
Oculares

Alteraciones

Ampollas gastrointestinales
generalizadas y
severas desde el

nacimiento. No mejora

con la edad. Ampollas

extensas por ausencia
de queratina 5,

letalidad temprana.

Problemas
musculoesqueléticos

Anemia
Infecciones

En casos graves, puede
haber complicaciones en
6rganos internos como
el eséfago y los
pulmones.

Anomalias dentales

Complicaciones
Oculares

Alteraciones

Ampollas en las 4 f
gastrointestinales

extremidades desde la

Ll st Complicaciones
ueratodermia o
Q o musculoesqueléticas
plantar, ufias
distréficas. Anemia
Infecciones
Involucramiento de
6rganos internos
Anomalias dentales
S
generalizadas desde
la infancia. Las Alteraciones

ampollas disminuyen
con la edad, pero la
fragilidad de la piel
persiste con costras y
escamas.

gastrointestinales

Complicaciones
musculoesqueléticas

Anemia

Infecciones secundarias
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Retrasos en el
crecimiento

Anomalias dentales

Complicaciones

En la forma
dominante, Oculares
variante en )
PLEC Ampollas desde el Alteraciones
EAS' con Autosémica (C5998C>T, na(:-imiento’ gaStrOlnteStlnaIeS
var!aptes dominante o PLE.C p-R2000W). TSR e - Complicaciones
patogénicas en e, (plectina) ) acrales. Queratosis musculoesqueléticas
PLEC Variantes plantar, ufias gruesas q
bialélicas en y distréficas. Anemia
PLEClaenla
forma Infecciones secundarias
recesiva.
Retrasos en el
crecimiento
Distrofia muscular: La
debilidad muscular
progresiva es una
caracteristica clave, lo
gue puede llevar a
dificultades en la
movilidad y en el
desarrollo motor.
Ampollas
generalizadas desde Problemas oculares
EdAS’ (;_on A - el nacimiento, a
istrofia utosor_nlca PLEC Plectina queratosis plantar, Anomalias dentales
muscular (EBS- recesiva distrofi | .
MD) Istrofia osclale Complicaciones
afectacion de gastrointestinales:
mucosas.
Alteraciones
musculoesqueléticas
Anemia
Infecciones secundarias
Retrasos en el
crecimiento
Atresia Pilérica
caracterizada por el
estrechamiento o
blogueo del piloro, lo
que impide el paso del
contenido gastrico al
o intestino delgado. Esto
c?uto_somlca puede causar vémitos
EAS, severa a?;r::)lggrr:ii; : Au;encna congenita de dé)s?i?jlfz;?:éiec’)sr’n
con ,atresia recesiva KRT5 o queratina 5 0 piel a tqdo espesor, Jesnutricion y
pilorica depen dien’do KRT14 queratina 14 atresia pildrica, :
letalidad neonatal. Debido a la atresia

de la mutacién
especifica.

pilérica, los pacientes
pueden experimentar
dificultades para
alimentarse, lo que
puede llevar a
problemas nutricionales
y retrasos en el
crecimiento.
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EAS, con
nefropatia y
deficiencia de
CD151

EAJ severa

EAJ intermedia

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogo

Autosémica

. CD151
recesiva

CD151

Ampollas en areas
expuestas al trauma,
alopecia temprana,
estenosis del conducto
nasolagrimal,
nefropatia.

Epidermdlisis ampollosa juntural (EAJ) subtipo comun

LAMA3
Autosor_nlca LAMB3
recesiva
LAMC2
COL17A1
Autosomlca COL17A1
recesiva

* Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

Laminina 5 (o
Laminina 332)

Colageno tipo
XVII

Colageno XVII

Fragilidad extrema de
la piel y la formacion
de ampollas grandes y
dolorosas que
aparecen facilmente
en respuesta a
traumas menores,
friccién o incluso
espontaneamente. Las
ampollas pueden
surgir en cualquier
parte del cuerpo.

Cicatrices hipertréficas
0 queloides.

Ufas hipoplasicas,
pueden presentarse
anomalias en la forma.

La piel dafiada es
susceptible a
infecciones
bacterianas y fungicas.

Las cicatrices pueden

provocar cambios en

la pigmentacion de la
piel.

Se forman en la piel y
las mucosas tras
traumatismos leves,

Las complicaciones
relacionadas con la
alimentacion y la
desnutriciéon pueden
llevar a retrasos en el
crecimiento y desarrollo.

La afectacion renal
puede conducir a una
variedad de problemas,
como hipertension,
proteinuria y en casos
severos, insuficiencia
renal. Esto puede
requerir un seguimiento
especializado y, en
algunos casos,
tratamiento como
dialisis.

Pueden aparecer
ampollas y erosiones en
las mucosas, incluyendo
la boca, el es6fago y los

genitales.

Las lesiones pueden
llevar a la formacién de
fistulas o estenosis en

areas como el tracto

gastrointestinal.

Opacidades corneales o
pérdida de vision.

Hipoplasia del esmalte
dental.

Posibilidad de
estrefiimiento o diarrea.

Anemia ferropénica.

Contracturas o
deformidades
articulares.

Dificultades para
masticar o tragar debido
a lesiones en la mucosa

oral.

En los nifios retrasos en
el crecimiento y
desarrollo.

En casos severos,
pueden observarse
complicaciones
respiratorias debido a la
fragilidad de la piel en el
area del cuello y torax.

Pueden desarrollarse
cicatrices o ampollas en
la conjuntiva, lo que
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como friccién o
presion. Estas
ampollas pueden
aparecer en cualquier
parte del cuerpo, pero
son comunes en areas
de mayor movilidad,
COMO mManos y pies.

Las ampollas pueden
dejar cicatrices al
curar, lo que puede
llevar a una piel mas
delgada y fragil en las
areas afectadas.

En algunos casos,
puede afectar la
mucosa oral,
provocando ampollas
en labocay
problemas dentales
asociados.

Pueden presentarse
ufas fragiles o
hipoplasia o
deformidades.

Epidermdlisis ampollosa juntural (EAJ) subtipos raros

LAMB3

LAMA3

EAJ c_op _atreS|a Autosomlca LAMC2

pilérica recesiva

COL17A1
COL17A1

& LAMB3

EAJ localizada A(\jutos_omma
ominante LAMA3
ITGB4

Colageno tipo
XVII

Laminina 332

Colageno tipo
XVII

Laminina 332

Integrina 4

Pérdida de piel de
espesor total en la
cabeza, tronco y
extremidades al nacer.

Atresia pilérica
evidente en los
primeros dias de vida.
Generalmente letal en
las primeras semanas.

Se forman ampollas
en areas especificas
del cuerpo, como las
manos, los pies y las
areas de flexion en
respuesta a
traumatismos leves,
como friccién o
presion.

Puede haber areas de
piel engrosada y

* Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

puede llevar a
problemas como la
formacion de pterigion,
entropion o incluso
pérdida de la vision.

Puede haber anomalias
en el desarrollo dental.

La ruptura de ampollas
puede aumentar el
riesgo de infecciones no
solo en la piel, sino
también en otras areas,
como el tracto
respiratorio o urinario.

Algunas personas
pueden experimentar
lesiones en la mucosa

del esé6fago o del
intestino, lo que puede
causar dificultad para

tragar, dolor abdominal o
problemas de absorcion.

Pueden aparecer
ampollas o cicatrices en
la conjuntiva, lo que
puede llevar a
complicaciones como
pterigién, entropién o
sequedad ocular.

Afectacion de la mucosa
oral.

La atresia pilérica es una
manifestacion
caracteristica, que
puede causar
obstruccién y problemas
de alimentacion.

En casos severos,
puede haber problemas
respiratorios
relacionados con la piel
fragil en el area del
cuello y térax.

Afectacion ocular

Problemas dentales
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EAJ inversa

EAJ de inicio
tardio

Sindrome
laringo-
ungueal-
cutaneo (LOC)
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Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

LAMB3
LAMA3
COL17A1
ITGB4

COL17A1
LAMA3
LAMB3

ITGB4
ITGA6

COL17A1
LAMA3
LAMB3

ITGB4

Colageno tipo
XVII

Laminina 332

Integrina 34.

Colageno tipo
XVII

Laminina 332
Integrina 4

Integrina a6

Integrina 4
Laminina 332

Colageno tipo
XVII

endurecida
(hiperqueratosis)
alrededor de las

ampollas.

Fragilidad o
deformidades en las
ufas de las manos y

pies.

En casos severos,
puede haber pérdida
significativa de piel en
las areas afectadas, lo
que puede aumentar
el riesgo de
infecciones.

Se forman ampollas

en areas de tension,

como las manos, los
pies, las articulaciones
y las zonas de friccién.

Puede haber areas de
piel engrosada
(hiperqueratosis) en
las zonas afectadas,
especialmente en las
palmas de las manos y
plantas de los pies.

Pueden presentarse
ufias fragiles,
hipoplasia o
deformidades.

Fragilidad cutanea que
comienza en la
infancia,
principalmente en
areas acrales.
Cicatrizacién con
atrofia de la piel y
pérdida de
dermatoglifos.
Contracciones en los
dedos.

Se forman ampollas
en areas de friccién o
traumatismo,
especialmente en las
manos y los pies.
Estas ampollas
pueden ser dolorosas
y pueden aparecer de
manera recurrente.

Puede haber
engrosamiento de la
piel en areas
especificas,
especialmente en las
palmas de las manos y
las plantas de los pies.

Complicaciones
visuales.

Dificultades para comer
y problemas en el
desarrollo dental.

Lesiones en la mucosa
del esé6fago o el
intestino.

Infecciones sistémicas.

Afectacioén ocular
Problemas dentales

Afectacion
gastrointestinal

Infecciones sistémicas

La laringe puede estar
afectada, lo que puede
causar problemas
respiratorios, dificultad
para hablar o cambios
en la voz.

Puede haber ampollas
en la mucosa oral, lo que
dificulta la alimentacion y

puede causar dolor.

Aunque no es tan
comun, pueden
presentarse
complicaciones oculares,
como irritacion o
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EAJ con
enfermedad
pulmonar
intersticial y
sindrome
nefrético
(ILNEB)

EAD localizada

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogo

Colageno tipo

COL7A1 XVII
Autosc’)r_nica LAMB3 Laminina 332
recesiva
HALUAE Integrina 34
ITGB4

Las ufias pueden ser
fragiles, con
deformidades o
hipoplasia.

La ruptura de las
ampollas puede
aumentar el riesgo de
infecciones cutaneas,
gue pueden complicar
el cuadro clinico.

Se presentan en areas
de friccion o trauma
leve, como manos,

pies y zonas de
articulaciones. Estas
ampollas pueden ser
recurrentes y
dolorosas.

Puede haber areas de
engrosamiento de la
piel, especialmente en
las palmas de las
manos y plantas de los
pies.

Las ufias pueden ser
fragiles, deformadas
afectando su
apariencia y
funcionalidad.

En casos mas
severos, la pérdida
significativa de piel

puede ocurrir debido a
la formacién continua
de ampollas.

Epidermdlisis ampollosa distréfica (EAD) subtipo comun

Colageno tipo

COL7A1 Vil

(PLEC)

Autosémica

dominante
Plectina

* Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

Pequefias ampollas
llenas de liquido que
pueden aparecer en la
piel tras un trauma
minimo.

La piel puede
cicatrizar después de
que las ampollas se
rompan, lo que puede
llevar a la formacién
de tejido cicatricial.

Areas de la piel
pueden oscurecerse
después de que las
ampollas se curen.

Pequenios bultos con
forma de granos que
pueden aparecer en la
piel cicatrizada.

formacién de ampollas
en la conjuntiva.

La ruptura de las
ampollas cutaneas
puede facilitar la entrada
de patégenos,
aumentando el riesgo de
infecciones que pueden
afectar otros 6rganos.

La enfermedad pulmonar
intersticial puede
manifestarse con

dificultad respiratoria, tos

crénica y disminucion de
la funcion pulmonar.
Esto puede ser
consecuencia de la
afectacion de los tejidos
pulmonares.

El sindrome nefrético se
caracteriza por
proteinuria, edemay
disminucién de la
funcién renal, lo que
puede resultar en
complicaciones como
hipertension y aumento
del riesgo de
infecciones.

Dificultad alimentacion y
la deglucién.

Estenosis esofagica, que
puede dificultar la
deglucion.

Queratitis y conjuntivitis.

Estrechamiento del
meato urinario.

Complicaciones
respiratorias debido a la
formacién de ampollas
en las vias respiratorias.

Anemia.

Retraso en el
crecimiento.

Osteopenia u
0steoporosis.
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COL7A1 Integrina a6 Fragilidad cutanea es
(PLEC) Integrina 34 mas generalizada Prominencias 6seas
. . Autosémica p - desde el nacimiento o como codos, rodillas,
EARNNENTEdIa dominante ITGAG Colagsﬂo e la infancia temprana, tobillos y el dorso de las
con cicatrices y la manos y pies.
ITGB4 Plectina aparicion de milia.
Ampollas grandes y
dolorosas en areas de
friccién o trauma. Cicatrizacion que afecta
. la vision.
Engrosamiento de la
piel (hiperqueratosis) Problemas en el
en areas afectadas, desarrollo dental.
Colageno tipo particularmente en las .
COL7AL ViI palmas de las manos y Lesc:glng:éiggii g‘ggj’sa
Autosémica plantas de los pies. - ;
D BRI recesiva L= Plectina . g intestino.
ITGAG Las ufias pueden ser
fragiles, lo que afecta Los problemas
ITGB4 su funcionalidad y nutrl_c_lonales debido a
apariencia. phﬂcultades para
alimentarse pueden
La ruptura de ampollas llevar a un retraso en el
y la exposicion de la crecimiento y desarrollo.
piel aumentan el
riesgo de infecciones.
Epidermdlisis ampollosa distréfica (EAD) subtipos raros
Ampollas en areas de
friccién o traumatismo.
Prurito) intenso.
Cicatrices. Afectacion ocular.
Engrosamiento de la Problemas dentales.
EADD piel | .
pruriginosa y Autosémica Colageno tipo ' A
EADR Recesiva SelkrEL Vil En casos severos, la el
pruriginosa formacién recurrente Infecciones sistémicas.
de ampollas puede
llevar a la pérdida Retraso en el
significativa de piel. crecimiento.
Las ufias pueden ser
fragiles o presentar
deformidades.
Se desarrollan Molestias o problemas
ampollas en areas de visuales.
fricg:ic’m o] traumatismo, La mucosa oral puede
tipicamente en la piel verse afectada.
del recién nacido.
3 Se pueden presentar
EADD y EADR Colageno tipo Lasd areas afecttada_sI lesiones en la mucosa
alétocu[?tlya Autosémica COL7AL Vil (S e;n Ipredsen ?r,p'.f del esofago o del
(dermdlisis dominante mas delgada y fragil. intestino, que pueden
ampollosa del causar dolor abdominal

recién nacido)
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Una caracteristica
importante de esta
forma es que muchas
de las ampollas
tienden a curarse
rapidamente, a
menudo sin dejar

o dificultades para
tragar.

La ruptura de ampollas
en la piel puede
aumentar el riesgo de
infecciones cutaneas.
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. Autosémica
EADR inversa .
EADR Autosémica
localizada dominante
EAD
hC;:}?,lé?gS;taa Autos_émica
dominante y doEnE
recesiva

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogo

COL7A1

COL7A1

COL7A1

Colageno tipo
VIl

Colageno tipo
Vil

Colageno tipo
\ll

cicatrices
significativas.

Puede haber
engrosamiento de la
piel en ciertas areas,

especialmente en
palmas y plantas.

Se forman ampollas
en areas de friccion o
traumatismo, a
menudo en zonas
como el cuello, axilas,
y zonas de presion.
Estas ampollas
pueden ser dolorosas
y tienden a aparecer
con facilidad.

La ruptura de las
ampollas puede dejar
cicatrices que resultan
en piel mas delgada y

fragil.

En casos mas
severos, la formacion
continua de ampollas

puede llevar a una
pérdida significativa de
piel.

Ampollas dolorosas y
pueden aparecer con
facilidad.

Engrosamiento de la
piel en las zonas
afectadas,
especialmente en las
palmas de las manos y
plantas de los pies.

Las ufias pueden ser
fragiles, presentar
deformidades o
hipoplasia,

Fragilidad severa de
piel y mucosas desde
el nacimiento, similar a
la EADR severa.
Puede haber
antecedentes
familiares de EADD.

Los pacientes pueden
desarrollar cicatrices
hipertréficas o
queloides debido a la
formacién de nuevas
ampollas en la piel.

* Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

Puede haber fragilidad o
deformidades en las
ufias.

Dificultades alimentarias
gue causan impacto en
el crecimiento y
desarrollo del recién
nacido.

Puede haber ampollas
en la conjuntiva o en el
area periocular.

Ampollas en la mucosa
oral.

En algunos pacientes, se
pueden presentar
lesiones en la mucosa
del esé6fago o del
intestino.

Las ufias pueden ser
fragiles y presentar
deformidades.

La ruptura de ampollas y
la exposicion de la piel
aumentan el riesgo de

infecciones.

Impacto en el
crecimiento y desarrollo
general.

Afectacion ocular
Problemas dentales

Alteraciones
gastrointestinales

Retraso en el
crecimiento

Cicatrizacion corneal
Opacidad corneal

Ulceras en la mucosa
oral

Dificultades dentales
Ufas deformadas
Pérdida de las ufias
Contracturas articulares
Deformidades 6seas

Anemia
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Epidermdlisis ampollosa Kindler (EAK)

s

Las ampollas cutaneas
comienzan en el
nacimiento y son

generalizadas con
predileccién por las
extremidades.

La atrofia cutanea y la
poiquilodermia o )
comienzan en la cara Gingivitis con pérdlda de

dorsal de las manos y dientes, hiperplasia
en el cuello durante la glngl\{al, esterjc_)ss
infancia y se extienden esofagica y colitis en
a todo el tegumento. algunos casos.
Epiderm6lisis - .
Autosémica - Queratodermia Estrecheces
ampt_)IIosa de recesiva FERMTL Kl palmoplantar difusa y urogenitales.
Kindler -
pérdida de

Ectropion, erosiones

dermatoglifos.
corneales.

Fotosensibilidad de

gravedad variable. Distrofia ungueal.

Manifestaciones en
extremidades, labios o
cavidad oral se
desarrollan en la edad
adulta temprana,
tienen un curso grave
y causan una muerte
prematura relacionada
con la enfermedad.

Fuente: Elaboracién propia de los autores consultando la evidencia seleccionada
Pregunta 1.2 ;COmo debe realizarse la confirmacion del diagnéstico de la
epidermdlisis ampollosa?

De los documentos incluidos mencionados en el Anexo 5, se seleccionaron dos para
responder a esta pregunta: un consenso de expertos que ofrece recomendaciones practicas
para el diagndstico (75) y una guia de préctica clinica enfocada en el diagnostico de
laboratorio (117). A continuacion, se detalla la informacion mas destacada:

Aspectos generales

El primer paso en el abordaje de pacientes con sospecha de EA es lograr una confirmacion
diagndstica precisa. El diagnoéstico se basa en una combinacion de caracteristicas clinicas,
antecedentes familiares y pruebas moleculares y genéticas (75).

El analisis genético se considera el método de referencia para diagnosticar la EA, ya que
permite una identificacion y clasificacion precisa del tipo principal y del subtipo en la mayoria
de los casos (75).

En casos de fragilidad cutdnea y ampollas, se recomienda realizar evaluaciones
histopatologicas estandar, inmunofluorescencia directa de muestras de piel, hisopos
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microbiologicos y, si es necesario, inmunofluorescencia indirecta con el suero del paciente
(junto con otras pruebas de laboratorio) para descartar diagnosticos diferenciales de EA.
Esto incluye infecciones como el sindrome de piel escaldada estafilocdcica, candidiasis y
herpes simple, enfermedades autoinmunes con ampollas como el penfigoide ampolloso,
mastocitosis u otras genodermatosis como la ictiosis epidermolitica (75).

Diagndstico de laboratorio

El diagnéstico de laboratorio de EA debe realizarse siempre. Ante la primera sospecha
clinica, se debe iniciar con una técnica diagnoéstica molecular (117).

En un recién nacido con manifestaciones clinicas relacionadas a fragilidad cutanea, se
recomienda una referencia inmediata a un centro especializado en diagnostico EA en la
medida de lo posible. Los pacientes pediatricos 0 adultos con fragilidad cutanea y sintomas
tipicos de EA pueden ser remitidos directamente a un centro especializado para pruebas
genéticas (117).

Las pruebas moleculares no solo optimizan la precision diagnéstica, sino que también
permiten una mejor prediccion del prondstico y una toma de decisiones terapéuticas mas
informada para los pacientes y sus familias. Se requiere que los pacientes cuenten con
valoracion por médico genetista para dirigir la prueba genética adecuada para cada caso,
ayudando a comprender el patrén hereditario y realizar el asesoramiento genético debido
(217).

La informacién proporcionada por las pruebas moleculares permite estimar la probabilidad
de que el paciente o sus hijos desarrollen la enfermedad y proporcionar opciones de
diagndstico prenatal y de preimplantacién en embarazos futuros (117).

Los padres biolégicos de un paciente con EA, asi como sus hermanos, pueden ser remitidos
a un centro de diagnéstico para evaluar su estatus de portadores una vez confirmada la
variante genética en el caso indice. En el caso de una condicibn dominante de la
enfermedad, esto sirve como una "confirmacion de variante de secuencia". La identificacion
de la variante patogénica en los padres y otros familiares es clave para comprender el
patron de herencia (autosomico recesivo, autosomico dominante o de novo) y evaluar el
riesgo en futuros embarazos (117).

En los recién nacidos con epidermdélisis ampollosa (EA), algunos sintomas y signos pueden
sugerir la presencia de esta condicion antes de obtener resultados de pruebas definitivas.
Algunas de las caracteristicas clinicas de sospecha son (132):

e Las ampollas tienden a aparecer con mayor frecuencia en las extremidades y en la zona
del pafal; sin embargo, a medida que el nifio crece, el patron de formacion de estas
ampollas suele volverse mas especifico de su subtipo de epidermdlisis ampollosa.

e La aparicibn de ampollas en areas de friccion o presién, como manos, pies, codos y
rodillas, es un signo comun.

e La piel se muestra extremadamente fragil y se desprende o forma ampollas con
facilidad, incluso con minimos roces o traumas.
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e Las ampollas pueden aparecer en labocay lengua, lo que genera molestias al succionar
y puede dificultar la alimentacion.
Las ufias pueden ser gruesas, deformadas o ausentes.
En casos més graves, pueden aparecer ampollas y erosiones en las mucosas internas,
como la boca y el tracto gastrointestinal.
En algunos subtipos, las ampollas pueden dejar cicatrices o areas de piel mas delgada.
Un historial de epidermdlisis ampollosa en la familia puede aumentar la sospecha.
Estos signos pueden variar en intensidad y distribuciébn segun el subtipo de
epidermdlisis ampollosa.

e Unrecién nacido que presente ausencia congénita de piel, ampollas o fragilidad cutdnea
debe ser referido a diagnostico de EA de inmediato.

Para excluir los diagnosticos diferenciales de EA en neonatos es esencial basarse en
caracteristicas clinicas especificas y diagnésticos de laboratorio (75).

Métodos diagndosticos

El método preferido es la secuenciacion de nueva generacion (NGS) mediante un panel de
genes de EA, ya que incluye todos los genes asociados con la enfermedad y ofrece una
buena cobertura de secuenciacion (75,117).

Este describe las técnicas que permiten analizar varios genes y un gran ndmero de
muestras de ADN en paralelo utilizando tecnologia de alta capacidad. Puede aplicarse para
secuenciar objetivos de ADN especificos (por ejemplo, paneles de genes dirigidos) o para
secuenciar exomas completos (WES, por siglas de inglés Whole-Exome Sequencing),
genomas (secuenciacién del genoma completo) o transcriptomas (RNA-Seq), con un
posterior filtrado de los datos obtenidos (117).

Se recomienda que las plataformas de NGS y los informes de datos cumplan con las pautas
de la Sociedad Europea de Genética Humana (133), y de la Sociedad de Variacion del
Genoma Humano (134,135).

Recientes estudios indican que en padres clinicamente no afectados, el mosaicismo puede
detectarse mediante NGS con mayor frecuencia de la esperada, lo que tiene un impacto
significativo en el asesoramiento genético, dependiendo de la cobertura de la plataforma de
NGS (117). Los paneles de genes especificos de EA tienen una cobertura mucho mayor
por gen y base, aunque las plataformas WES actuales también pueden ofrecer una
cobertura adecuada; sin embargo, se recomienda verificar esto en cada laboratorio (117).

Las regiones donde la cobertura no alcanza los valores recomendados (al menos el 95%
de las bases con més de 20x) deben analizarse por separado mediante secuenciacion
Sanger (SS), la cual puede utilizarse si se conoce el gen candidato y este es de tamafio
reducido, o para detectar variantes genéticas familiares o recurrentes. También, se ha
demostrado el poder de WES para descubrir nuevos genes y mutaciones en mdultiples
genes en pacientes con EA. EI WES, en el cual un exoma clinico puede ser el primer paso
para examinar todos los genes asociados con enfermedades (preferentemente en trio con
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el ADN de los padres), es aplicable cuando se han descartado otros genes candidatos
mediante técnicas previas (117).

Con estas técnicas, la gran mayoria de los casos de EA pueden ser caracterizados
genéticamente (75,117).

En subtipos de EA con heterogeneidad genética, en casos sin un gen candidato claro o
cuando se han descartado los genes candidatos, o si SS inicial no identifica la variante
patogénica, se recomienda utilizar NGS dirigido a los 21 genes conocidos de EA o WES
con un filtrado dirigido para los genes de EA. Las variantes patogénicas nuevas
identificadas de esta forma deben confirmarse mediante SS (117).

Otra herramienta importante es la microscopia electronica de transmision (MET), que se
utiliza para examinar las uniones dermoepidérmicas y otras estructuras cutaneas,
permitiendo identificar las alteraciones ultraestructurales caracteristicas de los subtipos de
EA (75). Complementariamente, el mapeo antigénico por inmunofluorescencia (MIF)
emplea anticuerpos especificos para diferentes proteinas de la piel, con el fin de identificar
el nivel de separacion cutdnea y posibles alteraciones o ausencias de proteinas. Esto es
clave para diferenciar los subtipos de EA (75). Adicionalmente, el MIF o la
inmunohistoquimica proporcionan un diagndstico rapido, lo que es extremadamente util
para determinar el prondstico en recién nacidos. Los subtipos graves de EA, como la EAJ
grave o la EADR, pueden diagnosticarse con estos métodos, basandose en el nivel de
separacion de la piel y la ausencia o marcada reduccién de proteinas especificas (75).

Estas pruebas, combinadas con la secuenciacién genética, permiten una identificacion
precisa de los subtipos de EA y son fundamentales para el manejo clinico adecuado de los
pacientes.

Métodos diagnosticos adicionales

Cuando no se encuentra ninguna variante patogénica con SS o NGS dirigida, se debe
reevaluar el diagnostico. Si ningin método detecta la variante causante de la enfermedad
en un gen candidato sélido (sugerido por hallazgos clinicos, de MIF o de MET), se deben
explorar técnicas adicionales (75).

Los métodos adicionales que pueden aplicarse en casos seleccionados incluyen arrays de
polimorfismos de un solo nucleétido (SNP, por sus siglas de inglés Single Nucleotide
Polimorfism) para analisis de segregacion, amplificacion de sondas dependiente de ligacion
multiple (MLPA, por sus siglas de inglés multiplex ligation-dependent probe amplification),
reaccion en cadena de la polimerasa cuantitativa (QPCR) y RNA-Seq, asi como el mapeo
de homocigosidad en casos de consanguinidad. Las variantes patogénicas recurrentes y
de puntos calientes pueden analizarse en situaciones especificas (117). Se ha demostrado
gue la RNA-Seq es una herramienta confiable para la identificacién de errores de empalme.
El mapeo de homocigocidad proporciona una herramienta para el cribado y la evaluacion
de variantes de significado incierto (VSI) recesivos homocigotos en familias consanguineas
(227).
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La MLPA, la PCR con transcriptasa inversa, la gPCR en tiempo real, los arrays de SNP o
el Western blotting, son Utiles para obtener evidencia de reordenamientos mas grandes,
alteraciones de empalme, reordenamientos cromosOmicos o alteraciones en la expresion
génica (117).

Si se detecta una VSI, la interpretacion de los resultados requiere andlisis de segregacion,
bioinformatica predictiva y andlisis adicionales a nivel de ARNm y proteina. A medida que
se identifican mas variantes en los genes de EA, su papel causante de enfermedades debe
interpretarse en un contexto clinico o, si es posible, mediante estudios de expresién génica
y funcionales (117). En tales situaciones, la inmunofluorescencia proporciona informacioén
valiosa sobre las consecuencias de las variantes genéticas a nivel de proteina, asi como
biomaterial para estudios adicionales (117).

Si el diagnostico de laboratorio de EA apropiado da como resultado no concluyente, se debe
reevaluar el diagnostico original y la estrategia diagnéstica, y se podrian considerar
estrategias individualizadas. En tales casos, los analisis de laboratorio adicionales implican
experiencia adicional y altos costos, y son prolongados. Esto no puede ser garantizado por
todos los laboratorios. La EA es un trastorno raro; por lo tanto, se recomienda la
colaboracién externa, nacional y/o internacional para ayudar a resolver tales casos (117).

En el Anexo 10 se proporciona un flujograma diagnéstico con las respectivas
interpretaciones de las pruebas (117).

Comunicacion de resultados de pruebas genéticas

Los resultados del diagndstico de laboratorio, junto con la informacién sobre la variante
patogénica y el asesoramiento genético, deben ser comunicados al paciente y su familia
por profesionales con experiencia en el campo, preferiblemente mediante la colaboracion
de un genetista clinico y un dermatélogo (117). Es fundamental que el asesoramiento
genético se realice siempre (75,117).

Ademas, se recomienda realizar pruebas a ambos padres para determinar su estado de
portador para evitar confusiones sobre las definiciones de los patrones de herencia, en
particular cuando el paciente es el primer afectado en la familia (117).

Es importante obtener el consentimiento informado del paciente, sus padres o cuidadores
al realizar las pruebas diagndstico genético (117).

Biopsiay toma de muestras

La toma de muestras para el diagnostico de la EA implica varios procedimientos clave para
asegurar resultados precisos. Para las pruebas genéticas, se debe obtener una muestra de
sangre con EDTA (2-5 mL), o alternativamente, una muestra de saliva o un frotis bucal del
paciente, y cuando sea aplicable, de ambos padres. Estas muestras se utilizan para la
secuenciacion genética, que es el estdndar de oro en el diagndstico de EA (75).

En el caso de una biopsia de piel, esta debe realizarse en una ampolla reciente (menos de
12 horas) o inducida, junto con piel perilesional. Las ampollas pueden inducirse frotando
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suavemente la piel intacta con un borrador de lapiz para asegurar que la muestra incluya la
separacion adecuada de las capas de la piel. Las biopsias pueden almacenarse o enviarse
de inmediato al laboratorio en solucién salina estéril, en medio de Michel, o congelarse para
su andlisis por inmunofluorescencia. En algunos laboratorios, también se realiza
inmunohistoquimica en tejido fijado en formalina e incluido en parafina (75).

Se debe evitar el uso de anestésicos tépicos durante la toma de muestras, ya que pueden
inducir separaciones artificiales en la epidermis. Ademas, en casos de piel extremadamente
fragil, se debe tener un cuidado especial para evitar la rotura de la ampolla o el
desprendimiento de la epidermis durante la toma de la muestra (75).

9.3.2. Pregunta?

Pregunta 2.1 ¢(Cudl es la atencion integral que deben recibir los pacientes con
epidermalisis ampollosa?

El impacto de la enfermedad en los pacientes es tanto fisico como psicolégico, por lo que
su calidad de vida se ve constantemente afectada (136). El tratamiento es principalmente
de apoyo y se centra en mejorar los sintomas (67) (137), la compleja patologia molecular
ha dificultado el descubrimiento de un enfoque terapéutico curativo unificado (67). Dado la
ausencia de tratamientos definitivos, las acciones realizadas se centran en aspectos de
gestion del cuidado y manejo de los sintomas como el prurito y el dolor, ademas de
intervenciones relacionadas con las afectaciones psicoldgicas y sociales (128).

Cuidado de la piel y las heridas

De los articulos incluidos, los cuales estan detallados en el Anexo 5, se eligié una
publicacion para brindar respuesta a la pregunta anterior, enfocada especificamente al
cuidado de la piel y las heridas. El documento corresponde a una guia de practica clinica
que contiene recomendaciones, nivel de evidencia y grados de recomendaciéon a las
mismas (126).

La informacién de mas relevancia relacionada con ese subtema especifico, cuya evidencia
valorada por los autores fue en su mayoria de nivel 4 y una fuerza de recomendacion D, se
describe a continuacion:

Se debe realizar una evaluacion minuciosa de la piel y de la herida con regularidad. Ello es
soportado por la opinion de expertos, y algunos estudios no analiticos, siendo algunos
revisiones narrativas y series de casos, con el inherente alto riesgo de sesgo de estos
disefios (126,138-140).

Por consenso, se recomienda evaluar la localizacion y caracteristicas de la ampolla, como
lesién con riesgo potencial de infeccion, exudacion y subtipo de epidermdlisis ampollosa
(141,142).

Los principios de la preparacion del lecho de la herida (WBP, por sus siglas en inglés wound
bed preparation) son relevantes para las heridas presentes en pacientes con epidermalisis
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ampollosa (EA), especialmente aquellas que se han convertido en cronicas. Este enfoque
se basa en eliminar los factores que dificultan la cicatrizacion y en establecer condiciones
favorables para la regeneracién de los tejidos. Parte de ese manejo implica la eliminacion
de tejido no viable y desbridamiento del tejido necrético; este puede ser un proceso continuo
en una herida cronica y puede ser necesario el llamado "desbridamiento de mantenimiento",
sin embargo, de estas posibilidades de remocién de tejido, el desbridamiento quirdrgico no
suele ser una opcion en la EA, debido al hecho de que la mayoria de las heridas crénicas
son excepcionalmente dolorosas y sangran profusamente. Esto es basado ademas en
estudios no analiticos, que correspondieron a revisiones narrativas de manejo clinico y
articulos de consenso, todos con alto riesgo de sesgo (142-144).

Segun el grupo desarrollador de la guia publicada por Denyer J, et al (2017) (126) vy la
evidencia por ellos usada (revisiones de tema, reporte de casos y articulos de consenso,
todos con alto riesgo de sesgo), las ampollas no se resuelven espontaneamente, por lo que
las que permanecen intactas deben ser perforadas y drenadas de manera adecuada (145—
147).

Los apdsitos deben retirarse con extremo cuidado para prevenir dafios adicionales en la
piel. Si es necesario, se pueden humedecer durante el bafio, hidratar con agua tibia o
solucién salina, o utilizar un producto a base de silicona disefiado para eliminar adhesivos
médicos. Este enfoque es particularmente relevante para pacientes con epidermalisis
ampollosa distréfica recesiva (EADR) o aquellos que utilizan apdsitos con bordes
adhesivos. Lo anterior, esta soportado por la evidencia utilizada en la guia de Denyer J, et
al (2017), basada en estudios no analiticos, que fueron en su mayoria series de casos,
estudios descriptivos y un articulo de consenso, los cuales por sus caracteristicas
metodoldgicas tendrian un alto riesgo de sesgo (126,138,140,145).

En la misma guia y tomando como fundamentado hallazgos de estudios no analiticos, ellos
en su mayoria revisiones de tema, serie de casos y un articulo de consenso, los autores
consideran que se deben usar sustancias que eliminen los adhesivos médicos a base de
silicona (silicone medical adhesive removers, SMARSs) cuando se retiren los apdsitos o la
ropa adherida (140,145,146).

Resaltan como buena préactica basada en la experiencia del grupo desarrollador de la GPC
de Denyer J, et al (2017) y puntualmente para la EAJ, que el uso de unglentos con
esteroides toépicos muy potentes reduce en gran medida la granulacién excesiva y puede
fomentar la cicatrizacién. Segun la experiencia de los mismos autores, una malla de silicona
suave tiende a estimular la sobregranulacion, incluso a medida que el tejido crece a través
de la malla y forma un puente sobre el aposito (126).

Otra préactica con similar nivel de evidencia, indica que la mayoria de los apésitos deben
cambiarse cada 1-3 dias a menos que la preferencia del paciente/cuidador sea diferente, el
fabricante indique lo contrario o los niveles de exudado requieran cambios mas frecuentes,
al igual que la infeccién de la herida o si el exudado cruza el apésito de forma evidente
(126).

11\
1\ N
pel W
pel B
pe ll &
¥V /4
I [ |

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co



s

Salud

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Se debe sospechar carcinoma de células escamosas cuando: la herida ha estado presente
durante mas de 3 meses, hay crecimiento exuberante de tejido por encima del nivel de la
piel circundante, hay presencia de ulceracion, la lesion es intensamente dolorosa o el
paciente informa que la herida se siente diferente (los pacientes y sus cuidadores
generalmente son las primeras personas que identifican que existe un problema y se deben
escuchar sus inquietudes). Lo anterior también ha sido indicado segun la opinién de
expertos y otros estudios entre los que se destacan una revision narrativa, un articulo de
€consenso y una guia clinica (148-150).

A continuacién, se presenta una lista de apositos y productos para desbridamiento
recopilados de la evidencia seleccionada (126,151,151) y adaptado conforme a sugerencias
del grupo desarrollador del lineamiento y la contextualizacion (Tabla 6 a Tabla 10).

Tabla 6. Productos recomendados parala EAS

Fuente: Adaptadas de Denyer et al (2017) (126)

Tipo de producto

Aposito de silicona blanda con doble
proteccion frente al estiramiento

Apdsito de lamina de hidrogel

Apbsito de espuma con bordes no
adherentes
Aposito con malla de silicona suave

Apésito de lipido-coloides

Hidrogel

Apdsito de espuma

Apdsito cinta de sujecion de silicona
suave

Vendaje de sujecion

Polvos hidrocoloides

Apositos de Membrana polimérica

Apésitos de hidrofibra

Vendaje tubular

Indicacién/funcion

Proteccién

Zonas con ampollas menores y
heridas no exudativas

Zonas con ampollas

Enfriamiento

Reduccion del dolor

Proteccién

Zonas con ampollas

Capa de contacto con la herida

Capa de contacto con la herida

Enfriamiento
Reduccion del dolor

Proteccién

Sujecion de ap6sitos sin bordes
Sujecion

Ayuda a secar las ampollas
Reduce la friccion

Heridas presentes en el nacimiento

Proteccion en los bordes de los
apdsitos (ver mas arriba)

Sujecion

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

Se mantiene para mantener la humedad durante mas
tiempo.

Alternativo a la malla de silicona suave.
Utilizar como aposito principal si hay riesgo de
adhesion.

No dejar secar

Puede producir ampollas relacionadas con el calor.
El esparadrapo de silicona suave se puede utilizar para
la sujecion.

No estirar el vendaje al aplicarlo para evitar el efecto de
torniquete

Aplicar tras la puncion de las ampollas.

No usar harina de maiz en la zona del pafial, donde se
convertira en una pasta.

Ser& necesario colocar tiras de apdsito de hidrofibra
debajo de los bordes del apésito para proteger la piel.
Cambiar cuando esté himedo en lactantes pequefios para
evitar la hipotermia.

Hidratar con agua o solucién salina para retirarlo, en
€aso necesario.

Debido a que se gelifican y endurecen deben ser
cambiados diariamente.

Disponible en diferentes tamafios para un ajuste
adecuado.

Puede necesitar proteccion en los bordes para evitar la
formacién de ampollas.
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Tabla 7 Apésitos recomendados paralos pacientes con EAJ

Indicacion/ funcién

Contraindicaciones/
comentarios

Tiempo de uso

Instituto de Evaluacién

« Recién nacidos pequefios

e Cambiar a diario o
cuando esté seco

. ZOnasII con con riesgo de Kupot’e rmia a « Puede necesitar un apésito
Gasa impregnada ::22%::@5 g1nef(rji|;‘ia que el aposito se no-oclusivo y flexible con
en hidrogel « Neonatos e Puede usarse con morfina particulas hidrocol_oildg y
lactantes Y tépica solo cuando el dolor ggmgongggzs de I(':Fgr?t';gfo
es dificil de controlar primaria
« Estimula altos niveles de
exudado: usar una
pelicula protectora para la
- piel perilesional en caso e Segln lo determinado
Apositos de | .« Heridas crénicas y necesario por el nivel de exudado
Membrana agudas donde se e Un olor diferente no » Cambiar con
polimérica requiere limpieza necesariamente indica frecuencia hasta que el
infeccion exudado se reduzca
 Puede ser dificil de
sujetar en superficies
verticales
e Se puede combinar con
Apgsito de lipido- | . Capa de contacto una capa absorbente para
. . heridas con un nivel de
coloides con la herida

exudado entre moderado
e importante

Aposito con Malla de
silicona suave

« Capa de contacto
con la herida de
silicona suave

Aposito de

Hidrofibra

« Heridas muy
himedas donde
es dificil que
el apésito siga
sujeto

» Heridas secas o0 con
poco exudado

Rehidratar con agua o solucién
salina para retirarlo, en caso
necesario. Deben ser cambiados
diariamente por que se gelifican y
endurecen.

Apositos de espuma
de silicona suave

« Proteccion

« Absorcién

« Exceso de
exudado

o Puede adherirse si se
coloca directamente sobre
el lecho de la herida; usar
una capa de contacto
atraumatica

Apositos de espuma
de silicona suave
con
superabsorbentes

« Proteccion

« Absorcién

« Exceso de
exudado

» Se puede cortar entre
los cristales
superabsorbentes

Vigilar los signos de maceracion
de los bordes de la herida, ya que
algunos apésitos de este tipo no
cuentan con absorcién vertical y
retinen el exudado y puede
generar aumento de la humedad
en la herida.

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogo

Fuente: Adaptadas de Denyer et al (2017) (126)
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Tipo de apésito

Tabla 8 Apésitos recomendados para la EAD

Indicacion/ funcién

Contraindicaciones/
comentarios

Estimula altos niveles de exudado

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Tiempo de uso

Cambiar con

Apésitos de | En los casos en las que se | Un olor diferente no necesariamente )

p > Casos q —h 00 Tt frecuencia hasta que
membrana necesita limpiar indica infeccion el exudado se
polimérica Heridas cronicas Puede ser dificil de sujetar en reduzca

superficies verticales ’
Se puede cortar entre los cristales
Apbsitos . superabsorbentes, que aparecen en
Altos niveles de exudado ' ' .
superabsorbentes filas (en lugar de cortar a través de la

red cristalina)

Aposito con malla de
silicona suave

Humedece la herida
Capa de contacto

Apositos de lipido-

coloides

Humedece heridas, seca
heridas y protege las zonas
sanas vulnerables

Usar como una alternativa a la
silicona suave (ver arriba) en
presencia de exceso de tejido
granular

Donde la retencion es dificil
ejemplo, superficies verticales)

(por

Apositos de espuma

Absorcion del exudado
Proteccion

Heridas con poco exudado
Para transferir el exudado a un

Sobrecalentamiento
Puede ser necesario aplicarlo sobre el

de silicona suave apdsito absorbente apésito primario atraumatico
Donde se necesita | recomendado
conformabilidad; p. ej., dedos,
axilas
Puede adherirse si  se coloca
directamente sobre el lecho de la

Apésitos con Espuma

Absorcién y proteccion

herida; usar una capa de contacto
alternativa

Apositos con borde
de espuma

Heridas aisladas
EADD y EADR leve

Los apésitos con bordes pueden
requerir SMARSs para su retirada con el
fin de evitar desprendimientos de la piel
Puede requerir una capa de contacto
primaria

Mala absorcion de exudado muy
ViSCoso

Hasta 4 dias,
dependiendo de la
eleccion personal.

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota » Linea IETS: 318 335552

Fuente: Adaptadas de Denyer et al (2017) (126)
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Tabla 9 Apositos recomendados para la EAK

Tipo de Indicacion/ Contraindicaciones/

Tiempo de uso

aposito funcion comentarios
Hasta 4 dias en neonatos.
Humedece la herida Es menos probable que los nifios
Aposito con malla | Adecuado para la mayores/ adultos necesiten tales
de silicona suave | mayoria  de las apositos, pero si se usan, se deben
heridas secas cambiar de acuerdo con
la preferencia del paciente.
Apositos de | Capa de contacto con
lipido- coloides la herida
Estimula altos niveles
- Heridas cronicas y de exudado . . )
Apositos de agudas un olor diferente no | Cambiar con frecuencia hasta que el
membrana . necesariamente indica | exudado se reduzca.
limérica Herldas_en_las_que €S | infeccién Protege la piel perilesional.
po necesario limpiar o ge lapiel p
Puede ser dificil de retener en
superficies verticales
Apésitos de | Controla el exudado
espuma de
silicona suave Ofrece proteccion
Apbsitos con Heridas secas o con poco

Heridas aisladas

exudado
Fuente: Adaptadas de Denyer et al (2017) (126)

borde de espuma

Tabla 10 Recomendaciones para las curaciones de las heridas en pacientes con EA

Indicaciones/ Contraindicaciones

o : Tiempo de uso
funcion /comentarios

Tipo de producto

Se debe tener en cuenta la
humedad adicional que causa la

maceracion.
Hidrogel Material necrotico P_uede usarse para desbridar la 1-3 dias
seco hiperqueratosis y las zonas de
exudado seco.
Retirar una vez ablandada con
pinzas de plastico.
Uso en cicatrices de Se debe tener en cuenta que el
Apésito de lamina de | tipo queloide roducto se seca v se adhiere al Cambiar cuando el producto
hidrogel observadas en la EA | P Y cambia de color.

pruriginosa lecho de la herida.

Se debe tener en cuenta que el
producto se adhiere al material
hiperqueratésico en los
margenes de la herida (por
ejemplo, la herida puede estar
Aposito de hidrofibra Esfacelos blandos mojada, pero aun asi tener
margenes secos).

Riesgo de endurecer las fibras
que se adhieren al lecho de la
herida; usar un aerosol
emoliente para reducir el riesgo.
Seleccione el aposito
secundario apropiado segun los

Cambiar cuando se haya formado
el gel

Volver a humedecer si se seca
antes de retirarlo.

Esfacelos con mucho

- - exudado - Diario inicialmente, disminuir cada
Alginogeles de enzimas niveles de exudado. .
Esfacelos con poco 3-4 dias
exudado . .
Evitar el contacto con los ojos.
Inicialmente de forma diaria vy,
Apositos de membrana Se debe tener en cuenta el | posteriormente, reducir la
IR Esfacelos blandos L . . .
polimérica aumento inicial del exudado. frecuencia seguin los niveles de

exudado
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Tiempo de uso

Instituto de Evaluacién

Almohadilla de
desbridamiento de fibra
de monofilamento

Tela de desbridamiento

Esfacelos blandos
Hiperqueratosis y
exudado seco

Humedecer con agua o solucién
salina

Sobre el lecho de la herida hasta
10 minutos segun lo tolere.

Usar Unicamente durante las
curaciones necesarias y dirigidas,
dependiendo del nivel de exudado
y la cantidad de tejido muerto
presente en la herida.

Realizar una revisién regular del
estado de las heridas para
ajustar la frecuencia del cambio
de apositos y seleccionar el tipo

Heridas himedas/infectadas Cada
1-2 dias

Heridas secas/minimo exudado
Cada 3-7 dias

*No disponible en
Colombia como
tecnologia o servicio en
salud.

limpieza del lecho de
una herida cronica.

a la exposicién de terminaciones
nerviosas en la piel fragil o en
heridas.

méas adecuado segun la | Apésitos antimicrobianos Cada 1-
Proteccion de herida | evolucién. 3 dias
Apésitos no adherentes | Absorcion de
exudados Uso de manera continua hasta | Varia dependiendo de la herida y
que la herida haya cicatrizado | el apdsito, con un enfoque en
completamente o hasta que ya | cambios cuidadosos y bajo
no sea necesario un vendaje | supervision médica para evitar
protector. complicaciones y optimizar la
cicatrizacion.
Evitar productos con
Productos Uso en heridas | ingredientes otencialmente .
P - Ing p La necesidad de cada producto
dermatoldgicos / | superficiales que no | irritantes.
. L . debe reevaluarse frecuentemente
productos para | requieren ser | La seleccion cuidadosa y el . o
LT ; - : por un dermatélogo o especialista
cicatrizacion de heridas | cubiertas por | monitoreo constante son | CEA
y proteccion cutanea apositos esenciales para evitar ’
complicaciones.
Larvas de Lucila
sericata (Diptera: . o .
- ( P Las secreciones proteoliticas de | Se realiza una cura cada 24-48
Calliphoridae) mosca . - e :
. - Capacidad de | las larvas pueden irritar o | horas en funcion del exudado sin
necréfaga contenidas B » . . . - .
digestion de tejido | lesionar ain mas la piel sana | reemplazar la bolsa de larvas,
en una bolsa de malla . - :
. necrético para | circundante. retirando tan solo gasas y
con espuma) . - . . o
conseguir una | Riesgo de dolor excesivo debido | apdsitos. Las bolsas de larvas ya

crecidas en su contexto 6ptimo de
alimentacién se desechan a los 4-
5 dias.

Manejo del prurito

Fuente: Adaptadas de Denyer et al (2017) (126)

De los articulos incluidos que estan detallados en el Anexo 5, tres publicaciones
(75,126,130) brindan respuesta a la pregunta orientadora, enfocada especificamente al
manejo del prurito. Uno de los documentos correspondié a una guia de practica clinica
(126), un consenso de expertos (75) y una revision sistematica de literatura con bajo riesgo
de sesgo (130). De manera complementaria se incluyé una serie de casos (152) y un
estudio observacional retrospectivo (153).

A continuacion, se describe la informacion relacionada para ese tema en especifico.

En la guia de préctica clinica de Denyer J, et al (2017), bajo evidencia valorada en nivel 4
y 2+ con un grado de recomendacion C (opinién de expertos y estudio de cohortes), se
encuentra lo siguiente (126):

El prurito es uno de los aspectos mas complejos de abordar durante el tratamiento de la
EAD. Este sintoma intenso provoca un rascado dafiino que conduce a una mayor lesion
cutanea. Las heridas que van alcanzando cicatrizacion son particularmente pruriginosas y
el rascado ocasiona que la herida pueda reabrirse nuevamente. Ademas del dafio de la
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piel, el prurito intenso se puede ver como parte del espectro del dolor y puede desencadenar
episodios de insomnio y depresion (138,140,145). Esto es particularmente destacado en la
EAD pruriginosa. En un estudio, los pacientes expresaron que el prurito era mas
problematico que el dolor (154).

En otras publicaciones usadas en la guia y valoradas con nivel 4 y grado de recomendacion
D (opinion de expertos y estudios no analiticos), resaltan lo siguiente:

e Puede ser de utilidad las aplicaciones tépicas que incluyen mentol en un producto a
base de aceite. Los esteroides tépicos podrian ser usados para el prurito severo,
especialmente agudo. Una técnica de envoltura humeda modificada similar a la utilizada
para el eccema severo puede ser de utilidad. Es importante cubrir la piel con un apdsito
primario adecuado, previo a la aplicacién de la venda humeda y con ello evitar la
adherencia (138,140,145).

e Cuando la piel carece de humedad, tiende a picar mas, sin embargo, cuando se busca
dar tratamiento al prurito en la EA, es muy importante que haya un equilibrio entre la
hidratacion de la piel sin que se torne demasiado suave y, por lo tanto, mas susceptible
a las ampollas. Los emolientes tépicos, que incluyen humectantes y aceites de bafio,
son Utiles para este proposito (138,140,145).

e Los antihistaminicos suelen tener un valor limitado, dado que el prurito en la EA no esta
mediado por la histamina. Aungque su efecto sedante puede ser valioso para mitigar el
impulso de rascarse, lo que puede ocurrir por la noche cuando no hay mucho mas para
distraer al paciente. Otros medicamentos que se han utilizado para el picor recalcitrante
severo incluyen gabapentina, amitriptilina, ondansetron, talidomida y ciclosporina
(138,140,145).

e Evitar uso de humectantes que contienen lauril sulfato de sodio ya que esto puede
agravar el dafo de la piel (155).

e Resaltan como buena practica basada en la experiencia del grupo desarrollador de la
publicacion de Denyer J, et al (2017) la importancia de abstenerse de usar productos
perfumados en la piel (126).

Otros grupos de medicamentos

e Resultados variables han sido reportados en la literatura con el uso de los inhibidores
selectivos de la recaptacion de serotonina, los antagonistas de opioides, los agonistas
del receptor Kappa y los antagonistas del receptor 5-HT3 (75).

e Enlo que respecta a terapias con anticuerpos monoclonales, en un estudio de serie de
casos usando Dupilumab (un antagonista de receptores de interleucina-4 e interleucina-
13), se reportaron resultados satisfactorios, mejorando la sintomatologia de varios
pacientes sometidos a este tipo de tratamiento (152).

e Bariticinib, Upadacitinib y Abrocitinib, que son inhibidores de las quinasas Janus (JAKI),
mostraron en un estudio retrospectivo observacional, una mejor respuesta en contraste
con el uso de dupilumab. En todos los pacientes tratados con JAKi (n=5), se observo
una mejoria completa del prurito, mientras que en el grupo sometido a dupilumab (n=5),
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solo dos pacientes alcanzaron una reduccién del 50% en la escala de medicion de este
sintoma (153).

e Una revision sistematica de literatura publicada por Welponer T, et al (2024), analiz
datos disponibles sobre eficacia de tratamientos para el prurito en EA. En dicho trabajo,
solo fueron identificados dos ensayos clinicos que evaluaron el prurito como desenlace
primario. Uno de ellos donde se evalué Serlopitant, que no revel6 significancia
estadistica en el mejoramiento de la sintomatologia, el otro, cuya intervencion fue con
una matriz de sustituto cutdneo acelular con coldgeno bovino tipo | purificado, si exhibi6
una reduccién estadisticamente significativa en el cambio del puntaje promedio de
prurito, pasando de 1,28 a 0,39 (rango de 0 a 4, p=0,004). Hay que tener presente, que
la poblacion fue de 10 pacientes, no hubo cegamiento y la duracién de las heridas fue
autoinformada por cada paciente (130).

Manejo de las infecciones

De los estudios citados en el Anexo 5, se seleccionaron tres consensos de expertos
(75,146,156) y dos guia de practica clinica (122,126) para abordar el manejo de la infeccion
de heridas en pacientes con EA. De manera complementaria se incluyeron dos revisiones
narrativas (157,158). A continuacion, se presenta un resumen de los puntos clave:

Aspectos generales

Las infecciones cutaneas en la EA pueden generar una morbilidad considerable y aumentar
el riesgo de mortalidad (157). Una de las consecuencias mas relevantes de la EA es la
propensidn para desarrollar heridas crénicas que suelen ser colonizadas por bacterias.
Estas lesiones generan un impacto significativo en la calidad de vida causando dolor, mal
olor y exudado, ademas de requerir extensos periodos de tiempo para realizar los cambios
de vendajes. El aumento de la carga biolégica en heridas colonizadas o infectadas dificulta
la cicatrizacion y, por lo tanto, reconocer estas situaciones y las medidas apropiadas para
promover un entorno de cicatrizaciéon son fundamentales para el cuidado de las heridas de
la EA (126).

Si las infecciones cutaneas no se tratan adecuadamente, pueden progresar a infecciones
sistémicas e incluso sepsis. La sepsis, de hecho, es una de las principales causas de
mortalidad en nifios con diferentes subtipos de EA, y hasta el 24% de los pacientes con
EAJ fallecen por esta causa antes de los 15 afios (157).

Aungue la sepsis es mas frecuente en lactantes con EAJ generalizada severa, también
puede presentarse, aunque con menor frecuencia, en otras formas de EA, como la EADR
generalizada severa, la EAJ generalizada intermedia y la EAS generalizada severa (156).

Evaluacion y diagndéstico de heridas infectadas

Se deben considerar los siguientes parametros y caracteristicas indicativas de posible
infeccion bacteriana (146):

e Historial de la herida: duracion de varias semanas, aumento reciente de tamafio y del
exudado.
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e Lecho de la herida: presencia de tejido muerto o desvitalizado, tejido friable y mal olor.
e Bordes de la herida y piel circundante: edema, eritema, aumento del calor local o
hipertermia.

Adicionalmente, se deben evaluar signos sistémicos que puedan indicar la propagacion de
la infeccion o su migracién hacia tejidos blandos profundos, tales como fiebre, con o sin
escalofrios; deterioro del estado general; taquicardia; taguipnea; tendencia a la hipotensién;
alteraciones del estado mental, como letargo, confusién o desorientacion; fatiga; hiporexia;
y dolor generalizado (157).

Aungue los pacientes estan en riesgo de infeccion por diversos agentes microbianos, el
control microbiano (guiado por la confirmacion del organismo) tiene como objetivo reducir
el riesgo de celulitis franca o bacteriemia diseminada, en contraste con una fungemia, que
es menos probable (157).

Espectro de gérmenes y patrones de resistencia

En pacientes con EA, las heridas infectadas suelen estar colonizadas por Staphylococcus
aureus, con una alta prevalencia de cepas resistentes a meticilina (MRSA, por siglas de
inglés Methicillin-resistant Staphylococcus aureus), ademas de otros patégenos como
Pseudomonas aeruginosa, Streptococcus pyogenes, Corynebacterium spp. y Proteus spp.
(157).

La resistencia antimicrobiana es un desafio significativo, con tasas crecientes de resistencia
a mupirocina en Staphylococcus aureus (hasta un 16%) y altos niveles de resistencia de
MRSA, a levofloxacino y trimetoprima/sulfametoxazol. Pseudomona aeruginosa también
presenta resistencia considerable a ceftazidima, meropenem y quinolonas (157).

La formacion de biopeliculas en heridas crénicas agrava el manejo, ya que estas bacterias
son hasta 1,000 veces mas resistentes que las plancténicas. Estas resistencias destacan
la necesidad de realizar antibiogramas para guiar el tratamiento, priorizando antibiéticos de
espectro reducido cuando sea posible, y usar antibi6ticos de amplio espectro en infecciones
sistémicas como la sepsis. La vigilancia continua y el uso racional de antimicrobianos son
esenciales para optimizar el manejo de las infecciones en EA (157).

Prevencidn y tratamiento

La aplicacién de antibi6ticos topicos o productos dermatolégicos de barrera, como vaselina
0 cremas con Oxido de zinc, contribuye a prevenir infecciones y favorecer la curacion.
Ademas, se ha documentado el uso de antimicrobianos en bafios o compresas de vinagre
para controlar organismos gramnegativos, como Pseudomonas (126).

Por otro lado, el uso de lejia diluida ha demostrado reducir las tasas de infeccion en
personas con dermatitis atopica y, en algunas instituciones, lo utilizan también para
pacientes con EA. Es importante enjuagar la lejia diluida con agua corriente después del
bafo para evitar irritaciones o purito (126).
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Aunqgue estas soluciones de limpieza, como el vinagre diluido para tratar Pseudomonas o
la lejia diluida para estafilococos, se reservan para lactantes mayores y nifios, se
recomienda optar por bafios localizados en las heridas especificas en lugar de inmersiones
completas, con el fin de minimizar el riesgo de alergias e irritaciones en la piel (122).

En general, el uso de antibiéticos topicos debe restringirse a periodos cortos y de forma
intermitente debido a la frecuente aparicién de resistencia bacteriana, una complicacion
comun en pacientes con EA (75,146,158). Ademas, se prefieren agentes sin formulaciéon
sistémica, como el 4cido fusidico o la mupirocina, y, en casos de bacterias grampositivas
resistentes, se puede considerar el uso de ungiento de retapamulina al 1% (75,146).

La mupirocina es un antibiético topico de amplio uso que inhibe la sintesis de proteinas
bacterianas, siendo eficaz contra estafilococos (incluido MRSA), estreptococos y algunas
bacterias gramnegativas. No obstante, desde su introduccién en la practica clinica en 1985,
se ha observado un incremento significativo en la aparicién de Staphylococcus aureus
resistente a la mupirocina (mupR), incluso en pacientes con EA (157).

En neonatos, se recomienda involucrar a un dermatélogo en la planificaciéon del manejo de
heridas, asi como en la seleccién y rotacion de productos de irrigacion adecuados para
recién nacidos (122). En estos pacientes, se sugiere el uso de bafios antimicrobianos
combinados con antibidticos sistémicos cuando las heridas presenten signos de
diseminacion o indicios de infeccion sistémica. Para heridas sintoméaticas sin
manifestaciones sistémicas, se recomienda la administracion de antibidticos orales,
mientras que los antibidticos intravenosos son indicados en recién nacidos con sintomas
sistémicos para tratar una posible sepsis (122).

Ademas, los apdsitos impregnados con plata, como la sulfadiazina de plata, no se
recomiendan en recién nacidos debido al riesgo de toxicidad, asociado a la alta proporcion
entre el tamafio de la herida y la superficie corporal total (122). La miel de grado médico
puede ser utilizada; no obstante, es fundamental evaluar el dolor y la extensién de la
superficie tratada (122), aunque no se dispone de experiencia documentada sobre su uso
en Colombia.

La sepsis neonatal debe abordarse con urgencia debido al riesgo de deterioro rapido en
subtipos graves como la EAS generalizada severa y la EAJ. Es fundamental realizar un
monitoreo continuo de heridas, dolor, balance de liquidos y temperatura para facilitar
intervenciones tempranas ante signos de sepsis (122). Se recomienda que el seguimiento
sea constante y, en casos complejos de sepsis asociada a EA, consultar siempre a un
especialista en EA para garantizar un manejo especifico segun el subtipo. Los signos de
infecciobn en subtipos graves, como la EAJ, requieren atencion inmediata, ya que las
investigaciones sugieren que la ausencia de laminina 332 podria estar asociada con un
desarrollo timico comprometido (122).

La Tabla 11 presenta recomendaciones sobre la terapia antibiotica, mientras que la Tabla
12 detalla los tratamientos antimicrobianos recomendados para heridas infectadas y
fuertemente colonizadas.
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Tabla 11 Recomendaciones generales de terapia antibiotica

Terapia antibiética
topica

Terapia antibiética
sistémica

Restringir el uso a heridas criticamente colonizadas e infectadas.

Usar por periodos cortos y rotar para evitar resistencias y sensibilizaciones.

riesgo (desnutridos, lactantes).

Acido fusidico o mupirocina: Restrictos a heridas infectadas y con uso rotativo para
prevenir resistencias bacterianas.

Para infecciones multiples: Administrados en infecciones extendidas o en pacientes en alto

Eleccion basada en cultivos y preferencia por antibiéticos de espectro reducido: minimiza los

efectos adversos y combate la infeccion especifica.

En el contexto de sepsis, una vez que se hayan recolectado las muestras de microbiologia, se
deben administrar antibiéticos de amplio espectro por via intravenosa.

Fuente: Elaboracién propia basado en Hachem et al (2024) (146), Denyer et al (2017) (126) y Mellerio et

al (2020) (156)

Tabla 12 Tratamientos recomendados para heridas infectadas y fuertemente colonizadas

Tratamiento

Indicaciones/funcién

Contraindicaciones/
comentarios

Tiempo de uso

Apésito de membrana
polimérica

Permite manejar el exudado
asociado con heridas
infectadas. Esto ayuda a
prevenir la maceraciéon de la
piel circundante y a mantener
la herida seca y limpia.

Cambiar cuando esté
mojado para evitar la
hipotermia.
Un olor diferente  no
necesariamente indica
infeccion.

Protege la piel perilesional.

Pueden permanecer en el
lugar entre 3 a 7 dias,
siempre y cuando no haya,
exceso de exudado o
desprendimiento.

En heridas con bajo
exudado, algunas
membranas  avanzadas

pueden usarse por hasta
10 dias.

Siempre consultar con el
médico antes de incorporar

No se debe usar a diario si
no es necesario, usar solo

o El cuerpo se lava diariamente | un gel antimicrobiano al )
Gel de bafio NPT ; en zonas con heridas
. . con jabon liquido, para una | cuidado regular, .
antimicrobiano ~ ; A abiertas, exudado o
ducha, bafio o lavado. especialmente en pacientes
o cuando se sospeche
pediatricos o con formas | . .
infeccion.
severas de EA.
Son altamente at?sorbentes, lo Aunque los  cambios
que los hace ideales para pueden espaciarse
heridas infectadas con U;ar - sobre el .aposno (generalmente cada 2 a 3
o ] . exudado moderado a | primario para evitar la dias), es esencial revisar
Aposito de fibra gelificante | gpundante. adherencia.

Son Utiles en el tratamiento de
infecciones  superficiales o
heridas colonizadas.

la herida para garantizar
qgue no haya signos de
agravamiento de la
infeccion.
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Contraindicaciones/

Tratamiento Indicaciones/funcién .
comentarios

Tiempo de uso

Nota general: Utilizar
solamente productos
médicos irradiados  con
rayos gamma debido al
riesgo de transmision de
esporas de botulismo.

En ocasiones, los niveles de

Heridas malolientes. dolor pueden aumentar
inicialmente. Puede necesitar cambiar
Heridas cronicas donde la el apésito secundario con
Apésito con miel biopelicula  puede  estar Es, dIfICI|' Qe usar en climas | mayor frecuencia debido
medicinal presente. més cdlidos donde las | 3] aumento del exudado.

Herid bl donde | condiciones sanitarias y de _ _
erndas ~sensibles donde 1a | isiene son deficientes y no | Aplicar en cada cambio de
eliminacion del apoésito es . . anésito
e hay aire acondicionado y | @P .
dificil. -
donde abundan los insectos.

Puede causar escozor o
dolor transitorio debido a su
acidez 'y alto poder
osmético.

A su vez, esto dara lugar a
altos niveles de exudado.

Suelen ser absorbentes, 10 | segun lo requerido segtn
que ayuda a controlar el | s el exudado cruza el
exudado y a mantener un | apgsito secundario.
entorno de cicatrizacion
humedo, adecuado para la | Usar sobre un aposito
regeneracion tisular. primario no traumatico.

Aposito estéril para cubrir todo
tipo de heridas secas y con
baja o moderada exudacion,
que estén contaminadas,
colonizadas o infectadas

Aposito de cloruro de
dialquilcarbamoil(DACC)

Los apositos o geles con
yodo cadexémero
generalmente se cambian
cada 2 a 3 dias, o0 antes si
estan saturados de
exudado.

Con precaucion en
Para uso en heridas con pediatria, embarazo y

exudado cronico, ayudara enla | |actancia debido al riesgo de
eliminacion de material | gepresion tiroidea. En heridas con bajo
necrético hiumedo (esfacelos). exudado, el apésito puede
permanecer hasta 7 dias,
siempre que no haya
signos de infeccion activa
o irritacion.

Yodo cadexémero

No usar al recibir litio.

Recomendado solamente

para su uso a corto plazo a
Gel de metronidazol | Heridas malolientes/ infeccion | menos que sea en cuidados

(formas  farmacéuticas | por  anaerobios/  heridas | pajiativos.
sistémicas) fungosas.

Aplicar en el cambio de
aposito.

Mas eficaz en la EAJ para el
mal olor.
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Contraindicaciones/

Tratamient Indicaciones/funcién i
atamiento dicaciones/funcié comentarios

Tiempo de uso

Los productos de plata
deben usarse con
Prevencion y tratamiento de | precaucion, especialmente
infeccibn de heridas en | en lactantes menores de un

pacientes. afio. Generalmente se aplica en

. o . ) una capa delgada sobre la

Sulfadiazina de plata El uso tépico de sulf§d|a2|nade Rlesgo_’ potenugl de | herida limpia y se cubre
(Crema topica) plata puede reducir la carga | elevacion de los nlygles de | con un apésito estéril. Se
bacteriana 'y acelerar el | plata en plasma/argiria. debe cambiar el apésito al

proceso de curacién, creando
un entorno hdmedo que
favorece la cicatrizacion sin
causar un trauma adicional a la
piel.

Restringir el uso a 14 dias y | Menos una vez al dia, o

aplicar en zonas pequefiasy | Mas sl el apdsito se moja o
solo para su uso a corto esta saturado de exudado.

plazo.

Es importante monitorear las
heridas y la piel circundante.

Fuente: Elaboraciéon propia basado en Denyer J.(2011) (151) y Denyer J.(2017) (126)
Manejo del dolor

De las referencias citadas en el Anexo 5, se seleccionaron cuatro documentos para abordar
las estrategias de manejo del dolor en pacientes con EA. Estos incluyen tres guias de
préactica clinica (122,125,159) y un consenso de expertos (75).

A continuacion, se resumen los aspectos mas relevantes:
Aspectos generales

El dolor es un desafio constante y complejo para las personas que viven con EA y sus
cuidadores, lo que requiere un manejo continuo y cuidadoso. Es importante tener en cuenta
gue la intensidad y el enfoque del tratamiento farmacolégico pueden variar conforme
cambien los objetivos y la evolucién clinica del paciente (125).

Un manejo efectivo debe centrarse en identificar las distintas caracteristicas del dolor, lo
gue permite disefiar un plan integral que combine técnicas farmacolégicas y no
farmacologicas adaptadas a las necesidades especificas de cada persona y su situaciéon
particular. Este enfoque holistico puede mejorar significativamente la calidad de vida de los
pacientes y sus cuidadores (125).

En los pacientes con EA, el cuidado de las heridas es una de las principales causas de
dolor, lo que convierte esta area en un aspecto clave del manejo de la enfermedad. La
intensidad del dolor esta estrechamente vinculada a la gravedad y la extensién de la
condicion, generando un impacto profundo no solo en la calidad de vida del paciente, sino
también en la de sus familiares, quienes suelen compartir el peso emocional y fisico del
cuidado (75).

En los nifios, el dolor no tratado desde los primeros dias de vida, debido a heridas
mucocutaneas, puede crear recuerdos negativos que aumentan la ansiedad y el temor
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hacia el cuidado. En adultos, el dolor también combina caracteristicas neuropaticas y
nociceptivas, agravadas por la sensibilizacion del sistema nervioso central (75).

El dolor, que puede ser agudo o crénico, esta relacionado con nuevas lesiones en la piel o
mucosas y es especialmente dificil de manejar durante los cambios de apoésitos. En heridas
extensas, se presentan cualidades neuropaticas debido a lesiones nerviosas causadas por
traumatismos, infecciones o déficits nutricionales. Un manejo adecuado y temprano del
dolor en todas las etapas de la vida es esencial para prevenir complicaciones fisicas y
emocionales (75) por ello, es importante prever las intervenciones dolorosas como
curaciones, cambios posturales, alimentacion o fisioterapia, para iniciar de manera
anticipada estrategias farmacolégicas y no farmacolégicas adecuadas que reduzcan el
impacto del dolor y mejoren la calidad de vida del paciente (159).

Evaluaciéon del dolor

El dolor debe evaluarse regularmente en todos los pacientes y reevaluarse después de
cualquier intervencion para determinar la eficacia del tratamiento analgésico y detectar
posibles efectos secundarios (159).

Inicialmente, este puede clasificarse en tres categorias principales: nociceptivo, neuropatico
y psicogeno. El dolor nociceptivo es la sensacion habitual que se origina por una lesion o
dafio en alguna parte del cuerpo, excluyendo el tejido nervioso En este caso, las
terminaciones nerviosas especializadas ubicadas en el sitio de la lesion se activan y envian
sefales al cerebro (159). Por otro lado, el dolor neuropatico tiene su origen en el propio
sistema nervioso, ya sea como resultado de una lesién o una enfermedad que afecta el
tejido nervioso. Este tipo de dolor suele ser mas complejo de tratar en comparacion con el
dolor nociceptivo (159).

Adicional al tipo de dolor, debe evaluarse la intensidad de este, en ese sentido las escalas
numeéricas han demostrado ser utiles en nifios mayores de ocho afios con capacidad de
verbalizar su dolor, asi como en adultos. En pacientes mas jévenes o no verbales, la
evaluacion del dolor puede realizarse utilizando herramientas especificas que consideren
comportamientos observables, complementadas con los reportes de padres o cuidadores
cercanos (159).

Evaluar el dolor en nifios, especialmente el neuropatico, es complejo, ya que su
reconocimiento depende del desarrollo del nifio y puede describirse a partir de los 6 afios
mediante sensaciones como ardor, hormigueo o picazén. Desde los 7 afios, nifios y adultos
pueden usar escalas visuales ( Escala Visual Analoga -EVA) o numéricas (Numeric Rating
Scale (NRS) - Escala Numérica de Clasificacion) para reportar el dolor, mientras que las
expresiones faciales de diferentes intensidades, como las de la Escala Revisada de Caras
de Dolor (FPS-R), son herramientas utiles (159).

Enla Tabla 13, se listan diferentes escalas recomendadas en la literatura para la evaluacion
del dolor en pacientes con EA. Hasta el momento, no se ha encontrado evidencia de
validacién en Colombia para estas escalas, incluidas las utilizadas en pacientes con EA.
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La Guia de Préctica Clinica para la atencion de pacientes en Cuidado Paliativo (adopcion)
(2016) recomienda que para la valoracion del dolor puede utilizarse escalas validadas para
la cuantificacion del dolor. Se recomienda el uso de escalas visuales analégicas (EVA) o el
Cuestionario Breve del Dolor (CBD) o la que el médico tratante considere adecuada
(Recomendacion C) (160).

Aunqgue las escalas NIPS, CRIES y PIPP son ampliamente utilizadas y recomendadas en
Colombia para evaluar el dolor en neonatos (161), no se dispone de evidencia que indique
una validacién formal de estas herramientas en la poblacién colombiana. La validacion
formal implica un proceso riguroso de adaptacion cultural y evaluacion psicométrica para
asegurar que la escala mida con precision y consistencia en el contexto especifico. Por lo
tanto, aunque su uso esta extendido, es importante considerar la necesidad de estudios de
validacién en Colombia para garantizar su precision en la evaluacion del dolor neonatal.

Tabla 13. Escalas para valoracién del dolor

Validacién en

Nombre de la Escala Colombia (Si/No)

Uso Principal

Escala de Dolor Neonatal e Infantil (NIPS - N
: 0
Neonatal Infant Pain Scale) lactantes
Escala CRIES. (Cry, _ Requires = oxygen, Evaluacion del dolor postoperatorio en
Increased vital signs, Expression, neonatos No
Sleeplessness - CRIES Pain Scale)
Escala de WONG-Baker (Wong—Baker Faces L o .
Pain Rating Scale - Escala de Caras de Dolor g/l zggor';g;;?‘?éoéfnr:é?g:ei ?:cr;[zlarlgse No
de Wong-Baker) P
Escala Revisada de Caras de Dolor (FPS-R - | Evaluacion del dolor en nifios
; . . L . No
Faces Pain Scale-Revised) mediante imagenes faciales
Perfil del Dolor del Infante Prematuro (PIPP - | Evaluacion del dolor en recién nacidos No
Premature Infant Pain Profile) prematuros
Escala FLACC (Face, Legs, Activity, Cry, Evaluacioén del dolor en nifios mayores
Consolability - FLACC Pain Scale - Escala de de dos meses y No
Dolor FLACC)
Escala FLACC Modificada (Modified FLACC | Evaluacion del dolor en poblaciones
- especiales, como pacientes con No
Pain Scale) i
paralisis cerebral

Fuente: elaboracién propia

Opciones de manejo

El manejo del dolor en pacientes con epidermdélisis ampollosa requiere un enfoque integral
y multimodal, que combine intervenciones farmacolégicas y no farmacoldgicas, adaptadas
al tipo, intensidad y origen del dolor. Las estrategias deben incluir cuidados para aliviar el
dolor relacionado con heridas, procedimientos médicos, complicaciones gastrointestinales,
musculoesqueléticas y oculares, ademas de abordar el impacto emocional del dolor (159).
Se requiere la integracion de especialistas en dolor dentro del equipo multidisciplinario para
lograr un abordaje adecuado.
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La personalizacién del tratamiento, el monitoreo constante de la eficacia y los posibles
efectos secundarios son claves para optimizar la calidad de vida del paciente, integrando
las necesidades médicas y emaocionales de cada caso (125,159). La Tabla 14 ofrece un
resumen detallado de las intervenciones disefiadas para abordar el dolor en diversos
contextos, destacando tanto las estrategias farmacologicas como las no farmacologicas.

Intervenciones no

farmacolégicas

Tabla 14 Opciones de manejo del dolor en EA

Intervenciones farmacolégicas

Usos y consideraciones

Dolor relacionado con heridas

Mantener una nutricion y
movilidad éptimas y tratar las
infecciones  segin  esté
indicado.

Terapia cognitivo conductual
(TCC) para aprender
estrategias para reducir el
impacto emocional del dolor y
la ansiedad.

Uso de apésitos no adhesivos
a base de silicona reducen la
presién y friccion sobre la
herida, ayudando a aliviar el
dolor causado por el contacto
directo con ropa o superficies.

Clasificar por intensidad

moderado y severo

leve,

Por cronicidad del dolor
- Menor a 3 meses (dolor agudo)

- Mayor a 3 meses (dolor crénico)

Por tipo de dolor
- Nociceptivo somatico o visceral

- Neuropatico
Dolor leve agudo o irruptivo:
analgésicos no opioides

(acetaminofén, ibuprofeno) solos o en
combinacion.

Dolor moderado: opioides débiles
(tramadol, codeina) — usar solo en
poblacién adulta.

Dolor basal permanente constante a
causa de las heridas: terapia
individualizada segin contexto del
paciente (incluye uso de morfina,
hidromorfona, oxicodona, metadona).

Dolor neuropético: gabapentina y
antidepresivos triciclicos
(amitriptilina).

Terapias topicas:

Gel de lidocaina al 2%

Mezcla eutéctica de anestésicos
locales (EMLA).

Lidocaina inyectada (con adicion de
bicarbonato)

Tetracaina topica.

El manejo debe basarse en una
estrategia multimodal en donde se
incluya el paracetamol, opioides
potentes siendo el méas relevante la
morfina como primera linea en y
ahorradores de opioides como lo son
la gabapentina y los antidepresivos

Incluir a los padres en las intervenciones de

manejo conductual del dolor para nifios y
adolescentes.
AINE: riesgo de complicaciones

gastrointestinales, como Ulceras o sangrado, en
pacientes con fragilidad de la mucosa. Uso con
precaucion en caso de dafio renal.

Opioides: estrefiimiento, exacerbacion del prurito
y riesgo de hipogonadismo. Propension a la
osteopenia y el retraso puberal en adolescentes y
adultos jévenes. Desarrollo de tolerancia.

Metadona: riesgo de sindrome QT prolongado y
farmacocinética compleja y variable, requiere
experiencia en su administraciéon y monitoreo
electrocardiografico.

Antidepresivos triciclicos: potencial de
prolongacién del intervalo QT, requiere
precaucién en pacientes con riesgo de

cardiomiopatia (EADR).

Gel de lidocaina al 2%: riesgo desconocido de
absorcién sistémica, uso anecdético.

Tetracaina (no disponible en forma tdpica en
Colombia) y EMLA: pueden producir: reaccion
alérgica localizada; se recomienda precaucién en
su uso, incluso en piel intacta.
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triciclicos en caso de dolor

francamente neuropatico.

En casos refractarios primeras lineas
de manejo considerar infusion de
opioide potente o sedacién paliativa
en caso de no resolver el manejo
sintomética con la anterior.

Dolor agudo posoperat

orio

Distraccién (musica, lectura,
videojuegos, peliculas).

Visualizacion y técnicas de
imagenes/realidad virtual.

Técnicas de respiracion.

Opioides morfinas, hidromorfona
AINE (ketorolaco), entre otros

Acetaminofén enteral o]

intravenosa)

(via

Inhibidores de la ciclooxigenasa-2

Anestesia regional (epidural, bloqueo
de nervios periféricos, catéter
epidural o de nervio periférico)

PCA (analgesia controlada por el
paciente) con opioides.

Opioides: "Administrar con la precaucion
respectiva, ajustando las dosis y la frecuencia
adecuada de acuerdo con cada paciente,
haciendo seguimiento al alivio de dolor y
previendo manejo de la tolerancia".

AINE: utilizar inicamente cuando no haya riesgo
de sangrado postoperatorio y la funcién renal sea
normal.

Acetaminofén: puede administrarse en
combinacién con opioides y AINE en un enfoque
multimodal, pero debe ajustarse la dosis para
evitar  hepatotoxicidad, especialmente en
administracion intravenosa prolongada.

Inhibidores de la ciclooxigenasa-2: se utilizan para
reducir el sangrado superficial en heridas
cutdneas, pero algunos estudios indican
caracteristicas protrombdticas, lo que requiere
precaucién, especialmente en pacientes de
riesgo.

Anestesia regional: la técnica debe modificarse
para evitar dafios en la piel, utilizando ultrasonido
para minimizar abrasiones. La piel debe
prepararse vertiendo la solucion sin frotar, y se
recomienda probar el adhesivo en un érea
pequeiia. Se debe verificar la presencia de
infecciones locales antes de colocar el catéter.

PCA con opioides: ajustar dosis segun la
exposicion previa a opioides. Puede ser limitada
en pacientes con pseudosindactilia, en cuyo caso
se considera la PCA administrada por un
cuidador.

Bafios y cambios de apésitos

Avena y sal en el agua del
bafio (Solucién isoténica)

Bafios de hipoclorito de sodio
y vinagre

Reducciéon de la frecuencia

de los bafios

Inmersién inicial con
vendajes puestos

Control ambiental (evitar

corrientes de aire, ajustar
temperatura de la habitacion)

Control de dolor leve a moderado,
solos o en combinacién: AINE,
acetaminofén, opioides.

En pacientes pediatricos se prefiere el
uso de opioides potentes a dosis
ajustadas.

Ansioliticos: midazolam, diazepam,
Lorazepam

Opioides: requiere ajuste del momento de
administracion. La meta serd no el control
absoluto del dolor sino su méaximo control posible,
gue incluye uso anticipado del dolor.

Ansioliticos: ofrecen la posibilidad de amnesia
anterégrada para prevenir aumento de ansiedad
en procedimientos repetidos. Al combinar con
opioides, es importante evitar una sedacion
excesiva y ajustar dosis.
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Preparacion previa de
materiales antes del cambio
de vendajes

TCC para la ansiedad y el
dolor

Dolor relacionado con el tracto gastrointestinal

Modificacion dietética
(primera linea para prevenir
el estrefiimiento)

Tratamientos tépicos:
Suspensién de sucralfato
ampollas orales y perianales).

(para

Spray bucal de de

clorhexidina.

gluconato

Reflujo gastroesofagico: manejo
estandar (antiacidos, bloqueadores
H2 e inhibidores de la bomba de
protones).

Estenosis esofagica:
Esteroides peri- y postoperatorios
(para reducir estenosis esofagica tras

dilatacion con balén).

Dexametasona oral o budesonida

nebulizada.
Estrefiimiento: Polietilenglicol

Colitis: Sulfasalazina

Suspensioén de sucralfato: aplicar cuatro veces al
dia para ampollas orales en nifios; mostrd
reduccién del nimero de ampollas y del dolor en
una semana. Es util en lesiones perianales
cuando se combina con una crema de barrera
para mejorar la tolerancia y eficacia.

Spray bucal de gluconato de clorhexidina e
hidrocloruro de bencidamina: uso regular en
centros especializados en EA; evidencia
secundaria para aliviar el dolor de faringitis viral
aguda en adultos, pero no evaluado
sistematicamente en EA.

Esteroides peri- y postoperatorios: administrados
alrededor de la dilatacion esofagica con balén
para reducir la recurrencia de estenosis; la
aplicacion debe ser controlada para evitar efectos
secundarios a largo plazo.

Dexametasona oral o budesonida nebulizada:
utilizados para el alivio temporal de sintomas
agudos de estenosis esofagica; evidencia
anecdética, por lo que el uso debe ajustarse
segun la respuesta del paciente.

Budesonida  viscosa oral: administrada
diariamente para reducir la frecuencia de
formacién de estenosis esofagicas y sintomas de
disfagia; requiere monitoreo a largo plazo para
evaluar efectividad y tolerancia.

Polietilenglicol:  primer tratamiento para el
estrefiimiento en EA, usado en nifios y adultos;
requiere ajuste de dosis para evitar efectos
secundarios como diarrea o desequilibrio
electrolitico.

Sulfasalazina: utilizada en colitis relacionada con
EADR, aunque con efectos variables; requiere
seguimiento para evaluar eficacia y posibles
efectos secundarios.

Dolor musculoesquelético
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Terapia ocupacional

Fisioterapia para fomentar la

movilidad y prevenir
contracturas.

Programas de fuerza vy
movilidad para optimizar la
movilidad y reducir

contracturas articulares.

Entrenamiento de
habilidades de afrontamiento
y ritmo de actividad.

Intervencién quirlrgica para
mejorar la movilidad y reducir
el dolor en algunos casos.

Ejercicio para mejorar la
densidad 6sea y reducir el
riesgo de fracturas.

Cuidados de los pies para
minimizar  problemas de
postura y dolor de espalda.

AINE
Inhibidores de la ciclooxigenasa-2
Acetaminofén

Tramadol — Nunca en menores de 5
afios

Opioides de mayor potencia

AINE: para aliviar el dolor 6seo y articular de
diversas causas. Monitorear efectos secundarios,
como sangrado y molestias gastrointestinales,
especialmente con el uso prolongado. Ajustar la
dosis segun la respuesta del paciente y la
tolerancia al farmaco.

Inhibidores de la ciclooxigenasa-2 (COX-2):
alternativa a los AINE estandar para pacientes
gue experimentan sangrado o0 malestar
gastrointestinal. Pueden tener caracteristicas
protrombéticas; su uso debe ser monitoreado en
pacientes de alto riesgo y ser discontinuado si
surgen efectos adversos relacionados con la
coagulacion.

Acetaminofén: Gtil para el dolor éseo y articular,
especialmente en pacientes donde los AINE
pueden aumentar el riesgo de sangrado. Evitar
sobredosis, especialmente en administracion
crénica o combinada con otros analgésicos que
contengan paracetamol, para prevenir toxicidad
hepética.

Tramadol: para dolor mas severo en pacientes
con EA que requieren un nivel de analgesia mas
alto. Puede causar efectos secundarios como
mareos, nauseas y riesgo de dependencia; debe
usarse con precaucién en pacientes con
antecedentes de trastornos convulsivos o en
combinaciéon con otros depresores del sistema
nervioso central.

Opioides (incluyendo preparados de accion
prolongada, como la metadona): utilizados para el
manejo del dolor severo.

Guiado y prescrito (orientacion y organizacion
adecuadas, con metas y periodos de evaluaciéon
claro).

Los preparados de accién prolongada
proporcionan alivio sostenido, mientras que la
metadona liquida es util para pacientes que
necesitan formulaciones orales. Ajustar las dosis
en pacientes con tolerancia preexistente a
opioides y monitorear para evitar efectos
secundarios como sedacion excesiva,
estrefiimiento y riesgo de dependencia. La
metadona requiere precaucion debido a su vida
media prolongada y riesgo de prolongacién del
intervalo QT.

Bifosfonatos: tratamiento de la osteoporosis para
reducir la frecuencia de fracturas y mejorar la
densidad 6sea.

Se ha observado mejora en el dolor y la salud
O6sea con su uso; sin embargo, el tratamiento
prolongado requiere monitoreo por posibles
efectos secundarios, como osteonecrosis de
mandibula o fracturas atipicas a largo plazo.

Dolor ocular
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DS UEE £ ES 10 Intervenciones farmacolégicas Usos y consideraciones
farmacolégicas 9 y

Evitar la luz brillante: Medida
de confort para aliviar la
fotofobia causada por
abrasiones corneales.

Gotas lubricantes:  Para
mantener la  hidratacién
ocular y reducir la irritacion.

Evitar parches oculares: No
se recomienda, ya que no
ayuda a aliviar el dolor en

AINES tépicos

AINES topicos: proporcionan analgesia para el
dolor asociado a abrasiones corneales agudas y
traumaticas. Deben usarse con precaucion y
durante periodos cortos para evitar efectos
secundarios como retraso en la cicatrizacion de la
cornea o irritacion adicional. Monitorear la
respuesta del paciente, especialmente en caso de
uso prolongado.

Gotas antibidticas: reducen el riesgo de infeccién
en abrasiones corneales. Aplicar segun indicacion
médica para prevenir infecciones secundarias en
la cérnea, pero evitar el uso innecesario
prolongado para reducir el riesgo de resistencia
bacteriana.

abrasiones corneales en
pacientes con EA. Gotas lubricantes: usar lubricantes  sin
conservantes para evitar irritaciones adicionales;
la frecuencia de aplicacién debe ajustarse segin
la severidad de la sequedad ocular.

Fuente: Elaboracion propia. Basado en Goldschneider et al (2014) (159) y Has et al (2021)(75) y opinidn
de expertos grupo desarrollador

Neonatos

Es importante ofrecer apoyo psicosocial para ayudar a los padres y cuidadores a entender
las dificultades al manejar a su neonato con dolor. Los padres deben ser competentes en
identificar, medir y administrar medicamentos para el dolor, asi como en estrategias de
alivio no terapéutico (122), por lo que se debe proporcionar educacion a los padres y
cuidadores para que reconozcan los signos de dolor y sepan como aplicar los planes de
manejo, esto puede aumentar su confianza en el cuidado diario y fomentar su participacion
en el aprendizaje sobre la EA (122). Ensefiar técnicas de manejo del dolor en el hospital y
promover su uso tras el alta ayuda también a reducir el miedo y la ansiedad ante los
procedimientos a medida que el nifio crece (122).

Entre las estrategias que pueden implementar los padres para el alivio del dolor son:
envolver al bebé, acariciarlo, mecerlo, usar masica calmante y cantar, ya sea como alivio
independiente o junto con medicamentos, alentando su participacién en el hospital para
asegurar su implementacion tras el alta (122).

Si se necesita un manejo complejo del dolor o apoyo al final de la vida, incluir la derivacion
a equipos de cuidados paliativos y/o especialistas en manejo del dolor (122).

También para el manejo del dolor en neonatos es importante considerar los cambios en el
comportamiento y las puntuaciones de dolor, las cuales deben motivar una investigacion

N

: : L 4N

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota « Linea IETS: 318 3355525  contacto@iets.org.co » www.iets.org.co gl ’ ; ; ; . |
- |




P e Pl
& A
.‘/

IETS
SalUd Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

sobre posibles infecciones y estrategias de cuidado de heridas. El cuidado de heridas
complejo puede requerir desbridamiento, bafios o ajustes en la seleccion de productos para
heridas, lo cual aumenta el tiempo e intensidad del cuidado y debe considerarse en el
manejo del dolor (122).

La fragilidad de la piel, dafio de la mucosa oral y dolor en recién nacidos con EA puede
afectar tanto su capacidad para alimentarse por via oral como su crecimiento, por tanto, es
recomendable incluir alivio del dolor (no sedativo) antes de la alimentacion (122).

Se debe fomentar la lactancia materna, para ello, aplicar un emoliente en la mama o pezén
de la madre o en la tetina del biberdn y a la mejillas y labios de los recién nacidos, ayuda a
reducir la friccibn mientras se alimentan, ademas, se pueden usar tetinas de silicona suave
0 un comedero Haberman para apoyar alimentacién con biberén y ablandarla en agua tibia
antes de su uso (122).

Como medidas analgésicas se recomienda el uso de sacarosa, acetaminofén y/o morfina u
oxicodona oral como medicamentos de primera linea, especialmente en heridas extensas.
Si estos medicamentos no son suficientes, es necesario referir al equipo especializado en
dolor agudo para un manejo mas complejo (122). A medida que las heridas sanan, los
neonatos suelen reducir naturalmente el uso de morfina oral, ya que las dosis prescritas
segln su peso se mantienen constantes y la frecuencia de administracion disminuye tras el
alta. No se recomienda la codeina, ya que los recién nacidos carecen de la capacidad de
metabolizar el farmaco en metabolitos activos. Las respuestas son muy variables en todas
las edades, debido a polimorfismos en la via metabdlica de la codeina (159).

Si se usan otros analgésicos, como clonidina, ropivacaina topica, ketamina oral,
gabapentina o fentanilo, se deben considerar las pautas de monitorizacién y retirada,
tomando en cuenta la edad gestacional, las politicas de prescripcion y los recursos
disponibles para la reanimacién neonatal (122).

Nutricion

De los articulos incluidos, los cuales estan detallados en el Anexo 5, se eligieron 4 guias de
practica clinica (118,122,125,126) para brindar respuesta a la pregunta orientadora,
enfocada especificamente al tema de nutricibn. De manera complementaria se incluyd un

articulo de revisién de tema (162). A continuacion, se describe la informacion de mas
relevancia relacionada con ese tema en especifico:

La evidencia resalta como las personas con formas mas graves de EA pueden experimentar
ampollas recurrentes y pérdida de piel. También existe una tendencia a desarrollar heridas
cronicas como resultado del defecto genético subyacente, nutricion comprometida, anemia
cronica e infecciones repetidas, junto con traumatismos constantes. Las complicaciones no
cutaneas, como la anemia debido a la deficiencia de hierro y enfermedades crénicas,
osteoporosis, retraso del crecimiento y retraso puberal comprometen ain mas el bienestar
(Valoracion de evidencia de nivel 4 y grado de recomendacion D) (126,163).
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Los objetivos del soporte nutricional incluyen principalmente mejorar el estado nutricional,
aliviar el estrés de la alimentacion oral y minimizar las deficiencias nutricionales, mejorando
asi el crecimiento, el desarrollo puberal, la funcion intestinal, el estado inmunitario y la
cicatrizacion de heridas (162).

Es importante la derivacion a un nutricionista para apoyar la ingesta y el estado nutricional
si hay ampollas mucosas o dolor, ya que la presion negativa en la boca durante la lactancia
o alimentacién con biberon puede causar dafio doloroso en la mucosa y reducir la ingesta.
La guia de practica clinica de Saad R, et al (2024) recomienda que un dietista esté vinculado
a la gestion neonatal de la EA (nivel de evidencia alto y recomendacion fuerte a favor) (122).

Un articulo de revision de tema y las publicaciones en éste analizadas, sefialan que para
situaciones donde la piel esta gravemente dafiada, la lactancia materna por si sola, podria
ser insuficiente para lograr objetivos nutricionales, ello a raiz de la gran pérdida de liquidos
y energia. Una opcion es adicionar polvo energético a base de grasas y/o maltodextrinas a
la leche materna extraida o a las formulas infantiles para incrementar el contenido calérico
(tener atencion con la carga osmatica de la mezcla, para prevenir episodios de diarrea)
(146,162-165). La GPC de Popenhagen, et al (2023) refuerza ademas los hallazgos
reportados en una de esas publicaciones, indicando que aquellos bebés con piel méas
dafiada pueden requerir que se agreguen polvos de suplementos energéticos a la leche
materna extraida o a las férmulas infantiles para que puedan lograr sus objetivos
nutricionales (125).

Algunos estudios objeto de revision de las GPC, describen como la alimentacién enteral
puede estar indicada en casos de EA grave. En este tipo de pacientes, la nutricion puede
verse seriamente afectada debido al poco apetito, ampollas orales y disfagia (166).
Ademas, se necesitan requisitos nutricionales muy elevados para compensar las pérdidas
y ayudar a la cicatrizaciéon de lesiones (nivel de evidencia: 4, grado de la recomendacion:
D) (125,163,167).

Utilizar alimentacién naso-yeyunal para neonatos con reflujo severo, vomitos o riesgo de
aspiracion, ha sido recomendado en la GPC de Saad R, et al (2024) (122). Advierten que
un miembro del personal experimentado debe insertar la sonda bien lubricada para reducir
el riesgo de dafio esofagico, ya que el trauma en el es6fago puede acelerar la formacion de
estenosis esofagica en la EADR. Se prefieren la sonda nasogastrica sobre las orogastricas
debido al mayor movimiento de estas Ultimas contra la mucosa oral. En subtipos graves,
las sondas nasogastrica son adecuadas cuando la tolerancia oral es normal, pero la
ingesta es baja (nivel de evidencia: muy baja, fuerza de recomendacion débil a favor) (122).
En la misma publicacion también recomiendan que los tubos de alimentacién y los catéteres
sean lubricados con un lubricante a base de agua, ademas es necesario utilizar cinta de
baja adherencia para tenerlos sujetados a la cara (nivel de evidencia: alto, fuerza de
recomendacion: fuerte a favor) (122).

En neonatos adicionalmente se deben considerar regimenes de alimentacion continua si la
tolerancia a la alimentacion es deficiente y se presenta reflujo gastroesofagico o vomitos.
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(nivel de evidencia: baja, fuerza de recomendacion: débil a favor). Se sugiere mantener la
intervencion dietética durante el uso de la alimentacion enteral, desarrollando estrategias
personalizadas segun cada caso. Es recomendable conservar algun grado de alimentacion
oral (si es seguro) o de estimulacion oral, como la succién no nutritiva, mientras se utiliza la
alimentacion por sonda (122).

Considerar la nutricion parenteral (NP) para apoyar la nutricion en neonatos con EA.
Aunque ello es poco comun, el uso de nutricion parenteral puede ser una opcion en estos
casos. Los neonatos con EA presentan un mayor riesgo de sepsis en el acceso, por lo que
deben ser monitoreados de cerca. La NP a corto plazo puede utilizarse para optimizar o
estabilizar la nutricién antes de la insercién de una gastrostomia o del manejo quirargico de
la atresia pilérica (122).

Para neonatos con EA severa y fallo en el crecimiento, el uso de una gastrostomia, aunque
no comun, es una opcién de tratamiento. El apoyo nutricional debe priorizar inicialmente la
alimentacion oral, la colocacién de una sonda nasogastrica o hidratacién intravenosa
suplementaria, con discusién del equipo multidisciplinario antes de considerar una
gastrostomia durante las primeras 4 semanas de vida (122).

Teniendo en cuenta que las sondas nasogastricas no son recomendadas por tiempo
prolongado, si la ingesta oral continla inadecuada y el crecimiento no es satisfactorio,
podria ser requerida la alimentacion por gastrostomia (11).

Manejo por equipo multidisciplinario de rehabilitacion

De las referencias citadas en el Anexo 5, se seleccionaron dos guias de practica clinica
(116,121). Se destacan a continuacion los puntos mas importantes.

Aspectos generales

El manejo de pacientes con EA requiere un enfoque integral a través de un equipo
multidisciplinario de rehabilitacion, donde fisioterapia y terapia ocupacional desempefian
roles esenciales en la preservacion de la funcionalidad, movilidad e independencia (121).

La participacién de especialistas en fisiatria, siempre que sea posible, contribuye al disefio
de planes personalizados de intervencion que aborden las necesidades fisicas,
biomecénicas y sociales del paciente desde etapas tempranas, optimizando su calidad de
vida y facilitando su inclusién en actividades cotidianas y sociales.

Terapia ocupacional

Actividades de la vida diaria relacionadas con el autocuidado

Los pacientes con EA suelen desarrollar contracturas musculoesqueléticas, especialmente
en manos y pies, lo que dificulta actividades basicas como vestirse, asearse y bafiarse. En
los casos graves, como EADR, los desafios son mayores, especialmente en personas que
permanecen inmoviles por largos periodos, como en sillas de ruedas. Por ello, se
recomienda una derivacion temprana a terapia ocupacional para evaluar la independencia
funcional, disefar intervenciones personalizadas y realizar reevaluaciones frecuentes. La
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terapia ocupacional debe centrarse en las necesidades del paciente, involucrandolo en la
definicion de objetivos y priorizando el autocuidado segun su edad y nivel de desarrollo
(116).

Las adaptaciones son fundamentales para prevenir lesiones cutdneas, fomentar el
desarrollo motor, la independencia y la integracion social, mejorando asi la calidad de vida.
Estas modificaciones deben integrarse al entorno familiar e incluir consejos sobre el uso de
ropa comoda y deslizante, herramientas adaptadas para el aseo y ajustes en el ambiente
(116).

En lactantes, se sugiere usar almohadillas en zonas 6seas, ropa suelta de materiales
suaves, pafales con forros delicados y técnicas cuidadosas de manipulacién para evitar
fricciones. Ademas, se debe motivar a las familias a permitirles explorar su entorno,
participar en actividades motoras gruesas y realizar tareas de autocuidado, esenciales para
su desarrollo integral y autonomia, a pesar del riesgo de lesiones (116).

Actividades instrumentales de la vida diaria

Se recomienda que los terapeutas ocupacionales utilicen herramientas estandarizadas para
evaluar el estado inicial y el progreso en las actividades instrumentales de la vida diaria
(IADL, por sus siglas de inglés Instrumental Activities of Daily Living) y la calidad de vida de
los pacientes (116).

Aungue muchas herramientas no estan validadas especificamente para personas con EA,
la QOLEB (Quality of Life in Epidermolysis Bullosa), es una herramienta de medicion valida
y fiable para la cuantificacion de la calidad de vida en pacientes con varios subtipos de EB
(168). Ademas, los terapeutas deben fomentar la actividad fisica en todas las edades,
ajustandola a las necesidades y preferencias del paciente, y brindar apoyo a la familia y el
entorno. También pueden asesorar a empleadores y educadores para implementar
modificaciones que promuevan la independencia del paciente (116).

Maximizacion de la funcion manual

Se recomiendan intervenciones no quirdrgicas para mantener y optimizar el movimiento y
la fuerza en las manos, especialmente en pacientes con alto riesgo de deformidades, como
aquellos con EADR, EAJ y EAK, desde los primeros afios de vida. Los terapeutas
ocupacionales deben evaluar regularmente las manos, midiendo longitud de los dedos,
rango de movimiento y habilidades de agarre y pinza, con especial atencion al espacio entre
el pulgar e indice para preservar funciones como la escritura (116).

Los programas de ejercicios domiciliarios para cuidadores deben incluir movimientos
activos y pasivos diarios para prevenir o retrasar contracturas. En casos graves como la
EADR generalizada, la terapia ocupacional debe iniciarse en la infancia para mejorar la
movilidad funcional y favorecer la inclusion social (116).

Se pueden emplear envolturas preventivas en los dedos desde edades tempranas para
preservar la funcién, ademas de guantes ligeros y Ortesis estaticas o dinamicas para
prevenir o corregir deformidades. Las envolturas y ortesis deben ajustarse cuidadosamente
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para evitar lesiones. Si el uso diurno no es tolerado, se recomienda emplearlas al menos
por la noche, alternando periodos de libertad de movimiento para promover estimulacion
sensorial (116).

Desarrollo y retencion de la motricidad fina

Los terapeutas ocupacionales deben realizar evaluaciones estandarizadas de habilidades
motoras finas y monitorear a pacientes en riesgo, implementando intervenciones que
promuevan un desarrollo motor acorde con la edad e integren socialmente al paciente.
Dado que una mejor funcién de las manos se asocia con una mayor calidad de vida en
personas con EA, es esencial supervisar y tratar deformidades progresivas que afecten la
manipulacion fina y la prensién (116).

Se recomienda adaptar herramientas y materiales para facilitar tareas motoras finas, como
empufiaduras de piel de oveja, boligrafos ergonémicos y dispositivos tecnoldgicos que
minimicen el esfuerzo manual, como ratones tactiles o sistemas de reconocimiento de voz.
También es importante identificar y tratar problemas de procesamiento sensorial que
puedan interferir con el desarrollo motor, abordando tanto aspectos motores como
perceptuales (116).

Habilidades de alimentacién oral

Los terapeutas ocupacionales juegan un papel clave en el manejo de la alimentacion y
deglucién en pacientes con EA, trabajando en colaboracion con nutricionistas, odontdlogos
y fonoaudidlogos para abordar sus necesidades especificas (116).

Se deben monitorear y adaptar las practicas alimenticias considerando complicaciones
previas como estenosis esofagica, estrefiimiento o reflujo, fomentando la confianza al
probar nuevas texturas y reduciendo el estrés durante las comidas. Es esencial evitar
alimentos calientes, acidos o picantes y promover ejercicios orales para mantener la
movilidad mandibular y de la lengua (116). Se recomienda asesorar sobre posiciones
Optimas para la alimentacion, promoviendo la integracidon del paciente en las comidas
familiares para mejorar tanto su experiencia sensorial como su participacion social, incluso
en casos de alimentacion mediante sondas. Estas estrategias buscan optimizar la calidad
de vida del paciente (116).

En lactantes, se pueden sugerir modificaciones como lubricar el pezén, usar cucharas de
bordes suaves y biberones adaptados para prevenir traumas en las encias. Ademas, se
debe evitar la alimentacion forzada y garantizar un flujo adecuado para reducir el riesgo de
complicaciones (116).

Fisioterapia

Hitos del desarrollo motor

La fisioterapia en pacientes con EA tiene como objetivo prevenir contracturas, mantener la
fuerza muscular y fomentar un desarrollo motor normal mediante diversas técnicas
terapéuticas. El manejo de pacientes con EA requiere un enfoque interdisciplinario, con
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fisioterapeutas integrados en equipos multidisciplinarios que proporcionen orientacién
desde el nacimiento y durante hospitalizaciones prolongadas para apoyar el desarrollo
motor y mejorar la calidad de vida (121).

En recién nacidos y lactantes, es fundamental prevenir la formacion de ampollas a través
de un manejo cuidadoso. Por ejemplo, el método denominado "cradle carry” (llevar en cuna)
implica levantar al bebé colocando una mano bajo los gluteos y otra detras del cuello, en
lugar de sostenerlo por debajo de los brazos, para minimizar la friccion y prevenir lesiones
en el tronco, las axilas y los brazos (121). También se recomienda que los lactantes adopten
la posicion prono diariamente para ayudar a prevenir el acortamiento y la adhesion de
tejidos blandos, actividad que debe realizarse sobre superficies blandas con la supervisiéon
de un fisioterapeuta (121).

El fisioterapeuta debe evaluar y monitorear las habilidades motoras gruesas, identificando
retrasos en el desarrollo y proporcionando estrategias de intervencion cuando sea
necesario. Incluso en ausencia de retrasos, es importante ofrecer recomendaciones
anticipatorias para favorecer un desarrollo motor acorde con la edad del paciente (121).

La Escala Abreviada del Desarrollo 11l (EAD-III) es una herramienta disefiada para evaluar
el desarrollo infantil en areas clave como el motor grueso, motor fino, lenguaje y
socioemocional (169). En muchos casos, la EAD-III es utilizada de manera interdisciplinaria,
con ambos profesionales (terapeutas ocupacionales y fisioterapeutas) colaborando para
abordar las necesidades del nifio de forma integral.

Su elecciébn como herramienta dependera de los objetivos de evaluacion y tratamiento
establecidos para el nifio.

Movilidad sequra vy funcional en su entorno natural

En pacientes con EA, el riesgo de desarrollar contracturas musculoesqueléticas en areas
distintas a las manos y pies aumenta con la edad. La movilidad es fundamental para
mantener la fuerza muscular, el equilibrio y la coordinacién, especialmente en personas con
EADR. Intervenciones como estiramientos, fortalecimiento, ejercicios de equilibrio y
actividades de coordinacion, realizadas por fisioterapeutas, pueden prevenir deformidades
y optimizar la funcionalidad. Estos ejercicios también deben ser ensefiados a cuidadores y
familiares para integrarlos en la rutina diaria del paciente (121).

Para pacientes ambulantes, el uso de protesis de extremidades inferiores con o sin baston
puede facilitar la movilidad en el hogar o en la comunidad. Cuando la interaccion
independiente con el entorno comienza a disminuir, se recomienda evaluar el uso de
dispositivos de movilidad adecuados que sean menos restrictivos y adaptables al
crecimiento o cambios en la funcionalidad del paciente (121).

Se destaca la importancia de entrenar la resistencia y promover la independencia funcional
durante el mayor tiempo posible antes de recurrir a equipos médicos duraderos (EMD)
(121). Ademas, establecer metas personales y sociales puede motivar a los pacientes a
mantener su movilidad activa y mejorar su calidad de vida.
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Resistencia a la deambulacién y la funcion cardiorrespiratoria

La movilidad es un factor clave para mantener una buena densidad mineral 6sea (DMO) en
personas con EA. La actividad de carga de peso, como caminar, estar de pie y usar
plataformas vibratorias, se asocia positivamente con la DMO. Por otro lado, la inactividad y
un tamafo corporal pequefio estan relacionados con una baja DMO, especialmente en
pacientes con EADR. Promover actividades deportivas y ejercicios de carga de peso puede
mejorar la densidad ésea, fortalecer musculos y mejorar la calidad de vida (121). Las
actividades deportivas y ejercicios de flexibilidad también mejoran la funcién cardiovascular
y fortalecen el sistema musculoesquelético, promoviendo su autonomia.

El fisioterapeuta juega un papel crucial al disefiar programas personalizados que incluyan
ejercicios funcionales, de resistencia y fortalecimiento. Estas intervenciones buscan
optimizar la marcha, la funcién cardiorrespiratoria y la resistencia, ademas de retrasar la
necesidad de usar silla de ruedas (121). Para pacientes con contracturas significativas o
limitaciones articulares, se recomienda realizar ejercicios activos de manera regular,
integrados en la rutina diaria (121). Factores como la fragilidad de la piel, el dolor, las
contracturas y la fatiga contribuyen a la inmovilidad en esta poblacion, lo que a su vez
impacta negativamente en la masa ésea, mantener actividades de carga de peso y
optimizar la movilidad, especialmente durante la pubertad, puede ayudar a alcanzar una
masa 6sea maxima.

Capacidad para soportar peso de manera sequra

Se debe incluir una evaluacion integral del rango de movimiento articular, fuerza muscular,
habilidades motoras gruesas y desarrollo motor. Se recomiendan almohadillas para las
rodillas y zapatos suaves para los infantes, asi como calzado biomecanicamente adecuado
y plantillas personalizadas para todas las edades. Las ortesis o férulas pueden ser Utiles
para soporte y movimiento, siempre que se elijan materiales que reduzcan la friccion y
proporcionen amortiguacion. Ademas, en casos de fracturas no relacionadas, el uso de
protesis permite el retorno a actividades de carga de peso (121).

El dolor y las ampollas derivadas del uso del calzado pueden limitar la movilidad incluso en
formas leves de la enfermedad. Por ello, es esencial que los fisioterapeutas, en
colaboracién con ortopedistas, fisiatras y poddlogos, evalten la piel, los puntos de friccién
y las restricciones de movimiento para sugerir calzado sin costuras internas, fabricado con
materiales suaves y suelas de soporte. Calcetines especiales, como los de hilo de plata, o
usar dos pares delgados superpuestos, ayudan a minimizar la friccién y el calor, mejorando
la comodidad al caminar (121).

Las ortesis semirrigidas, combinadas con calzado adecuado, pueden mantener la
alineacion del pie y tobillo, reducir fuerzas de cizallamiento y prevenir ampollas,
favoreciendo una mejor capacidad para soportar peso y caminar con seguridad (121).

Interaccidon con el entorno
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Fomentar la independencia y seguridad en las actividades de la vida diaria en personas con
EA requiere modificaciones ambientales y el uso de dispositivos de asistencia, como sillas
de ruedas, calzado adecuado y prétesis. Las protesis de extremidades superiores pueden
facilitar tareas como conducir y trabajar, mientras que las protesis de extremidades
inferiores permiten la carga de peso y la movilidad, tanto en el hogar como en la comunidad,
con o sin dispositivos de apoyo (121).

Para optimizar la interaccion con el entorno, los fisioterapeutas evallan la postura, el
movimiento y las necesidades del paciente, recomendando equipos médicos duraderos,
férulas y ortesis que mejoren la funcionalidad y sean lo menos restrictivos posible. En
colaboracién con especialistas como ortopedistas vy fisiatras, los fisioterapeutas disefian
intervenciones terapéuticas que incluyen actividades de soporte de peso y ejercicios de
marcha (121).

Cuando el plan inicial del equipo médico deja de ser efectivo, se recomienda una
reevaluacion para ajustar el tratamiento y considerar posibles cambios en el sistema
musculoesquelético o cardiovascular (121). Estas estrategias buscan mejorar la calidad de
vida y mantener la funcionalidad en el hogar y la comunidad.

Salud mental

De los articulos incluidos, los cuales estan detallados en el Anexo 5, se eligieron tres GPC
(122,125,170) para brindar respuesta a la pregunta orientadora, enfocada especificamente
al tema de salud mental. A continuacion, se describe la informaciéon de mas relevancia
relacionada con ese tema especifico:

Es importante observar con atencién las necesidades emocionales de la familia y de la
relacion padres/hijo. Al igual que en el caso de las familias no afectadas por EA, la salud
mental de los padres y del nifio que vive con EA se afectan mutuamente y el funcionamiento
familiar mejora cuando se pone el foco en las necesidades emocionales de la familia y de
la relacion padre/hijo (125,171-173).

Los profesionales de la salud deben ofrecer una educacion en salud integral que beneficie
tanto a los pacientes como a sus cuidadores, con el objetivo de fomentar su participacion
en las decisiones médicas a lo largo de su vida. Esta educacién deberia abarcar temas
como la nutricion, los servicios de cuidados paliativos, la integracion en actividades
ocupacionales o laborales significativas, y los enfoques de atencién al final de la vida
(125,148,174-177).

Las personas que viven con EA deben tener las mismas oportunidades de sentirse
miembros utiles y contribuyentes de la sociedad que aquellas personas que no estan
afectadas por EA, permitiéndoles crecer emocional, espiritual e intelectualmente en lugar
de frenarlos debido a cualquier desafio fisico real o percibido que puedan tener (125).

La participacion psicosocial es de gran trascendencia para mejorar el bienestar de los
pacientes con EA. Se debe promover la autoeficacia y brindar apoyo relacionado con la
imagen corporal puede contribuir al bienestar psicoldgico, para ello puede ser (til: a) el
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acceder a informacién y recursos sobre la epidermdlisis ampollosa, esto permite a las
personas asumir un rol mas activo en la gestion de su condicion, lo que puede mejorar su
calidad de vida y b) Incrementar la autoeficacia, el control personal y el apoyo emocional
respecto a la imagen corporal puede favorecer el desarrollo de una percepcion mas positiva
de bienestar (170,178-180).

Se requiere ofrecer apoyo a la familia para aliviar la carga emocional asociada al cuidado
de una persona con EA y promover el bienestar de toda la unidad familiar, para ello las
siguientes acciones son de utilidad: La enfermeria domiciliaria puede brindar el alivio y
apoyo nhecesarios para los cuidadores principales y podria reducir la necesidad de
hospitalizacion, ayudar activamente a buscar asesoramiento antes de que la unidad familiar
se deteriore irremediablemente, ofrecer informacién sobre la naturaleza, el curso y el
resultado de la EA, brindar capacitacion en el manejo de los sintomas del paciente, el
acceso a las redes sociales y a los grupos de apoyo presenciales para EA (170,173,181—
184).

Brindar apoyo psicosocial puede ayudar a padres y cuidadores a enfrentar las dificultades
de ver a su neonato con dolor. Si se necesita un manejo complejo del dolor o apoyo al final
de la vida, incluir la derivacion a equipos de cuidados paliativos y/o especialistas en manejo
del dolor. Proporcionar educacién a los padres y cuidadores para que reconozcan los signos
de dolor y sepan como aplicar los planes de manejo, puede aumentar su confianza en el
cuidado diario y fomentar su participacion en el aprendizaje sobre la EA. Ensefiar técnicas
de manejo del dolor en el hospital y promover su uso tras el alta, ayuda a reducir el miedo
y la ansiedad ante los procedimientos a medida que el nifio crece (122).

Facilitar de forma temprana y oportuna el apoyo emocional durante el periodo diagnéstico,
asi como educacién sobre la enfermedad y manejo psicosocial, mientras se esperan los
resultados genéticos. Brindar ademas, acceso a especialistas en EA para instruir a padres,
cuidadores y familiares en el diagnéstico y manejo de la enfermedad (75,122,132,185).

Debe ser de gran interés comprender mejor las preocupaciones particulares de los
pacientes, tales como las percepciones sociales negativas por las heridas en la piel y su
impacto en las relaciones sociales y el trabajo, problemas de autoimagen, manejo de
sintomas y cuestiones practicas (por ejemplo, la eleccion de ropa adecuada); para ello
también es de relevancia que los médicos que tratan a personas con EA cuenten con
experiencia en esta condicion (125,174).

Sobrellevar la vida es otro de los propésitos del apoyo psicosocial. Las personas con EA
requieren apoyo para afrontar su enfermedad y las formas de hacerlo deben ser
respaldadas por otros: es necesario apoyar su participacion en la vida social. También es
primordial promover un sentido de autogestiéon de su enfermedad, dado que eso podria
ayudar a crear un sentido de control sobre ciertos aspectos de la enfermedad, su
tratamiento y el dolor (170). Algunos expertos del grupo de desarrollo de la GPC de Martin
K, et al (2029) sugieren permitir que las personas con EA tengan una mayor confianza en
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poder controlar aspectos de su enfermedad. Esto puede estar asociado con el bienestar y
una mejor imagen corporal, particularmente en los nifios con EA (170,178).

Disponer de intervenciones psicosociales para ayudar al manejo del dolor. ElI dolor
relacionado con el tratamiento puede hacer mas complejo el manejo de la EA y estar
vinculado a la ansiedad por los procedimientos. Por tanto, un manejo holistico adecuado
del dolor es esencial como enfoque para ayudar a las personas con EA, considerando para
ello lo siguiente: a. Seguir las indicaciones de manejo del dolor. b. Ofrecer alternativas para
ayudar a las personas con la enfermedad a sobrellevarla emocionalmente. ¢. Ayudar a
manejar el impacto del dolor y el ciclo interrelacionado de dolor y desafios psicosociales
(170).

Existe una variedad de literatura cientifica sobre manejo del dolor general y no especifica
de EA: técnicas psicosociales para manejarlo, revisiones sobre intervenciones para el dolor
pediatrico y Pautas de la Sociedad Britanica del Dolor para programas de manejo de este
sintoma (170,186-188).

Para contribuir el objetivo de mejorar la calidad de vida de los individuos con EA, es
necesario considerar una prestacion eficaz e inclusiva de servicios y apoyo de cuidados
paliativos con un equipo de profesionales acorde con estas necesidades
(170,174,178,183,189,190).

Parte de lo anterior debera incluir el apoyo psicosocial temprano que segun se ha estudiado,
mejora la calidad de vida de estos pacientes (173,191-193).

Estrategias como la participaciéon en grupos de apoyo, tanto formales como informales,
junto con la psicoterapia enfocada en soluciones, pueden ser herramientas clave para
abordar el trauma asociado a la epidermdlisis ampollosa. Dichas estrategias son Utiles para
enfrentar el estigma, las pérdidas derivadas del acoso, las decisiones complejas y el duelo,
al mismo tiempo que promueven una participacién mas activa en la sociedad, un sentido
de realizacion personal, una vida social enriquecida y un sélido apoyo de los compafieros
(170,171,194-197).

El apoyo psicosocial para los padres es fundamental para abordar el tipo particular de
trauma que enfrentan al tener un hijo con epidermélisis ampollosa (EA). Aungue no existen
guias especificas sobre la "mejor" manera de afrontar el duelo, es esencial reconocer que
cada individuo lo experimenta de forma Unica y en diferentes lapsos de tiempo (198). El
periodo previo al fallecimiento es uno de los momentos mas vulnerables en la vida de
cualquier persona. Tanto para el paciente como para su familia y cuidadores, el duelo, en
todas sus formas, puede convertirse en una experiencia intensa y absorbente, no solo
durante la fase terminal de la enfermedad, sino también en los momentos posteriores
(125,172).

Los profesionales de la salud, especialmente aquellos especializados en salud mental que
trabajan con personas con epidermoélisis ampollosa, deben brindar un apoyo continuo en el
proceso de duelo tras una pérdida, comparable al que reciben los familiares y cuidadores
(125,148).
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Pregunta 2.2 ¢Como debe estar conformado el equipo multidisciplinario a cargo de
la atencion integral de los pacientes con epidermadlisis ampollosa?

De los articulos incluidos, los cuales estan detallados en el Anexo 5, se eligieron dos GPC
(122,125) para brindar respuesta a la pregunta orientadora, con sus respectivas
recomendaciones, niveles de evidencia y grados de recomendacion. Lo anterior, también
fue complementado con datos provenientes de una revisién sisteméatica de literatura con
alto riesgo de sesgo (128). La informacién de mas relevancia relacionada con el tema en
especifico se describe a continuacion:

Debido a todos los factores clinicos, psicologicos y sociales que presenta esta morbilidad y
la disparidad en la presentacion de persona a persona, es fundamental que los pacientes
sean monitoreados por un equipo multidisciplinario (199) el cual es un componente muy
importante para la prestacion de servicios de apoyo y cuidados paliativos de manera eficaz
e inclusiva. Segun la evidencia, el equipo debe estar conformado por la persona que vive
con EA y sus cuidadores, asi como genetista, dermat6logo, pediatra o médico de atencién
primaria, enfermera especializada, especialista en el cuidado de heridas, nutricionista,
cirujano, oncdlogo, psicélogo, especialista en dolor, especialista en cuidados paliativos,
gastroenterélogo, fisioterapeuta, terapeuta ocupacional y un trabajador social. El papel de
cada integrante se define poco después del nacimiento del bebé con esta enfermedad y
debe adaptarse para satisfacer las necesidades del nifio. La finalidad es mejorar la
supervivencia abordando los mdltiples y complejos sintomas de la enfermedad,
fortaleciendo las habilidades, el conocimiento y la motivacion tanto del paciente como del
cuidador, con el propésito final de que el paciente logre un autocuidado
(125,148,189,190,200,201).

En neonatos debe garantizarse ademas el acceso y la participacién de otras disciplinas
médicas esenciales para el manejo temprano de la EA. Entre ellas, neonatologia, genética
y nutricién. Estos pacientes con subtipos graves de EA, pueden requerir ademas cirugia
neonatal, cuidados intensivos y anestesiologia (122).

La revisién sistematica de Araujo, et al (2023) sefiala que el papel de enfermeria en el
cuidado del recién nacido con epidermolisis ampollosa y de la familia es fundamental y debe
iniciarse de forma temprana (128). El enfermero, como profesional integrante del equipo
multidisciplinario, puede contribuir a través de acciones, planes de cuidados, actividades,
gestibn y decisiones al manejo clinico y sintomatico de las condiciones clinicas
desencadenadas por EA. A menudo es el profesional de primer contacto con los pacientes,
especialmente cuando se trata de Atencion Primaria de Salud (199). Enfermeria tiene
innumerables posibilidades de accion y responsabilidades en el proceso de atencién, como
protocolos de atencion al paciente y familia, actividades de educacion para la salud, entre
otros. Ademas, también se destaca la produccién y ejecucion de un plan de cuidados
terapéutico especifico centrado en el individuo, coordinado por enfermeria, que implica
atencion individualizada, planificacion de cuidados dirigida, actualizacion de conocimientos,
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buscando prevenir lesiones y, en consecuencia, mejorar la calidad de vida de los nifios
(199).

Ademas de lo mencionado anteriormente, un plan integral de coordinacion de cuidados,
que contemple citas, contactos clave y pautas para el manejo de emergencias, puede ser
un recurso primordial para padres, cuidadores y proveedores locales. Los hospitales
especializados en EA estan en posicién de guiar los cuidados y maximizar los resultados
en la comunidad, mientras los profesionales locales se capacitan sobre la enfermedad. Una
comunicacion abierta y constante con el médico de familia y el equipo de atencién
domiciliaria resulta esencial para mejorar la atencién del paciente. Asimismo, disponer de
un acceso continuo a un coordinador de cuidados o experto en EA es crucial para apoyar
a los padres y cuidadores (122,202).

Pregunta 2.3 ¢ Cuales son los servicios de salud que se deben brindar alos pacientes
con epidermdlisis ampollosa?

De acuerdo con la Resolucion 3100 de 2019, un servicio de salud es la unidad basica
habilitable dentro del Sistema Unico de Habilitacion, definida como un conjunto de
procesos, procedimientos, actividades y recursos destinados a satisfacer las necesidades
de salud de los pacientes, garantizando la seguridad en cualquiera de las fases de atencion
(promocion, prevencién, diagndéstico, tratamiento, rehabilitacion o paliacion) (32). Esta
normativa establece los estandares para asegurar que la prestacion de servicios sea de
calidad, segura y ajustada a las necesidades especificas de los usuarios.

En el caso de las enfermedades huérfanas, como la EA, el Plan Nacional de Gestion para
las Enfermedades Huérfanas-Raras, publicado por el Ministerio de Salud de Colombia,
subraya la importancia de garantizar un acceso efectivo a la atencién integral e integrada
en salud (113). Este enfoque incluye no solo la atencién médica, sino también acciones que
mejoren la calidad de vida de los pacientes y sus familias, promoviendo su inclusién y
participacién social dentro del Sistema General de Seguridad Social en Salud (SGSSS).

Para los pacientes con EA, la normatividad sefiala la necesidad de servicios que cubran
todas las etapas de la atencion, desde el diagnéstico temprano hasta la rehabilitacion y el
cuidado paliativo. Ademas, se resalta la importancia de coordinar acciones intersectoriales
para asegurar que los pacientes reciban atencion adecuada y oportuna, minimizando
riesgos y optimizando los recursos disponibles (113).

Por tanto, la respuesta a cuales son los servicios de salud que deben recibir los pacientes
con EA debe estar alineada con los principios de calidad, seguridad y continuidad en el
marco de la Resolucion 3100 de 2019 y el Plan Nacional de Gestion para las Enfermedades
Huérfanas, destacando la importancia de una atencioén integral y centrada en el paciente.
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9.3.3. Pregunta 3

Pregunta 3.1 ¢Cudles son los cuidados y las medidas de prevencion de
complicaciones en piel y mucosas, que deben recibir los pacientes con epidermolisis
ampollosa?

De los articulos incluidos citados en el Anexo 5 se seleccionaron ocho publicaciones para
dar respuesta a la pregunta orientadora. Esos documentos correspondieron a una RLS con
alto riesgo de sesgo (128), y seis GPC con sus respectivas recomendaciones, nivel de
evidencia y grados de recomendacion (115,116,118,121,122,126). Se complement6 con un
articulo de revision integrativa (199). A continuacion, se detalla la informacién de mas
relevancia relacionada con el tema en especifico:

Medidas generales para todos los grupos de edad

e Instruir a las familias, cuidadores y/o adolescentes sobre el tratamiento tépico.
Manipular al bebé y al nifio con cuidado para no provocar la apariciobn de nuevas
burbujas; cuidar el bafio, la alimentacion, el cambio de pafiales, la lactancia materna; y
el mantenimiento del calendario de vacunacién. Dichas indicaciones deben ser
brindadas por enfermeras responsables de atender las necesidades de educacién para
la salud (128).

e Orientacion a los padres/cuidadores sobre el cuidado y cambio de apositos para
lesiones y la importancia de cambiar de posicion cada 4 horas (128).

e Es necesario instruir a los familiares sobre el cuidado directo de las heridas, qué tipos
de unglientos y emolientes se pueden utilizar, forma y frecuencia de aplicacion,
frecuencia de los bafios y temperatura del agua, cuidados durante el bafio, cambio de
pafial y manejo correcto del nifio o bebé (199).

e Ofrecer educacién repetitiva para fomentar la practica, ya que dominar estas nuevas
habilidades puede ser dificil mientras los padres asimilan el diagnéstico de EA. Para
facilitar el aprendizaje, brindar educacion repetitiva en diversos formatos, como
explicaciones verbales, demostraciones practicas, materiales escritos y enlaces web
(122).

e Larevisidon de lesiones incluira realizar cuidados practicos, que en determinados casos
podra estar acompafiado de terapias tépicas y sistémicas que tienen como objetivo
controlar los sintomas, reducir el picor y prevenir o reducir nuevas lesiones. Existen
terapias topicas utilizadas frecuentemente, como cremas, unguentos y emolientes, que
ayudan a hidratar la piel, curar, prevenir y tratar infecciones. Estos productos pueden
contener antibiéticos y corticosteroides (199).

Hay divergencia de opiniones sobre lo que constituye la mejor practica en la limpieza de
heridas para los pacientes con EA (203). En ese sentido los profesionales de la medicina
recomiendan una variedad de técnicas que incluyen (126):
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- Uso de un antimicrobiano en el bafio o compresas de vinagre para controlar los
organismos gramnegativos, como pseudomonas (204,205).

- Ultilizacion de lejias, con lo cual se ha demostrado se reducen las tasas de infeccion
en personas con dermatitis atdpica (206). Dicha dilucion debe enjuagarse con agua
corriente después del bafio para prevenir el picor. Este método se ha recomendado
en algunos centros para pacientes con EA (126).

Neonatos

La prevencion de complicaciones mucocutdneas en pacientes con EA debe comenzar
desde el nacimiento, implementando cuidados preventivos postnatales especificos para
esta condicién y en todos los procedimientos de monitoreo, ya que cualquier manipulacién
puede causar traumatismos, empeorar la formacion de ampollas y aumentar el dolor (122).

La guia de cuidado neonatal de Saad R, et al (2024), establece las siguientes
consideraciones dentro del plan de cuidados preventivos postnatales para pacientes con
sospecha o diagnéstico confirmado de EA (122):

e Cuando se recibe un recién nacido con diagndstico confirmado o sospecha de EA, es
importante colocar almohadillas entre la bascula, la banda de identificacion, el pafal o
el torniquete y la piel del neonato, asegurandose de que las bandas de identificacion se
fijen a laropa o la cuna.

e El cordon umbilical debe ser atado con una ligadura en lugar de una pinza, y cualquier
trauma de nacimiento debe ser cubierto con apdsitos no adherentes o, en su defecto,
con film plastico hasta que los apositos adecuados estén disponibles.

e Los catéteres de succién nasal u oral deben lubricarse con emolientes, aplicando la
minima presion necesaria y evitando el area de la boca. En caso de necesitar
estimulacion respiratoria, se debe colocar una capa acolchada alrededor del neonato.

e Se recomienda promover el contacto piel con piel entre la madre, el padre o el cuidador
y el neonato después del parto, cubriendo previamente las heridas. Los padres y
cuidadores pueden sostener al recién nacido para mejorar su confianza al manejarlo.
Se debe utilizar emolientes o una barrera acolchada entre las manos enguantadas y la
piel del neonato, con especial cuidado al levantarlo de manera segura mientras se aplica
el emoliente. Es preferible levantar al neonato utilizando las manos planas y una técnica
de rodado lateral, sosteniéndolo por el cuello y el pafial, evitando levantarlo desde las
axilas.

e Las vacunas deben administrarse de acuerdo con el calendario, evitando el uso de
apositos adhesivos, y las pruebas genéticas neonatales deben realizarse con muestras
venosas en lugar de punciones en el talon. En cuanto a la canalizacion y realizacion de
pruebas de sangre, se debe colocar acolchado preventivo bajo el torniquete y los
guantes, y utilizar personal experimentado para minimizar intentos repetidos. Las
pruebas preventivas no son recomendadas, solo las necesarias clinicamente. También
se debe priorizar el orden de las pruebas en caso de muestras insuficientes.
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e En cuanto a la regulacion de la temperatura, es importante considerar las
comorbilidades y la edad gestacional para determinar la frecuencia de monitoreo. Si el
neonato logra mantener su temperatura corporal, se pueden realizar chequeos
puntuales en lugar de monitoreo continuo con adhesivos. Para reducir la friccion durante
la insercién y extraccion del termémetro en la axila, se recomienda aplicar emoliente, y
de ser posible, usar termémetros infrarrojos.

e En cuanto a incubadoras y calentadores superiores, no se debe colocar al neonato en
una incubadora, a menos que haya condiciones médicas que lo justifiquen. Los
calentadores superiores solo deben usarse para procedimientos, y dependiendo de la
edad gestacional y el peso al nacer, se debe utilizar arropado y mantas adicionales para
mantener la temperatura.

e Respecto a colchones y mantas, se debe usar un colchén suave que redistribuya la
presién o afadir acolchado adicional en la cama, similar al de una incubadora. El
neonato debe ser envuelto en una tela suave para reducir el movimiento y minimizar el
riesgo de ampollas. Para neonatos con subtipos graves de EA, se debe alisar
cuidadosamente las mantas al envolverlos, para evitar pliegues que puedan causar
ampollas o heridas en la piel.

e La frecuencia de observacion debe ser individualizada segun la gravedad del caso. Se
sugiere colocar acolchado o lubricante entre los dispositivos médicos y la piel del
neonato, como termoémetros, manguitos de presion arterial y oximetria. Ademas, se
debe registrar estrictamente el balance de liquidos y evitar adherir bolsas de recoleccion
de orina a la piel.

e Para la realizacibn de procedimientos es necesaria la lubricacion preventiva: Se
recomienda cubrir las sondas de alimentacion y catéteres de succion con emolientes, y
humedecer los hisopos orales con solucién salina. Para reducir el riesgo de abrasiones
corneales, se deben aplicar gotas o gel lubricante sin medicacién. Ademas, si hay
fisuras o ampollas, se debe usar emoliente alrededor del ano.

Poblacion pediatrica
El cuidado adecuado de la piel en la poblacion pediatrica implica evitar el uso de apésitos
adhesivos y minimizar la friccion mediante ropa con pocas costuras y sin elasticos. Los

pafiales deben forrarse con apdsitos no adherentes o cremas barrera, y es esencial
desarrollar un plan de evaluacion y tratamiento para las heridas y el dolor (128).

Las heridas deben ser tratadas con apdsitos especificos segin su tipo: para heridas
exudativas, se utilizan apoésitos de hidrofibra y silicona, mientras que para heridas secas se
emplean capas de contacto no adhesivas o de hidrogel (146). También debe considerarse
el uso de apdsitos de espuma, preferiblemente aquellos con acolchado para prominencias
Oseas (142).

Los apOdsitos estan disefiados para mantener la herida limpia, reducir las posibilidades de
contaminacion y promover la curacion, en particular de las heridas cronicas, que tienen un
potencial significativo de pérdida de tejido (128).
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El hidrogel puro o asociado con &cidos grasos esenciales contribuye al desbridamiento
autolitico y protege el tejido de granulacién. La gasa con &cidos grasos esenciales puede
beneficiar el proceso de epitelizacién, evitando la adhesién al tejido intacto y favoreciendo
el cuidado del espacio interdigital. El hidrocoloide no adhesivo previene las ampollas
mediante una proteccién meticulosa de la piel y previene las infecciones mediante el
cuidado de las heridas (128).

Es importante realizar una adecuada evaluacion y manejo del dolor, proporcionar apoyo
nutricional temprano y dar seguimiento al calendario de vacunacion, asi como monitorear
los niveles de hemoglobina, evaluar los parametros de dolor y controlar el prurito durante
las actividades diarias (128,142,146).

Los nifios con epidermdlisis ampollosa EA pueden comenzar a consumir alimentos solidos
al igual que los nifios sin la enfermedad, cuando logran un buen control de la cabeza. No
obstante, deben evitarse alimentos duros, afilados o asperos, ya que podrian causar
molestias o lesiones en la boca o en la cavidad oral (125). Las comidas deben ser ricas en
calorias y nutrientes, pero con el menor volumen posible, para asegurar que los nifios
reciban la cantidad adecuada sin sentirse llenos antes de consumir lo necesario,
especialmente en aquellos con poco apetito o que solo pueden tomar liquidos (125). Los
requerimientos de liquidos deben calcularse segun la edad y el peso corporal (118).

Dado que los infantes con EA pueden tener necesidades energéticas mas altas, puede ser
necesario aumentar el volumen de leche materna o férmula infantil para apoyar el
crecimiento. Ademas, los profesionales deben trabajar estrechamente con maestros y
cuidadores para garantizar que los nifios tengan acceso regular a liquidos orales cuando
sea necesario, y aconsejar sobre el momento adecuado para la ingesta de liquidos (118).

El cuidado dental también debe hacer parte del manejo preventivo por parte del equipo
multidisciplinario. Los pacientes deben ser remitidos al odont6logo inmediatamente
después del diagnéstico, idealmente entre los 3 y 6 meses, para realizar un seguimiento
cercano y prevenir problemas orales (115). La primera consulta debe incluir educacion a
los padres y cuidadores sobre dieta, higiene oral, fluoruros, ayudas técnicas y
manifestaciones orales de la EA, incluso antes de la erupcion de los dientes. También debe
incluir el diagnéstico precoz de anomalias del esmalte, apifiamiento dental y caries
incipientes, especialmente en los subtipos de EAJ y EADR (115).

Para prevenir lesiones permanentes como contracturas y rigidez, es importante realizar
ejercicios regulares de rango de movimiento que ayuden a mantener la flexibilidad articular.
Ademas, se debe fomentar el movimiento controlado y frecuente para evitar la rigidez,
siempre bajo la supervision de un fisioterapeuta (121).

Finalmente, es importante apoyar el desarrollo psicosocial de los nifios con EA,
alentandolos a llevar una vida activa y positiva, ya sea aceptando o distanciandose de la
enfermedad. Este enfoque les ayuda a enfrentar los desafios emocionales y sociales
mientras disfrutan de su vida (125). Asi mismo, se destaca la importancia de estimular la
participacion de la familia en el cuidado y manejo de los nifios con EA, con énfasis en la
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educacién y apoyo psicoldgico para ayudar a los padres a enfrentar los desafios asociados
con la enfermedad y su impacto social (128).

Segun la revisién sisteméatica de Araujo et al. (2023), se han identificado diversas acciones
e intervenciones para el cuidado de nifios y adolescentes con epidermdlisis ampollosa
(128). Estas se detallan a continuacion:

e Evitar utilizar material adhesivo directamente sobre la piel y/o que provoque cortes en
la piel;
Optar por utilizar gasas con vaselina;
Cambiar los apdsitos diariamente o segln sea necesario o el tipo de espuma utilizada;
Limpieza con liquido tépico, como ExSept Plus y Alcavis HDC diluidos en solucion
salina.

e Se recomiendan estrategias de educacion en salud dirigidas a las especificidades de la
epidermdlisis ampollosa.

Adultos

e Evitar utilizar material adhesivo directamente sobre la piel y/o que provoque sellamiento
o cortes en la piel (128,199). Entre las opciones de apésitos para la EA se encuentran
los no adherentes, las gasas impregnadas de vaselina o los ap6sitos de espuma con
alginato en el caso de heridas con alto grado exudativo (199). Incluso los apésitos con
baja adherencia pueden necesitar usarse con precaucidon en pacientes con la piel
extremadamente fragil. Si se usa un apoésito adhesivo, asegurese de que se disponga
de SMARs para ayudar a la retirada (126).

e Es muy importante que haya un equilibrio entre la hidratacion de la piel sin que se torne
demasiado suave y, por lo tanto, mas susceptible a las ampollas. Los emolientes
tépicos, que incluyen humectantes y aceites de bafio, son Utiles para este propdésito.
Deben evitarse los humectantes que tienen como ingrediente lauril sulfato de sodio ya
gue esto puede agravar el dafio de la piel (126,155).

e La analgesia simple como el paracetamol y el ibuprofeno puede ser suficiente para
control de sintomas de dolor leve, mientras que otros medicamentos como los opioides
y los ansioliticos son necesarios para el dolor intenso asociado a los cambios del apésito
(126,207). Un listado de apositos y productos para el dolor son listados en apartes
previos de este documento (Tabla 7, Tabla 8, Tabla 9 y Tabla 14).

e La ropa debe ser holgada. Muchos pacientes ademas evitan los productos hechos de
lana. Las prendas de vestir sin costuras ofrecen cierta proteccion (126,139).

e Se sugiere la préactica de actividades deportivas como una estrategia para fortalecer la
musculatura, promover la salud 6sea y optimizar la calidad de vida en general. Mantener
ejercicios de carga y rutinas de flexibilidad contribuye a que las personas con EA
preserven y mejoren su funcién cardiovascular (121,165).

e Las necesidades nutricionales de los pacientes con EA pueden incrementarse
considerablemente, especialmente en casos graves como la EADR. Es crucial una
ingesta constante y especifica de alimentos ricos en calorias y proteinas para asegurar
un adecuado crecimiento y prevenir complicaciones asociadas a la desnutricion (115).
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La EA es una complicaciéon multifactorial y las causas pueden deberse a la falta de
ejercicio con carga de peso, una ingesta nutricional deficiente, bioquimica anormal,
retraso puberal y un estado inflamatorio generalizado que conduce al catabolismo dseo
(126,208).

e Se recomienda optimizar la fibra utilizando alimentos altos en este componente, tales
como la avena, las legumbres, frutas y verduras. Las frutas y verduras con modificacién
de textura pueden ser utiles si comer es lento y masticar y tragar son dificiles, por
ejemplo, sopas/cremas, compotas y batidos (118,209,210). Es importante calcular los
requerimientos de fibra y compararlos con la ingesta habitual para ajustarlos de forma
gradual, ya que un aumento brusco en el consumo de fibra puede causar efectos
secundarios gastrointestinales (118).

Cuidado de mucosas

e La fibra dietética, incluyendo los polisacaridos no almidonados (PNA) y la lignina, es
resistente a la digestién en el tracto gastrointestinal, pero desempefia un papel crucial
en la dieta de nifios y adultos al mejorar la funcion intestinal. Presente en formas
solubles e insolubles, la fibra contribuye a una dieta saludable (118,209). Los alimentos
ricos en PNA suelen ser menos caléricos y mas voluminosos, lo que promueve la
saciedad, reduce el apetito y favorece el movimiento intestinal (118,209). La fibra actla
mediante dos mecanismos principales: su descomposicion por bacterias genera acidos
grasos de cadena corta, aumentando la carga osmotica, y su caracter no digerible
permite retener agua, ablandando las heces y facilitando la motilidad coldnica
(118,210,211).

e Actualmente, no se dispone de terapias efectivas para tratar la enfermedad ocular
asociada a la epidermdlisis bullosa (EB) que permitan restablecer la funcién normal. Las
medidas profilacticas recomendadas se limitan a opciones de soporte, como el uso de
lagrimas artificiales (como el hialuronato de sodio 1 mg/mL) y ungientos lubricantes
(146,212).

Cuidado de heridas

e Sujecion de los apoésitos: Hay que tener mucha precaucion para asegurar que los
apositos no se deslicen, lo que podria desgarrar la piel fragil y causar la adherencia de
las heridas existentes a la ropa o la ropa de cama (126).

e Las heridas abiertas o las zonas con ampollas deben cubrirse con un apésito no
adherente antes de vendarlas y la piel intacta debe protegerse con una capa de
emoliente graso (126).

e Se deben usar sustancias que eliminen los adhesivos médicos a base de silicona
(silicone medical adhesive removers, SMARS) cuando se retiren los apdésitos o la ropa
adherida (126,140,145,146).

e Especificamente, se ha demostrado que los servicios especializados y las
intervenciones especializadas que trabajan como parte del equipo multidisciplinario, en
conjunto con la persona que vive con EB que esta decidiendo sus propios objetivos
terapéuticos (116,125), mejoran la calidad de vida en multiples areas de funcionamiento
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(125). Es por ello que la EA se maneja de manera mas efectiva mediante un equipo que
idealmente incluya a la persona afectada y sus cuidadores, junto con un dermatélogo,
un pediatra o médico de atencion primaria, una enfermera especializada, un especialista
en heridas, un cirujano, un oncélogo, un psicélogo, un especialista en manejo del dolor,
un especialista en cuidados paliativos, un gastroenterélogo, un fisioterapeuta, un
terapeuta ocupacional y un trabajador social (125,148,213).

e Sumando a lo anterior, un plan integral de coordinacion de cuidados, que incluya citas,
contactos y directrices para manejar emergencias, puede brindar un valioso apoyo a
padres, cuidadores y proveedores locales. El hospital especializado en EA tiene la
capacidad de orientar los cuidados y optimizar los resultados en la comunidad mientras
los profesionales locales reciben capacitacion sobre la enfermedad. Mantener una
comunicacion fluida con el médico general y el equipo de atencion domiciliaria mejora
significativamente la atencién de los pacientes, y contar con acceso constante a un
coordinador de cuidados o especialista en EA es de gran importancia para padres y
cuidadores (122).

e Se debe brindar educacion al paciente con EA sobre la forma de realizar puncién de las
ampollas y concientizar sobre la posible resistencia a antibiéticos en caso de uso
indiscriminado (126). Considerar ademas las indicaciones descritas en el capitulo de
infecciones del presente lineamiento, donde resaltan la importancia del antibiograma
para guiar la antibioticoterapia, priorizar aquellos de espectro reducido (salvo
infecciones sistémicas), asi como la frecuencia y duracion de dichos esquemas
terapéuticos.

Prevencion de lesiones permanentes (Contracturas y rigidez)

e Realizar evaluaciones completas de las manos (puede ser a cargo de terapeutas
ocupacionales), que incluyan mediciones del espacio interdigital y la longitud de los
dedos, asi como del rango de movimiento (ROM) de los mismos. También es importante
evaluar la funcionalidad de las manos, considerando aspectos como el agarre, la pinza
y el desempefio en actividades de la vida diaria, especialmente en pacientes que
presentan riesgo o ya han desarrollado deformidades interdigitales y contracturas en los
dedos (116,165,214-216).

e Brindar educacién a cargo de un fisioterapeuta, en temas de trascendencia como son
la salud 6sea, actividades con carga de peso, el uso de soportes para estar de pie, y
ejercicios de equilibrio y fortalecimiento para promover la deambulacién, la resistencia
y la funcién cardiorrespiratoria a lo largo de la vida. Aquellos pacientes con contracturas
significativas o tensién palpable no medible deberian participar regularmente en
ejercicios activos (121,215). La actividad fisica en personas con EA esta asociada con
mayor autonomia y un retraso en la necesidad de usar silla de ruedas (121,165). Por
otro lado, se ha identificado que la movilidad limitada predice una baja densidad 6sea
(121,217), siendo el nivel de movilidad un factor determinante del contenido mineral
0seo (218). Es fundamental fomentar que los pacientes mantengan el nivel mas alto
posible de actividad con carga de peso que puedan tolerar (121,165,219). Ademas, se
recomienda la préctica de actividades deportivas para fortalecer los musculos, los
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huesos y mejorar la calidad de vida (165). La continuidad en actividades de carga de
peso y ejercicios de flexibilidad ayuda a las personas con EA a preservar y mejorar su
funcion cardiovascular (121).

Pregunta 3.2 ¢, Cudl deberia ser la ruta adecuada para el seguimiento a los pacientes
con epidermdlisis ampollosa?

Un solo seguimiento por el médico tratante no es suficiente. Las consultas puntuales sin
seguimiento tienden a perjudicar al paciente con EA, ya que es importante que el profesional
evalle los cambios sistémicos e identifique la necesidad de emplear nuevas medidas de
intervencion (199).

Los analisis bioquimicos y de sangre, deben interpretarse considerando el estado
proinflamatorio de la epidermdlisis (164). Es recomendable realizar un seguimiento
periédico con las siguientes pruebas: cada 6 a 12 meses, un hemograma completo,
creatinina, electrolitos, fosfatasa alcalina, proteinas totales, albimina, hierro, ferritina,
protoporfirina eritrocitaria libre, calcio, fosfato y vitamina D. Ademas, se sugiere evaluar
anualmente los niveles de vitamina B1, carnitina, vitamina B12 y folato, y cada dos afios la
vitamina E (162).

Algunas recomendaciones del consenso publicado por El Hachem M, et al (2014), indican
realizar analisis de vitaminas (A, C, D, E), zinc, carnitina y selenio al menos una vez al afio
en formas mas graves de EB. Sugieren los autores, evaluar rutinariamente la funcién
hepatica, la proteina C reactiva y los niveles de prealbdmina (146).

Se debe controlar la hemoglobina total, porgue los cambios en el transporte de oxigeno son
un factor que puede predisponer al individuo a una salud cutanea deteriorada y aumentar
la gravedad de los procesos infecciosos. La valoracién y manejo del dolor debe recibir
especial atencién debido a la incapacidad o dificultad del nifio para expresar verbalmente
lo que siente, y también se debe priorizar el control del picor, uno de los sintomas mas
frecuentes (199).

Realizar una exploracion anual mediante osteodensitometria por absorcion dual (DEXA, por
sus siglas en inglés: dual-energy x-ray absorptiometry) es fundamental para identificar a los
pacientes con densidad mineral 6sea (DMO) patolégicamente disminuida, definida como
una puntuacion Z menor a -2 desviaciones estandar (DE). (220,221). En poblaciones
pediatricas, el diagnéstico de osteoporosis amerita evidenciar la presencia de fracturas,
ellas pueden detectarse con radiografias laterales simples de la columna toracica y lumbar
(221). En vista de que el dolor crénico puede enmascarar el dolor causado por fracturas,
Martinez et al. (2010) recomiendan radiografias anuales a partir de los cinco afios de edad
(220). Un analisis morfométrico lumbar también puede lograrse mediante DEXA, y con ello
identificar cualquier compresion vertebral asintomatica. Los examenes con DEXA de cuerpo
entero (excluyendo la cabeza), pueden brindar datos esenciales sobre la condicion
nutricional de los pacientes. Dado que el IMC puede no ser siempre confiable; en ese
sentido la masa grasa y la masa libre de grasa derivadas de DEXA pueden emplearse tanto
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para valorar el estado nutricional, como durante el monitoreo, para evaluar los resultados
del tratamiento (221).

En la revision de alcance desarrollada por Kwon et al (2024), advierten que en las personas
que sufren de EA se ha observado que, a largo plazo, los bajos niveles de vitamina D, el
compromiso nutricional, la inflamacién croénica, el crecimiento anormal y la inactividad fisica
terminan comprometiendo la salud 6sea de quienes padecen esta condicion, lo que puede
traer como resultado, un alto riesgo de osteopenia, osteoporosis y fracturas patolégicas
(222).

Plantean en la misma revision, las siguientes recomendaciones basadas en las
publicaciones revisadas por los investigadores (informadas sin graduacion de calidad de
evidencia) (217,222-227).

e Las evaluaciones e intervenciones nutricionales, como el monitoreo clinico de los
niveles de nutrientes, las mediciones de peso o las sondas de gastrostomia, deben
realizarse antes de los 2 afos para evitar el estancamiento de peso.

e Realizar mediciones de peso cada 3 meses a partir del nacimiento para asegurar una
trayectoria de curva de crecimiento adecuada y evitar el estancamiento de peso.

e Para detectar cualquier retraso en la pubertad, realizar la evaluacién de Tanner cada 6
meses, comenzando a los 8 afios para las nifias y a los 9 afios para los nifios.

e Realizar andlisis de sangre cada 6-12 meses para pacientes con subtipos de EA de
moderados a severos (casos mas leves a discrecion del médico). Los niveles de
hemoglobina, el panel metabdlico completo, el hierro, la PCR y/o la VSG, y la vitamina
D se utilizan para monitorear la salud 6sea.

e Exploraciones DEXA a partir de los 6 afios con exploraciones repetidas cada 1 o 2 afos,
excepto en casos leves.

e Ordenar suplementacion de vitamina D para todos los nifios con EA distréfica recesiva
y EAJ durante el primer afio de vida y a lo largo de la infancia. Todos los tipos de EA
deben recibir suplementacion si se encuentran hallazgos anormales en el examen, y se
sugiere la intervencion de un nutricionista. La Academia Americana de Pediatria sugiere
400 Ul/dia para los lactantes menores de 1 afio y 600 Ul para los nifios de 1 afio o mas.

Establecer un plan de manejo con el objetivo de reducir la morbilidad de los sintomas de
EA requiere que el profesional tenga conocimiento del conjunto sintomatoldgico de la
enfermedad, asi como qué condiciones contribuyen a que se manifiesten los sintomas, los
recursos disponibles en el servicio y en el mercado y las posibilidades del paciente como
aceptacion, situacion financiera, habitos, entorno, red de apoyo, entre otros factores (199).

La periodicidad y frecuencia de toma de muestras sera de acuerdo con la gravedad de la
enfermedad y la necesidad de monitorear el impacto de la terapia instaurada (163,208).

Las consideraciones para la ruta de seguimiento de los pacientes con EA (8.3.2) han sido
elaboradas a partir del consenso alcanzado por el grupo de expertos, respaldado en su
experiencia clinica y su conocimiento en el manejo especializado de esta condicion.
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Pregunta 3.3 ¢Cual es el acompafiamiento y recomendaciones que se les debe dar a
los cuidadores y familiares de los pacientes con epidermdlisis ampollosa?

De los articulos incluidos relacionados en el Anexo 5, se eligieron tres GPC (122,124,170)
para brindar respuesta a la pregunta orientadora. A continuacion, se detalla la informacién
de mas relevancia relacionada ese tema especifico:

Se recomienda ofrecer atencién preconcepcional, evaluaciones prenatales, planificaciéon
del parto y del alta hospitalaria y cuidados posteriores al parto en la madre y recién nacido,
en este ultimo, ello deberd incluir citas, contactos y gestion de emergencias. Se describe
un resumen de algunos de esos procesos mas importantes (122,124):

Brindar atencién preconcepcional

La atencién preconcepcional estandar con EA debe ser ofertada, al igual que la posibilidad
de brindar asesoramiento genético cuando esté disponible. Segun el patron de herencia
(autosémica recesiva o0 dominante), se puede estimar el riesgo asociado al embarazo y
ofrecer pruebas prenatales (124,228-232). Las parejas con riesgo de transmitir formas
graves de EA pueden considerar pruebas genéticas prenatales o de pre-implantacion,
teniendo en cuenta sus preferencias familiares, creencias religiosas o culturales y las leyes
nacionales. El cribado de portadores en parejas que no estén afectadas ni tengan
parentesco puede ofrecerse segun la situacion particular y las normativas del pais, tras un
asesoramiento genético (117,124).

Examen clinico de mujeres embarazadas durante las visitas prenatales

Se recomienda involucrar al equipo multidisciplinario al inicio del embarazo en pacientes
con formas complejas de EA. Cuando sea posible, un equipo que incluya a una partera,
obstetra, dermatélogo, enfermera especialista, anestesista, terapeuta ocupacional y
psicologo contribuird a una mejor gestion del embarazo (128,229,233,234). Si se espera un
recién nacido con EA, es importante la participacion oportuna del equipo neonatal y de la
enfermera pediatrica especializada en EA. Se deben realizar evaluaciones antenatales
estandar siguiendo las guias locales, pero con ciertas modificaciones.

Planificacién del parto

Es importante ofrecer a las mujeres embarazadas con EA informacién que les permita tomar
decisiones informadas sobre el modo de parto, como parte de un cuidado centrado en la
mujer (235). Se debe motivar a las mujeres con EA a preparar un plan de parto. Ofrecer
atencién prenatal y planificar el parto cerca del hogar de la paciente facilita la participacion
de su pareja, familia y cuidadores. El equipo especializado en EA debe asesorar a los
servicios obstétricos locales. Dada la variabilidad fenotipica entre los distintos subtipos de
EA, es crucial adoptar un enfoque individualizado al considerar y planificar el parto. Este
equipo puede proporcionar detalles sobre los riesgos para el bebé y las posibles
complicaciones de cada subtipo de EA, y como estos pueden influir en las opciones de
parto.
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Por otro lado, tener un diagnéstico de EA no es una contraindicacion para el parto vaginal
(229,233,236). Sin embargo, algunas mujeres pueden preferir una cesarea debido a temor
0 ansiedad por posibles lesiones en el canal de parto que resulten en ampollas o heridas;
en estos casos, se deben discutir los beneficios y riesgos de todas las opciones con un
obstetra y un dermatdlogo y acordar un plan de parto personalizado. Se debe ofrecer el
parto vaginal como el modo de parto preferido para mujeres con todos los subtipos de EA.
No obstante, se debe evitar si hay una indicacién obstétrica especifica para una cesérea,
si hay ampollas o heridas extensas relacionadas con la EA en la zona genital o si hay
estenosis vaginal.

Planificacién a largo plazo

Durante el periodo antenatal es importante discutir los planes a largo plazo para llevar al
recién nacido a casa. El plan de manejo prenatal debe incluir la evaluacion de la funcién de
las manos y la movilidad de la madre, asi como la posible necesidad de una evaluacion de
fisioterapia. Ademas, se debe revisar la red de apoyo fisico y emocional, la participacion de
la pareja, los planes propuestos para el cuidado del recién nacido y las opciones de
alimentacion, ya sea lactancia materna o férmula.

Asi mismo, se debe ofrecer una vigilancia y monitoreo rutinario de la piel durante el
embarazoy el periodo posparto, especialmente en aquellas con mayor riesgo de desarrollar
carcinoma de células escamosas relacionado con la EA (237-239).

Cuidado y manejo postparto.

Es importante seguir las guias de cuidado perinatal, proporcionando apésitos no adherentes
para las mujeres después del parto (126). La descarga vaginal posparto puede durar hasta
8 semanas, por lo que se debe aconsejar el uso de productos sanitarios suaves y proteger
la piel en la zona de la ingle.

Las episiotomias y los desgarros perineales suelen sanar adecuadamente en mujeres con
EA, y se recomienda un manejo obstétrico estandar, incluidas las suturas
(233,234,237,240-242). Durante la recuperacion perineal, se debe fomentar una dieta alta
en fibra, el consumo de liquidos y el uso de suavizantes de heces; si es necesario, pueden
afiadirse laxantes osmaticos (233,242).

Se deben proporcionar apoésitos no adherentes y SMARSs para las heridas de la cesarea, ya
que por lo general cicatrizan adecuadamente. Sin embargo, en algunos casos se ha
observado la aparicién de ampollas en el area de la cicatriz (126,230,233,234,237,240—
242).

Coordinacion del cuidado en neonato

La comunicacion entre el equipo multidisciplinario es fundamental. Un plan de coordinacion
de cuidados, con citas, contactos y pautas de manejo de emergencias, puede ser de gran
apoyo para los padres, cuidadores y proveedores locales. El hospital especializado en EA
puede guiar los cuidados y resultados en la comunidad hasta que los profesionales locales
hayan recibido educacion sobre EA. La comunicacion abierta con el médico general y el
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equipo de atencién domiciliaria beneficia a los pacientes, y el acceso continuo de los padres
y cuidadores a su coordinador de cuidados o experto en EA resulta invaluable. Asimismo,
los proveedores locales se benefician de un contacto continuo con el hospital especializado
a lo largo de las diferentes etapas de crecimiento y desarrollo del neonato (122).

Otras recomendaciones para cuidadores y familiares:

Brindar educacion y apoyo a los padres y cuidadores durante el proceso de diagnéstico y
pronostico es fundamental. Ofrecer asesoramiento genético para explicar los patrones de
herencia y ayudar a la familia a enfrentar sentimientos de culpa o reproche; ademas, discutir
la posibilidad de pruebas prenatales y fertilizacion in vitro con diagnostico genético
preimplantacional para informar sobre el riesgo de recurrencia en futuros embarazos (122).

Ofrecer educacion sobre la epidermdélisis ampollosa (EA) para preparar a padres,
cuidadores y proveedores locales en el manejo complejo de la enfermedad en el hogar.
Iniciar la capacitacion en el hospital para anticipar el alta, incluyendo cuidados de
emergencia y orientacion sobre el sistema de salud. Para facilitar el aprendizaje, brindar
educacion repetitiva en diversos formatos, como explicaciones verbales, demostraciones
practicas, materiales escritos y enlaces web. Ademas, el centro especializado en EA puede
ofrecer capacitacion a los proveedores comunitarios indicados en el plan de alta antes de
la salida del neonato (122).

Proporcionar apoyo educativo para hermanos y familiares extendidos, ofreciendo recursos
para comprender el diagndstico y formas seguras de interactuar y jugar con un neonato con
EA, reduciendo asi el riesgo de lesiones en casa (122).

Proporcionar educacioén a los padres y cuidadores para que reconozcan los signos de dolor
y sepan como aplicar los planes de manejo puede aumentar su confianza en el cuidado
diario y fomentar su participacién en el aprendizaje sobre la EA (122).

Ensefar técnicas de manejo del dolor en el hospital y promover su uso tras el alta ayuda a
reducir el miedo y la ansiedad ante los procedimientos a medida que el nifio crece (122).

Es importante suministrar de forma temprana educacion a los padres y cuidadores sobre la
alimentacion enteral, a fin de normalizar esta via de alimentacion en formas severas de EA.
Ello contribuye a apoyar la comprensién y mejora la aceptacién en caso de hacerse
necesario una insercion futura (122).

Brindar educacion y apoyo a los padres y cuidadores durante el proceso de diagnostico y
pronostico es fundamental. En casos donde sea apropiado, ofrecer apoyo psicolégico y
cuidados paliativos para discutir expectativas realistas y el prondstico, asi como para
abordar dilemas éticos o morales si se sospechan formas mortales de EA (122).

Estrategias como la participacion en grupos de apoyo, tanto formales como informales,
junto con la psicoterapia enfocada en soluciones, pueden ser herramientas clave para
abordar el trauma asociado a la epidermolisis ampollosa (EA). Dichas estrategias son Utiles
para enfrentar el estigma, las pérdidas derivadas del acoso, las decisiones complejas y el
duelo, al mismo tiempo que promueven una participacion mas activa en la sociedad, un
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sentido de realizacion personal, una vida social enriquecida y un sélido apoyo de los
compairieros (170,171,194-197).

Acceder a apoyo psicosocial especializado en el hogar para la familia en todos los subtipos
de EA, puede ayudar a promover estrategias que contribuyan a sobrellevar la situacion. Los
programas de apoyo o un gestor de cuidados deberian: a) alentar a los padres a establecer
una rutina normal para el nifio y la familia. b) dedicar tiempo para ellos mismos y como
pareja para ayudar a sobrellevar la situacion y c) crear una red de apoyo con el conyuge, la
familia extendida, el personal médico y oportunidades de respiro del cuidado (170,191,243).

La revision integradora de Moura (2024) incluy6é el componente de educacién para la salud
(199).

e Los cuidadores directos, responsables del nifio, deben saber identificar qué tipos de
acciones y actitudes deben evitarse para controlar la condicién y qué tipos de
desencadenantes y estresores pueden provocar crisis y exacerbaciones de la EA. Al
planificar la atencién al paciente pediatrico, el profesional debe ser capaz identificar
cuales son los enfoques esenciales de una educacion en salud de calidad.

e Es necesario instruir a los familiares sobre el cuidado directo de las heridas, qué tipos
de ungientos y emolientes se pueden utilizar, forma y frecuencia de aplicacion,
frecuencia de los bafios y temperatura del agua, cuidados durante el bafio, cambio de
pafial y manejo correcto del nifio o bebé.

e Al momento de crear el plan de cuidados debera tenerse en cuenta el contexto
sociocultural del nifio y grupo familiar, las posibilidades econ6micas y recursos
disponibles, y el nivel de educacion que tienen los padres o cuidadores.

e Laeducacion en salud es una actividad esencial en la atenciéon y manejo de la EA eficaz
en ayudar al manejo clinico sintomatico del paciente, buscando el bienestar general de
todos, no solo la del paciente afectado.

10. Lineamientos
10.1. Pregunta 1

10.1.1. ¢Cuéles son los criterios diagnosticos y clasificacion de la epidermdlisis
ampollosa?

e En pacientes con fragilidad de la piel y mucosas, heridas, ampollas o erosiones ante
traumas minimos se realiza la sospecha clinica de EA.

e Lagravedad y los sintomas pueden variar segun el tipo especifico de mutacién y el gen
afectado, lo que puede influir en el curso clinico de la enfermedad.

e La identificacion de mutaciones especificas puede ayudar a determinar el prondstico y
la gestion de la enfermedad.

Para conocer la clasificacion y las caracteristicas de los subtipos de EA detallando el nivel
de afectacion cutdnea y extra cutdneas, herencia, gen mutado y proteina afectada, se
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recomienda consultar la Tabla 5 descrita en apartes previos de este documento (Sintesis
de evidencia).

10.1.2. ¢(Como debe realizarse la confirmacion del diagnéstico de la epidermélisis
ampollosa?

e Ante la sospecha clinica de EA se recomienda realizar el diagndstico temprano
mediante mapeo por inmunofluorescencia (MIF) en los primeros 6 meses de vida o la
realizacién de pruebas moleculares para identificar el tipo especifico, proporcionar un
pronédstico y ayudar a la toma de decisiones.

e Los médicos genetistas son quienes deben realizar el asesoramiento pre y post test
molecular.

e Se debe considerar la realizacion de biopsias cutaneas junto con pruebas moleculares
en casos en los que el diagndstico no sea concluyente tras las pruebas iniciales.

e En casos de recién nacidos con antecedentes familiares de epidermdlisis ampollosa, se
recomienda una evaluacién temprana mediante pruebas moleculares para el andlisis de
la mutacion familiar al momento del nacimiento.

e En familias con antecedentes de epidermdlisis ampollosa, se debe ofrecer la opcién de
diagnéstico genético preimplantacional y prenatal siempre y cuando se conozca la
mutacion familiar.

e Se debe proporcionar un asesoramiento genético realizado por médico genetista
informando al afectado y a su familia el patron de herencia y los riesgos de recurrencia.

e Los métodos para las pruebas moleculares en EA incluyen la secuenciacion de nueva
generacion (NGS) con paneles de genes especificos de EA, y en caso de no detectarse
el gen mutado se puede realizar la secuenciacion de exoma completo (WES) u otras
pruebas genéticas en casos especificos.

Consideraciones:

e El mapeo por inmunofluorescencia no se realiza en Colombia actualmente, ante estos
casos siempre realizarse prueba molecular evitando retrasar el diagndstico por tipo.

e Los casos de epidermdlisis ampollosa confirmados deben ser siempre notificados al
SIVIGILA bajo la ficha 342.
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10.2. Pregunta 2

10.2.1. ¢Cudl es la atencién integral que deben recibir los pacientes con
epidermalisis ampollosa?

Cuidado de la piel y las heridas

Es necesario dentro del plan de cuidado de las heridas en EA:

e Se debe realizar una evaluacion minuciosa de la piel y de la herida con regularidad. El
tratamiento debe adaptarse tanto al tipo de EA como a las caracteristicas de la herida.

e Los principios de preparacion del lecho de heridas (reduccion del edema, del exudado
y de la carga bacteriana) son aplicables a las heridas observadas en pacientes con EA,
en particular, en las heridas que se han vuelto cronicas, se debe mantener vigilancia
ante cambios que sugieran malignidad.

e Si hay presencia de ampollas, se deben drenar y cubrir con un apdsito no adherente,
como por ejemplo los impregnados de hidrogel.

e Hacer la curacion de las heridas en un ambiente limpio con materiales estériles. Ningun
material estéril o desechable deber ser reutilizado.

e |as ampollas intactas no infectadas deben ser punzadas y drenadas por la parte inferior
en ¥ de su circunferencia, sin retirar el techo funcional, si el contenido es material
purulento debe ser retirada completamente y lavada con solucion salina. Se deben
utilizar apositos atraumaticos para evitar mas ampollas y dafios en la piel y el lecho de
la herida.

e Humedecer el apésito con solucion salina antes de retirarlo puede facilitar el proceso y
reducir el dolor.

e El uso de apositos con plata esta contraindicado en neonatos.

e El tratamiento de las heridas por EA debe abordar cuestiones como la colonizacion
critica, la infeccion y la proteccién contra el trauma. Hacer uso de apésitos hidrocoloides
o hidrogeles para mantener un ambiente humedo que favorezca la cicatrizacion y
reduzcan el dolor al cambiarlos.

e Los removedores de adhesivos médicos a base de silicona (silicone medical adhesive
removers, SMARS) deben usarse para retirar apésitos o prendas de vestir adheridos.

e Los apositos deben cambiarse cada 1-3 dias de acuerdo con la actividad de la
enfermedad, presencia de infeccion y niveles de exudado de las lesiones.

En la Tabla 6 a la Tabla 9, se listan los apositos segun tipo de heridas en la epidermdlisis
ampollosa.
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e El cuidado de heridas en la EA requiere la orientacién de un equipo de profesionales
compuesto por dermatologia, enfermeria de cuidado de heridas, especialista en dolor,
nutricion y fisioterapia para acelerar la curacion y minimizar las complicaciones.

e El desbridamiento quirdrgico esta contraindicado en pacientes con EA. El retiro
mecanico de costras y tejido necrético debe ser realizado por personal experimentado
para prevenir la sobreinfeccion y mejorar la cicatrizacion, siempre asegurando un control
adecuado del dolor.

En la Tabla 10, se listan productos recomendados para el desbridamiento de las heridas en
pacientes con EA.

e EIl uso de corticoesteroide tépicos y siliconas en gel puede ayudar a minimizar las
cicatrices hipertréficas y queloides.

e En heridas abiertas evitar el uso de corticoesteroides tépicos.

e En pacientes con formas graves de EA existe un riesgo elevado de carcinoma de células
escamosas. Es esencial un control regular y la toma de biopsia oportuna ante areas
sospechosas.

Manejo del prurito

El prurito al ser un sintoma muy comin y comérbido en los pacientes con EA debe ser
tratado de manera Optima y satisfactoria por lo cual se recomienda optar por alguna (s) de
las siguientes opciones:

e Humectar para reducir la picazon y la colonizacién bacteriana

e Mantener hidratacion oral con agua

e Hacer uso de productos topicos oleosos a base de mentol

e Hacer uso de esteroides tépicos en casos de prurito severo (agudo)

e Segun las necesidades clinicas del paciente, puede considerarse el empleo de
antihistaminicos de efecto sedante, aunque el prurito no es mediado por histamina

e No hacer uso de productos perfumados
e No usar humectantes que contengan lauril sulfato de sodio, esto agrava el prurito

Consideraciones adicionales: otros medicamentos han sido mencionados en los estudios y
el panel ha sugerido que se explore en el pais su uso, entre ellos gabapentina, terapia
biologica anti IL-4 y 13, inhibidores JAK. En adultos mirtazapina. Esta evidencia se debe
revisar bajo mecanismos del pais para su consideracion en la ampliacién de los listados
UNIRS, si es concluyente para estos usos.
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Manejo de las infecciones

e Realizar limpieza adecuada, curacion de barrera con vaselina o cremas de 0xido de zinc
para prevenir infecciones y mejorar la curacion

e Realizar el manejo inicial de infeccién localizada, aumentar la frecuencia de curaciones,
considerar antibiético tépico y/o oral segun evolucion

e Usar antibiéticos tépicos u orales si hay signos de infeccion. El uso de antibiéticos orales
puede ser necesario si las infecciones son extensas o profundas.

e Utilizar bafios antimicrobianos (con clorhexidina o lejia) en combinacién con antibiéticos
sistémicos si la herida muestra signos de propagacion o presencia de infeccion
sistémica.

e No se recomienda la toma de cultivos de tejidos superficiales rutinarios.

En caso de sospecha de infeccién profunda (miositis y fascitis), el paciente debe ser
hospitalizado, se debe confirmar el diagndstico por imagenes, iniciar antibiético empirico
(considerar perfil epidemioldgico local), tomar hemocultivos y realizar cultivo de tejido
profundo para dirigir el tratamiento antibidtico. Si se confirma miositis o fascitis, esta
indicado el drenaje quirtrgico. Los desbridamientos, estan contraindicados.

e En caso de compromiso sistémico, el paciente debe ser derivado para manejo
intrahospitalario (en aislamiento) con antibidticos endovenosos, previa toma de
hemocultivos, en ningln caso se debe retrasar el inicio de la terapia antibiética, con el
fin de reducir el riesgo de mortalidad asociada a sepsis, especialmente en poblacion
neonatal y paciente inmunocomprometido.

e Los cultivos y antibiogramas se deben revisar para realizar el escalamiento o
desescalonamiento terapéutico.

El panel resalta la necesidad de reconocer por parte de todo el personal de salud
involucrado en la atencion de estos pacientes, los indicios de infeccion en piel:
Enrojecimiento y calor, aumento del fluido, hinchazén, hedor, heridas que no se curan o se
descomponen, aumento del dolor, fiebre o mareo.

Manejo del dolor

e Proporcionar un manejo adecuado del dolor, utilizando un “enfoque adaptado” segun la
gravedad de los sintomas, con opciones que incluyan intervenciones farmacolégicas y
no farmacoldgicas adaptadas al individuo y su situacion (Tabla 14).

e Se debe tener claro que las estrategias no farmacol6gicas no excluyen las
farmacoldgicas.

e Es necesario proporcionar una valoracion cuantificable del dolor para poder establecer
metas y objetivos claros en el manejo tanto para el personal de salud como para la
familia. Para esto es recomendable hacer uso de escalas validadas del dolor para
Colombia (Pagina 85).
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e Se puede proporcionar alivio del dolor en neonatos con técnicas no farmacolégicas
empleando lactancia materna, succién y sacarosa.

e Aliviar el dolor antes de la alimentacion si la mucosa oral estd comprometida. Considerar
el uso de paracetamol oral.

e En los bebés con ampollas en la boca o el eséfago, se pueden emplear biberones con
chupetes suaves o técnicas de alimentacion especializadas.

e Prever las intervenciones dolorosas (alimentacion, cambio de pafal, cargue,
curaciones, fisioterapia, entre otras) para el inicio temprano y anticipado de estrategias
farmacoldgica y no farmacol6gicas apropiadas.

e En caso del uso de opioides debera consultarse con un grupo de especialistas en el
manejo del dolor, sin inicio condicionado a la presencia del especialista experto.

Manejo general

e Informar completamente al paciente y a sus cuidadores acerca de la evolucién natural
de la enfermedad, todas las opciones de tratamiento (incluido ningan tratamiento) de
una manera apropiada para la edad y garantizar que se escuchen y respeten todos los
deseos de la persona que vive con EA y su familia.

e Dado que los pacientes con EA pueden tener pérdida de proteinas y calorias debido a
la exposicion de la piel, es crucial realizar un seguimiento regular de su peso corporal,
indice de masa corporal (IMC), crecimiento y niveles de albumina.

e Se debe realizar seguimiento odontoldgico continuo para el manejo de lesiones en la
cavidad oral y los dientes, siguiendo las recomendaciones de manejo estandar para los
pacientes con esta condicion de salud.

e Esimportante la atencion en unidades de cuidados intensivos en casos severos, en los
que se requiera el monitoreo y manejo intensivo de infecciones, control de fluidos y
soporte nutricional.

e Ante la presencia de sintomas que sugieran comorbilidades adicionales, como
afectacion de d6rganos especificos, complicaciones relacionadas con las heridas
(infecciones) o indicios de limitacion funcional o deformidad articular, los pacientes
deben ser remitidos oportunamente al especialista correspondiente, segun el caso.

e El paciente y sus cuidadores deben ser informado ante los signos de alarma (ver Tabla
15) que indiquen consultar a urgencias como secrecion en la herida o indicios de
infeccion sistémica (sepsis), dificultad respiratoria, presencia de fracturas, compromiso
del estado general, cambios del habito intestinal, sangrado, alteraciones de conciencia,
rechazo de la alimentacion, disminucién de la diuresis, dolor de dificil manejo,
irritabilidad, insomnio o cualquier alteracion del comportamiento que alerte sobre una
condicion critica del paciente.

e Sise detectan lesiones sospechosas de cancer de piel, se debe priorizar un diagnéstico
rapido y tratamiento oportuno dentro de la ruta de seguimiento del paciente, con
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derivacién al especialista en dermatologia y oncologia. En los casos requeridos a
cirugia.

e Tener presente que un paciente con fiebre, taquipnea, taquicardia, hipotension,
alteracion del estado de la conciencia puede estar cursando con sepsis como primera
causa y debera ser manejado tempranamente para evitar mortalidad.

e Hacer uso de instrumentos validos vy fiables para la EA para evaluar la gravedad y la
respuesta de la enfermedad como el indice de Actividad y Cicatrizacion de la
Enfermedad de la Epidermdlisis Ampollosa (Epidermolysis Bullosa Disease Activity and
Scarring Index - indice EBDASI).

e Hacer uso del Cuestionario de Calidad de Vida en Epidermdlisis Bullosa (Quality of Life
evaluation in Epidermolysis Bullosa (QoLEB) version en espafiol para identificar como
la enfermedad esta impactando el bienestar fisico, emocional y social de los pacientes
como apoyo a la planificacion del tratamiento a seguir.

e Ofrecer cuidados paliativos tempranos, centrados en equilibrar el manejo de los
sintomas y el bienestar del paciente, asegurando que se prioricen intervenciones que
mejoren la calidad de vida.

e Los pacientes con afectacién ocular requieren consultas prioritarias por oftalmologia
para el manejo temprano del dafio por patologia ocular, corneal o conjuntivitis y uso de
lentes de contacto con fines terapéuticos cuando estén indicados.

e En algunos casos, la cirugia reconstructiva puede ser necesaria para corregir
deformidades o secuelas de heridas extensas, especialmente en pacientes con
pseudosindactilia y formas graves de la enfermedad.

Tabla 15 Signos/sintomas de alarma en paciente con EA

~ signosisintomas ——

Puede ser un signo de infeccion sistémica incipiente, especialmente en el
contexto de heridas infectadas. Asociada a cambios en el nivel de
consciencia, disminucién de la produccion de orina, hipotensién, piel
moteada o palida puede ser indicativo de sepsis.

Fiebre

Fatiga extrema, debilidad, irritabilidad o cambios en el comportamiento,

Deterioro del estado general

Obstruccién aguda de la
alimentacion

Obstruccién aguda de la via
aérea superior

Retencion urinaria aguda

Estrefiimiento severo

Ojo rojo doloroso y lagrimeo
excesivo

Sangrado excesivo

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

como somnolencia o confusion.

Disfagia o dificultad para tragar, hipersalivacion, presencia de ampollas en
la cavidad oral o es6fago. En nifios o infantes puede manifestarse como
llanto incontrolable, irritabilidad o rechazo a la alimentacion.

Estridor inspiratorio prominente, retraccion del térax, dificultad respiratoria,
agitacion, coloracion azulada de la piel o cianosis.

Incapacidad para orinar, distensién abdominal, dolor en la parte baja del
abdomen, ampollas alrededor del meato uretral o fusion labial en mujeres.

Especialmente en nifios.

Puede ser signo de erosién corneal. Dolor ocular intenso, fotofobia,
lagrimeo excesivo, blefaroespasmo, vision borrosa, enrojecimiento ocular.

Hemorragias que no se controlan facilmente en areas lesionadas.
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Dolor severo o persistente Incremento significativo del dolor en heridas o zonas afectadas.
Cambios neurolégicos Somnolencia, confusion o disminucion del nivel de alerta.
Signos de infeccion Aumento de calor, inflamacién, enrojecimiento o secrecion purulenta en

localizada una lesion o varias.

Boca seca, disminucion de la diuresis, letargo o piel reseca debido a
ampollas extensas.
Fuente: Elaboracion propia

Deshidratacion
Nutricion

e Los pacientes con EA tienen mayor riesgo de malnutricion y desnutricion por las
pérdidas por las heridas, infecciones recurrentes, limitaciones de ingesta y aumento del
gasto metabdlico, por lo cual deben ser monitorizados regularmente desde el
diagnostico y permanentemente durante la vida.

e |niciar una asesoria nutricional especializada desde el diagnéstico de EA, con un
enfoque en prevenir deficiencias nutricionales y optimizar el crecimiento y desarrollo del
paciente. Se debe brindar una valorizacion priorizada especialmente en pacientes con
factores de riesgo como lesiones en cavidad oral, disfagia persistente, sangrado,
estreflimiento o formas extensas de la enfermedad.

e En el caso de los recién nacidos en situaciones donde la lactancia materna no es
posible, usar férmulas lacteas infantiles comercialmente preparadas que estan
fortificadas con hierro y otros nutrientes esenciales. Para lactantes con necesidades
nutricionales aumentadas, como los recién nacidos prematuros o con bajo peso al
nacer.

e Es fundamental que la administracion de fortificadores de la lecha materna sea
supervisada por un médico o nutricionista, quien ajustara la cantidad y frecuencia de
acuerdo con las necesidades y la evolucién del estado nutricional del bebé.

e Considerar el uso de alimentacion enteral en pacientes con EA que no pueden cumplir
con los requerimientos nutricionales completos.

e Antes de la insercion de un tubo nasogastrico intentar todas las estrategias de
alimentacion oral para neonatos con fragilidad de las mucosas orales y esofagicas.
Puede estar indicado cuando la mucosa faringoesofagica no esta en riesgo, siendo una
estrategia de uso temporal.

e Ultilizar tubos nasogastricos lubricados con vaselina para subtipos severos de EA
cuando la ingesta oral no cumpla con los requerimientos, pero la tolerancia a la
alimentacion sea normal.

e Utilizar alimentacion naso-yeyunal para neonatos con reflujo severo, vomitos o riesgo
de aspiracion.

e Considerar regimenes de alimentacién de infusién continua preferiblemente nocturnos
si la tolerancia a la alimentacion es deficiente y se presenta reflujo gastroesoféagico o
vomitos.
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e Considerar la alimentacion por gastrostomia para satisfacer los requerimientos
nutricionales de neonatos con EA severa, haciendo uso de elementos de proteccién de
la piel periostomal (Tabla 10).

e Proporcionar a los pacientes con EA grave soporte nutricional enteral o parenteral
cuando sea necesario, debido a la naturaleza particularmente nociva de las lesiones
internas en el tracto gastrointestinal que pueden impedir una adecuada ingesta oral.

e FEvaluar la opcién de gastrostomia bajo una decision informada y conjunta con los
familiares o cuidadores en casos donde se necesite nutricion suplementaria a largo
plazo, en casos donde no hay ganancia de peso, en complemento a la via oral, para
apoyar el estado nutricional y reducir el riesgo de desnutricibn en pacientes con
epidermdlisis ampollosa.

Consideraciones adicionales

El panel llama la atencién sobre las precauciones que se deben tener en cuenta al usar
sulfato ferroso si este esté indicado.

- El sulfato ferroso puede causar irritacion en el tracto gastrointestinal (nauseas, dolor
abdominal, estrefiimiento o diarrea). Si el paciente con EA tiene afectaciones
ampollosas en la mucosa oral, esofagica o gastrica, podria agravar los sintomas.

- Ajustar el tipo y la forma de hierro segun las necesidades y tolerancia del paciente.

- Se debe monitorizar cuidadosamente para evitar complicaciones relacionadas con la
administracion.

- Involucrar a especialistas en dermatologia, gastroenterologia y nutricion para un manejo
integral.

- Evaluar regularmente niveles de hemoglobina, hierro sérico y ferritina.

Manejo por equipo multidisciplinario de rehabilitacion

e Realizar la valoracion fisica con escalas estandarizadas para el neurodesarrollo (Escala
Abreviada del Desarrollo 1) y evaluacién funcional particularmente de las manos y pies,
de acuerdo con la edad, para identificar el estado inicial y/o progresion de sus sintomas.

e Se recomienda el abordaje con manejo multidisciplinario de rehabilitacion desde la
etapa neonatal para evitar limitaciones en su participacion social, interpersonal,
actividades de autocuidado segun su edad o afectacion de la calidad de vida, generando
estrategias de prevencion e intervencion, con un plan de manejo individualizado.
Cuando sea posible incluir el médico fisiatra en el plan rehabilitacion.

e Se debe realizar la valoracion de la capacidad de realizacion de las actividades de la
vida diaria (AVD) y determinar si hay alguna limitacion o restriccion, e implementar un
plan de intervencion.
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e Evaluar y ajustar peridédicamente el programa de rehabilitacién, asegurando que se
adapte a las necesidades cambiantes del paciente y se enfoque en la preservaciéon de
la funcionalidad y la movilidad.

e Iniciar la terapia fisica y ocupacional temprana en todos los pacientes, centrdndose en
la maximizacion de la funcién manual y el desarrollo de habilidades para las actividades
de la vida diaria.

e |dentificar el riesgo de pseudosindactilia y otras retracciones para un manejo temprano
con fisioterapeuta entrenado.

e En caso de requerir ortesis, estas deben ser colocadas utilizando materiales de
protecciébn adecuados que prevengan la friccion o el cizallamiento, evitando asi la
aparicion de heridas o lesiones nuevas.

e En caso de que el paciente tenga vendajes en manos o pies, siempre se debe realizar
la separacion interdigital y evitar vendajes que favorezcan posiciones de retraccién. Las
inmovilizaciones temporales y permanentes deben realizarse siempre en posicién
funcional.

e Se sugiere que los pacientes con cualquier subtipo de epidermdlisis ampollosa que
presenten discapacidades funcionales o biomecénicas, como contracturas y
disminuciéon de la movilidad, sean derivados tempranamente a terapia fisica y
ocupacional para evaluar su independencia funcional, con reevaluaciones periédicas.

e Desarrollar habilidades de alimentacion oral con la ayuda de terapeutas de lenguaje y
ocupacionales en los pacientes que presenten dificultades, utilizando estrategias
adaptadas para minimizar el dolor y el dafio a la mucosa oral.

e Proporcionar un programa de ejercicios en el hogar individualizado y progresivo con
actividades que favorezcan la funcionalidad y que incluya la educacion a los padres en
estas estrategias.

Salud mental

e Evaluar los pacientes, familiares y/o cuidadores, para identificar areas de ajuste, signos
y sintomas que indiquen la necesidad de un apoyo emocional temprano y apropiado.

e Educar sobre estilos de vida saludable que son factores protectores de enfermedad
mental como: alimentacion adecuada, suefio adecuado, actividad fisica regular, tiempo
de ocio y pautas de crianza respetuosa y consistente.

e Proporcionar informacién clara, amplia y empatica al paciente y a la familia sobre la
condicion y el curso natural de la enfermedad.

e Involucrar al paciente y a la familia en la toma de decisiones sobre el tratamiento y las
intervenciones.

e Educar a la familia y al paciente con estrategias de gestibn emocional.

e |dentificar de forma temprana los elementos emocionales y riesgo de sobrecarga en los
cuidadores y familiares de los pacientes con EA a través de escalas de carga del
cuidador.
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e Brindar acompafiamiento psicol6gico para padres y familiares, y apoyo en las tensiones
emocionales relacionadas con el cuidado del neonato.

e Realizar la identificacion temprana y canalizacion del paciente con EA al servicio de
salud mental independiente de su edad y ciclo vital.

e Brindar dentro de la atencion integral del paciente, cuidadores y familiares de EA,
servicios en salud mental que monitoreen condiciones como ansiedad, depresion,
problemas de autoestima u otros relacionados con la adaptacion a esta condicion,
dentro de la ruta de atencion.

e Brindar herramientas de autocuidado y psicoeducacion en aspectos relacionados con la
adherencia a las indicaciones médicas, estrategias para manejar la ansiedad
relacionada con procedimientos dolorosos y otras intervenciones.

e Ofrecer cuidados paliativos tempranos, centrados en equilibrar el manejo de los
sintomas y el bienestar del paciente, asegurando que se prioricen intervenciones que
mejoren la calidad de vida.

e Proporcionar intervenciones dirigidas al desarrollo de sistemas de apoyo personal y
grupal para personas que viven con EA, esto incluye areas relacionadas con valores
familiares/personales, contextos comunitarios y domésticos, funcidon psicosocial,
percepciones de control, experiencias de atencibn médica y otros aspectos
psicosociales y fisicos de la experiencia/participacion en la vida.

e Acompafar por el area de salud mental el proceso de respuesta emocional en las
diferentes fases del duelo asociado a la muerte del paciente con EA.

10.2.2. ¢(Como debe estar conformado el equipo multidisciplinario a cargo de la
atencion integral de los pacientes con epidermdélisis ampollosa?

Se requiere de diferentes especialidades para lograr un proceso integral de atencion en la
poblacion con epidermdlisis ampollosa. Se sugiere que la atencion se haga con equipos
multidisciplinarios conformados por los profesionales descritos en la Tabla 16:

Tabla 16 Perfiles de talento humano que estan a cargo de la atencién de acuerdo con el grupo etario

Terapia o
fisica Medico Clini
Genet Neonato Dermato U Nutri Psicol familiar/me Psiqui
ista logia logia cién ogia dicina
interna

ocupaci
onal

Neonat

o hasta

los 30 X X X X X X X X X X
dias

De los

30 dias

postnat

ales - X X X X X X X X X X X
hasta

los 18
afios
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Terapia
fisica Medico
Genet Neonato Pedi Dermato U Nutri Psicol familiar/me Psiqui odontol
ista logia atra logia cién ogia dicina atria ogia
ocupaci interna
onal

s 18 X X X X X X X X X X X
afios

Mayore

e En los primeros meses de vida se debe garantizar la atencion integral por un equipo
multidisciplinario regular que incluya a genética, neonatologia o pediatria, dermatologia,
terapia ocupacional, enfermeria de cuidado de heridas, nutricion y gastroenterologia
para el manejo integral.

e Los pacientes con EA dada la complejidad de la condicién de salud deberan ser
preferiblemente atendidos en instituciones que cuenten con un equipo multidisciplinario
con experiencia o0 capacitacion o programas de atencion especificos para EA.

e Para la atencion de nifios con EA el equipo basico debera estar compuesto por la
persona que vive con EA y sus cuidadores, dermatologia o dermatologia pediatrica,
genetista, nutricion, enfermeria con cuidado heridas. En el caso de los adultos
dermatologia, nutricion, medicina familiar o medicina interna, enfermeria de cuidado de
heridas.

e Se requeriran diversas especialidades segun las necesidades de los pacientes, tales
como endocrinologia pediatrica, hemato-oncologia pediatrica, psiquiatria infantil y del
adolescente, manejo del dolor, cuidados paliativos, fisioterapia, terapia ocupacional,
gastroenterologia pediatrica, gastroenterologia general, odontologia, odontopediatria,
oftalmologia, fonoaudiologia, cirugia, hematologia, oncologia y trabajo social, para
abordar de manera integral la enfermedad.

e Todo paciente con EA debe ser atendido por genetista. La consulta con genetista puede
ser presencial o por telemedicina en cualquiera de sus modalidades.

e Todo paciente con EA debe ser atendido por un dermatélogo en consulta presencial.

10.2.3. ¢Cuédles son los servicios de salud que se deben brindar alos pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

En Colombia y de acuerdo con el marco normativo para la atencién de pacientes con
enfermedades huérfanas, los servicios de salud para pacientes con epidermolisis ampollosa
deben cubrir tanto el tratamiento clinico como el apoyo integral, adaptado a las necesidades
especificas de cada grupo de edad.

Los servicios de salud que deben brindarse a los pacientes con epidermolisis ampollosa
van de acuerdo con la normatividad vigente del pais y corresponden a los siguientes grupos:

e Consulta externa especializada

e Consulta externa general (vacunacion, odontologia, nutricion, enfermeria y otras)
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e Quirargicas
e Atencién inmediata (urgencias, transporte especial de pacientes)

e Apoyo diagndstico y complementaria terapéutica (laboratorio clinico, imagenologia,
patologia, medicina nuclear, medicina transfusional, farmacia, entre otros)

e Internacién (hospitalizacion general, hospitalizacién en cuidado intensivo neonatal,
pediatrico y de adulto, unidad de cuidado crénico, hospitalizacion en salud mental)

Ademas de los servicios requeridos por la condicion clinica del paciente conforme a la
normatividad vigente.

10.3. Pregunta 3

10.3.1. ¢Cuéles son los cuidados y las medidas de prevencién de complicaciones
en piel y mucosas, que deben recibir los pacientes con epidermaolisis
ampollosa?

Medidas generales para todos los grupos de edad

e Apoyo en el autocuidado y educacion familiar, ensefiando a los cuidadores y pacientes
el manejo adecuado de las mucosas y la piel para prevenir lesiones, asi como en
técnicas de movilizacion para evitar contracturas.

e Realizar consultas periddicas con especialistas en dermatologia, fisioterapia y
odontologia para ajustar los cuidados y prevenir dafios progresivos.

e Monitorear regularmente las areas afectadas para prevenir infecciones secundarias,
utilizando productos antimicrobianos topicos o apoésitos que favorezcan un ambiente de
cicatrizaciéon controlado. En casos de infecciones graves, como sepsis, el tratamiento
debe ser dirigido por un especialista en infecciones y especifico de acuerdo con la
condicion de cada paciente.

e Evitar el uso de cintas adherentes o adhesivos con contacto directo de la piel.

Neonatos

e Aplicar técnicas de cuidado especializado de las heridas desde el nacimiento, utilizando
film transparente o apdsitos no adherentes manteniendo un ambiente estéril para
prevenir el trauma mecanico y reducir el dolor y la exposicién a infecciones. Los apositos
o cremas barrera en las prominencias 6seas, como los talones y los codos, asi como
en los sitios expuestos a traumatismos, ayudara a proteger la piel fragil.

e Evaluar la necesidad y priorizar la toma de examenes que impliquen venopuncion (solo
si es indispensable) para reducir la friccion innecesaria y el volumen de sangre extraido.
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e Usar ropa sin costuras y de materiales muy suaves.
e Manipular al bebé con técnicas que minimicen la friccion y presion en la piel.

e Colocar al neonato en superficies acolchadas y cambiar su posicion regularmente para
evitar presion constante en areas especificas.

e Aplicar emolientes suaves para mantener la piel hidratada y reducir el riesgo de fisuras.
e Reemplazar los clips del cordén umbilical por ligaduras.

e En pacientes que no requieren incubadora mantener a temperatura ambiente para evitar
aumentar la fragilidad de la piel.

Cuidado de mucosas

e Lalactancia materna es el alimento de eleccidon y no esté contraindicada, se recomienda
lubricar el seno con vaselina pura, por ejemplo, para evitar las ampollas en el paciente.

e Alimentar al neonato de forma que se minimice el roce con las mucosas bucales, usando
biberones de silicona suave o sondas de alimentacion si es necesario.

e Evitar el uso de chupetes, sondas y objetos rigidos en la boca que puedan dafar la
mucosa oral. En caso de ser necesario, se deben emplear aquellos disefiados
especificamente para el paladar hendido, con el fin de reducir la friccién.

e Mantener un ambiente con adecuada humedad para evitar la sequedad de las mucosas.
e En caso de utilizar sondas, estas deben ser aplicadas con vaselina para reducir la
friccion

Cuidado de la conjuntiva

e Usar lubricantes oculares para minimizar el dafio causado por el roce o la sequedad en
los ojos.

Prevencion de lesiones permanentes (Contracturas y rigidez)

e Usar posiciones naturales y almohadillas especiales para prevenir posiciones forzadas
gue puedan llevar a contracturas.

e Con asesoria del equipo médico, realizar movimientos pasivos controlados para evitar
rigidez en las articulaciones desde las primeras semanas de vida.

Poblacion pediatrica

Cuidados de la piel y prevencion de ampollas

e Uso de ropa sin costuras y de tejidos suaves que eviten la friccion. Se recomienda vestir
al nifio con prendas ajustadas que no causen movimiento de la tela sobre la piel.
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e FEvitar actividades que generen impacto o roce en la piel (por ejemplo, deportes de
contacto).

e Aplicacion diaria de emolientes para mantener la piel hidratada y reducir el riesgo de
nuevas ampollas.

Cuidado de heridas

e Realizaciébn de curaciones con apésitos especializados no adherentes y productos
antisépticos suaves para minimizar el riesgo de infecciones.

e Cambio regular de apésitos (cada 24 a 48 horas), minimizando el dolor y el dafio
adicional a la piel.

e Uso de antibidticos topicos u orales segun la gravedad de las infecciones cutaneas,
siempre debe estar orientado de acuerdo con la condicién del paciente y los
antecedentes. Tener presentes los cultivos y antibiogramas previos para dirigir la terapia
y evitar la resistencia.

Cuidado de mucosas:

e Supervision de la cavidad oral para evitar que se formen ampollas al masticar o deglutir,
considerando dietas suaves o alimentos triturados para reducir el roce en la mucosa
oral.

e Revision periodica de la mucosa nasal y ocular para evitar infecciones o lesiones.

Cuidado de la conjuntiva

e Usar lubricantes oculares si es necesario para prevenir la resequedad ocular.
Salud oral

e Consejeria sobre la dieta (incluyendo medicamentos sin azlcar), rutinas de higiene oral,
fluoruros, ayudas técnicas y educacion sobre las manifestaciones orales de la EA.

e Los cuidadores deben comenzar a cepillar los dientes de un nifio tan pronto como estos
salgan en la boca. Se debe utilizar pasta de dientes fluorada en una dosis apropiada
para la edad.

e Se recomiendan formulaciones sin alcohol en pacientes con lesiones orales.

Prevencidon de infecciones

e Educacién a los cuidadores sobre higiene estricta en la manipulacion y cambio de
apositos, y sobre signos tempranos de infeccion.

e Vacunacién adecuada, con las adaptaciones necesarias para minimizar el trauma en
la piel.

Prevencion de lesiones permanentes (Contracturas vy rigidez)
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e Realizar ejercicios de rango de movimiento de forma regular para prevenir contracturas
articulares y mantener flexibilidad.

e Fomentar el movimiento controlado y frecuente para evitar rigidez, siempre bajo
supervision de un fisioterapeuta.

Nutricion

e Supervision de una dieta balanceada para prevenir problemas nutricionales y tratar
posibles complicaciones digestivas.

Adultos

e Realizar cuidados continuos de la piel con productos mencionados (Tabla 10),
incluyendo apdsitos (Tabla 6 a Tabla 9), agentes hidratantes, medicamentos para el
dolor (Tabla 14) y asesoria en el autocuidado de heridas.

e Usar ropa de materiales suaves y transpirables sin costuras y sin elementos rigidos.

e Es recomendable elegir actividades como natacion adaptada o estiramientos suaves
gue no generen friccion. En caso de realizar deportes de alto impacto utilizar las
herramientas de proteccién necesarias.

e Supervisibn de una dieta balanceada para prevenir problemas nutricionales y tratar
posibles complicaciones digestivas.

Cuidado de mucosas

e Se debe evitar el consumo de alimentos duros o con texturas que puedan dafar la
mucosa oral, y se sugiere priorizar alimentos blandos o triturados para facilitar la
deglucién sin riesgo de dafio.

e Aplicar lagrimas artificiales para mantener la humedad de la mucosa ocular,
especialmente en casos de predisposicion a irritaciones.

e Mantener las mucosas hiumedas con cremas protectoras en caso de resequedad en
nariz o area anal debido a lesiones.

Cuidado de heridas

e Curacién de heridas con apésitos no adherentes y tratamiento antiséptico frecuente
para evitar infecciones.

e Consultas dermatologicas regulares para la revision de heridas cronicas y manejo de
cicatrices, incluyendo técnicas de reduccion de cicatrices si fuera necesario.

e Inicio de antibiéticos de manera empirica segun necesidad en casos de infeccion, y
monitorizacion de posibles resistencias bacterianas, el uso de cultivos y antibiograma
puede guiar la toma de decision terapéutica.
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Prevencion de lesiones permanentes (Contracturas vy rigidez)

e Realizar ejercicios de rango de movimiento y fortalecimiento de forma regular, con un
fisioterapeuta especializado.

e Mantener la actividad fisica en la medida de lo posible para prevenir la rigidez,
realizando ejercicios de bajo impacto que mantengan la flexibilidad articular.

10.3.2. ¢Cudl deberia ser la ruta adecuada para el seguimiento a los pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

Primera visita (recién nacido o paciente con diagndéstico de novo)

e EIl paciente debe ser valorado por un equipo multidisciplinario que se encargara de
evaluar de acuerdo con cada area como se cita a continuacion:

e Evaluacion por pediatria o medicina interna para explorar el estado general del paciente
y buscar activamente complicaciones extra cutaneas.

v Se debe solicitar en esta visita los siguientes examenes: hemograma, hierro sérico,
transferrina y saturacién de transferrina, VSG, PCR (Proteina C reactiva), BUN,
creatinina, uroandlisis, transaminasas, proteinas totales, albumina, globulina,
glicemia, 25(0OH) vitamina D, sodio, potasio, magnesio, fésforo, cloro, zinc, y funcién
tiroidea (TSH, T4L), calcio total, perfil lipidico (colesterol total, HDL, LDL y
triglicéridos), inmunoglobulinas (1gG, IgE, IgM, IgA), estudios de coagulacion si hay
lesiones hemorragicas.

v Otros laboratorios se individualizan segun la condicion médica del paciente.

e La valoracion de dermatologia debe estar orientada a la valoracion de piel y las
mucosas. A partir de esta visita, se debe proporcionar un monitoreo regular del estado
de la piel y las mucosas, seguimiento de ampollas y heridas, heridas sospechosas de
carcinoma escamocelular?, compromiso y adherencias de manos y pies, evolucién de
areas de alopecia. La frecuencia de las valoraciones esté en relacion con la severidad
de la enfermedad.

e A partir de esta visita, se debe proporcionar un monitoreo regular del estado de las
manos al menos una vez al afio y con mayor frecuencia si se desarrolla contractura y/o
deformidad interdigital.

e Lavaloracién genética debe brindar evaluacién al paciente y consejeria tanto al paciente
como a su familia.

L La sospecha debe surgir si: a. La herida ha estado presente durante mas de 3 meses. b. Crecimiento exuberante de tejido por encima del
nivel de la piel circundante. c. La herida esté ulcerada. d. La herida tiene poca sensibilidad. e. La herida es intensamente dolorosa. f. El paciente
informa que la herida se siente diferente.
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e Los métodos para las pruebas moleculares en EA incluyen la secuenciacién de nueva
generacién (NGS) con paneles de genes especificos de EA, y en caso de no detectarse
el gen mutado se puede realizar la secuenciacion de exoma completo (WES) u otras
pruebas genéticas en casos especificos.

e La valoracion por nutricibn debe estar dirigida a la identificacion de riesgo nutricional y
derivar a nutricion para tratamiento.

e La valoracion por psicologia y psiquiatria deben tener como objetivo brindar
acompafnamiento emocional y definir la necesidad de intervenciones para garantizar la
salud mental.

e La valoracién por la clinica de heridas debe incluir la capacitacién a los cuidadores en
el manejo adecuado de ampollas y lesiones cutaneas.

e La valoracion por el equipo de rehabilitacién debe dirigirse a clasificar la funcionalidad
del paciente y ayudar en su adaptacion funcional cuando se requiera.

e En la valoracion por trabajo social se debera explorar las redes de apoyo del paciente,
realizar el seguimiento en el sistema SIVIGILA y gestionar lo relacionado con el
certificado de discapacidad.

Visitas de control por equipo multidisciplinario

e El seguimiento por dermatologia debe realizarse cada tres a seis meses o de acuerdo
con el criterio del dermatélogo. Las visitas de control por dermatologia deberan
orientarse a revisar los siguientes aspectos: la piel y mucosas, el cuidado de heridas,
introduccién de tratamientos especificos y la deteccion de cancer de piel. Ademas de la
deteccién de compromiso extra cutaneo.

e Las visitas de control deberan orientarse a revisar los siguientes aspectos: la piel, el
cuidado de heridas, la deteccion de cancer de piel.

e Las visitas de seguimiento por nutricidn y clinica de heridas deberan orientarse a brindar
soporte en sus respectivas areas. La valoracion nutricion periddica cada mes en el
primer afio de vida y luego cada 3 — 6 meses de acuerdo con el riesgo de desnutricion
o mal nutricion, no solo teniendo en cuenta la curva, sino resultados de laboratorios y
situaciones de riesgo como ampollas en cavidad oral que limiten ingesta, disfagia
persistente, hiporexia, estrefiimiento.

e Pediatria 0 medicina interna deberan realizar un seguimiento individualizado de la salud
del paciente.

e Los exdmenes de seguimiento comprenden, pero no se limitan a: hemograma, hierro
sérico, transferrina, saturacion de transferrina, VSG, PCR (Proteina C Reactiva), BUN,
creatinina, uroanalisis, transaminasas, proteinas totales, albdimina, globulina, glicemia,
25(0OH) vitamina D, sodio, potasio, cloro, zinc y funcion tiroidea (TSH, T4L). Estos deben
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realizarse al menos una vez al afio, otra frecuencia serd determinada por los
especialistas, quienes podran requerir otros analisis adicionales segun la condicién
clinica del paciente.

e Ecocardiograma 1 vez al afio desde los 5 afios.
e Psicologia y psiquiatria buscan mantener el apoyo emocional y mental.

e EIl equipo de rehabilitacion debe continuar brindando asistencia en la adaptacion
funcional del paciente.

e Trabajo social supervisara los aspectos administrativos y brindara apoyo en la inclusion
escolar y laboral.

e Odontologia se encargara de la higiene y el cuidado dental. Es necesario que cumplan
medidas que prevengan lesiones o traumas durante la atencion.

e Si hay presencia de sintomas o signos especificos, el paciente debera ser remitido a
evaluaciones adicionales, segun el area clinica que requiera y se deberan cumplir las
indicaciones de su médico tratante-.

e Gastroenterologia trata la disfagia y la estenosis esofagica; en caso de disfagia
persistente tomar de manera oportuna faringografia y esofagograma con cine o video
(estudio de la deglucion).

e Pediatria, medicina interna o0 medicina general se encargara del manejo de anemia, en
caso de anemia crénica y refractaria su manejo debe ser realizado por hematologia.

e Oftalmologia se ocupa de Ulceras y ampollas en la cornea.
e Cirugia plastica interviene en casos de pseudosindactilia en manos y pies.

e Oftros especialistas que participan en el tratamiento incluyen urologia para abordar la
estenosis uretral y la fimosis, otorrinolaringologia para tratar alteraciones auditivas,
ginecologia para el manejo de cuestiones relacionadas con la pubertad y el embarazo,
y cardiologia para la atencion de la insuficiencia cardiaca.

e En caso de que se presenten sintomas en otros sistemas, podrian ser necesarios
estudios adicionales. En ese caso, el médico especialista realizara el abordaje
correspondiente segun su criterio e impresién diagnostica.

Lineamientos generales de la ruta de atencion

e Se debe asegurar que los pacientes reciban sus tratamientos de manera oportuna, sin
enfrentar barreras administrativas.

e Las visitas deben ser integrales, idealmente en una misma institucion prestadora de
servicios en salud, contando con el personal idéneo respectivo.
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e Para pacientes menores de 18 afos, se sugiere que la valoracion sea realizada por un
subespecialista pediatrico en la especialidad médica correspondiente.

e La entrega de cuidado a lo largo del proceso de atencion debe estar centrado en el
paciente, por lo que es fundamental que los profesionales escuchen sus preferencias
sobre el manejo de su condicion en la vida diaria.

e El personal que atiende a pacientes con EA debe recibir capacitacion continua sobre el
manejo especifico de esta condicién médica para evitar dafios adicionales.

e El tratamiento debe centrarse en objetivos alcanzables a lo largo de toda la vida, con el
objetivo de manejar el sufrimiento fisico y/o emocional respetando la autonomia y la
individualidad de cada persona.

10.3.3. ¢Cuél es el acompafiamiento y recomendaciones que se les debe dar a los
cuidadores y familiares de los pacientes con epidermalisis ampollosa?

e Ofrecer asesoria preconcepcional para familias con riesgo de epidermdlisis ampollosa.

e Realizar consejeria prenatal, manejo interdisciplinario, plan de nacimiento y control
postnatal para garantizar la salud de la madre y del futuro recién nacido.

e Garantizar valoracion por genética a los familiares con riesgo de ser portadores de las
variantes genéticas causantes de la enfermedad para la realizacion de bldsqueda en
cascada de afectados y portadores, consejeria genética, asesoria preconcepcional, asi
como la prescripcion de alternativas terapéuticas especificas relacionadas con esta
especialidad.

e Fomentar el contacto cercano y seguro de los padres/cuidadores con el recién nacido,
asegurando que el bebé sea sostenido con técnicas que minimicen el trauma en la piel.

e Educar a los pacientes y cuidadores sobre la importancia del manejo diario de los
sintomas, como el dolor, el cuidado diario de la piel, manejo de las heridas y la nutricion,
asegurando que comprendan cémo realizar los procedimientos en el hogar con la
técnica correcta, para prevenir complicaciones y mantener un nivel éptimo de calidad
de vida.

e Educar a los cuidadores sobre las técnicas seguras de movilizacion y ejercicios que
pueden realizar con los pacientes en casa, para prevenir lesiones accidentales,
contracturas y facilitar una interaccién segura en el hogar.

e Proporcionar educacion temprana dirigida a los padres y cuidadores para normalizar la
alimentacion enteral en formas severas de EA, con el fin de apoyar la comprension y
mejorar la aceptacion si se requiere una insercién de sonda de alimentacion en el futuro.
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e Proporcionar psicoeducacion a la persona que vive con EA, a su familia y a sus
cuidadores de una manera que puedan comprender plenamente el contexto de la
enfermedad.

e Fomentar la participacion de los cuidadores en grupos de apoyo o redes de soporte
entre familias donde puedan compartir experiencias, resolver dudas y recibir apoyo
emocional de personas que atraviesan una situacion similar.

e Proporcionar apoyo psicologico continuo e intervenciones terapéuticas adecuadas a las
necesidades de los cuidadores, como terapia cognitivo-conductual o técnicas de
relajacion, entre otras, para reducir el estrés emocional, la ansiedad y el agotamiento
gue pueden surgir al cuidar a un paciente con epidermdlisis ampollosa.
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12. Anexos

12.1. Anexo 1. Informe de conformacidén del grupo desarrollador, mapeo de los
actores y convocatoria a espacios participativos

1. Introduccién
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La participacion en salud, al ser interdependiente de la realizacion efectiva del derecho a la
salud, permite a los diferentes actores sociales asumir la responsabilidad y el compromiso
de hacer parte de las deliberaciones y discusiones sobre los problemas en salud que
afectan a la comunidad (244).

En este marco, el IETS favorece el involucramiento de actores interesados en los proyectos
que ejecuta, pues configura una participacion muy importante, en la medida en que los
espacios de deliberacion con las partes interesadas son clave para la obtencién de datos
relevantes en la definicion de aspectos centrales del proceso y que no son necesariamente
identificables en la literatura (245). En términos generales, se espera que los expertos
aporten datos cuantitativos, cualitativos, experiencia y conocimiento derivado de la préactica
alrededor del tema en particular (246) que orienten los procesos de toma de decisiones en
salud (245).

Para el caso especifico de la conformacion del equipo o del grupo desarrollador (GD) de
lineamientos, se requiere de la participacién de expertos que sean especialista en el tema
y que tengan un conocimiento a profundidad en el area especifica del lineamiento (por
ejemplo, médicos especializados en una condicion particular o en el uso de una tecnologia
de interés) (247). El involucramiento de estos expertos se da en forma consultiva en la que
los actores expresan voluntaria y libremente sus ideas, opiniones y posturas respecto de
un tema en particular (245) y acompafian el proceso desde su trayectoria y experiencia
clinica.

Posteriormente, para el momento de validacién con actores clave, se considera una
ampliacion de la identificacion preliminar de actores hecha para el GD, de forma que se
incluyan a todas las partes interesadas en el proceso.

Teniendo en cuenta lo anterior, el presente informe describe de manera sintética el proceso
de gestion de espacios participativos adelantado en el marco de la construccién del
lineamiento para la atencién de pacientes con epidermdlisis ampollosa.

2. Metodologia de convocatoria

2.1 Mapeo de los actores

Todo proceso de gestién de espacios participativos comienza con un mapeo de actores
involucrados, de acuerdo con la Red Europea de Evaluacion de Tecnologias (EUnetHAT,
por su sigla en inglés). Se entiende por actores aquellos que corresponden a grupos u
organizaciones que pueden proveer informacion relevante sobre la perspectiva de los
grupos que representan y que seran afectados por la decision; también son grupos u
organizaciones que pueden, en un rol consultivo, contribuir a las acciones u objetivos de
una organizacion, proyecto o politica en salud (248).

En este contexto, para lineamiento en referencia, el mapeo o identificacion de los actores
clave se desarroll6 conforme el objetivo del involucramiento y la tematica; se fue ampliando
de manera progresiva a medida que se iba avanzando en la sintesis de la evidencia y
discusién con expertos del grupo desarrollador.
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En el primer momento del mapeo, es decir para la conformacion del GD, y dada la
necesidad de contar con expertos en el manejo de la epidermélisis ampollosa, se acudi6 a
las siguientes sociedades cientificas:

Asociacion Colombiana de Dermatologia Pediatrica
Asociacion Colombiana de Dermatologia
Asociacién Colombiana de Nutricion Clinica
Asociacion Colombiana de Medicina Interna
Asociacion Colombiana de Médicos Genetistas
Sociedad Colombiana de Pediatria

Colegio Colombiano de Psicdlogos

Dada la urgencia de contar rapidamente los especialistas clinicos necesarios para el grupo
desarrollador, también se contactaron profesionales independientes que expresaran su
voluntad de hacer parte del proceso. A continuacién, se muestra la conformacion del equipo
de expertos clinicos que hicieron parte del GD:

Tabla 17 Experto clinico del grupo desarrollador

delega

Asociacion
Colombiana de
Dermatologia

Mauricio
Torres Pradilla

Médico y cirujano. Especialista en dermatologia general.
Especialista en dermatologia pediatrica. Master en docencia
universitaria. Actual presidente de la sociedad. Jefe de postgrado
de Dermatologia de la Fundacion Universitaria de Ciencias de la

PRIl Salud (FUCS). Miembro de la Fundacién Debra — Colombia.
Nutricionista dietista. Especialista en promocién en salud y
Asociacion desarrollo humano. Post Graduate program in pediatric nutrition.

Colombiana de
Nutricién Clinica

Olga Lucia
Pinzo6n Espitia

Magister en direccion. Magister en administracion en salud.
Doctora en ciencias de la direccion. Docente y coordinadora
académica del Programa de Nutricion y Dietética de la Universidad
de Nacional de Colombia.

Médico y cirujano. Especialista en medicina interna. Especialista

Asociacion Walter Gabriel en docencia universitaria. Magister en docencia e investigacion
Colombiana de Chaves universitaria. Jefe del servicio de medicina interna del Hospital de
Medicina Interna Santiago San José. Jefe y docente del programa de medicina interna de la
Fundacién Universitaria de Ciencias de la Salud — FUCS.
Javier _ . . . N .
Psicologo. Especialista en docencia universitaria. Magister en
Experto Fernando . PR . i
independiente Quintero psmologla cI_|n|c_a y de _faml_lla. Docente de la Fundacion
= Universitaria de Ciencias de la Salud — FUCS.
Bolivar
Experta gli?;:’a\r/lggzel Fisioterapeuta. Experiencia en la rehabilitacion de pacientes con
independiente a guemaduras.
Bohérquez
. Médico y cirujano. Especialista en dermatologia. Docente del
Experto Elvis Ferney de d loaia de la Fundacion Uni taria d
independiente G6mez Osorio programa de dermatologia de la Fundacion Universitaria de
Ciencias de la Salud — FUCS.
E Martha Médica y cirujana. Especialista en gerencia de la calidad en salud.
xperta . A L . . o =
independiente Cgrolma_ Magister en ciencias con énfasis en gen_gtlca hur_ngna. L_|der del
Rivera Nieto servicio de genética de la Fundacién Cardioinfantil.
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Del lado del Ministerio de Salud y Proteccion Social, los referentes técnicos que
acompafaron el proceso han sido:

Tabla 18. Delegados del Ministerio de Salud y Proteccion Social

Roberto Médico cirujano. Especialista en administracion
Bejarano de salud con énfasis en seguridad social.
Rojas Especialista en auditoria de servicios de salud.
Médico y abogado. Especialista en
. . > - Edelberto administracion hospitalaria, gerencia de
DIFEEEI €12 (NEEEEEm Ol [EaSiEes, Gomez royectos, derecho laboral y seguridad social
Costos y Tarifas del Aseguramiento en proyectos, A’y Seg )
Vergara Magister en responsabilidad contractual y
Salud =
extracontractual, civil y del Estado.
Sandra
Milena Quimica farmacéutica. Especialista en
Acevedo epidemiologia.
Pérez
Aldgul\i/II:éred Médica y cirujana. Especialista en
» epidemiologia.
Gutiérrez

Direccion de Medicamentos y
Tecnologia en Salud

Maria Cristina
D’Pino
Franco

John Edward
Cruz Molina

Néstor Omar

Quimica farmacéutica. Candidata a magister en
economia

Enfermero. Especialista en gerencia y auditoria
de la calidad. Especialista en administracion
publica. Magister en salud publica.

Médico y cirujano. Especialista en gerencia de

Oficina de calidad Correa la calidad en salud. Especialista en bioética.
Preciado Magister en medicina alternativa y homeopatia.
Ivan Javier 1 - - .
A . Médico y cirujano. Especialista en gerencia
ngarita : . > .~
5 social. Magister en administracion.
Galvez
Michael
Al\(j;ﬁgj((j)er Médico. Esp. Epidemiologia. Magister Genética
Subdireccion de Enfermedades No Urrego
Transmisibles — Grupo de gestion
integrada de la salud cardiovascular, Alberto L - . L
. o : Psicélogo. Especialista en psicologia juridica.
bucal, del cancer y otras condiciones Martinez
cronicas . . . . .
Hevdi . Optémetra. Especialista en epidemiologia.
eydi Garcia o .
Orozco Especialista en gerencia de la salud

ocupacional. Magister en epidemiologia.

Fuente: elaboracién propia

De parte del IETS, el equipo metodoldgico se conformd de la siguiente manera:
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Tabla 19. Expertos metoddlogos del grupo desarrollador del IETS

- omwe /. r |

Epidemidloga de la Jefatura de sintesis de la evidencia y gestion de las tecnologias

Diana Chavez o
sanitarias.

Epidemiologa de la Jefatura de sintesis de la evidencia y gestion de las tecnologias

Katherine Cortés o
sanitarias.

Epidemiologo de la Jefatura de sintesis de la evidencia y gestion de las tecnologias

Vladimir Duque sanitarias.

Profesional de apoyo a participacion de la Jefatura de métodos cualitativos e

Nydia Hurtado ; S :
investigacion social.

Andrea Lara Especialista de participacion de la Jefatura de métodos cualitativos e investigacion
Sanchez social.
Fuente: elaboracién propia

De cara al proceso de definicién y validacion final del lineamiento, y contemplando las
diferentes dimensiones y aspectos de la atencidn de pacientes con epidermalisis ampollosa,
se ampli6é el mapeo de actores. Este mapeo, en reuniéon del 4 de septiembre de 2024 con
el Ministerio de Salud y Proteccion Social, fue socializado con el fin de recoger la
retroalimentacion y complementar dicha identificacion. En la siguiente tabla se ilustran las
partes interesadas que se mapearon y posteriormente se convocaron para su participacion
en la definicion de los lineamientos:

Tabla 20. Mapeo de actores para el panel de expertos

Tipo de actor Organizaciéon por convocar

e Asociacion Colombiana de Dermatologia Pediatrica
e Asociacion Colombiana de Dermatologia
e Asociacién Colombiana de Nutricién Clinica
e Sociedad Colombiana de Pediatria
e Colegio Colombiano de Psicélogos
e Asociacion Colombiana de Médicos Genetistas y
Medicina Genbémica
e Asociacion Colombiana de Genética Humana
e Asociacion Colombiana para el Estudio del Dolor
e Asociacién Colombiana de Cirugia Plastica
Sociedades cientificas e Organizacion Colombiana de Enfermeria
e Asociacion Nacional de Enfermeras de Colombia
e Asociacion Colombiana de Endocrinologia
e Asociacién Colombiana de Endocrinologia pediatrica
e Colegio Colombiano de Gastroenterologia,
Hepatologia y Nutricion Pediatrica
e Asociacion Colombiana de Psiquiatria
e Colegio Colombiano de Fisioterapeutas
e Federacion Odontoldgica Colombiana
e Asociacion Colombiana de Fonoaudiologia
e Sociedad Colombiana de Oftalmologia
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Tipo de actor Organizaciéon por convocar

e Direccion de Beneficios, Costos y Tarifas
Ministerio de Salud y e Direccion de Medicamentos y Tecnologias en salud
Proteccién Social e Subdireccion de Enfermedades No Transmisibles
e Oficina de Calidad
e Federacion de Enfermedades Raras (FECOER)
Organizaciones de pacientes y e Fundacién Corazon de Cristal
EUIEER OIS e Fundacién Debra Colombia
Facultades de medicina y odontologia de las universidades:
e Universidad Nacional de Colombia
e Pontificia Universidad Javeriana
Academia e Universidad de Antioquia
e Universidad Pontificia Bolivariana-Medellin
e [Fundacion Universitaria de Ciencias de la Salud
(FUCS)

Fuente: elaboracién propia

2.2 Desarrollo de espacios participativos

Para el proceso de definicion de los lineamientos se acordo el desarrollo de paneles de
consenso de expertos, como una metodologia de participacion que facilita el dialogo entre
actores expertos en un tema y la toma decisiones frente a qué se debe o no incluir (244) en
los lineamientos. Con esto se acordo el desarrollo de la primera sesién virtual de panel el
dia 5 de noviembre a las 6:00 p.m. Sin embargo, dado el volumen de la informacion y la
dinamica de la deliberacion entre los expertos, se tomoé la decision de desarrollar mas
sesiones de panel. Al final se realizaron cinco sesiones de panel de expertos (5, 12, 14, 18
y 19 noviembre 2024); en la siguiente tabla se muestra la trazabilidad de los asistentes:

Tabla 21. Participantes paneles

rganizacion . Trazabilidad de la asistencia
representa 5-nov 12-nov 14-nov 18-nov 19-nov

Médico dermatélogo
general y
dermatologo
pediatrico. Actual

Ccﬁgr%%?;r;gn de Mauricio presidente de la
1 p Torres sociedad. Miembro Asiste  Asiste Asiste Asiste Asiste
Dermatologia - iy
Pediatrica Pradilla de la Fundamop
Debra — Colombia.
Miembro del grupo
desarrollador del
lineamiento.
L, Nutricionista dietista.
Asociacion . S
- Olga Lucia Doctora en ciencias
Colombiana de o - i . . No No No
2 S Pinzén de la direccion. Asiste  Asiste . . .
Nutricién . ) asiste  asiste asiste
Clinica Espitia Miembro del grupo

desarrollador.
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Organizacion g . Trazabilidad de la asistencia
- SR i | 50y | 12.n00 | 14-n0v | 18100 | 10.n0v |
representa 5-nov 12-nov | 14-nov 18-nov 19-nov

Médico internista.

Asociacion Walter Jefe del servicio de
3 CoIomb_@na de Gabriel medlcm_a el Asiste  Asiste Asiste Asiste Asiste
Medicina Chaves Hospital de San
Interna Santiago José. Miembro del

grupo desarrollador.

Psicélogo. Magister

Javier . LS
en psicologia clinica
= Fema”d" y de familia. Miembro  Asiste e Mo e Asiste
independiente Quintero del grupo asiste  asiste asiste
Bolivar

desarrollador.

Fisioterapeuta.
Actualmente hace
Mariana del  parte de la unidad de

in dsggr?crjti:nte Pilar Vélez quemados de la a;\iI:te Asiste  Asiste Asiste Asiste
Bohorquez Clinica Imbanaco.
Miembro del grupo
desarrollador.
Médico y cirujano.
Especialista en
dermatologia.
Elvis Docente del
Experto Ferney programa de . . . No .
independiente Gomez dermatologia de la AESIE | AEEEE | SR asiste AEEE
Osorio Fundacion
Universitaria de
Ciencias de la Salud
— FUCS.
Médica genetista.
Experta C,\g?(r)tl?r?a Lider del.servicio de . _ _ . _
7 . . - genética de la Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
independiente Rivera I,
Nieto Fur}d_amon_
Cardioinfantil.
Médica dermatéloga
Asociacion Monica general y
Colombiana de Paola dermatologa No . . . .
e Dermatologia Novoa pediatrica. Miembro  asiste AEBER | ASIES | ASBE | ASS1E
Pediatrica Candia de la junta directiva
de la sociedad.
Adorli%?la Médica y (_:irujana. _ _ _ _ _
9 p Especialista en Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Rodriguez I
pediatria
Urrego
Maribel Médica dermatdloga
10 Fundacion Trujillo y dermatéloga Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
HOMI Hernandez pediatrica.
Luis Médico y (_:irujano.
Ricardo Espemghs} aen . . . . No
11 p pediatria. Asiste  Asiste Asiste Asiste )
Gonzalez o asiste
Cruz Especialista en

medicina del dolor y
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Organizacion g . Trazabilidad de la asistencia
- SR il | 50y | 12.n00 | 14-n0v | 18100 | 10.n0v |
representa 5-nov 12-nov | 14-nov 18-nov 19-nov

cuidados paliativos.
Magister en cuidados
paliativos pediétricos.

Sa

Universidad de

Antioquia Margarita Médica dermatéloga.
Mgria PhD ciencias No
12 o Velasquez blomedlqas, con Asiste  Asiste —— Asiste  Asiste
Asociacion Lopera _ énfasis en
Colombiana de inmunologia.
Dermatologia
Maria Médica pediatra,
Asociacion 0 dermatéloga
- Angélica . g . . No No No
13  Colombiana ge Macias pediatra. Espeughsta Asiste  Asiste asiste  asiste  asiste
Dermatologia Eslava en dermatologia y
venereologia.
Médico y doctor en
ciencias biomédicas
con énfasis en
Asociacion Julian genética. Master en
14 Colomb!a_na de And[es epfermedades Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Genética Ramirez huérfanas. Actual
Humana Cheyne vicepresidente de la
sociedad. Docente
de la Universidad del
Valle.
Médica dermatologa.
) ) Claudia Jefe de la seccién
15 Unlllver5|dad del Juliana _ dermatologiay NO ~ asiste Asiste MO No
Valle Diaz cirugia dermatolégica asiste asiste  asiste
de la Universidad del
Valle.
Angela
16 Camila Médica genetista. l\_lo ’\.IO ’\.IO Asiste  Asiste
Paredes asiste asiste asiste
Asociacién Brijaldo
quo_mblana de Médico pediatra.
Médicos John Magister en
17  Genetistas Camacho d gister Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Cruz educacion'y
Fundacién desarrollo social.
Universitaria de Helen No
18 Ciencias de la Preciado Médica pediatra. asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Salud - FUCS
William No
19 Ricardo Médico pediatra. Asiste  Asiste Asiste Asiste .
. asiste
Bachiller
Julian o .
Experto Andrés A2l PRGN, No . . . .
. X . Especialista en ; Asiste  Asiste Asiste Asiste
independiente Sucerquia N asiste
Quintero psiquiatria de Enlace.
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Organizacion g . Trazabilidad de la asistencia
- SR i | 50y | 12.n00 | 14-n0v | 18100 | 10.n0v |
representa 5-nov 12-nov | 14-nov 18-nov 19-nov

Directora de la

Sa

e fundacién. Médica No
21 Consuegra . ) s X Asiste  Asiste Asiste Asiste
. Master en nutricion asiste
Bazzani .
pediatrica.
Psicologa. Directora
del area de
22 Fundacion R%ﬁggiry psicologia de la agilgte a;\ilsote a;\ilsote agil:te Asiste
Debra fundacion. Es familiar
de paciente con EA.
vara e
23 Sl rehabilitaciéon de e N N e Asiste
Torres de f asiste asiste asiste asiste
Restrepo pacientes con EA en
la Fundacién Debra.
Profesional de la
Direccion de
Roberto Regulacion de
24 Bejarano Beneficios, Costosy  Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Rojas Tarifas del
Aseguramiento en
Salud.
Profesional de la
Direccion de
Edelberto Regulacion de No No
25 Gomez Beneficios, Costosy  Asiste Asiste Asiste ; -
: asiste  asiste
Vergara Tarifas del
Aseguramiento en
Salud.
Profesional de la
Sandra Direccion de
Ministerio de Milena Regulacion de
26 Salud y Acevedo Beneficios, Costosy  Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Proteccion P& Tarifas del
. érez '
Social Aseguramiento en
Salud.
Aida Profesional de la
Maired Direccion de . . . . .
27 Builes Medicamentos y Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Gutiérrez Tecnologia en Salud.
Maria Profesional de la
28 CI',ISFIna Dlr_ecmon de Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
D’Pino Medicamentos y
Franco Tecnologia en Salud.
John
Edward Profesional de la . . . . .
29 Cruz Oficina de Calidad. Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Molina
Néstor Profesional de la . . No . No
={0 Omar Oficina de Calidad. RS | A asiste M asiste
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Organizacion g . Trazabilidad de la asistencia
- SR i | 50y | 12.n00 | 14-n0v | 18100 | 10.n0v |
representa 5-nov 12-nov | 14-nov 18-nov 19-nov

Correa
Preciado
Ivan Javier .
) Profesional de la . . . No No
s Anganta Oficina de Calidad. Al | el | e asiste  asiste
Galvez
Hevdi Profesional de la
32 Gar)::l’a Subdireccién de No No No No No
Enfermedades No asiste asiste asiste asiste asiste
Orozco L
Transmisibles.
Profesional de la
33 Michael Subdireccién de Asiste No No No No
Vallejo Enfermedades No asiste asiste asiste asiste
Transmisibles.
Profesional de la
34 Alberto Subdireccioén de No No No No No
Martinez Enfermedades No asiste asiste asiste asiste asiste
Transmisibles.
Kelly - . . . . .
35 Gerente técnica Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
Estrada
Diana Lider y epidemidloga
36 Chavez del grupo Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
desarrollador.
_ Epidemidloga de la
37 Instituto de Ani Cortés  Jefatura de sintesis ~ Asiste  Asiste Asiste Asiste Asiste
Evaluacion de la evidencia.
Tecnoldgica en hert demidl del
Salud (IETS) Katherine Epidemidloga de! . No ] . No
& Cortés grupo desarrollador. SR asiste PEBE | RSB asiste
39 i SpleiEmIee eE| Asiste  Asiste Asiste Asiste Asiste
Duque grupo desarrollador.
Andrea -
40 Lara Espe_c[allst_af de Asiste Asiste Asiste Asiste Asiste
. participacion.
Sanchez

Fuente: elaboracién propia

Con el documento aprobado por el Ministerio de Salud y Proteccion Social, se procedi6 con
la socializacion a la Mesa Nacional de enfermedades huérfanas y los participantes del
proceso. Para desarrollar esta actividad, se convocé a los delegados de la mesa y a los
expertos participantes en los paneles a un espacio virtual el dia 16 de diciembre a las 2:00
p.m. En este espacio se presentaron todos los lineamientos desarrollados. A continuacion,
se muestra la trazabilidad de los asistentes:
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Tabla 22. Asistentes ala socializacion

Organizacion que representa

Nombre

IET

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Trazabilidad de la
asistencia

10

11

12

13

14

15

16
17

18

19

20

Asociacion Colombiana de Dermatologia Pediatrica

Asociacion Colombiana de Nutricién Clinica

Asociacion Colombiana de Medicina Interna

Experto independiente

Experta independiente

Experto independiente

Fundacién HOMI

Universidad de Antioquia

Asociacién Colombiana de Dermatologia

Asociacion Colombiana de Dermatologia

Asociacion Colombiana de Genética Humana

Universidad del Valle

Asociacién Colombiana de Médicos Genetistas

Fundacién Universitaria de Ciencias de la Salud -
FUCS

Experto independiente

Fundacién Debra

Mauricio Torres
Pradilla

Moénica Paola Novoa
Candia

Olga Lucia Pinzén
Espitia

Walter Gabriel
Chaves Santiago

Javier Fernando
Quintero Bolivar

Mariana del Pilar
Vélez Bohérquez

Elvis Ferney Gémez
Osorio

Olga Adriana
Rodriguez Urrego

Maribel Trujillo
Hernandez

Luis Ricardo
Gonzalez Cruz

Margarita Maria
Velasquez Lopera

Maria Angélica
Macias Eslava

Julidn Andrés
Ramirez Cheyne

Claudia Juliana Diaz

Angela Camila
Paredes Brijaldo

John Camacho Cruz
Helen Preciado

William Ricardo
Bachiller

Julian Andrés
Sucerquia Quintero

Liliana Consuegra
Bazzani
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16-dic

No asiste

No asiste

No asiste

Asiste

Asiste

Asiste

Asiste

Asiste

No asiste

Asiste

No asiste

No asiste

No asiste

No asiste

No asiste

Asiste

No asiste

No asiste

Asiste

Asiste
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Trazabilidad de la

No. Organizacion que representa Nombre asistencia
16-dic
21 Ruth Mery Rincén No asiste
22 Maria Martha Torres No asiste
de Restrepo
Experta independiente participante en panel
2 Bt
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Lider de la Federacion Colombiana de
Enfermedades Raras (FECOER)
24 Diego Fernando Gil Asiste
Delegado de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Lider de FAMECOL
25 Maria Isabel Acevedo Asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
26 Asociacion Colombiana de Empresas de Medicina Diana Julieta Diaz Asiste
Integral (ACEMI)
27 _ éndrea Marcella Asiste
Delegadas de la Mesa Nacional de Enfermedades omero Garcia
Huérfanas
Gestar Salud
28 Nazly Beltran Asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Asociacion Colombiana de Hospitales y Clinicas
(ACHC)
29 Luis Alejandro No asiste
Barrera
Delegado de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Asociacion Colombina de Médicos Genetistas
(ACSC)
30 Ignacio Zarante No asiste
Delegado de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Superintendencia Nacional de Salud
31 glc?ggla Eva Guzmén No asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades )
Huérfanas
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Trazabilidad de la

No. Organizacion que representa Nombre asistencia
16-dic

Fundacion Alejandra Ortega Lopez

Maria Claudia Ortega

32 Lopez No asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Observatorio interinstitucional de enfermedades
huérfanas (ENHU)
33 Luz Victoria Salazar No asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Cuenta de Alto Costo
34 Maria Teresa Daza No asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
Asociacion Colombiana De Empresas Sociales del
Estado y Hospitales Publicos (ACESI)
Olga Zuluaga .
35 Rodriguez No asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
FIQUIRES
36 Martha Herrera No asiste
Delegada de la Mesa Nacional de Enfermedades
Huérfanas
37 Roberto Bejarano No asiste
Rojas
Edelberto Gémez .
38 Vergara Asiste
Sandra Milena .
& Acevedo Pérez AEBE
20 Aida Ma!rpd Builes Asiste
Gutiérrez
Maria Cristina D’Pino .
41 Ministerio de Salud y Proteccién Social Franco Asiste
42 John Edw_ard Cruz Asiste
Molina
43 Néstor Omar Correa No asiste
Preciado
a4 Ivan JaV|'er Angarita Asiste
Gélvez
45 Heydi Garcia Orozco No asiste
46 Michael Vallejo No asiste
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Trazabilidad de la

No. Organizacion que representa Nombre asistencia
16-dic
47 Alberto Martinez Asiste
48 Kelly Estrada Asiste
49 |nstituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud Diana Chavez Asiste
5o (IETS) Lorena Mesa Asiste
51 Andrea Lara Sanchez Asiste

Fuente: elaboracién propia

2.3 Gestion de los conflictos de intereses

Se parte de entender los conflictos de intereses (CDI) como aquellas “posibles situaciones
de orden moral, intelectual y econémico que pueden impedirle a una persona actuar en
forma objetiva e independiente, ya sea porque le resulte particularmente conveniente, le
sea personalmente beneficioso o porque sus familiares en los grados indicados en la ley se
vean igualmente beneficiados” (249). En otras palabras, los conflictos de intereses son las
tensiones que existen cuando los intereses privados pueden llegar a prevalecer sobre los
intereses generales, colectivos o publicos (250).

En el IETS se ha establecido la politica de transparencia mediante la cual se busca
gestionar de forma adecuada los potenciales conflictos de intereses, asegurando la
legitimidad y la transparencia de todos los procesos que el IETS tiene a su cargo,
especialmente garantizando que quienes participen en los procesos no tengan intereses
gue puedan afectar su objetividad o incidir en las recomendaciones a favor de sus intereses
personales (251).

El proceso de identificacion y gestion de los CDI potenciales inicia con la declaracion de
estos por parte de los participantes. Para ello, el IETS dispone de un formato electrénico
cuyo enlace se puede ver aqui: http://herramientas.iets.org.co/declaracion/home.aspx Una
vez los participantes han diligenciado el formato de declaracion de CDI, la informacion
entregada es analizada por parte del Comité de gestion de los conflictos de intereses con
el fin de identificar, tipificar y gestionar los potenciales conflictos.

Para la adecuada gestion de los conflictos, la deliberacion del comité parte del
reconocimiento la inevitable tension entre procurar el derecho a la participacion y, al mismo
tiempo, generar condiciones adecuadas que no les resten legitimidad, validez y
confiabilidad a la emisién de recomendaciones que se generan desde el IETS (251).

También se toman en cuenta los hechos con vigencia de dos afios hacia atras del momento
en el que se hace la declaracion, asi como las caracteristicas de los procesos 0 proyectos
en los que las personas participaran o ejerceran sus funciones. Valorando caso a caso, se
tipifican los conflictos de intereses (si son financieros, no financieros, personales u
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organizacionales), y se valora la experticia en funcién del tema utilizando una matriz que
facilita el analisis y la ponderacién de la experticia y del conflicto potencial (250).

Para los casos en los que la informacién consignada en los formatos no es suficiente, se
solicita la aclaracion respectiva por correo electronico. Las respuestas enviadas por los
actores también son tenidas en cuenta como elementos adicionales de andlisis.

Con estos elementos de analisis (la experiencia y trayectoria profesional, la declaracion de
los potenciales CDI y las aclaraciones adicionales), el comité define el alcance de la
participacién de los actores de acuerdo con los niveles establecidos en la politica de
transparencia, como se muestra en la siguiente tabla:

Tabla 23. Categorias de participacién

Alcance de la S D
S Definicion Implicacion
participacion

Identifica el conflicto como inexistente. Esta
condicion ocurre cuando la persona no
declara ningun interés en particular o cuando
se declara algun interés que no guarda
relacién especifica con el tema, proyecto o
proceso.

La persona puede participar en todos los

Participacion oL =
P procesos y pasos sin limitaciones.

Limitacién
parcial

Exclusién

Identifica el conflicto como probable. Esta
condicién ocurre cuando la persona declara
un interés particular que, a consideracion del

comité, podria afectar la independencia y
objetividad de la persona de alguna manera,

pero que no le impide completamente su
participacion en algunas etapas del proceso.

Identifica el conflicto como confirmado. Esta
situacion ocurre cuando el comité identifica
un claro conflicto de los intereses de la
persona con el proceso en cuestion.

Se limita la participacion del individuo en
el proceso o procesos relacionados con
el interés (especifico o no especifico)
declarado y considerado potencialmente
conflictivo. Asi, su participacion solo se
dara en aquellos ambitos en los que el
conflicto no se materialice.

Se considera que, dada la importancia
de los intereses declarados y su relacion
con el tema de interés, el individuo no
debe participar ya que pondria en riesgo
la validez del y/o la confianza en el
proceso.

Fuente: Elaborado a partir de politica de transparencia (249)

Para los casos en los que la participacion es limitada o no puede darse, se delibera sobre
los posibles cursos de accién que buscan alcanzar un equilibrio reflexivo (250), lo que quiere
decir que se pretende optimizar la experticia y disminuir el riesgo de materializacion de los
conflictos de intereses, generando recomendaciones de accion.

Con estas consideraciones, se presenta a continuacion la sintesis de los resultados del
analisis y deliberacion del comité de gestion de CDI respecto a los expertos del GD:
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Tabla 24. Matriz sintesis de declaracién y analisis de conflictos de interés

Resultado
o Tipo de deliberacion
Intereses Experticia conflicto de Comité de
Nombre soportada para : ) L
declarados el producto interés gestion de
identificado conflictos de
Interés
En el andlisis
realizado por el
comité se
Médico y analizaron sus
cirujano. potenciales
Especialista en conflictos y su
Recibio dermatologia experiencia

honorarios para
asistir y participar
Ccomo ponente en

general.
Especialista en
dermatologia

especifica en la
atencion de la
enfermedad de

eventos pediatrica. Conflicto piel de mariposa.
patrocinado por Master en Dado que es una
Mauricio la industria. Es docencia _persc_)nal, enfermedad ultra
Experto del . - . o financiero e
Torres lider de opinion universitaria. . rara, se le
: GD intelectual y )
Pradilla en la enfermedad Jefe de . permite
3 relacionado e
de piel de postgrado de participar, pero
; . . con el tema. L
mariposa. Asi Dermatologia de se solicita la
mismo, ha la Fundacion consecucién de
recibido apoyo Universitaria de otros expertos
para Ciencias de la gue no tengan
investigacion. Salud (FUCS). conflictos directos
Miembro de la con el temay que
Fundacién Debra permitan tener un
— Colombia. balance de las
percepciones de
diferentes
expertos.
Nutricionista
dietista.
Especialista en
promocién en
salud y
desarrollo
Se ha TUTETD, [POS: Considerando el
i Graduate
pronunciado - alcance de rol y
o program in ]
publicamente o . que el conflicto
L pediatric Conflicto .
a sobre habitos e declarado no esta
Olga Lucia A A nutrition. personal, .
I Experta del alimentarios. Ha p : - relacionado
Pinzon e Magister en financiero, .
o GD asistido a . . . directamente con
Espitia direccion. intelectual e
eventos con . : o el tema en el que
e Magister en inespecifico. -
patrocinio de la e L va a participar, se
. . administracién
industria le da aval de
P en salud. Ry
farmacéutica. participacion.
Doctora en
ciencias de la
direccion.
Docente y

coordinadora
académica del
Programa de
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Nombre

Walter
Gabiriel
Chaves
Santiago

Javier
Fernando
Quintero
Bolivar

Mariana
del Pilar
Vélez
Bohoérquez

Elvis
Ferney

Experto del
GD

Experto del
GD

Experta del
GD

Experto del
GD

Intereses
declarados

Por su rol, hace
parte del equipo
de investigacion
del hospital y
adelanta ensayos
clinicos.

Ninguno

Es empleada
como profesional
de la salud de
una IPS.

Participacion en
congresos
académicos con

Experticia

soportada para

el producto

Nutricion y
Dietética de la
Universidad de

Nacional de

Colombia.

Médico y
cirujano.
Especialista en

medicina interna.

Especialista en
docencia
universitaria.
Magister en
docencia e
investigacion
universitaria.
Jefe del servicio
de medicina
interna del
Hospital de San
José. Jefe 'y
docente del
programa de
medicina interna
de la Fundacién
Universitaria de
Ciencias de la
Salud — FUCS.

Psicélogo.
Especialista en
docencia
universitaria.
Magister en
psicologia clinica
y de familia.
Docente de la
Fundacion
Universitaria de
Ciencias de la
Salud — FUCS.

Fisioterapeuta.
Experiencia en la
rehabilitacion de

pacientes con

quemaduras.

Médico y
cirujano.
Especialista en

Sa IUd

Tipo de
conflicto de
interés
identificado

Conflicto
personal y
organizacional,
financiero e
inespecifico.

Ninguno

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Conflicto
personal,
financiero e
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Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

Resultado
deliberacién
Comité de
gestion de
conflictos de
Interés

Considerando el
alcance de rol y
que el conflicto
declarado no esta
relacionado
directamente con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Dado que no
tiene conflicto de
interés potencial,

se le otorga

participacion
completa.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Considerando
que el conflicto
financiero
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Nombre

Gomez
Osorio

Martha
Carolina
Rivera
Nieto

Ménica
Paola
Novoa
Candia

Margarita
Maria

Intereses
declarados

patrocinio de la
industria
académica. Co-
autor de articulo
sobre
caracterizacion
de pacientes con
epidermolisis
ampollosa en
2022.

Participacion
como ponente en
eventos
académicos de
genética, con
patrocinio de la
industria
farmacéutica.

Experta del
GD

Ha participado en
eventos
académicos y ha
dado su opinién
en los mismos. El
patrocinio
recibido es por
parte de las IPS
en las que
trabaja.

Experta
participante

Experta
participante

Ha participado en
eventos

Experticia
soportada para
el producto

dermatologia.
Docente del
programa de
dermatologia de
la Fundacion
Universitaria de
Ciencias de la
Salud - FUCS.

Médica y
cirujana.
Especialista en
gerencia de la
calidad en salud.
Magister en
ciencias con
énfasis en
genética
humana. Lider
del servicio de
genética de la
Fundacion
Cardioinfantil.

Médica y
cirujana.
Especialista en
dermatologia y
especialista en
dermatologa
pediatrica.
Miembro de la
junta directiva de
la sociedad.
Docente de la
Universidad
Nacional y la
Universidad de
los Andes.

Médica y
cirujana.

lud

Sa

Tipo de
conflicto de
interés
identificado

inespecifico.
Conflicto
persona, no
financiero y
especifico.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Conflicto
personal,
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Resultado
deliberacién
Comité de
gestion de
conflictos de
Interés
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar; y
que su potencial
conflicto
intelectual se
deriva de un
estudio
observacional y
de
caracterizacion
de pacientes, se
le da aval de
participacion. En
el balance, su
experiencia es
importante en los
escenarios de
participacion.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Considerando
que los conflictos
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Nombre

Velasquez
Lopera

Julian
Andrés
Ramirez
Cheyne

Maribel
Trujillo

Intereses
declarados

académicos
como asistente y
como ponente.
Ha recibido a
apoyo para
formacion e
investigacion.
Todo en relacion
con psoriasis y
dermatitis
atopica.

Asistencia a
eventos
académicos con
patrocinio de la
industria
farmacéutica.

Experto
participante

Asistencia a
cursos y eventos
académicos con

patrocinio de la
industria
farmacéutica.

Experta
participante

Experticia

soportada para
el producto

Especialista en
dermatologia.
PhD ciencias

biomédicas, con

énfasis en
inmunologia.
Jefe del
departamento de
dermatologia de
la Universidad de
Antioquia.

Médico y
cirujano. Master
propio en
enfermedades
huérfanas.
Master propio en
ensayos clinicos.
Magister en
ciencias
biomédicas.
Doctor en
ciencias
biomédicas con
énfasis en
genética médica.
Docente de la
Universidad del
Valle. Actual
vicepresidente
de la sociedad.

Médica y
cirujana.
Especialista en
dermatologia.
Especialista en
dermatologia
pediatrica.
Miembro de
Asociacion
Colombiana de
Dermatologia y
de la Asociacion
Colombiana de
Dermatologia
Pediatrica.
Docente de la
Universidad
Nacional y la
Universidad
Militar.
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Resultado
deliberacion
Comité de
gestion de
conflictos de
Interés
declarados, si
bien existen, no
estan
relacionados con
la epidermolisis
ampollosa, y que
Su experiencia es
relevante para el
proceso, se le da
aval de
participacion.

Tipo de
conflicto de
interés
identificado

financiero e
inespecifico.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.
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Nombre

Claudia
Juliana
Diaz

Gbémez

Maria
Angélica
Macias
Eslava

Angela
Camila
Paredes
Brijaldo

John
Camacho
Cruz

Helen
lvonne
Preciado
Barrera
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Experta
participante

Experta
participante

Experta
participante

Experto
participante

Experta
participante

Intereses
declarados

Asistencia a
eventos y
congresos

académicos con
patrocinio de la
industria
farmacéutica.

Ninguno

Trabaja como
médica genetista
en diferentes
instituciones
prestadoras de
salud. Asistencia
a congreso con
patrocinio de la
industria
farmacéutica.

Ha recibido
honorarios como
ponente por parte

de la industria
farmacéutica.

Ninguno

lud

Sa

Tipo de
conflicto de
interés
identificado

Experticia
soportada para
el producto

Médica y
cirujana.
Especialista en
dermatologia.
Docente y jefe de
la seccion
dermatologia y
cirugia
dermatolégica de
la Universidad
del Valle.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Médica y
cirujana.
Especialista en
pediatria.
Especialista en,
dermatologia
pediatrica.
Especialista en
dermatologia y
venereologia.
Magister en
docencia
universitaria.

Ninguno

Médica y
cirujana.
Especialista en
genética médica.
Docente de la
Universidad
Javeriana.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Médico y
cirujano.
Especialista en
pediatria.
Especialista en
docencia
universitaria.
Magister en
educacion y
desarrollo social.
Docente de la
FUCS.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Médica y
cirujana.
Especialista en
pediatria.

Ninguno

IETS

Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

Resultado
deliberacién
Comité de
gestion de
conflictos de
Interés

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Dado que no
tiene ningn
conflicto
potencial, se le
otorga
participacion
completa.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a patrticipar, se
le da aval de
participacion.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Dado que no
tiene ningln
conflicto
potencial, se le
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Nombre

Luis
Ricardo
Gonzalez
Cruz

William
Ricardo
Bachiller
Tuta

Julian
Andrés
Sucerquia
Quintero

Liliana
Consuegra
Bazzani
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Experto
participante

Experto
participante

Experto
participante

Experta
participante

Intereses
declarados

Ninguno

Participacion
como
coinvestigador en
estudios clinicos
sobre virus
respiratorios en
lactantes y recién
nacidos.

Jefe de servicio
de salud mental
de una IPS.

Como directora
de la Fundacién
Debra 'y como
experta ha
asistido a
congresos
relacionados con
epidermdlisis
ampollosa. La
fundacion recibe
recursos para
capacitar a
pacientes y

lud

Sa

Tipo de
conflicto de
interés
identificado

Experticia
soportada para
el producto

Instructora
asistente del
departamento de
pediatria de la
FUCS.

Médico y
cirujano.
Especialista en
pediatria.
Especialista en
medicina del
dolor y cuidados
paliativos.
Magister en
cuidados
paliativos
pediatricos.

Ninguno

Conflicto
personal, no
financiero e
inespecifico.

Médico y
cirujano.
Especialista en
pediatria.

Médico y
cirujano.
Especialista en
psiquiatria.
Especialista en
psiquiatria de
enlace. Magister
en docencia en
la educacion.
Docente de la
Universidad
Nacional de
Colombia.

Conflicto
personal,
financiero e
inespecifico.

Directora de la
Fundacion
Debra. Médica y
cirujana. Master
en nutricion
pediatrica.

Conflicto
personal y
organizacional,
financiero
especifico

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Resultado
deliberacién
Comité de
gestion de
conflictos de
Interés
otorga
participacion
completa.

Dado que no
tiene ningn
conflicto
potencial, se le
otorga
participacion
completa.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, se
le da aval de
participacion.

Considerando
que el conflicto
declarado no esta
relacionado con
el tema en el que
va a participar, y
que su
experiencia en el
manejo de
pacientes
complejos, se le
da aval de
participacion.

Por surol en la
Fundacién se ha
relacionado con
la industria. Sin
embargo, es una
organizacion que
representa la voz
de los pacientes
y cuidadores. Por
tanto, se
considera
importante su
participacion. La



Intereses
declarados

Nombre

cuidadores con
dicha
enfermedad.

Hace parte de la
Fundacién Debra.

Ha recibido
R_uth,Mery E)_(perta capacitacion por
Rincén participante
parte de la
industria
farmacéutica.
Hace parte de la
. Fundacion Debra.
Ll Ha recibido
Martha Experta L
Nl capacitacion por
Torres de participante
parte de la
Restrepo . .
industria
farmacéutica.
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Experticia

soportada para

el producto

Psicéloga.
Directora del
area de
psicologia de la
fundacién. Es
familiar de
paciente con EA.

Fisioterapeuta.
Profesional en
rehabilitacion de
pacientes con EA
en la Fundacién
Debra.

\
s

Sa

N

ud

Tipo de

conflicto de

interés
identificado

Conflicto
personal,
financiero y no
financiero
especificos

Conflicto
personal,
financiero y no
financiero
especificos

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Resultado
deliberacion
Comité de
gestion de
conflictos de
Interés
decision para
gestionar su
conflicto es
permitirles
participar con
vV0z, pero sin voto
(participacion
limitada).

Por surol en la
Fundacién se ha
relacionado con
la industria. Sin
embargo,
representa una
voz experta en la
atencion de
pacientes con EA
y tiene
experiencia con
familiar que tiene
su condicion. Por
tanto, se
considera
importante su
participacion. La
decision para
gestionar su
conflicto es
permitirles
participar con
v0z, pero sin voto
(participacion
limitada).

Por surol en la
Fundacién se ha
relacionado con
la industria. Sin
embargo,
representa una
VvOoz experta en la
atencion de
pacientes con EA
y tiene
experiencia con
familiar que tiene
su condicion. Por
tanto, se
considera
importante su
participacion. La
decision para
gestionar su
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IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Resultado
Experticia Tip.o de delibgracién
Intereses conflicto de Comité de
Nombre soportada para . . o
declarados el producto interés gestion de
identificado conflictos de
Interés
conflicto es
permitirles

participar con
v0z, pero sin voto
(participacion

limitada).
Bacteri6loga y
Laboratorista Dado que no
Clinico. tiene ningln
Diana Experta Especialista en conflicto
Rocio metoddloga Ninguno epidemiologia Ninguno potencial, se le
Chavez general. Master otorga
universitario en participacion
metodologia de completa.
la investigacion.
- Dado que no
e tere ingan
. S i
Kathgrlne Expeﬁa Ninguno Espeglallsta y Ninguno potencial, se le
Cortés metoddloga magister en otorga
epidemiologia oo
clinica. participacion
completa.
Considerando el
Un familiar es Bacterié|ogo y alcan(ie deﬂroiy
socio de una Laboratorista Conflicto de dgéJIZrz d%OEO'Z;é
Vladimir Experto empresa de Clinico. interés familiar, .
. . ) . relacionado con
Duqgue metodologo  almacenamiento i financiero e | tema en el
y distribucién de Magister en inespecifico  °. loa en el que
tejidos humanos. ~ €pidemiologia. vala participar, se
e da aval de
participacion.
Comunicadora
social y
periodista. Itjiggg gi%e Sr?
Especialista en con flict%
Ll E_q_wpo_ . No declara comunicacion Ninguno potencial, se le
Hurtado participacion organizacional. otorga
Ll Sl e ticipacion
comunicacion del par pl i
desarrollo y completa.
cambio social.
Especialista de Dado que no
participacion el tiene ningln
Andrea Equino IETS. Politéloga. conflicto
Lara auIpo No declara Especialista en Ninguno potencial, se le
Sanchez FIAET e Estado, politicas otorga
publicas y participacion
desarrollo. completa.
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Fuente: elaboracion propia

12.2. Anexo 2. Proceso de construccion y refinamiento de preguntas orientadoras

Las preguntas orientadoras para el lineamiento se han desarrollado mediante la realizacion
inicial de una busqueda exploratoria de informacién por parte del equipo técnico del IETS
con el objeto de conocer aspectos relevantes de la epidermdlisis ampollosa y el manejo
integral de los pacientes con esta condicién. Esta primera fase permitié identificar topicos
relevantes para la elaboracion de las preguntas, teniendo como antecedente la solicitud
realizada por la CIDH. En un segundo momento en dos reuniones con la mesa técnica del
Ministerio de Salud (referentes técnicos) se presentaron los tépicos de interés identificados,
el alcance del lineamiento y los aspectos abordar y no abordar y el enfoque de las preguntas
de investigacion orientadoras, se discutieron entre todos, se propuso como orientarlas y el
grupo técnico del IETS estructuro las preguntas relacionadas en el item 6.2.

En reunién de trabajo con el equipo clinico del grupo desarrollador se revisan las preguntas
formuladas y el alcance que tiene cada una para avanzar con la revision y extraccion de la
evidencia, el equipo recomendd ajustar las preguntas 1.1, 1.2, 2.2 y 3.2 la cuales
inicialmente se plantearon a saber:

1.1 ¢ Cudles son los criterios diagnosticos de la epidermolisis ampollosa?
1.2 ¢/ Cuales son los criterios para la clasificacion de epidermolisis ampollosa?

2.2 ¢ Como debe estar conformado el equipo interdisciplinario a cargo de la atencién integral
de las personas con epidermolisis ampollosa?

3.2 ¢ Quién o quiénes deben realizar y de qué forma, el seguimiento a los pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

y tras el ajuste quedaron de la siguiente manera:
1.1 ¢/ Cuales son los criterios diagndsticos y clasificacion de la epidermélisis ampollosa?
1.2 ¢ Cudles son los criterios para la clasificacién de epidermdlisis ampollosa?

2.1 ¢Como debe estar conformado el equipo multidisciplinario a cargo de la atencion
integral de los pacientes con epidermdlisis ampollosa?

3.2 (Cual deberia ser la ruta adecuada para el seguimiento a los pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

bajo la formulacién ajustada se permite ampliar el espectro de mecanismos para la
resolucion de situaciones de emergencia, punto relevante de los aspectos abordar.
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12.3. Anexo 3. Estrategias de busqueda

Repositorios de GPC

Qo —

Sa

lud

rEY
afr=al
ppffagy

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Tabla 25. Estrategias de busqueda para GPC (en repositorios)

Recursos

ACP,
American
College of
Physicians

Agency for
Healthcare
Research and

Quality

Australian
Clinical
Practice
Guidelines-
NHMRC

BIGG.
International
Database for
GRADE
Guidelines.
BIREME-

OPS

Canadian
Agency for
Drugs and
Technologies
in Health
(CADTH)

Canadian
Task Force on
Preventive
Health Care

Cenetec
CISMeF,Catal

ogageetl’
Indexationdes

Fechas de bisqueda

Enlace

https://www.acponline.org/clinical-
information/guidelines

https://www.ahrg.gov/

https://www.nhmrc.gov.au/guidelines

https://sites.bvsalud.org/bigg/en/biblio/

https://www.cadth.ca/

https://canadiantaskforce.ca/guidelines/publishe
d-guidelines/

https://cenetec-difusion.com/gpc-sns/

https://www.cismef.org/cismef/

Agosto — septiembre de 2024

Término
s de
bisqued
a

"Epiderm
olysis
Bullosa"

"Epiderm
olysis"

"epiderm
olysis"

"epiderm
olysis"

"epiderm
olysis"

"Epiderm
olysis
Bullosa"

"Epiderm
olysis"
"butterfly
disease"
"butterfly
skin
disorder"

"epiderm
olysis"

"epiderm
olisis"

(Epiderm
olyse
bulleuse.t
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Identifi Seleccio
cadas nadas

0 0

0 0

0 0

0 0

8 0

0 0

0 0

63 1
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Repositorios de GPC

Fechas de busqueda Agosto — septiembre de 2024

Término
Recursos Enlace s de Identifi ~ Seleccio
D busqued cadas nadas
a
Médicaux (épiderm
olyse
bulleuse.
mc)

"Epiderm
olysis
Bullosa"
"butterfly
disease"
"Epiderm
olysis"
"butterfly
skin
disorder"

CNZGG (New
Zeland
Guidelines
Group)

https://www.health.govt.nz/about-
ministry/ministry-health-websites/new-zealand-
guidelines-group

"Epiderm

olysis
Bullosa"
Database of "Epiderm

1 GRADEEtD's olysis"
0 and "butterfly
Guidelines disease"
"butterfly

skin
disorder"

https://guidelines.gradepro.org/search

Database of
WHO https://lwww.who.int/publications/who-guidelines
guidelines

"epiderm
olysis"

[N

"Epiderm
olisis
Ampollos
a"
"Epiderm
olisis”
"Piel de
mariposa

=

Fisterra https://www.fisterra.com/guias-clinicas/ 15 0

"enferme
dad de
piel de
mariposa

"Epiderm
GIN olysis
1 (Guideline Bullosa",
3 International "Epiderm
Network) olysis"
"butterfly

https://guidelines.ebmportal.com
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Fechas de busqueda Agosto — septiembre de 2024

Término
Recursos Enlace s de Identifi ~ Seleccio
D busqued cadas nadas
a

disease”
"butterfly
skin

disorder"

"Epiderm
olysis
Bullosa"
"Epiderm
olysis"
"butterfly
disease"
"butterfly
skin
disorder"

1 GPC infobase:

4 CMA joule https://joulecma.ca/cpg/homepage

Guia Salud https://BortaI.guiasalud.es/gpc/?_sfm_wpcf- "epi(_j(?lrm
5 estado=1 olysis

"Epiderm
olysis
Bullosa",
"Epiderm
olysis"
"butterfly
disease"
"butterfly
skin
disorder"

1 Guidelines in

6 practice & J

https://www.guidelinesinpractice.co.uk/

"Epiderm

olysis
Bullosa"
"Epiderm

1 NHS England  https://www.england.nhs.uk/nhsidentity/ el
’ ' B "butterfly
disease"
"butterfly

skin

disorder"

"Epiderm
olysis
Bullosa"
"Epiderm
olysis"
"butterfly
disease"
"butterfly
skin
disorder"

NICE
1 (National
Institute  for  https://www.nice.org.uk/guidance
Clinical
Excellence)
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D

1
9

2
0

=N

Recursos

RedSalud

Repositorio
argentino

SIGN
(Scottish
Intercollegiate
Guidelines
Network)

Singapore
Ministry
health
Guidelines

of

Sociedad
Espafiola de
Medicina de

Fechas de busqueda

Enlace

https://diprece.minsal.cl/programas-de-
salud/guias-clinicas/

https://www.argentina.gob.ar/salud/calidadatenci
onmedica/guiaspracticaclinica

https://www.sign.ac.uk/our-guidelines/

https://www.moh.gov.sg/hpp/doctors/guidelines/
GuidelineDetails/clinical-practice-guidelines-
medical

https://www.semfyc.es/biblioteca/national-
electronic-library-for-health-nelh/

Agosto — septiembre de 2024

Término
s de
busqued
a

"Epiderm
olisis
Ampollos
a"

"Epiderm
olisis"

"Enferme
dad de
piel de
mariposa

“trastorno
de piel de
mariposa

"Epiderm
olisis
Ampollos
a"
"Epiderm
olisis"
"Enferme
dad de
piel de
mariposa

“trastorno
de piel de
mariposa

"Epiderm
olysis
Bullosa"
"Epiderm
olysis"
"butterfly
disease"
"butterfly
skin
disorder"

"epiderm
olysis"

epidermo
lisis
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Fechas de busqueda Agosto — septiembre de 2024
Término
RECUrSOS Enlace s de Identifi ~ Seleccio
D busqued cadas nadas
a
Familia s ampollos
Comunitaria a
uU.S. "epiderm
Preventive . . . olysis"
2 Services Task [Ps/Awi.uspreventivesenicestaskforce.0rgh g, 130 0
Force P P "Publishe
(USPSTF) a"
"Epiderm
olysis
WHOLIS - Bullosa",
Sistema de "Epiderm
2 Informacion http://apps.who.int/iris/discover?&query=guidelin  olysis" 837 0
5 de la es%20as%20topic butterfly
Biblioteca de disease
la OMS butterfly
skin
disorder

Fuente: Elaboracién propia

Tabla 26. Estrategias de busqueda para GPC (en bases de datos) fuente pubmed

Tipo de

bl]psqueda NUEE

Bases de datos Pubmed

Plataforma Medline

Fecha de

blsqueda 22/08/2024

Rango de fecha .

de b%squeda NIl

IRestnc_cmnes de Ninguno

enguaje

Otros limites Guias de préactica clinica
#1 "epidermolysis bullosa"[MeSH Terms] OR ("epidermolysis"[All Fields] 7290

AND "bullosa"[All Fields]) OR "epidermolysis bullosa"[All Fields] ’

#2 "epidermolysis bullosa"[Title/Abstract] 6,471
#3 "acantholysis bullosa"[Title/Abstract] 2
#4 #1 OR #2 OR #3 7,290
#5 butterfly disease[Title/Abstract] 443

("butterflies"[MeSH Terms] OR "butterflies"[All Fields] OR "butterfly"[All
Fields] OR "butterfly s"[All Fields]) AND ("skin diseases"[MeSH Terms]

#6 OR ("skin"[All Fields] AND "diseases"[All Fields]) OR "skin diseases"[All 239
Fields] OR ("skin"[All Fields] AND "disorder"[All Fields]) OR "skin
disorder"[All Fields])

Estrategia de
busqueda

#7 "butterfly children"[Title/Abstract] 3
#8  #5 OR #6 OR #7 614
#9  #4 OR#8 7,888
#10 AND (guideline[Filter] OR practiceguideline[Filter]) 9
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Referencias 9
identificadas

Fuente: elaboracién propia

Tipo de

busqueda DITEES
Bases de datos Pubmed
Plataforma Medline
FEaE de  5s08/2024
busqueda

Rango de fecha

de bisqueda Ultimos 5 afios

Restricciones Ninguno
de lenguaje
Otros limites Guias de practica clinica
"epidermolysis bullosa"[MeSH Terms] OR ("epidermolysis"[All
#1 Fields] AND "bullosa"[All Fields]) OR "epidermolysis bullosa"[All 7,290
Fields]
#2 "epidermolysis bullosa"[Title/Abstract] 6,471
#3 "acantholysis bullosa"[Title/Abstract] 2
#4 #1 OR #2 OR #3 7,290
#5 butterfly disease[Title/Abstract] 443

("butterflies"[MeSH Terms] OR "butterflies"[All Fields] OR
"butterfly"[All Fields] OR "butterfly s"[All Fields]) AND ("skin
diseases"[MeSH Terms] OR ("skin"[All Fields] AND

49 "diseases"[All Fields]) OR "skin diseases"[All Fields] OR e
("skin"[All  Fields] AND "disorder"[All Fields]) OR "skin
disorder"[All Fields])

#7  "butterfly children"[Title/Abstract] 3

#8 #5 OR #6 OR #7 614

#9 #4 OR #8 7,888

#10 "practice guideline"[Publication Type] OR "practice guidelines as 165 692
topic"[MeSH Terms] OR "practice guideline"[All Fields] ’

i "guideline"[Publication Type] OR "guidelines as topic"[MeSH
ES;?JZ%': 98 #11  Toims] OR "guideline"[All Fields] 296,453
#12 clinical practice"[Title/Abstract] OR "Guideline"[Title/Abstract] 369,334

OR "“clinical guidelines"[Title/Abstract]

#13 "practice guidelines as topic"[Title/Abstract] 220

"practice guidelines as topic"[MeSH Terms] OR ("practice"[All

Fields] AND "guidelines"[All Fields] AND "topic"[All Fields]) OR

"practice guidelines as topic"[All Fields] OR (“clinical"[All Fields]

AND "guidelines"[All Fields] AND "topic"[All Fields])

#15 "best practices"[Title/Abstract] OR "best practice"[Title/Abstract] 42,293
“clinical practice guideline"[Title/Abstract] OR  “clinical
guidelines"[Title/Abstract] OR (("ambulatory care
facilities"[MeSH Terms] OR ("ambulatory"[All Fields] AND
"care"[All Fields] AND "facilities"[All Fields]) OR "ambulatory

#16 care facilities"[All Fields] OR "clinic"[All Fields] OR “clinic s"[All 65,689
Fields] OR “clinical"[All Fields] OR "clinically"[All Fields] OR
“clinicals"[All Fields] OR "clinics"[All Fields]) AND "guidelines as
topic"[Title/Abstract]) OR "best practices"[Title/Abstract] OR
"best practice"[Title/Abstract]

#17 "Guideline"[Publication Type] 39,808

#18 "guidelines as topic"[Title/Abstract] 395

#14 166,087
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#19 "guidelines as topic"[All Fields] 171,955
#20 "Standards"[Title/Abstract] 190,290
#21 "Consensus"[Title/Abstract] 227,520

492 "consensual"[All Fields] OR "consensually"[All Fields] OR 248 505
"consensus"[MeSH Terms] OR "consensus"[All Fields] ’
#23 "consensus development"[Title/Abstract] OR "development 1534
consensus"[Title/Abstract] !
"consensus”"[MeSH Terms] OR "consensus"[All Fields] OR
("consensus"[All Fields] AND "development"[All Fields]) OR
"consensus development"[All Fields] OR ("consensus"[MeSH
Terms] OR "consensus'[All Fields] OR ("development"[All
Fields] AND "consensus"[All Fields]) OR "development
consensus"[All Fields])
#25 "Recommendations"[Title/Abstract] 331,286
"recommend"[All Fields] OR "recommendable"[All Fields] OR
"recommendation”[All Fields] OR "recommendation s"[All Fields]
#26 OR ‘"recommendations"[All Fields] OR "recommended"[All 927,787
Fields] OR "recommending"[All Fields] OR "recommends"[All
Fields]
#27 #10 OR #11 OR #12 OR #13 OR #14 OR #15 OR #16 OR #17
OR #18 OR #19 OR #20 OR #21 OR #22 OR #23 OR #24 OR 1,738,423
#25 OR #26 OR #27
#28 #9 AND #27 296
#29 AND (y_5[Filter]) 119
Referencias 119
identificadas

#24 244,021

Fuente: elaboracién propia

Tabla 27. Estrategias de busqueda para GPC (en bases de datos) fuente lilacs

Tipo de busqueda Nueva
Bases de datos Lilacs
Plataforma BVSalud

Fecha de bisqueda = 22/08/2024

Rango de fecha de Ultimos 5 afios

busqueda
|F(§ ﬁztl:;cjzones i Inglés y espafiol
Otros limites Guias de practica clinica
#1 ti:((epidermolysis bullosa) OR (acantholysis bullosa) OR (butterfly 4.905
disease) OR (butterfly skin disorder) OR (butterfly children)) !
42 ab:((epidermolysis bullosa) OR (acantholysis bullosa) OR (butterfly 5228
Estrategia de disease) OR (butterfly skin disorder) OR (butterfly children)) !
bldsqueda #3 #1 OR #2 6,906
#4 #3 AND ( type_of_study:("guideline")) 266
#5 #4 AND (year_cluster:[2019 TO 2024]) 117
#6 #5 AND la:("en" OR "es")) 110
Referencias 110
identificadas
AN
. : LM 4 N
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Tipo de bisqueda  Nueva

Bases de datos Lilacs
Plataforma BVSalud
Fecha de
blsqueda 02/09/2024
Rango de fechade - . o
busqueda Ultimos 5 afos
Restricciones de Ninguno
lenguaje 9
Otros limites Guias de practica clinica
ti:((epidermolisis ampollosa) OR (acantdlisis ampollosa) OR (acantdlisis
#1 bulosa) OR (epidermdlisis bullosa) OR (enfermedad de la mariposa) OR 215
(enfermedad de la piel de mariposa) OR (nifios mariposay))
ab:((epidermolisis ampollosa) OR (acantdlisis ampollosa) OR (acantélisis
#2  bulosa) OR (epidermdlisis bullosa) OR (enfermedad de la mariposa) OR 167
. (enfermedad de la piel de mariposa) OR (nifios mariposay))
Estrategia de mi:((epidermdlisis ampollosa) OR (acantélisis ampollosa) OR (acantdlisis
busqueda #3 bulosa) OR (epidermdlisis bullosa) OR (enfermedad de la mariposa) OR 1
(enfermedad de la piel de mariposa) OR (nifios mariposay))
#4 #1 OR #2 OR #3 286
#5 AND (type_of_study:("guideline")) 13
#6 AND (year_cluster:[2019 TO 2024]) 4
Referencias 4
identificadas

Fuente: elaboracién propia

Tabla 28. Estrategias de busqueda para GPC (en bases de datos) fuente scopus

Tipo de

busqueda MIEE
Bases de datos Scopus
Plataforma Elsevier
Aol e 13/09/2024
busqueda

Rango de fecha
de busqueda
Restricciones de

Ultimos 5 afios

Espafiol e inglés

lenguaje

Otros limites Guias de practica clinica
#1 TITLE-ABS-KEY ( epidermolysis AND bullosa ) 9,941
#2 ALL ( epidermolysis AND bullosa ) 23,800
#3 TITLE-ABS-KEY ( acantholysis AND bullosa ) 98
#4  ALL (acantholysis AND bullosa ) 494

Estrategia de #5  TITLE-ABS-KEY ( "butterfly" AND children ) 623

busqueda #6  #1 OR#2 OR #3 OR #A_f OR #5 - 24,440
#7 TITLE-ABS-KEY (practice AND guideline) 640,194
#8 TITLE-ABS-KEY (clinical AND practice) 1,239,981
#9 KEY ( practice AND guidelines ) 527,978
#10 TITLE-ABS-KEY (guideline) 1,195,423
#11 TITLE ( clinical AND guidelines ) 21,203
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#12 TITLE ( best AND practices ) 21,054
#13 TITLE ( standards ) 237,085
#14 TITLE ( consensus ) 68,779
#15 TITLE ( consensus AND development ) 1,822
#16 TITLE ( protocol ) 217,957
#17 #7 OR #8 OR #9 OR #10 OR #11 OR #12 OR #13 OR #14 OR #15 2570236
OR #16
#18 #6 AND #17 984

#18 AND (LIMIT-TO (PUBYEAR, 2019) OR LIMIT-TO (PUBYEAR,
2020) OR LIMIT-TO (PUBYEAR, 2021 ) OR LIMIT-TO ( PUBYEAR

o , 2022 ) OR LIMIT-TO ( PUBYEAR , 2023 ) OR LIMIT-TO ( S
PUBYEAR, 2024))
400 AND ( LIMIT-TO ( LANGUAGE , "Spanish”) OR LIMIT-TO ( 403
LANGUAGE , "English" ) )
Referencias
identificadas e

Fuente: elaboracién propia

Tabla 29. Estrategias de busqueda para GPC (en bases de datos) fuente clinicalkey

Tipo de busqueda Nueva

Bases de datos ClinicalKey

Plataforma Elsevier

Fecha de busqueda 03/09/2024

Riango de fecha de Ninguno

busqueda

IRes'[rlc_cmnes de Ninguno

enguaje

Otros limites Guias clinicas
? epidermolysis bullosa 3
1; epidermolysis bullosa complications 1

Estrategia de busqueda z epidermolysis bullosa drugs 2
Z epidermolysis bullosa treatment 2
§ butterfly skin disorder 1

Referencias 3

identificadas

Fuente: elaboracién propia

Tabla 30. Estrategias de busqueda para RSL fuente pubmed

Tipo de busqueda Nueva
Bases de datos Pubmed
Plataforma Medline

Fecha de bisqueda = 8/10/2024
Rango de fecha de
busqueda

Ultimos 5 afios

) _ : l‘nl.=l
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Restricciones de

Sa

| A Ninguno
enguaje
Otros limites Revisiones sistematicas con o sin metaanalisis
#1 "epidermolysis bullosa"[MeSH Terms] OR (“epidermolysis"[All Fields] 71309
AND "bullosa"[All Fields]) OR "epidermolysis bullosa"[All Fields] ’
#2 "epidermolysis bullosa"[Title/Abstract] 6,409
Estrategia de #3 "acantholysi§ bullosa"[Title/Abstract] . . 2
busqueda # ("acantholy5|s"[MeS_H Terms] OR "acantholysis"[All Fields] OR 4
"acantholyses"[All Fields]) AND "bullosa"[Other Term]
#5 #1 OR#2 OR#3 OR #4 7,309
#6 #5 AND ((y_5[Filter]) 1,351
#7  #6 AND (meta-analysis[Filter] OR systematicreview[Filter])) 32
Referencias 32
identificadas

Fuente: elaboracién propia

Tabla 31. Estrategias de busqueda para RSL fuente embase

Tipo de busqueda Nueva
Bases de datos Embase
Plataforma Elsevier

Fecha de busqueda 8/10/2024

Rango de fecha de \y.ic 5 afios

blsqueda

IRes'[rlc_cmnes de Ninguno

enguaje

Otros limites Revisiones sistematicas con o sin metaanalisis
#1  'epidermolysis bullosa'/exp 10,675
#2  'epidermolysis bullosa hereditaria'/exp 282
#3  'epidermolysis bullosa simplex'/exp 1,184
#4  'epidermolysis bullosa dystrophica'/exp 2,808
45 ‘epidermolysis  bullosa:ab,ti OR  'epidermolysis  bullosa 8.990

simplex':ab,ti OR 'epidermolysis bullosa dystrophica':ab,ti ’

Estrategia de 46 ‘acantholysis bullosa’ OR (‘acantholysis/exp OR acantholysis) 20

bldsqueda AND bullosa)
#7  'acantholysis bullosa':ti 2
#8 #1 OR#2 OR #3 OR #4 OR #5 OR #6 OR #7 11,375
#9  #8 AND 'systematic review'/de 141
#10 #9 AND (2020:py OR 2021:py OR 2022:py OR 2023:py OR 93

2024:py) AND ([english)/lim OR [spanish]/lim)

#11 #10 AND ‘article'/it 13

Referencias 13

identificadas

Fuente: elaboracién propia

Tabla 32. Estrategias de busqueda para RSL fuente lilacs

Tipo de busqueda Nueva
Bases de datos Lilacs
Plataforma BVsalud
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Fecha de bisqueda
Rango de fecha de
busqueda
Restricciones
lenguaje
Otros limites

de

Estrategia de

busqueda

Referencias
identificadas

8/10/2024

Ultimos 5 afios

Espafiol e inglés

Revisiones sistematicas con o sin metaanalisis

#1  (ti:(epidermolysis bullosa)) OR (acantholysis bullosa) 5,821

#2 #1 AND (year_cluster:[2019 TO 2024]) 1,218

#3  #2 AND (la:("en” OR "es")) 1,151

#4 #3 AND (type_of_study:("systematic_reviews") 27

45 (ti:(epidermolisis ampollosa)) OR (ti:(acantolisis ampollosa)) OR 215
(ti:(acantolisis bulosa)) OR (ti:(epidermdlisis bullosa))

46 ab:((epidermodlisis ampollosa) OR (acantdlisis ampollosa) OR 143
(acantdlisis bulosa) OR (epidermodlisis bullosa))

#7 #5 OR #6 261

48 #7 AND type_of_study:("systematic_reviews") AND la:("es" OR "en")) 1

AND (year_cluster:[2019 TO 2024])
28

Fuente: elaboracién propia

Tabla 33. Estrategias de busqueda para RSL fuente Epistemonikos

Tipo de blsqueda
Bases de datos
Plataforma
Fecha
busqueda
Rango de fecha de
busqueda
Restricciones
lenguaje
Otros limites

de

de

Estrategia de

bldsqueda

Referencias
identificadas

Nueva
Epistemonikos
Epistemonikos

8/10/2024
Ultimos 5 afios

Espafiol e inglés

Revisiones sistematicas con o sin metaanalisis
(title:((title:(Epidermolysis Bullosa) OR abstract:(Epidermolysis Bullosa)))

#1 OR abstract:((title:(Epidermolysis Bullosa) OR abstract:(Epidermolysis 483
Bullosa))))

#2 #1 AND (type_of_study:("systematic_reviews") 76

#3 #2 AND Last 5 years 48

48

Fuente: elaboracién propia

Tabla 34. Estrategias de busqueda para RSL fuente Cochrane

Tipo de busqueda
Bases de datos
Plataforma

Fecha de bisqueda
Rango de fecha
busqueda
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IRestnc_cmnes de Ninguno

enguaje

Otros limites Revisiones sistematicas con o sin metaandlisis
#1 MeSH descriptor: [Epidermolysis Bullosa] explode all trees 86
#2  (Epidermolysis Bullosa):ti,ab,kw 226
#3  (Acantholysis Bullosa):ti,ab,kw 1

Estrategia de busqueda = #4 acantholysis bullosa 3
#5 #1 OR #2 OR #3 OR #4 228
46 #5 with Cochrane Library publication date from Jan 2020 to Oct 2024, 0

in Cochrane Reviews
Referencias 0
identificadas

Fuente: Elaboracién propia

Tabla 35. Estrategias de busqueda otras fuentes

Tpreon?ee Estrategia Identificadas | Duplicados

"epidermolysis bullosa" OR "butterfly

TRIP children" from_date:2019 38 0 0
database to_date:2024
filtro: All secondary evidence"
TRIP epid(_armc_JIysis bullosa OR butterfly
Motores de database skin disorder from_date:2019 19 2 0
blsqueda to_date:2024

Google ("epidermolysis bullosa" OR "butterfly
9 children") AND (protocol OR guideline 827 22 2

il OR recommendation OR consensus)
ORPHANET epidermolisis ampollosa 14 1 13
Otros o »
recursos DEBRA Consulta pagina en la seccién de 16 9 7

GPC para la EB
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12.4. Anexo 4. Diagramas de flujo de la busqueda, tamizacion y seleccién de

evidencia
Figura 2 Diagrama Prisma GPC

Referencias identificadas Referencias identificadas Referencias identificadas
mediante la bisqueda en mediante la busqueda de por busqueda cita de citas
bases de datos: otras fuentes
(n=648) (n=2896) (n=27)

Referencias después de
remover los duplicados

(n= 3387)

Referencias excluidas

Referencias tamizadas por

titulo y resumen (n=511)
(n=556)
l Articulos en texto completo
—> excluidos
Articulos en texto completo (n=23)

evaluados para elegibilidad Temporalidad: 4

(n=45) Disefio del estudio: 5
Duplicado: 4
Idioma: 2
l Tipo de publicacién: 8
EStUdr:OS |nc!U|dos evgluaF[on  E—— Estudios excluidos evaluacién con
con herramienta tfimlzamon herramienta tamizacién secundaria
secundaria y revision a texto completo
n=(22) n= (9)
l Articulos en texto completo
excluidos
(n=27)

Temporalidad: 1

Estudios incluidos en sintesis Pertinencia: 3
n=(13) Disefio del estudio: 2
Dunlicado: 21

Fuente: elaboracion propia
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Referencias identificadas mediante la blisqueda en bases de datos:
(n=648)
Referencias identificadas mediante la blisqueda de otras fuentes
(n=2896)

Referencias después de remover los duplicados

(n=3387)
Referencias tamizadas por titulo y resumen
(n=556)
Referencias excluidas
(n=511)
Articulos en texto completo evaluados para elegibilidad
(n=45)
Articulos en texto completo excluidos
(n=23)
Temporalidad: 4
Disefio del estudio: 5
Duplicado: 4
Idioma: 2
Tipo de publicacion: 8
Estudios incluidos evaluacién con herramienta tamizacién secundaria
n=(22)

Estudios incluidos en sintesis
n=(13)
9 GPCy 4 consensos formales

Referencias identificadas por blsqueda cita de citas
(n=27)

Articulos en texto completo excluidos
(n=27)
Temporalidad: 1
Pertinencia: 3
Disefio del estudio: 2
Duplicado: 21

Estudios excluidos evaluacién con herramienta tamizacién secundaria y revisién a texto completo
n=(9)

Fuente: elaboracién propia
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Figura 3 Diagrama Prisma RSL

Referencias identificadas
mediante la blsqueda en
bases de datos:

(n=121)

Referencias después de
remover los duplicados

(n=66)

Referencias tamizadas por Referencias excluidas

titulo y resumen (n=22)
(n=66)
l Articulos en texto completo
excluidos
(n=39)
Articulos en texto completo Disefio del estudio: 18
evaluados para elegibilidad - » Pertinencia: 11
(n=44) No texto completo: 4

Desenlaces no objeto: 2
Tipo de publicacién: 2
Poblacién 1
Idioma: 1

Estudios incluidos en sintesis
n=(5)

Fuente: elaboracion propia

Referencias identificadas mediante la basqueda en bases de datos:
(n=121)

Referencias después de remover los duplicados

(n=66)
)
Referencias tamizadas por titulo y resumen
(n=66)
Referencias excluidas
(n=22)
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Articulos en texto completo evaluados para elegibilidad
(n=44)
Articulos en texto completo excluidos

(n=39)

Disefio del estudio: 18

Pertinencia: 11
No texto completo: 4
Desenlaces no objeto: 2
Tipo de publicacion: 2
Poblacion 1
Idioma: 1

Estudios incluidos en sintesis
n=(5)

Fuente: elaboracién propia

12.5. Anexo 5. Listado de estudios incluidos y excluidos

Tabla 36 Estudios incluidos (GPC) y consensos formales

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

. . Disefio del

1

10

11

12

13

Chan et al. (2019)

Martin et al (2019)

Denyer J, et al
(2017)

Khan et al. (2020)

Has et al (2020)

DEBRA (2019)

Greenblatt et al
(2021)

Kramer et al
(2020)

Box et al (2022)

King et al 2021

Popenhagen et al
(2023)

Chan et al. (2021)

Saad et al (2024)

Occupational therapy for epidermolysis bullosa: clinical practice guidelines

Psychosocial recommendations for the care of children and adults with
epidermolysis bullosa and their family: evidence-based guidelines

Best practice guidelines for skin and wound care in epidermolysis bullosa.
An International Consensus

Foot care in epidermolysis bullosa: evidence-based guideline
Clinical practice guidelines for laboratory diagnosis of epidermolysis
bullosa

Constipation management for children and adults with epidermolysis
bullosa (EB)

Recommendations on pregnancy, childbirth and aftercare in epidermolysis
bullosa: a consensus-based guideline

Clinical practice guidelines: Oral health care for children and adults living
with epidermolysis bullosa

Hand surgery and hand therapy clinical practice guideline for epidermolysis
bullosa

Supporting sexuality for people living with epidermolysis bullosa: clinical
practice guidelines

Consensus-based guidelines for the provision of palliative and end-of-life
care for people living with epidermolysis bullosa

Physiotherapy for epidermolysis bullosa: clinical practice guidelines

Neonatal Epidermolysis Bullosa: a clinical practice guideline

Fuente: elaboracién propia
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Guia de Practica
Clinica
Guia de Practica
Clinica

Consenso
experto

Consenso
experto

Guia de Practica
Clinica
Guia de Practica
Clinica
Consenso
experto
Guia de Practica
Clinica
Guia de Practica
Clinica
Guia de Practica
Clinica
Consenso
experto
Guia de Practica
Clinica

Guia de Practica
Clinica
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Tabla 37 Estudios incluidos (RSL)

Titulo

1 Araujo, Bruno et, al
(2023)

2 Pabodn-Carrasco, et al
(2024)

3 Agustin, M. et al
(2024)

Welponer, et al
4 (2024)

5 Wally V, et al (2020)

Fuente: elaboracién propia

Autor, afio

Mellerio et al. (2020)

DEBRA (2019)

National Institute for
3 Health and care
Excellence (2023)

4 Has et al (2020)
5 Santi, et al (2019)
6 Abreu, et al (2024)
7 Ujiie, et al (2019)
8 Patel, et al (2020)

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotad » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

Nursing care for children and adolescents with epidermolysis bullosa: a systematic

review

Management of Skin Lesions in Patients with Epidermolysis Bullosa by Topical

Treatment: Systematic Review and Meta-Analysis

Bone marrow transplantation and bone marrow-derived mesenchymal stem cell therapy

in epidermolysis bullosa: A systematic review

Systematic review on antipruritic therapies for patients with Epidermolysis bullosa

Small molecule drug development for rare genodermatoses - evaluation of the current

status in epidermolysis bullosa

Tabla 38 Estudios excluidos (GPC)

Titulo

Emergency management in epidermolysis bullosa: consensus clinical
recommendations from the European reference network for rare skin
diseases

Guidance for social and healthcare professionals/ epidermolysis bullosa
(EB) teams

Birch bark extract for treating epidermolysis bullosa

Consensus reclassification of inherited epidermolysis bullosa and other
disorders with skin fragility

Consensus on the treatment of autoimmune bullous dermatoses:
bullous pemphigoid, mucous membrane pemphigoid and epidermolysis
bullosa acquisita - Brazilian Society of Dermatology

Inpatient management of epidermolysis bullosa: Consensus-based
hands-on instructions for neonates and postneonates

Japanese guidelines for the management of pemphigoid (including
epidermolysis bullosa acquisita)

A Review Comparing International Guidelines for the Management of
Bullous Pemphigoid, Pemphigoid Gestationis, Mucous Membrane
Pemphigoid, and Epidermolysis Bullosa Acquisita

A\ N

Razén de

exclusion

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio

Disefio del
estudio
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Autor, afio

Bodan, et al (2020)

IETS

Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

Titulo

Reframing the Care of Children with Epidermolysis Bullosa through the

Lens of Medical Trauma

Fuente: elaboracién propia

Tabla 39 Estudios excluidos (RSL)

Razé6n de

exclusion

Disefio del
estudio

Razén de
Autor, afio Titulo
exclusion

10

11

12

13

14

15

16
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Khademian, M et
al (2024)

Mascarell, S. et
al (2023)

Moura, et al
(2024)

Smith, Z. et al
(2024)

Chateau, A. V et
al (2023)
Chen, et al
(2019)

Danescu, S. et al
(2024)

Hon, K. L. et al
(2022)

Leong, W. M et al
(2021)

Minervini, G. et al
(2024)

Pastrana-
Arellano et al
(2023)

Tang, J. Y etal
(2021)

Togo, C. et al
(2020)

Xie, Danica et al
(2019)

Heo YA et al
(2023)

Kwon A et al
(2024)

Treatment methods for oesophageal strictures in paediatric patients with

epidermolysis bullosa: a systematic review

Oral prosthetic rehabilitation in patients with Epidermolysis Bullosa
Hereditaria: a systematic review

Nursing care for pediatric patients with atopic dermatitis and epidermolysis

bullosa: integrative review
The dental needs of children with Epidermolysis Bullosa and service
delivery: a scoping review

The impact of epidermolysis bullosa on the family and healthcare
practitioners: a scoping review
Prevalence and pathogenesis of osteopenia and osteoporosis in
epidermolysis bullosa: An evidence-based review

Treatment of Epidermolysis Bullosa and Future Directions: A Review

Epidermolysis Bullosa: Pediatric Perspectives

Interventions for inherited forms of epidermolysis bullosa

Dental implant survival in epidermolysis bullosa patients: A systematic
review conducted according to PRISMA guidelines and the Cochrane
handbook for systematic reviews of interventions

Nail involvement in patients with epidermolysis bullosa: A systematic review

A systematic literature review of the disease burden in patients with
recessive dystrophic epidermolysis bullosa

Quiality of life in people with epidermolysis bullosa: a systematic review

Pathogenesis and clinical features of alopecia in epidermolysis bullosa: A

systematic review
Birch Bark Extract: A Review in Epidermolysis Bullosa

Osteoporosis and bone health in pediatric patients with epidermolysis
bullosa: A scoping review
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Desenlaces
no objeto

No texto
completo

Disefio
Disefio
Disefio

Desenlaces
no objeto

Disefio
No texto

completo

Tipo
publicacién

Pertinencia

Pertinencia

Pertinencia

Pertinencia

Pertinencia

Pertinencia

Disefio
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18

19

20

21

22

23

24

25

26

27

28

29

30

31

32

33

34

35

36

37

Martinez-Moreno
A, et al (2020)

Matos JF, et al
(2024)

Mylonas KS et al
(2019)

Perez VA, et al
(2022)

Tosto V et al
(2023)

Bardhan, et al
(2020)
Bchetnia, M. et al
(2024)

Bodke, A. et al
(2024)

Korte, E. et al
(2023)

Koutsoukos, et al
(2024)

Lucky, A. et al
(2021)

Mariath, et al
(2020)

McNamara, et al
(2020)
Mittal, B. M. et al
(2022)

Padniewski, J. J.
et al (2022)

Salera, S. et al
(2020)

Sivesind, T. E. et
al (2022)

Stublar, A. et al
(2021)

Tabor, A. et al
(2024)

Tabor, A. et al
(2024)

Will, L. M et al
(2021)

Salud

Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

Razon de
Autor, afi Titul
. HEO SO exclusion

Epidermolysis bullosa with congenital absence of skin: Review of the
literature

Journal Club: Recent therapeutic developments in epidermolysis bullosa

Clinical outcomes and molecular profile of patients with Carmi syndrome: A
systematic review and evidence quality assessment

Review of transition of care literature: Epidermolysis bullosa-A paradigm for
patients with complex dermatologic conditions

(New) antenatal ultrasound signs of fetal junctional epidermolysis bullosa: A
case report and systematic review of literature

Epidermolysis bullosa
Pathological Mechanisms Involved in Epidermolysis Bullosa Simplex:
Current Knowledge and Therapeutic Perspectives

EE173 Exploring the Financial Burden Associated with the Management of
Dystrophic Epidermolysis Bullosa (DEB): A Systematic Literature Review
(SLR) with Database Review of Future Disease-Modifying Therapies
(DMTs)

Heterogeneity of Reported Outcomes in Epidermolysis Bullosa Clinical
Research: A Scoping Review as a First Step Towards Outcome
Harmonisation

Highlights of Gene and Cell Therapy for Epidermolysis Bullosa and
Ichthyosis

Diagnosis and Care of the Newborn with Epidermolysis Bullosa

Inherited epidermolysis bullosa: update on the clinical and genetic aspects

Traditional and advanced therapeutic modalities for wounds in the pediatrics
population: an evidence-based review

Anesthetic Management of Adults with Epidermolysis Bullosa

Patient Quality of Life Improvement in Bullous Disease: A Review of
Primary Literature and Considerations for the Clinician

A nutrition-based approach to epidermolysis bullosa: Causes, assessments,
requirements and management

Cannabinoids for the Treatment of Dermatologic Conditions

Inherited epidermolysis bullosa: epidemiology and patient care in Slovenia
with a review of the updated classification

Epidermolysis Bullosa: Practical Clinical Tips From the Field

Practical Tips on Epidermolysis Bullosa for Caregivers: Part 2

Epidermolysis bullosa dystrophica pretibialis - Clinical snapshot and
management of a rare orphan disease
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Pertinencia

No texto
completo

Pertinencia

Disefio

Disefio

Disefio

Disefio

Tipo
publicacion

Pertinencia

Pertinencia

No texto
completo

Disefio

Disefio

Disefio

Pertinencia

Disefio

Poblacion

Disefio

Disefio

Disefio

Disefio

1\ N
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Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

- . Razon de
No Autor, afio Titulo v
exclusion

Ziegler, B. et al
38 (2022) [Anesthesiological aspects in patients with epidermolysis bullosa] Idioma

Shehata, N. A. et

39 al (2024) Genetic Implications and Management of Epidermolysis Bullosa in the

Saudi Arabian Population Disefio

Fuente: elaboracién propia

12.6. Anexo 6. Valoraciéon de la calidad

Tabla 40 Valoracién de calidad con instrumento AGREE I

Dominio
l.
Nombre de la Guia Alcance

Dominio II.
Participacion
delos
implicados

Dominio Ill. Dominio IV. e Y Dominio VI.
Rigor en la Claridad de A Iicabilida{d Independencia Global
elaboracion presentacién P Editorial

y
Objetivo

Occupational therapy
for epidermolysis
bullosa: clinical
practice guidelines
Psychosocial
recommendations for
the care of children
and adults with
epidermolysis
bullosa and their
family: evidence-
based guidelines
Clinical practice
guidelines for
laboratory diagnosis 2% 78% 63% 89% 0% 92% 66%

of epidermolysis
bullosa
Constipation
management for
children and adults 78% 94% 67% 89% 50% 92% 78%
with epidermolysis
bullosa (EB)
Clinical practice
guidelines: Oral
health care for
children and adults 94% 94% 77% 78% 71% 92% 84%
living with
epidermolysis
bullosa
Hand surgery and
hand therapy clinical
practice guideline for 92% 78% 65% 81% 19% 83% 68%
epidermolysis
bullosa
Supporting sexuality
for people living with
epidermolysis 94% 97% 69% 67% 21% 96% 74%
bullosa: clinical
practice guidelines
Physiotherapy for
epidermolysis
bullosa: clinical
practice guidelines
Neonatal
epidermolysis
bullosa: a clinical
practice guideline

Fuente: elaboracién propia

78% 67% 81% 89% 46% 92% 2%

100% 67% 88% 78% 33% 83% 75%

89% 94% 63% 89% 13% 88% 2%

100% 100% 81% 100% 67% 83% 89%
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Tabla 41Evaluacion de consensos formales mediante la herramienta de JBI

Best practice
guidelines for Foot care in Recommendations on
skin and wound epidermolvsis pregnancy, childbirth
carein P bu”osaY and aftercare in
epidermolysis . . epidermolysis
evidence-based .
bullosa. An uideline bullosa: a consensus-
International 9 based guideline
consensus
D e EY A cevmasea
- ) ) |
- ) ) )
- SI SI SI
- ) R "
- ) ) )
- N ) N
- ) ) )
" Vaorciongbsa | INCLUR INCLUR INCLUR

Fuente: elaboracién propia
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Consensus-based
guidelines for the
provision of
palliative and end-

of-life care for
people living with
epidermolysis
bullosa
Popenhagen et al
(2023)

SI

SI

SI

NO

SI

NO

SI

INCLUIR
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Tabla 42 Evaluacion de riesgo de sesgo RSL con herramienta ROBIS

Systematic review on antipruritic  /elponer-et a
1 therapies for &l (2024) ‘ ‘ ‘ ‘
patients with Epidermolysis bullosa
Wally,

the status in epidermolysis bullosa

Bone marrow transplantation and Agustin, ‘ ‘ ‘ ‘
bone marrow-derived mesenchymal et, al (2023)

Small molecule drug development for
2 rare genodermatoses — evaluation of  et, al (2020) ‘ ‘ ‘ ‘b

stem cell therapy in epidermolysis
bullosa: A systematic review

Souza de
Nursing care for children and  Araujo, et, al
4  adolescents with  epidermolysis (2023) d

bullosa: a systematic review

Management of Skin Lesions in Pabon- ‘ ‘ ‘

Patients with Epidermolysis Bullosa ~ C@rmasco, et,
by Topical Treatment: Systematic al (2024)
Review and Meta-Analysis

(]

Ver comentarios de celdas

a. La metodologia es desarrollada y desplegada con resultados segin lo definido en ella. Amplia busqueda de
bases. Dos revisores en bisqueda y selecciéon. Restricciones dentro de lo apropiado para los propositos
abarcando la literatura posible; Recoleccion de datos con 2 revisores y un tercero resolviendo conflictos.
Evaluacién de sesgos con instrumentos y con 2 evaluadores; Pese a heterogeneidad, al poco numero de estudios
y diferencias metodologicas, en conclusiones los autores tienen en consideracion dichos hallazgo.

b. Comparacion con otros tratamientos convencionales (sin pequefias moléculas), como terapias génicas,
tratamientos tépicos tradicionales o cuidados de soporte.

c. En general, es una RSL con adecuado rigor metodolégico. Aunque se aplicaron medidas rigurosas para
minimizar el error y los sesgos, factores como las restricciones de idioma y la falta de analisis cuantitativo,
aumentan el riesgo de sesgo en la revision.

d. La revision presenta un riesgo de sesgo alto debido a la falta de evaluacién formal del sesgo en los estudios
primarios, la ausencia de analisis para manejar la heterogeneidad, restricciones de idioma y fuente, y la omision
de técnicas como andlisis de sensibilidad o graficos de embudo para evaluar la robustez de los resultados.

e. Larevision tiene una metodologia sélida.

Fuente: elaboracién propia
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12.7. Anexo 7. Disponibilidad de tecnologias en salud en Colombia
Tabla 43 Disponibilidad en Colombia de tecnologias en salud -procedimientos-para el manejo

de epidermolisis ampollosa

Estado de financiamiento con
recursos de la UPC

Procedimiento

8601 Biopsia de piel y tejido celular subcutaneo Financiado
8981 P_roce_dlmlentos (estudios) anatomopatolégicos, en Financiado
biopsia
908420 Estudios moleculares de genes (especificos) Financiado
908421 Estudio molecular de rearreglos (especificos) Financiado
908422 Estudio molecular de exones (especificos) Financiado
908423 Estudlq_ molecular de deleciones y duplicaciones Financiado
(especificas)
908424 Estudio molecular de mutaciones (especificas) Financiado
Hemograma | [hemoglobina, hematocrito vy . .
oeen leucograma)] método manual FIEMEEED
Hemograma Il [hemoglobina, hematocrito, recuento de
902208 eritrocitos, mdpes eritrocitarios, I_eucog[ama, recuento Financiado
de plaquetas e indices plaquetarios] método manual y
semiautomatico
Hemograma Ill [hemoglobina, hematocrito, recuento de
eritrocitos, indices eritrocitarios, leucograma, recuento . .
e de plaquetas, indices plaquetarios y morfologia FIEMEELD
electrénica] método automatico
Hemograma IV [hemoglobina, hematocrito, recuento
de eritrocitos, indices eritrocitarios, leucograma,
902210 recuento de plaquetas, indices plaquetarios vy Financiado
morfologia electrénica e histograma] método
automatico
903825 Creatinina en suero, orina u otros Financiado
903833 Fosfatasa alcalina Financiado
903605 lonograma [cloro sodio potasio y bicarbonato o calcio] Financiado
903859 Potasio en suero u otros fluidos Financiado
903864 Sodio en suero u otros fluidos Financiado
903813 Cloro Financiado

A A
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Estado de financiamiento con
recursos de la UPC

Procedimiento

903863 Proteinas totales en suero y otros fluidos Financiado
903803 Albumina en suero u otros fluidos Financiado
906912 Prealbimina semiautomatizado o automatizado Financiado
906913 Proteina c reactiva alta precision automatizado Financiado
903846 Hierro total Financiado
903016 Ferritina Financiado
903433 Protoporfirina zinc eritrocitaria Financiado
903603 Calcio automatizado Financiado
903835 Fosforo en suero u otros fluidos Financiado
903701 Vitamina A [retinol] Financiado
903702 Vitamina B1 [tiamina] Financiado
903703 Vitamina B12 [cianocobalamina] Financiado
903704 Vitamina B2 [riboflavina] Financiado
903705 Vitamina B6 [piridoxina] Financiado
903709 Vitamina C [&cido ascorbico] Financiado
903706 Vitamina D 25 hidroxi total [D2-D3] [calciferol] Financiado
903707 Vitamina D 125 dihidroxi [D2-D3] [calcifidol] Financiado
903708 Vitamina E [tocoferol] Financiado
903866 ;;itirr]\?)?rnaqrsﬁ?asa] glutamico-piruvica [alanino Financiado
003867 ;:Tf]iirrllzatlrr;innsef\:?asa]glutémica oxalacetica [aspartato Financiado
908610 Carnitina total y libre cuantitativa Financiado
903809 Bilirrubinas total y directa Financiado
903866 Z:'f:ir:]iz:gilnse;z?asa] glutamico-piruvica [alanino Financiado
003867 ;-:r?irr]nso?rrgir]ns?:?asa]glmémica oxalacetica [aspartato Financiado
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Estado de financiamiento con
recursos de la UPC

Procedimiento

903838 Gamma glutamil transferasa Financiado
902045 Tiempo de protrombina [TP] Financiado
906913 Proteina C reactiva alta precision automatizado Financiado
881202 Ecocardiograma transtoracico Financiado

No esta registrado en resolucion
2366 de 2023 anexo No. 2: “Listado
de procedimientos en salud
Osteodensitometria por absorcion dual de rayos x | financiados con recursos de la UPC"

886012 [DEXA]

Se encuentra financiado

8860 - Estudios de densidad mineral
O6sea

Fuente: elaboracién propia

Tabla 44 Disponibilidad en Colombia de tecnologias en salud -medicamentos-para el tratamiento de
epidermolisis ampollosa

Estado de
financiamiento
con recursos
de laUPC

Disponibilidad
Indicaciones local de las
tecnologias

Comercializad
o0 en Colombia

Medicamento Forma farmacéutica

Tratamiento tépico
de infecciones
ocasionadas por
microorganismos
sensibles al acido
fusidico, tal como

L e . . staphylococcus REGIEID -
Acido fusidico Ungliento/ crema Si - INVIMA Si
aureus. Dermatitis, h
. vigente
especialmente
alérgica y eczema
téxico infectado por
microorganismos
sensibles al acido
fusidico.
Desbridamiento de Registro
Hldrogel con Gel No heridas y reduccion INVIMA No aplica
alginato del exudado en )
P vencido
ulceras crénicas
Registro No
Hidrogel Parches Si Sin informacién INVIMA -
h Uso cosmético
vigente
Esté indicado en
procedimientos
para los cuales se
requiere una Registro
%ﬁ:ggigs Solucién Si anestesia topica INVIMA Si
oftédlmica, ademas vigente
la tetracaina puede
aplicarse sin

problemas en
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. o Estado de
Al Disponibilidad . o
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pacientes alérgicos
a la proparacaina.
Tabletas con o
sin recubrimiento .
. . Registro
que no . Antidepresivo, g .
i Si . INVIMA Si
modifiquen neuroléptico vigente
liberacion del
farmaco
Estéa destinado a
ser utilizado en una
amplia variedad de
heridas exudativas:
- Ulceras en pies y
piernas - Ulceras Registro

L . por presién - .
Apdsito Si INVIMA Si
guemaduras de vigente

espesor parcial -
heridas quirtrgicas
- heridas
traumaticas sitios
de donantes -
heridas malignas
Esté indicado para
heridas secas o
con mucho
exudado en las
que se debe
evitarse la
adhesion del
aposito y el
exudado, entre
ellas: quemaduras .
de lery 2° grado ?ﬁg:ﬁf Si
excoriaciones h
e vigente
injertos ulceras
venosas ulceras
por presion
extracciones de
ufias eccemas
grapas incisiones
quirrgicas
laceraciones
procedimientos de
reparacion suturas
Son apositos
suaves estériles y
no tejidos de fibra
de alginato de
calcio y sodio. Las
fibras de alginato
absorben el
exudado de la Registro
Apésito Si herida y se INVIMA Si
convierten en una vigente
almohadilla firme
de gel y fibra. Este
gel forma un
entorno himedo en
la interfaz de la
herida. El gel
permite que se

Aposito Si
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retire el apdsito sin
causar
traumatismo, pues
no lastima o causa
dafio minimo al
tejido recién
formado. Segun el
tipo de herida de
que se trate, el
aposito se puede
dejar sobre la
herida por un
periodo de hasta
siete dias. Los
apdésitos para
heridas estan
disefiados para
controlar sangrado
leve. El aposito
primario debe
protegerse con un
aposito secundario.
Para su uso sin
receta, el aposito
para heridas se
puede usar para
abrasiones,
laceraciones,
quemaduras
superficiales. De
igual manera, se
puede usar como
producto de venta
libre para:
raspaduras
menores,
laceraciones
menores,
escaldaduras y
quemaduras
menores. Bajo la
supervision de un
profesional de
atencion médica,
se puede usar para
el manejo de
heridas externas
tales como: ulceras
de presion, Ulceras
de estasis venoso,
Ulceras arteriales,
Ulceras diabéticas,
lugares de
donacion,
incisiones
postquirdrgicas,
heridas
traumaticas.
Adicionalmente,
puede usarse en
Ulceras en piernas
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(Ulceras de estasis
venosa, Ulceras
arteriales y Ulceras
en las piernas de
etiologia mixta),
Ulceras diabéticas
y Ulceras de
decubito (espesor
parcial o total);
areas de donacién
tisular, heridas
quirargicas que se
dejan cicatrizar por
segunda intencién,
heridas
traumaticas.
También se
pueden usar para:
el manejo local de
las heridas
sangrantes:
laceraciones,
raspaduras,
abrasiones,
sangrados nasales,
extracciones
dentales y después
del desbridamiento
de heridas
quirdrgicas.
Absorcion de
exudado en
heridas en
oncologia como,
por ejemplo:
tumores fungoides
cutaneos,
metastasis
cutaneas y
sarcoma de
Kaposi.

Para tratamiento
de las Ulceras por
presion de grado |
— 1V, ulceras por
estasis,
guemaduras de
primer y segundo
grado, cortes,
abrasiones y
pequefias
irritaciones de la
piel.

Registro
INVIMA Si
vigente

Apésito Si

Ap6sito oclusivo de
hidrogel es un
apasito estéril para
heridas que
consiste en un
adhesivo
hidrocoloide
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hipoalergénico con
una pelicula
adhesiva
transparente
exterior. La
pelicula es
permeable al vapor
de humedad e
impermeable al
aguay las
bacterias. Esta
indicado para
ulceras dérmicas
de espesor parcial
y total, ulceras en
las piernas, heridas
superficiales,
abrasiones
quemaduras de
primer y segundo
grado y zonas
donantes. También
se puede utilizar
como aposito
protector en pieles
de riesgo, no
afectadas o que
empiezan a
presentar signos
de afectacion por
friccion o
cizallamiento.
Bajo la supervision
de un profesional
sanitario, se puede
usar los apésitos
hidrocoloides para
tratar un nivel de
leve a moderado
de exudados, con
un grosor parcial y
grueso: 1. Ulceras
de decubito,
Ulceras de la
pierna (Ulceras por
insuficiencia Registro
Aposito Si venosa, Ulceras INVIMA Si
arteriales y Ulceras vigente
de pierna de origen
mixto) y Ulceras
diabéticas. 2.
Heridas quirargicas
(heridas
postoperatorias
que de dejan
cicatrizar como
intencién
secundaria). Areas
donantes,
desbridamientos
dermatoldgicos,
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quemaduras de
segundo grado y
heridas por
traumatismos.
Version adhesiva:
aposito ideal para
ulceras, por
presién (estadios |
y Il con drenaje
ligero), rasgaduras
cutaneas que Registro
Apbsito Si pueden manejarse INVIMA Si
con apositos vigente
adhesivos. Version
no adhesiva: se
utiliza para cubrir o
llenar heridas de
espesor parcial o
total
Estan indicados
para el tratamiento
de heridas
menores como
abrasiones,
laceraciones,
cortes 'y
quemaduras. Estan
indicados para el
tratamiento de
heridas graves,
como la mayoria
de las heridas de
espesor parcial y
total, que incluyen:
« Ulceras por
presion (etapas I-
IV) « heridas
agudas - sitios de
donantes y de
injertos * desgarros
en la piel « Ulceras
diabéticas
trastornos
dermatolégicos ©
quemaduras de ler
y 2do grado
heridas quirtrgicas
« Ulceras por
estasis venosa «
Ulceras en las
piernas
Apobsito estéril para
cubrir todo tipo de
heridas secas y
con baja o
moderada
exudacion, que
estén
contaminadas,
colonizadas o
infectadas, tales

Registro
INVIMA Si
vigente

Apésito Si

Registro
INVIMA Si
vigente

Apésito Si
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como heridas
postoperatorias,
dehiscencias de
suturas, heridas de
origen traumatico,
heridas crénicas
como ulceras
venosas, arteriales
y diabéticas o
ulceras por
presién, heridas
posteriores a una
escision de fistulas
y abscesos
Tratamiento tépico
de lesiones que
exudan
crénicamente.
Puede utilizarse
debajo de una
terapia de
compresion. Puede
utilizarse en
Ulceras infectadas.
cuando el producto
se utiliza en
Ulceras infectadas
la infeccion debe
ser inspeccionada
y tratada segun el
protocolo clinico
local.

Registro
INVIMA Si
vigente

Apbsito

Registro
INVIMA Si
vigente

Antiséptico de uso

Ducha vaginal No vaginal

Crema:
coadyuvante en el
tratamiento de
dermatitis
causadas por
gérmenes
sensibles a
bifonazol y a la
gentamicina.
Suspensiones para
nebulizadores o
inhaladores:
tratamiento regular
del asma, donde la
combinacién de un
agonista B2 de
accion prolongada
y un corticosteroide
inhalado se ha
encontrado
apropiada. también
esta indicado en el
tratamiento
sintomatico de
enfermedad
pulmonar

Crema (conjugado
con antibiéticos)
Suspensiones para Si
nebulizadores o
inhaladores

Registro
INVIMA Si
vigente
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Medicamento

Forma farmacéutica

Capsulas
Capsulas blanda
Emulsién oftalmica
Solucién oral

Comercializad
o en Colombia

Si
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Indicaciones

obstructiva crénica
(EPOC), con
historia de
exacerbaciones
respiratorias a
pesar de la terapia
regular con
broncodilatadores
de accion
prolongada.
Trasplantes:
trasplante de
érgano soélido:
prevencion del
rechazo del injerto
después de un
alotrasplante de
rifién, higado,
corazén, corazén-
pulmén
combinado,
pulmén o
pancreas.
Tratamiento del
rechazo del injerto
en pacientes que
anteriormente
recibian otros
inmunodepresores.
Trasplante de
médula ésea:
prevencion del
rechazo del injerto
después de un
trasplante de
médula ésea.
Prevencion o
tratamiento de la
enfermedad injerto
contra huésped
(EICH). Otras
indicaciones
distintas del
trasplante: uveitis
endoégena:
tratamiento de la
uveitis intermedia o
posterior activa
que amenaza la
visién, de etiologia
no infecciosa,
cuando el
tratamiento
convencional ha
fracasado o ha
provocado
reacciones
adversas
inaceptables.
Tratamiento de la
uveitis de Behget

Disponibilidad
local de las
tecnologias

Registro
INVIMA
vigente para
todas las
presentacione
s excepto
solucién oral

@iets.org.co » www.iets.org.co
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Medicamento

Forma farmacéutica

Crema
Tabletas
Solucion oral
Solucion oftalmica
Solucion inyectable

Comercializad
o en Colombia

Si
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Indicaciones

con ataques
inflamatorios
repetidos que
afectan la retina.
Sindrome
nefrético: sindrome
nefrético cortico
dependiente o
corticorresistente
en adultos y nifios,
causado por
enfermedades
glomerulares tales
como nefropatia de
cambios minimos,
glomeruloesclerosi
s focal o
segmentaria, o
glomerulonefritis
membranosa.
Puede emplearse
para inducir y
mantener
remisiones, asi
como para
preservar la
remisién inducida
con
corticoesteroides,
lo que permite
retirarlos. Artritis
reumatoide:
tratamiento de la
artritis reumatoide
activa grave.
Psoriasis:
tratamiento de la
psoriasis grave
cuando el
tratamiento
convencional es
inadecuado o

ineficaz. Dermatitis

atopica: la
ciclosporina esta
indicado en
pacientes con
dermatitis atopica
grave que
necesitan un
tratamiento
sistémico.
Terapia
corticosteroide:
estados alérgicos:
control de
condiciones

alérgicas severas e

intratables con
ciclos de
tratamiento

@iets.org.co » www.iets.org.co
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Registro
INVIMA Si
vigente
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Forma farmacéutica

Indicaciones

convencional en
casos de: asma,
dermatitis atépica,
reacciones de
hipersensibilidad a
medicamentos,
rinitis alérgica o
permanente y
enfermedad del
suero.
enfermedades
dermatoldgicas:
dermatitis bullosa
herpetiforme,
eritroderma,
micosis fungoides,
pénfigo y eritema
multiforme severo
(sindrome de
Stevens-Jonhson)
desordenes
endocrinos:
insuficiencia
suprarrenal
primaria o
secundaria (la
hidrocortisona es la
medicacion de
eleccion; pero
puede ser usada
en conjunto con
analogos sintéticos
de los
mineralocorticoides
donde sea posible;
en la infancia es de
particular
importancia la
suplementacion
mineralocorticoide)
, en hiperplasia
suprarrenal
congénita,
hipercalcemia
asociada con
cancery en
tiroiditis no
supurativa.
enfermedades
gastrointestinales:
para controlar los
episodios agudos
de enteritis
regional o colitis
ulcerativa.
desordenes
hematolégicos:
anemia hemolitica
adquirida
(autoinmune),
anemia hipoplasica
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congénita
(eritroide) (anemia
de Diamond
Blackfan) en
parpura
trombocitopénica
idiopatica en

adultos, aplasia de
células rojas pura,
y casos
seleccionados de
trombocitopenia
secundaria.
miscelaneos:
diagnéstico de
hiperfuncioén de la
corteza
suprarrenal,
triquinosis con
compromiso
neurolégico o de
miocardio,
meningitis
tuberculosa con
obstruccién o en
riesgo de
obstruirse, cuando
se usa la
quimioterapia
adecuada.
enfermedades
neoplasicas: para
el manejo paliativo
de linfomas y
leucemias. sistema
nervioso:
exacerbaciones
agudas de
esclerosis mdltiple.
edema cerebral
asociado con
tumores cerebrales
primarios o
secundarios,
craneotomia o
traumas
craneoencefalicos.
oftalmoldgicos:
oftalmia simpética,
arteritis temporal,
uveitis y
condiciones
inflamatorias
oculares que no
responden a la
terapia
corticosteroide
tépica. enfermedad
renal: para inducir
diuresis o remision
de proteinuria en
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Medicamento Forma farmacéutica

sindrome nefrético
idiopatico o en el
debido al lupus
eritematoso
sistémico.
enfermedades
respiratorias:
beriliosis,
tuberculosis
fulminante o
diseminada cuando
se usa con
quimioterapia
antituberculosa,
neumonias,
eosinofilicas
idiopaticas y
sarcoidosis
sintomatica.
trastornos
reumaticos: como
terapia adicional
para
administracion por
corto tiempo (para
controlar un
paciente con una
exacerbacion
aguda) en artritis
gotosa, carditis
reumatica aguda,
espondilitis
anquilosante,
artritis psoriasica,
artritis reumatoidea
(casos
seleccionados
puede requerir
mantenimiento a
dosis bajas). para
la polimiositis,
dermatomiositis y
el lupus
eritematoso
sistémico.
Antiséptico y
desinfectante de
uso tépico. Registro
Jabon antiséptico Antiséptico de uso vig:[e\lr:ﬁaMp;Aara
Crema Si externo. . Si
Solucioén tépica Prevencion y .
Enjuague bucal reduccion del pr(;s;?égcltgne
crecimiento de on emz
placa bacteriana y
tratamiento de la
gingivitis.
Anticonvulsivante

i Registro
Tableta/tableta q Gtil como )
recubierta/capsula e alternativo y INVIMA Si

vigente
coadyuvante en el 9
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tratamiento de
crisis parciales
complejas y
generalizadas
refractarias a otros
anticonvulsivantes
convencionales.
Coadyuvante en el
tratamiento de
epilepsias
refractarias en
aquellos casos en
los que el paciente
no ha respondido a
la terapia
convencional.
Combinado con la
terapia
antiepiléptica
tradicional, es
efectivo para el
control de crisis
parciales tanto
simples como
complejas, asi
como para el
control de crisis
convulsivas ténico-
clonicas
generalizadas
secundarias. Para
uso en nifos
mayores de 12
afios.
Coadyuvante en el
tratamiento de los
distintos tipos de
dolores
neuropaticos.
Jalea: anestésico
i local para uso en Registro
Jﬁ'ﬁ%ﬁ?;‘gff” si mucosas INVIMA si
Inyectable: vigente
anestésico local.
Solo las formas
farmacéuticas

Tableta/tableta sistemicas tienen

. L indicacién como
CIEpERE Sl antimicrobiano Registro
n oral/solucion i g

. Si Como INVIMA Si
inyectable/crema o - h
gel topico/gel m(:g;;r)n:gto vigente
szl coadyuvante en el
tratamiento del
acné rosacea.

Registro
INVIMA Si
vigente

. Barrera protectora
Gel Si
de mucosas orales
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Forma farmacéutica

Medicamento

Solucién inyectable

Tableta/tableta
sublingual/solucién
inyectable

Tableta/tableta
dispersable/solucié
n oral

Ungliento tépico

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contac

Comercializad
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Si

Si

Si

Si

Indicaciones

Inductor de la
anestesia y
anestésico para
procedimientos
diagnésticos o
quirdrgicos de
corta duracion.

Analgésico

Todas las formas
farmacéuticas y
concentraciones:
tratamiento de
desintoxicacién de
adiccion a opioides
(heroina u otros
farmacos similares
a morfina),
tratamiento de
mantenimiento de
adiccion a opioides
(heroina u otros
farmacos similares
a morfina), en
conjunto con
servicios médicos y
sociales
apropiados.
Tableta 10 mg
Unicamente:
manejo de dolor
suficientemente
severo para
requerir
tratamiento opioide
diario y continuo a
largo plazo y para
el cual las
opciones
alternativas de
tratamiento son
inadecuadas.
Infecciones
bacterianas
localizadas de la
piel, producidas
por gérmenes
Gram positivo
aerobios (p.€j.,
impétigo, foliculitis
y forunculosis),
dermatofitos o
levaduras y
hongos.
Tratamiento topico
de lesiones
traumaticas
infectadas
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Registro
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Registro
INVIMA Si
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Registro
INVIMA Si
vigente
Registro
INVIMA Si
vigente
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Medicamento

Forma farmacéutica

Solucion inyectable,
tableta, tableta
recubierta con

pelicula, tableta oro

dispersable

Comercializad
o en Colombia

Si
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Indicaciones

secundarias como
laceraciones
pequenias, heridas
con suturas o
abrasiones
Prevencion y
tratamiento de las
nauseas y vomito
asociados a
quimioterapia,
radioterapia,
postoperatorio en
nifios y adultos.
alternativa para la
prevencion y
tratamiento de las
nauseas y vomito
asociados a
procesos
infecciosos
(gastroenterocolitis
aguda de etiologia
viral y bacteriana)
en nifios y adultos.
Adultos: la
formulacién de
ondansetrén en
inyeccion se indica
en el tratamiento
de las nauseasy el
vomito inducidos
por guimioterapia
citotoxica y
radioterapia, la
formulacién
ondansetron
también se indica
en la prevencion y
el tratamiento de
las nduseas y el
vomito
postoperatorios,
poblacion
pediatrica:
formulaciones para
inyeccion o via oral
ondansetron esta
indicado para el
manejo de la
nausea y el vomito
inducido por la
quimioterapia
citotoxica. no se
han llevado a cabo
estudios en el uso
de ondansetrén
administrado
oralmente para la
prevencion o
tratamiento de la
nausea o vomito

Disponibilidad
local de las
tecnologias

Registro
INVIMA
vigente
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Medicamento

Perdxido de
hidrégeno 50% P/P

Sulfadiazina de
plata

Polietilenglicol
(Polietilenglicol
3350)

Polihexametileno
biguanida

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogo

Comercializad
o0 en Colombia

Forma farmacéutica

Solucién tépica

Crema topica

Polvo para
reconstituir a
solucién oral

Gel
Solucién para
lavado de heridas

inea IETS: 318 335552

Si

Si

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

Estado de
financiamiento
con recursos
de laUPC

Disponibilidad
local de las

Indicaciones
tecnologias

postoperatorios;
para este propésito
se recomienda la
inyeccion IV
Antiséptico y
desinfectante de
uso externo para
gargarismos,
duchas nasales,
lavado de heridas,
infecciones
menores de la piel
Prevencion y
tratamiento de
infeccién de
heridas en
pacientes con
quemaduras de
segundo y tercer
grado. este
producto se utiliza
también en otras
afecciones de la
piel, como Ulceras
en las piernas y
para la profilaxis de
la infeccién de
injertos,
coadyuvante en el
tratamiento de
quemaduras.
Coadyuvante en el
tratamiento de
quemaduras,
Ulceras de piel,
radioepidermitis,
Ulceras debidas a
fallas vasculares.
Tratamiento de la
constipacion
ocasional. Laxante
para el manejo del
estrefiimiento. Para
lavados
gastrointestinales o
para aquellas
preparaciones
previas al examen
diagnosticado no
invasivo (colon por
enema, transito
intestinal urografia
excretora), en
operaciones
quirdrgicas en los
gue se necesario
un colon limpio
Uso previsto: para
el lavado, limpieza,
humidificacion y
desinfeccion de

Registro
INVIMA
vigente

Si

Registro
INVIMA
vigente

Si

Registro
INVIMA
vigente

Si Si

Registro
INVIMA
vigente

Si Si
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Medicamento Forma farmacéutica ;
o en Colombia

heridas en la piel y
quemaduras
agudas, croénicas e
infectadas. perfil
del producto y
ambitos de
aplicacién: para
enjuagar, limpiar,
humedecer y
descontaminar: a)
heridas agudas no
infectadas e
infectadas: heridas
traumaticas como
laceraciones,
lesiones por
aplastamiento. b)
heridas crénicas no
infectadas e
infectadas,
incluidas Ulceras
por presion;
Ulceras vasculares;
Ulceras diabéticas.
¢) heridas
posoperatorias. d)
grado de
quemaduras
térmicas y no
térmicas: IIA, 1IB'Y
I1I. e) fistulas y
abscesos. f)
puertos de entrada
de sondas
urolégicas, sondas
peg/pej o tubos de
drenaje. g) piel
peristomal. para la
limpieza e
irrigacion
intraoperatorias de
heridas. para
humedecer
apdsitos y
vendajes
incrustados antes
de retirarlos.
Coadyuvante en el
tratamiento de
colitis ulcerativa, Registro
Si enfermedad de INVIMA Si
Crohn y alternativa vigente
en el manejo de
colitis reumatoidea.
En pacientes con Si
mieloma mdltiple Se encuentra
no tratado en Registro dentro de
Tableta recubierta Si asociacion con INVIMA listado de
ciclofosfamida (u vigente “Medicamento
otros alquilantes) y S para
corticosteroide. Programas

Tableta con
cubierta entérica,
tableta de libracién
retardada
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Medicamento

Forma farmacéutica

Cépsula blanda,
solucién bucal

Comercializad
o en Colombia

Si

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contac

Indicaciones

En pacientes con
mieloma multiple
no tratado en
asociacion con
bortezomib y
prednisona
(corticosteroide).
En combinacion
con daratumumab,
bortezomib y
dexametasona
para el tratamiento
de pacientes
adultos con
mieloma miltiple
de nuevo
diagnéstico que
son candidatos a
un trasplante
autélogo de
progenitores
hematopoyéticos.
En combinacion
con melfalan y
prednisona esta
indicado como
tratamiento de
primera linea de
pacientes con
mieloma miltiple
no tratado de edad
> 65 afios 0 no
aptos para recibir
quimioterapia a
altas dosis.
Manejo de la
reaccion
lepromatosa aguda
(eritema nodoso
leproso),
enfermedad aftosa
recurrente y
sindrome de
Behcet
Indicado en el
tratamiento
coadyuvante para
la mejoria de los
sintomas en
pacientes con
espasticidad
moderada o grave
debida a la
esclerosis mdltiple
que no han
respondido de
forma adecuada a
otros
medicamentos anti
espasticos y que
han mostrado una

Disponibilidad
local de las
tecnologias

Registro
INVIMA
vigente

iets.org.co » www.iets.org.co
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mejoria
clinicamente
significativa de los
sintomas
relacionados con la
espasticidad
durante un periodo
inicial de prueba
del tratamiento.
Tratamiento
adyuvante de las
convulsiones
asociadas con el
sindrome de
Lennox-Gastaut y
el sindrome de
Dravet en
pacientes de 2 o
mas afios que no
han respondido a
combinaciones
convencionales de
terapias
anticonvulsivas
quienes persisten
con 2 o mas
episodios
convulsivos por
semana. los
diagnésticos deben
ser confirmados
por el especialista.
Todas las formas
farmacéuticas y
concentraciones:
tratamiento de
desintoxicacion de
adiccion a opioides
(heroina u otros
farmacos similares
a morfina),
tratamiento de
mantenimiento de
adiccion a opioides
(heroina u otros
Tableta/tableta farmacos similares Registro
dispersable/solucio a morfina), en INVIMA Si
n oral conjunto con vigente
servicios médicos y
sociales
apropiados.
Tableta 10 mg
Unicamente:
manejo de dolor
suficientemente
severo para
requerir
tratamiento opioide
diario y continuo a
largo plazo y para
el cual las
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Medicamento Forma farmacéutica

opciones
alternativas de
tratamiento son
inadecuadas.

Fuente: elaboracion propia
Los apdsitos o gasas utilizados para la curacidbn de heridas son clasificados como

dispositivos médicos no invasivos. Segun el articulo 54, "Dispositivos médicos”, de la
Resolucion 2366 de 2023, se establece que, en cumplimiento del principio de integralidad
descrito en el numeral 1 del articulo 3 de esta normativa, las EPS y entidades adaptadas
deben garantizar la provision de todos los dispositivos médicos. Esto incluye insumos,
suministros y materiales, como material de sutura, osteosintesis y de curacion, sin
excepcion. Estos elementos deben ser necesarios e insustituibles para la prestacion de los
servicios y tecnologias de salud financiados con recursos de la UPC, ya sea en atencion de
urgencias, ambulatoria o con internacién, salvo que la normativa disponga una excepciéon
expresa.

A continuacion, se detalla un listado de los apésitos y gasas con registro INVIMA vigente
en Colombia, clasificados dentro del grupo médico-quirargico. Consulta realizada el 9 de
diciembre de 2024.

Tabla 45 Listado de apdsitos o gasas vigentes segun registro INVIMA

Nombre del Producto Reg_lstr_o Fe_ch_a
sanitario Vencimiento

INVIMA2020DM-

ADAPTIC APOSITO NO ADHERENTE 000270-R4 11/8/2030
APOSITO CON ALGINATO DE CALCIO Y SODIO PARA HERIDAS  INVIMA 2016DM- 12/12/2026
EXUDANTES - KALTOSTAT Y KALSTOSTAT FORTEX 001726 R2
APOSITOS EN HIDROGEL PARA HERIDAS / HYDROGEL WOUND  INVIMA 2022DM- 16/12/2032
DRESSINGS - APOSITOS DE HIDROGEL PARA HERIDAS 0001208-R2
INVIMA2019DM-
APOSITO TRANSPARENTE KENDALL 004190-R2 13/6/2029
XEROFORM PETROLATUM GAUZE / APOSITOS DE VASELINA INVIMA 2020DM- 29/4/2030
XEROFORM 004199-R2
APOSITO DE ALGINATO DE CALCIO/ KENDALL CALCIUM INVIMA 2020DM- 14/7/2030
ALGINATE DRESSING 0000128-R2
IV 3000 DRESSING (APOSITO PARA CATETERES) APOSITO INVIMA 2024DM- 6/8/2034
PARA FIJACION DE CATETER 0002732-R2
INVIMA 2016DM-
APOSITO DE HYDROFIBER PARA HERIDAS 0000461-R1 14/12/2026
APOSITO TRANSPARENTE TEGADERM + PAD DE 3M (CON PAD  INVIMA 2017DM- 25/7/2027
NO ADHERENTE). 0000455-R1
INVIMA 2017DM-
APOSITOS - HYDROFILM, HYDROFILM PLUS 0000569-R1 24/1/2027
APOSITOS Y TIRAS DE ALGINATO DE CALCIO, VARIEDADES INVIMA 2018DM- 6/11/2028
SORBALGON Y SORBALGON T 0001062-R1
APOSITO DE ESPUMA DE POLIURETANO PERMAFOAM /
APOSITO DE ESPUMA DE POLIURETANO CON UNA CAPA INVIMA 2019DM- 6/8/2029
EXTERNA PERMEABLE A LOS GASES, IMPERMEABLE Y 0001896-R1

RESISTENTE A LOS GERMENES.
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SUPRASORB C - APOSITO DE COLAGENO

APOSITO ESTERIL PARA HERIDAS PHARMAPORE PU

CUTIMED® CAVITY (APOSITO DE POLIURETANO PARA
HERIDAS PROFUNDAS)

SUPRASORB® P APOSITO HIDROCELULAR PU

APOSITO AQUACEL? AG SURGICAL PARA COBERTURA
QUIRURGICA DE HYDROFIBER CON PLATA-

APOSITO DE ESPUMA RENASYS F

COVERPLAST LATEX FREE APOSITO ADHESIVO ELASTICO

APOSITOS BIOACTIVOS PARA HERIDAS CRONICAS ASKINA ®-
B.BRAUN

APQOSITOS MIXTOS PARA HERIDAS CRONICAS ASKINA ®

APOSITOS INTERACTIVOS PARA HERIDAS CRONICAS
ASKINA® - BRAUN
CALCIUM ALGINATE DRESSING WITH ACTIVE LEPTOSPERMUM
HONEY/APOSITO MIEL MEDICINAL
HONEYCOLLID DRESSING WITH ACTIVE LEPSPERMUN HONEY
/ APOSITO MIEL MEDICINAL
ALGICELL AG - CALCIUM ALGINATE DRESSING WITH
ANTIMICROBIAL SILVER (APOSITO DE ALGINATO DE CALCIO
CON PLATA ANTIMICROBIANA)

GEL PARA EL CUIDADO DE HERIDAS HUMANY CARE SILVER
CARE-APOSITO GEL PARA EL CUIDADO DE HERIDAS
APOSITO PARA HERIDAS VENDAJE DE MEMBRANA
POLIMERICA (POLYMEN/POLYMEM SILVER).
CUTIMED® SILTEC® SORBACT® B - APOSITO DE ESPUMA DE
ADHESION BACTERIANA / APOSITO ABSORBENTE ESTERIL

KIT APOSITO ABDOMINAL GENADYNE
KIT APOSITO DE PLATA GENADYNE -KIT APOSITO DE PLATA

APOSITO ESTERIL - UNION MEDICAL

AQUACEL ? AG FOAM ADHESIVE AND AQUACEL? AG FOAM
NON ADHESIVE/AQUACEL ? AG FOAM - APOSITO DE ESPUMA
CON HYDROFIBER CON PLATA ADHESIVO Y NO ADHESIVO
COMFEEL PLUS AND COMFEEL PLUS SACRAL-APOSITO
COMFEEL PLUS PARA ULCERAS / COMFEEL PLUS.
FLEXIBLE - LIPIDO - COLLOID STERILE CONTACT LAYER
(URGOTUL) - APOSITO LIPIDO - COLOIDE ESTERIL FLEXIBLE
CUTIMED SORBACT HYDROACTIVE B - APOSITO ABSORBENTE
ESTERIL
SOFT-ADHERENT HYDRO-DESLOUGHING ABSORBENT
DRESSING / APOSITO HIDRO-DETERSIVO ABSORBENTE

URGOSORB SILVER / APOSITO DE ALGINATO Y DE PLATA

VULNUS CONTROL / APOSITO PARA HERIDAS

CLO- SUR P.A.DY CLO- SUR PLUS P.A.D / APOSITO
HIDROFILICO Y HEMOSTATICO

INVIMA 2019DM-
0002431-R1
INVIMA 2018DM-
0002460-R1
INVIMA 2019DM-
0003850-R1
INVIMA 2021DM-
0006179-R1
INVIMA 2020DM-
0006135-R1
INVIMA 2021DM-
0007065-R1
INVIMA 2021DM-
0006852-R1
INVIMA 2021DM-
0007651-R1
INVIMA 2021DM-
0007914-R1
INVIMA 2021DM-
0007566-R1
INVIMA 2022DM-
0008695-R1
INVIMA 2022DM-
0008672-R1

INVIMA 2022DM-
0009330-R1

INVIMA 2024DM-
0010111-R1
INVIMA 2024DM-
0010102-R1
INVIMA 2024DM-
0010438-R1
INVIMA 2024DM-
0010504-R1
INVIMA 2024DM-
0011123-R1
INVIMA 2023DM-
0010076-R1

INVIMA 2024DM-
0011008-R1

INVIMA 2014DM-
0012249
INVIMA 2014DM-
0012347
INVIMA 2015DM-
0012669
INVIMA 2014DM-
0012308
INVIMA 2015DM-
0013057
INVIMA 2015DM-
0012716
INVIMA 2015DM-
0013247
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GASAS, COMPRESAS O APOSITOS, ESTERILES O NO INVIMA 2015DM-

ESTERILES, TEJIDAS O NO TEJIDAS (CON O SIN RAYOS X) - o 12/6/2025
POLIFARMA
NON ADHERING SILICONES DRESSING / APOSITO NO INVIMA 2016DM- 0 000
ADHERENTE DE SILICONA 0014237
PROTESCAL / APOSITO PARA HERIDA DE CADAVID INVIMA 2015DM- 000
PROFUNDA 0014059
OCCLUSIVE WOUND DRESSING / APOSITO PARA HERIDAS 'NV”(‘)"OAlfgigDM' 1/3/2026

CURA CULFK2 (CURAVAC), CURA CUMFK2 (CURAVAC), CURA
CUSFK2 (CURAVAC), CURAVAC L79 (CURAVAC BRIDGE),
CURAVAC M79 (CURAVAC BRIDGE), CURAVAC S79 (CURAVAC  INVIMA 2016DM-

BRIDGE), CURASILVER PULF (CURAVAC SILVER), CURASILVER 0014348 1/3/2026
PUMF (CURAVAC SILVER), CURASILVER PUSF (CURAVAC
SILVER) / SISTEMA APOSITO PARA HERIDAS
APOSITO MEJORADO DE HYDROFIBER CONPLATAY FIBRA  INVIMA 2016DM- o o
DE REFUERZO 0014393
APOSITOS PARA HERIDAS Y TAPONES DE ALGINATO DE INVIMA 2015DM- 0000
CALCIO 0014063
APOSITOS Y TAPONAMIENTOS PARA HERIDAS 'NV"(\)"OAlfgéj’DM' 411212025
APOSITO VAGINAL GEL HIDRATANTE Y REGENERADOR - INVIMA 2015DM- 000000
VANITY 0013665
VLIWASORB R APOSITO PARA HERIDAS SUPERABSORBENTE;  INVIMA 2016DM- 1, o0
APOSITO PARA HERIDAS SUPERABSORBENTE ADHESIVO 0014910
OLEO -CURE / APOSITO OLEOSO PRIMARIO DE CURACION  INVIMA 2016DM- oo o0
ESTERIL 0014592
TIELLE® NON- ADHESIVE, NON ADHESIVE HYDROPOLYMER
DRESSING; TIELLE ® NO- ADHESIVO, APOSITO NO- ADHESIVO  INVIMA 2016DM- 1100
HIDROPOLIMERICO / APOSITO NO-ADHESIVO 0014518
HIDROPOLIMERICO
CURATEC HIDROGEL CON ALGINATO / APOSITO 'NV"(\)"(QE%SDM' 15/3/2026
PANSEMENT ABSORBANT MICRO-ADHERENT AVEC TLC-NOSF
(URGOSTART MICRO-ADHERENT, URGOSTART MICRO-
ADHERENTE TALON) - APOSITO DE ESPUMA ABSORBENTE  INVIMA 2016DM- ;o000
MICRO-ADHERENTE CON TLC-NOSF (TECNOLOGIA LIPIDO 0014551
COLOIDE NOSF) (URGOSTART MICRO ADHERENTE/
URGOSTART MICRO-ADHERENTE TALON)
PANSEMENT HYDROCELLULAIRE LIPIDO-COLLOIDE
ABSORBANT (URGOTUL ABSORB, URGOTUL ABSORB TALON) - INVIMA 2016DM- ;o oo
APOSITO HIDROCELULAR LIPIDO-COLOIDE ABSORBENTE 0014552
(URGOTUL ABSORB), (URGOTUL ABSORB TALON).
PRIMAPORE DRESSINGS - APOSITO PRIMAPORE 'NV"C‘)"OAlfgégDM' 15/4/2026
BIATAIN ® AG ADHESIVE FOAM DRESSING/ BIATAIN AG NON-
ADHESIVE FOAM DRESSING / APOSITO DE ESPUMA BIATAIN®  INVIMA 2017DM- oo
AG ADHESIVO / APOSITO DE ESPUMA BIATAIN ® AG NO 0016378
ADHESIVO

NPWT DRESSING- APOSITO NPWT 'NV"(\)"OAlgg?ljDM' 18/10/2026
APOSITO V.A.C ® WHITEFOAM SOLO ESPUMA PEQUERNO
(V.A.C. WHITEFOAM DRESSING SMALL (FOAM ONLY));
APOSITO V.A.C. R WHITEFOAM SOLO ESPUMA GRANDE (V.A.C.  INVIMA 2016DM-

WHITEFOAM DRESSING LARGE (FOAM ONLY)); APOSITO V.A.C. 0015754 ZIARZS
R WHITEFOAM PEQUERIO CON TECNOLOGIA SENSAT.R.A.C
TM (V.A.C. WHITEFOAM DRESSING SMALL FEATURING
s’ -, \
MLl & ky
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SENSAT.R.A.C. TECHNOLOGY); APOSITO V.A.C. R WHITEFOAM
GRANDE CON TECNOLOGIA SENSAT.R.A.C TM (V.A.C.
WHITEFOAM DRESSING LARGE FEATURING SENSAT.R.A.C.
TECHNOLOGY)

SISTEMA DE TRATAMIENTO PARA INCISIONES PREVENA:
APOSITO PREVENA - PEEL & PLACE? PREVENA? PEEL &

PLACE? DRESSING), APOSITO PREVENA ADAPTABLE 'Nv'gﬂ(ﬁéfé; DM-— 181412027
(:PREVENA? CUSTOMIZABLE DRESSING), COLECTOR -
CONTENEDOR PREVENA? (. PREVENA? CANISTER)
ESPUMA DE GENTLE / APOSITO DE ESPUMA 'NV”(‘)"OAngégDM' 21/9/2026
RTD- APOSITO ANTIMICROBIANO PARA HERIDAS / APOSITO |\ /0o
DE ESPUMA DE POLIURETANO HIDROFILO, CON AZUL DE e 18/5/2027
METILENO, VIOLETA DE GENCIANA Y PLATA IONICA
SAFEDRESSING CHG / APOSITO DE GASA PARAFINADA CON  INVIMA 2016DM- oo
DIGLUCONATO DE CLORHEXIDINA 0015611
; INVIMA 2016DM-
APOSITO ABDOMINAL - ABD - APOSITO e 2o 5/9/2026
APOSITO PARA 0JOS - APOSITO INVIMA 2922DM 51912026
ABTHERA SENSAT.R.A.C. OPEN ABDOMEN DRESSING,
ABTHERA OPEN ABDOMEN DRESSING, ABTHERA OPEN NVIMA 2017DM-

ABDOMEN TUBING SET / APOSITO DE ABDOMEN ABIERTO 0016019 16/3/2027
SENSAT R.A.C., APOSITO DE ABDOMEN ABIERTO, JUEGO DE
TUBERIA DE ABDOMEN ABIERTO

SAFEDRESSING SURGICAL SILVER / APOSITO PARA HERIDAS INVIMA 2016DM-

ADHESIVO CON ALMOHADILLA CENTRAL SUPERABSORBENTE 0015581 2/12/2026
APOSITO PARA EL CUIDADO AVANZADO DE LA HERIDA / INVIMA 2017DM- oo oo
APOSITOS PARA EL CUIDADO DE LA HERIDA 0017434
URGOCLEAN AG/ APOSITO CON FIBRAS POLIABSORBENTES Y INVIMA 2018DM- 1o o
MATRIZ TLC-AG 0017884
APOSITO DE HIDROGEL / APOSITO DE HIDROGEL
CARBOXIMETIL CELULOSA SODICA, CLORURO DE CALCIO, |\ ) oo
AGUA, Y PROPILEGLICOL, EN UN POLIMETRO HINCHABLE o 5/3/2028
HECHO DE OXIDO DE POLIETILENO Y ALCOHOL DE
POLIVINILO
APOSITO DE ESPUMA DE PLATA / APOSITO ANTIBACTERIANO  INVIMA 2017DM- 0o
DE ESPUMA DE POLIURETANO CON PLATA 0016779
APOSITO DE ESPUMA DE SILICONA |an(\)/g\1§2ég DM-" " 21/6/2027
APOSITO DE ESPUMA-APOSITO DE ESPUMA DE INVIMA 2018DM- (oo
POLIURETANO 0017692
LAMINA DE GEL DE SILICONA - APOSITO DE GEL DE SILICONA V1WA Z0L7OM- 619,027
ELECT IV APOSITO TRANSPARENTE |NV||C\)/|0A1§§>21; DM- /42027
VISCOPASTE/APOSITO NO ADHERENTE PERMEABLE 'NV”(\)"OAlggégDM' 22132029
V.A.C. VERAFLO? DRESSING/V.A.C. VERAFLO CLEANSE?
DRESSING/V.A.C. VERAFLO CLEANSE CHOICE? INVIMA 2018DM- oo
DRESSING/V.A.C. VERALINK? CASSETTE/V.A.C. VERAT.RA.C. 0017593
DUO? TUBESET/APOSITO V.A.C. VERAFLO TM Y ACCESORIOS
INVIMA 2018DM-
EXUDERM® APOSITO HIDROCOLOIDES PARA HERIDAS N Ga0s 18/7/2028
DURAFIBER AG / APOSITO ABSORBENTE DE EXUDADO INVIMA 2019DM- 000
FORMADOR DE GEL HIDROFILO ANTIMICROBIANO. 0019635
¢ A, N
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INVIMA 2018DM-

CUTIMED® SILTEC® B- APOSITO ABSORBENTE o oo 17/5/2028
CUTIMED® SILTEC® - APOSITO ABSORBENTE 'Nv'g”(ﬁggégw' 17/5/2028
CUTIMED® SILTEC® PLUS - APOSITO ABSORBENTE 'NV”(\)"OAlggngM' 17/5/2028
ADHESIVO PARA APOSITO - CINTA ADHESIVA INVIMA 2017DM- 1o
HIPOALERGENICA 0017238
REOXCARE - APOSITO ANTIOXIDANTE PARA HERIDAS N aaaoPM™ 157812028
APOSITO TRANSPARENTE EUROFILM, APOSITO IV INVIMA 2018DM- oo
TRANSPARENTE EUROFILM IV 0017469
AVELLE NEGATIVE PRESSURE WOUND THERAPY DRESSING /  INVIMA 2018DM- o0 oo
APOSITO DE TERAPIA DE PRESION NEGATIVA PARA HERIDAS 0018719
APOSITOS DE GASA DICHCOL - APOSITOS DE GASA N ZoraOM™ 71512028
APOSITOS ESTERILES - APOSITO TRANSPARENTE ESTERIL ' /0 20080M- 591515028
PURACOL / APOSITOS DE COLAGENO PARA HERIDAS 'NV"(\)"OAngggDM' 28/5/2030
DRESSING, WOUND DERMANET ® DERMANET AG ® AND
ALGIDEX AG ® ALGIDEX AG+® / APOSITO DE HERIDAS INVIMA 2019DM- (0o
DERMANET ® /DERMANET AG ® Y AND ALGIDEX AG ® / 0020408
ALGIDEX AG + ®
POWDER AND GEL MULTIDEX® / APOSITOS DE HERIDAS INVIMA 2019DM- 0o
MULTIDEX® 0020225
NEGATIVE PRESSURE WOUND THERAPY DRESSING - INVIMA 2020DM- 0000
APOSITO PARA HERIDAS DE TERAPIA DE PRESION NEGATIVA 0021463
APOSITO DE GASA PARAFINADA CON ACETATO DE INVIMA 2019DM- 100
CLORHEXIDINA AL 0.5% 0020571
APOSITO DE FIBRA GELIFICANTE EXUFIBER 'NV"(\)"&S%SDM' 29/8/2029
GEL HIDROFOLICO ESTERIL PARA APOSITO ABSORBENTES  INVIMA 2020DM- o
DE EXUDADOS 0021499
APOSITO HIDROCOLOIDE 'NV"(‘)"OAzggngM' 20/11/2030
APOSITO OCLUSIVO PARA HERIDAS DE TORAX BEACON/  INVIMA 2010DM- oo
BEACON OCCLUSIVE CHEST WOUND DRESSING-APOSITO 0020248
3 M TEGADERM SILICONE FOAM BORDER DRESSING, 3M NVIMA 2020DM-
TEGADERM SILICONE FOAM DRESSING/ APOSITO DE ESPUMA 202 13/5/2030

CON ADHESIVO DE SILICONA
BIATAIN SILICONE AG, FOAM DRESSING-APOSITO DE ESPUMA
DE POLIURETANO CON PLATA Y ADHESIVO DE SILICON INVIMA 2020DM-
BIATAIN SILICONE AG, FOAM DRESSING/ APOSITO DE 0021518 14/4/2030
ESPUMA DE POLIURETANO CON PLATA Y ADHESIVO DE
SILICONA
APOSITO DE ESPUMA DE POLIURETANO - APOSITO INVIMA 2019DM-
FENESTRADO 0020941
APOSITO OCLUSIVO DE HIDROGEL -APOSITO HIDROCOLOIDE = INVIMA 2020DM-
PARA HERIDAS 0021575
3M TEGADERM ABSORBENT CLEAR ACRYLIC DRESSING - INVIMA 2020DM-
APOSITO ACRILICO TRANSPARENTE 0021530
INVIMA 2022DM-

APOSITO DE HIDROFIBRA CON O SIN IONES PLATA 0025174 22/4/2032

26/12/2029

4/5/2030

16/4/2030
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PLUROGEL DRESSINGS/APOSITOS PLUROGEL - PLUROGEL / INVIMA 2021DM-
APOSITOS PARA HERIDAS Y QUEMADURAS MEDLINE 0023966 27/7/2031
PLUROGEL
URGO CALENTURAS FILMOGEL®, URGO DE FIEVRE,
FILMOGEL®, URGO HERPES LABIAL FILMOGEL®, URGO COLD
SORES FILMOGEL®, URGO LIP SORE FILMOGEL®, URGO LIP INVIMA 2022DM-
CARE FILM - URGO CALENTURAS FILMOGEL®/APOSITO 0025167
LIQUIDO PARA LA PROTECCION Y TRATAMIENTO DE LAS
LESSIONES Y SINTOMAS DEL HERPES LABIAL
KIT DE APOSITOS PARA TERAPIA DE HERIDAS POR PRESION  INVIMA 2022DM-
NEGATIVA (NPWT) - APOSITOS 0025616
3M KERRAMAX CARE SUPER-ABSORBENT DRESSING/ INVIMA 2023DM-
APOSITO SUPERABSORBENTE 0027552
3M NEXCARE TEGADERM TRANSPARENT DRESSING - INVIMA 2023DM-
APOSITO TRANSPARENTE 0026543
NEXCARE TEGADERM + PAD TRANSPARENT DRESSING / INVIMA 2023DM-
APOSITO TRANSPARENTE 0026807
KIT APOSITO DE INSTILACION DUO GENADYNE APOSITO DE INVIMA 2023DM-
INSTILACION DUO 0027649
KIT, SURGICAL INSTRUMENT, DISPOSABLE - APOSITOS PARA  INVIMA 2024DM-
MANEJO DE HERIDAS CON PRESION NEGATIVA 0028155
ALLEVYN TRACHEOSTOMY / APOSITO DE ESPUMA INVIMA 2024DM-
HIDROCELULAR NO ADHESIVO, CON ABERTURA ALLEVYN 0028399
INVIMA 2014-
BACTIGRAS VENDAJE DE GASA PARAFINADA DMOOOT32-R3 27/1/2025
INVIMA 2016DM-
GASA Y VENDAJE DE TELA 0000315 R2 29/11/2026
STERISPONGES - GASA PARA CURACION / GASA PARA INVIMA 2016DM-
CURACION 0000100-R2
CURITY X-RAY DETECTABLE LAPAROTOMY SPONGES, CURITY
GAUZE SPONGES Y VISTEC X-RAY DETECTABLE SPONGES - INVIMA2019DM-
ESPONJAS DE GASA Y ESPONJAS DETECTABLES POR RAYOS 004202-R2
X
CUTIMED SORBACT RIBBON GAUZES / VENDAS DE GASA INVIMA 2014DM-
ABSORBENTE ESTERIL 0002763-R1
ESPONJA DE GASAS ESTERILE Y NO ESTERILE - GASA
ESTERIL NO TEJIDA, GASA ESTERIL TEJIDA, GASA NO INVIMA 2015DM-
ESTERIL (NO TEJIDA, GASA NO ESTERIL TEJIDA)- ALFA SAFE, 0003258-R1
HIGIETEX, ONE LIFE, RECURAT, SIN MARCA
GASA CON ELEMENTO RADIOPACO / GASA ABSORBENTE INVIMA 2016DM-
100% ALGODON 000064-R1
APOSITO DE GASA Y ALGODON ESTERIL - GASA ABSORBENTE = INVIMA 2016DM-
80% ALGODON Y 20% VISCOSA 000061-R1
TORUNDAS DE GASA CON ELEMENTO RADIO - OPACO - GASA  INVIMA 2016DM-
ABSORBENTE 100% ALGODON 000060-R1
MECHAS PARA DRENAJE - GASA ABSORBENTE 100% INVIMA 2016DM-
ALGODON ON 000062-R1
COMPRESA CON ELEMENTO RADIO-OPACO / GASA INVIMA 2016DM-
ABSORBENTE 100% ALGODON 000063-R1
INVIMA 2016DM-
FIXOMULL® STRETCH - GASA ADHESIVA 0000273-R1. 20/10/2026
INVIMA 2017DM-
GASA TEJIDA 0000734-R1 30/3/2027
INVIMA 2018DM-
CUTICELL CLASSIC GASA DE PARAFINA 0001764-R1 29/1/2028
STERISPONGES- GASA PARA CIRUGIA CON ELEMENTO INVIMA 2018DM-
RADIOPACO. STERISPONGES 0002237-R1

22/4/2032

12/7/2032

6/9/2033

16/2/2033

31/3/2033

4/10/2033

15/1/2034

28/2/2034

8/6/2026

5/7/2029

10/7/2025

27/6/2026

10/6/2026

8/8/2026

10/6/2026

27/6/2026

25/6/2028
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INVIMA 2018DM-

GASA PARA CURACION STERISPONGES 0002238-R1 21/6/2028
INVIMA 2019DM-
CUREBAND GASA ANTIADHERENTE-CUREBAND 0004830-R1 2/9/2029
INVIMA 2020DM-
GASA-ICOM® 0005287-R1 15/1/2030
INVIMA 2021DM-
GASA TEJIDA Y NO TEJIDA HECPLUS - ICOM 0007106-R1. 8/2/2031
z INVIMA 2021DM-
GASA ESTERIL - GASA - NEXCARE® 0007696-R1. 20/10/2031
GASA ESTERIL Y NO ESTERIL- VM VITAL MEDIC 'N\é'o'\gg 422()72_§3M' 22/11/2032
GASA NO TEJIDA ESTERIL Y NO ESTERIL - MEDICAL SUPPLIES  INVIMA 2023DM- 25/5/2033
CORP. 0010024-R1
INVIMA 2023DM-
GASA - PHARMATEX 0010432-R1. 8/8/2033
COTTON FILLED SPONGES (STERILE OR NON-STERILE) -
ESPONJAS RELLENAS DE ALGODON (ESTERILES Y NO
ESTERILES), POST-OP SPONGES (STERILE AND NON-STERILE)
- ESPONJAS POST-OPERATORIAS, GAUZE BALLS (STERILE
AND NON-STERILE) - BOLAS DE GASA (ESTERILES Y NO
ESTERILES), GAUZE SWABS (STERILE AND NON-STERILE) -
TORUNDAS DE GASA (ESTERILES Y NO ESTERILES), GAUZE
CUTTING (STERILE AND NON-STERILE) - CORTE DE GASA
(ESTERILES Y NO ESTERILES), GAUZE TRACH SPONGES INVIMA 2015DM-
(STERILE AND NON-STERILE) - ESPONJAS PARA 0013026 26/5/2025
TRAQUEOTOMIA (ESTERILES Y NO ESTERILES), NON-WOVEN
SPONGES (STERILE AND NON-STERILE) - ESPONJAS NO
TEJIDAS (ESTERILES Y NO ESTERILES), NON-WOVEN DRAIN
SPONGES (STERILE AND NON-STERILE) - ESPONJAS PARA
DRENADO NO TEJIDAS (ESTERILES Y NO ESTERILES), LAP
SPONGES (STERILE AND NON-STERILE) - ESPONJAS DE
LAPAROTOMIA (ESTERILES Y NO ESTERILES), GAUZE
BANDAGE - VENDAJES DE GASA - GASAS Y ESPONJAS -
TUFFGLOVE
GASAS, COMPRESAS O APOSITOS, ESTERILES O NO INVIMA 2015DM-
ESTERILES, TEJIDAS O NO TEJIDAS (CON O SIN RAYOS X) - 0013106 12/6/2025
POLIFARMA
GASA ESTERIL O NO ESTERIL MP PROMEDICAL - GASA TEJIDA  INVIMA 2015DM- 21/8/2025
Y NO TEJIDA ESTERIL O NO ESTERIL - MP PROMEDICAL 0013525
GASA DE ALGODON ABSORBENTE - GASA ESTERIL/ NO INVIMA 2015DM- 15/12/2025
ESTERIL, TEJIDA/NO TEJIDA - M&H CARE 0014118
GASA -TEJIDA Y NO TEJIDA, CON Y SIN RADIOPACO, ESTERIL INVIMA 2016DM-
Y NO ESTERIL, COMPRESA -CON Y SIN RADIOPACO ESTERIL Y 0014614 28/4/2026
NO ESTERIL
GASA ESTERIL Y NO ESTERIL - ESPONGAS DE GASA INVIMA 2016DM-
ABSORBENTE ESTERIL Y NO ESTERIL PRECORTADA O EN 7/6/2026
0014622
ROLLO
MEDICAL GAUZE SPONGES - ESPONJAS DE GASA MEDICA 'Nv'gﬂ(ﬁfgifw' 17/6/2026
DESECHABLES NO TEJIDOS ESPONJA - DESECHABLES NO INVIMA 2016DM- 20/8/2026
TEJIDOS ESPONJA - GASA NO TEJIDA 0015118
SAFEDRESSING CHG / APOSITO DE GASA PARAFINADA CON INVIMA 2016DM- 2112/2026
DIGLUCONATO DE CLORHEXIDINA 0015611
VENDAJE DE GASA PARAFINADA SAFEDRESSING TULL 'Nv'gﬂ(ﬁgggw' 22/8/2028
¢ ae\
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GASA AUTOADHESIVA DE TELA NO TEJIDA
GASA NO TEJIDA ESTERIL Y NO ESTERIL - GASA
GASA DE ALGODON - GASA ESTERIL Y NO ESTERIL

GASA

GASAS ESTERILES Y NO ESTERILES ZIBOJECT ® - GASAS
TEJIDAS Y NO TEJIDAS
ROLLO DE GASA SIN RAYOS X, HISOPOS DE GASA NO
ESTERIL SIN RAYOS X, ESPONJAS DE LAPAROTOMIA (LAP) NO

ESTERILES CON RAYOS X. - GASA

GASA DE ALGODON S, GASA DE ALGODON NS, GASA NO

TEJIDA S, GASA NO TEJIDA NS, VENDAJES CONFORMES Y
COMPRESAS PARA LAPAROTOMIA

GASA NO TEJIDA, GASA, COMPRESA

ESPONJAS DE GASA, LAP ESPONJAS, VENDAS DE GASA'Y
ROLLO DE GASAS (ESTERILES Y NO ESTERILES)

GASA CON O SIN RAYOS-X ESTERIL Y NO ESTERIL, GASAS DE
LAPAROSCOPIA (LAP) CON O SIN RAYOS-X ESTERIL Y NO
ESTERIL, ROLLO DE GASA CON O SIN RAYOS-X ESTERIL Y NO
ESTERIL, VENDA DE GASA ESTERIL Y NO ESTERIL, GASA
TEJIDA'Y NO TEJIDA ESTERIL Y NO ESTERIL.

GASA NO TEJIDA
APOSITOS DE GASA DICHCOL - APOSITOS DE GASA
GASA ESTERIL Y NO ESTERIL

GASA'Y COMPRESA DE GASA

GAUZE SPONGES / LAP SPONGES / GAUZE ROLL / NON-
WOVEN SWABS / GASAS TEJIDAS / COMPRESAS / ROLLO DE
GASA / GASAS NO TEJIDAS
GASA NO TEJIDA ABSORBENTE CON Y SIN ELEMENTO
RADIOPACO

GASA NO TEJIDA - COMPRESA DE GASA "NO TEJIDA"

APOSITO DE GASA PARAFINADA CON ACETATO DE
CLORHEXIDINA AL 0.5%

GASA'Y COMPRESA DE GASA

GASAS Y COMPRESAS / GAUZE SWABS AND LAP SPONGES

STERILE OR NON STERILE ABSORBENT GAUZE SPONGE -
GASA -COMPRESA-ESTERIL / GASA-COMPRESA-NO ESTERIL

GASAS Y COMPRESAS ESTERILES Y NO ESTERILES

GASAS Y COMPRESAS ESTERILES Y NO ESTERILES - GASAS

COMPRESA QUIRURGICA DE GASA ESTERIL Y NO ESTERIL
CON Y SIN INDICADOR RADIO OPACO; COMPRESAS DE GASA
CORTADA; COMPRESAS DE GASA NO TEJIDA; COMPRESA
QUIRURGICA DE GASA CON Y SIN INDICADOR RADIO OPACO

INVIMA 2017DM-
0016041
INVIMA 2017DM-
0016172
INVIMA 2017DM-
0016339
INVIMA 2017DM-
0016360
INVIMA 2017DM-
0016396

INVIMA 2017DM-
0016523

INVIMA 2017DM-
0016643

INVIMA 2017DM-
0016949
INVIMA 2017DM-
0016952

INVIMA 2017DM-
0017411

INVIMA 2017DM-
0017431
INVIMA 2018DM-
0017973
INVIMA 2018DM-
0018331
INVIMA 2018DM-
0018494

INVIMA 2018DM-
0018578

INVIMA 2018DM-
0018580
INVIMA 2018DM-
0019121
INVIMA 2019DM-
0020571
INVIMA 2019DM-
0019543
INVIMA 2019DM-
0020216
INVIMA 2019DM-
0020246
INVIMA 2019DM-
0020628
INVIMA 2020DM-
0020993

INVIMA 2020DM-
0022281
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INVIMA 2021DM-

COMPRESAS DE GASA ESTERILES Y NO ESTERILES s o0 21/1/2031
DRESSING KIT WITH FITPAD. / KIT DE APOSITO DE ESPUMA Y INVIMA 2021DM- /0o
KIT DE APOSITO DE GASA CON FITPAD 0023616
CUREBAND PREMIUM GASA ANTIAHDERENTE ESTERIL - GASA  INVIMA 2021DM- oo
ESTERIL 0023747
COTTON GAUZE SWAB - TORUNDA DE GASA DE ALGODON 'NV"(\)"OAZEE’%DM' 15/9/2031
NON WOVEN GAUZE SWABS Y LAP SPONGE - GASAS Y INVIMA 2021DM- oo
COMPRESAS 0024242
STERILE GAUZE BANDAGE - VENDAJES DE GASA ESTERIL 'NV”(\)"OAzi?SgDM' 27/10/2031
GASA TEJIDA ESTERIL Y NO ESTERIL - GASA TEJIDA 'Nv'g”(gfggw' 23/11/2031
HISOPOS DE GASA - GASA ESTERIL - NO ESTERIL 'NV”(‘)"OAZE%L}DM' 13/12/2031
GAUZE AND LAP SPONGE/GASAS Y COMPRESAS 'Nv'g”(fzégﬁw' 30/6/2032
DISPOSITIVOS DE GASA 'NV"(\)"(QSQSSDM' 23/8/2032
GASAS MEDICAS (EN ROLLOS, EN ZIGZAG Y EN VENDAJE) - INVIMA 2023DM- 0o
GASA MEDICA 0026436
INVIMA 2023DM-
GASAS MEDICAS PARA EL ABDOMEN oo 26/1/2033
BLOQUES DE GASA MEDICA - GASA PRECORTADA 'NV"(\)"(%%S’DM' 21/2/2033
; INVIMA 2023DM-
GASA - GASA MEDICA o oo 7/3/2033
NON STERILE NON-WOVEN SWAB / STERILE NON-WOVEN NVIMA 202300
SWAB-GASA NO TEJIDA NO ESTERIL / GASA ESTERIL NO 13/3/2033
0026726
TEJIDA
. . INVIMA 2023DM-
GASA/ GASA ESTERIL Y NO ESTERIL e 2023 22/3/2033
LEUKOPLAST® FIXOMULL® SKIN SENSITIVE GASA ADHESIVA INVII(\)/I(;A2$8§:53DM- 19/5/2033
ABSORBENT GAUZE/ GASA ABSORBENTE INVII(\)/I(;’-;%)AZEDM- 26/6/2033
GASA TEJIDA Y NO TEJIDA ESTERIL Y NO ESTERIL |NV||(\)/|(¢2$2§2DM- 2/8/2033
INVIMA 2024DM-
DISPOSITIVOS DE GASA e oo 18/1/2034
GASAS Y COMPRESAS / GAUZE SWABS AND LAP SPONGES 'Nv'gﬂéégf;‘ DM-" 22742034
ESPONJAS DE GASA, ROLLO DE GASA VENDAJES DE
GASAESPONJAS DE REGAZO GASA ABSORBENTE,BOLADE  INVIMA 2024DM- oo
GASA. ESTERILES O NO ESTERILES, TEJIDAS O NO TEJIDAS 0028704
(CON O SIN RAYOS X)
INVIMA 2024DM-
GASAS NO TEJIDAS Y COMPRESA M oo 25/9/2034

Fuente: Elaboracion propia. Consulta registros sanitarios https://www.invima.gov.co/consulta-
registros-sanitarios

12.8. Anexo 8. Resultados de la votaciéon de los lineamientos

En este Anexo, se describe el proceso llevado a cabo para la definicion de lineamientos, el
cual consistio en la presentacion de lineamientos propuestos basados en la evidencia
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consultada, sobre el cual los miembros del cada uno de los cinco paneles opinaron sobre
la pertinencia de la propuesta o si se requeria algun tipo de modificacion, conllevando a la
definicion de los lineamientos finales, una vez se agotaron los comentarios se procedio a
realizar la votacion mediante escala de Likert de 9 puntos.

Pregunta 1

1.1 ¢(Cudles son los criterios diagndsticos y clasificacién de la epidermélisis
ampollosa?

1.2 ;Cémo debe realizarse la confirmacién del diagndstico de la epidermdlisis
ampollosa?

Resultado: Para esta pregunta se obtuvo el voto de doce [12] expertos. El 91,7% de los
votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de aprobacién
mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 9. Unicamente un
votante califico las generalidades de los criterios entre 1y 3 (Ver Figura 4).

Figura 4. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 1.

VOTACION PREGUNTA 1

12 respuestas

10,0
7.5

5,0

2(16,7 %)
25y (8.3 %)

0 (0J %) 0 (0‘ %) 0 (0‘ %) 0 (0‘ %) 0(0‘ %) 0(0{%)
0.0
1 2 3 4 5 6 7 8 9

Pregunta 2

2.1 ;Cuédl es la atencidn integral que deben recibir los pacientes con epidermolisis
ampollosa?

Cuidado de la piel y las heridas

Resultado: Para esta pregunta en el item cuidado de la piel y las heridas se obtuvo el voto
de trece [13] expertos. EI 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7'y 9),
la mediana fue de 9 (Ver Figura 5).
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Figura 5. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte a

VOTACION PREGUNTA 2.0.Cuidado de la piel y las heridas

13 respuestas

8

B

4 3(23,1%) 3(231%)

nw‘%) 00 %) 0(0 %) n(nl%) n(ol%} 0(0 %)
0
1 2 3 4 5 6 7 8 9

Manejo del prurito

Resultado: Para esta pregunta en el item manejo del prurito se obtuvo el voto de diez [10]
expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos
(criterio de aprobacion més del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana
fue de 9 (Ver Figura 6).

Figura 6. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte b

VOTACION PREGUNTA 2.1 Manejo del prurito

10 respuestas

6

1(10 %)
0(0 %) 0 (n‘ %) 0(0 %) n(ci %) nml %) 0(0 %)
1 2 3 4 5 8 7 8 9

Manejo de las infecciones

Resultado: Para esta pregunta en el item manejo de las infecciones se obtuvo el voto de
quince [15] expertos. EI 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7y 9),
la mediana fue de 9 (Ver Figura 7).
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Figura 7. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte ¢

VOTACION PREGUNTA 2.1. Manejo de infecciones

15 respuestas

15

11 (733 %)

1(6.7 %)
0% 0% 00%)  00@%  0QW  0Q%

1 2 3 4 5 6 7 8 9

Manejo del dolor

Resultado: frente al item de manejo de dolor se obtuvo el voto de catorce [14] expertos. El
100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 9 (Ver
Figura 8).

Figura 8. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte d

VOTACION PREGUNTA 2.1. Manejo del dolor
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0,0

Manejo general

Resultado: frente al item de manejo general se obtuvo el voto de catorce [14] expertos. El
100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 9 (Ver
Figura 9).
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Figura 9. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte e

VOTACION PREGUNTA 2.0. Manejo General

14 respuestas
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Nutricion

Resultado: frente al item de nutricion se obtuvo el voto de catorce [14] expertos. El 100%
de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 8,5
(Ver Figura 10).

Figura 10. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte f

VOTACION PREGUNTA 2.0.Nutricion
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Manejo por equipo multidisciplinario de rehabilitacion

Resultado: frente al item de rehabilitacion se obtuvo el voto de quince [15] expertos. El
100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 8 (Ver
Figura 11).
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Figura 11. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte g

VOTACION PREGUNTA 2.0. Manejo por equipo multidisciplinario de rehabilitacién
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Salud mental

Resultado: frente al item de salud mental se obtuvo el voto de trece [13] expertos. EI 100%
de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 8 (Ver
Figura 12).

Figura 12. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.1 parte h

VOTACION PREGUNTA 2.0.Salud mental
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2.2 ¢Como debe estar conformado el equipo multidisciplinario a cargo de la atencion
integral de los pacientes con epidermdlisis ampollosa?

Resultado: frente a la pregunta orientadora se obtuvo el voto de quince [15] expertos. El
100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 8 (Ver
Figura 13).
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Figura 13. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.2

VOTACION PREGUNTA 2.2
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2.3 ¢Cudles son los servicios de salud que se deben brindar a los pacientes con
epidermdlisis ampollosa?

Resultado: frente a la pregunta orientadora se obtuvo el voto de quince [15] expertos. El
100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacién mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 8 (Ver
Figura 14).

Figura 14. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 2.3

VOTACION PREGUNTA 2.3
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Pregunta 3

3.1 ¢ Cuales son los cuidados y las medidas de prevencion de complicaciones en piel
y mucosas, que deben recibir los pacientes con epidermolisis ampollosa?

Neonatos

Resultado: frente a la pregunta orientadora item neonatos se obtuvo el voto de quince [15]
expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos
(criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana
fue de 9 (Ver Figura 15).
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Figura 15. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.1 Neonatos

VOTACION PREGUNTA 3.1 Neonatos
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Poblacion pediatrica

Resultado: frente a la pregunta orientadora item poblacion pediatrica se obtuvo el voto de
doce [12] expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7y 9),
la mediana fue de 8,5 (Ver Figura 16).

Figura 16. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.1 Poblacion pediatrica

VOTACION PREGUNTA 3.1 Poblacién pediétrica
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Poblacion adulta

Resultado: frente a la pregunta orientadora item poblacién adulta se obtuvo el voto de doce
[12] expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7y 9),
la mediana fue de 9 (Ver Figura 17).
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Figura 17. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.1 Poblacion adulta

VOTACION PREGUNTA 3.1 Poblacién adulta
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3.2 ¢Cudl deberia ser la ruta adecuada para el seguimiento a los pacientes con
epidermoélisis ampollosa?

Primera visita (recién nacido o paciente con diagndstico de novo)

Resultado: frente a la pregunta orientadora item primera visita se obtuvo el voto de catorce
[14] expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9),
la mediana fue de 9 (Ver Figura 18).

Figura 18. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.2 parte A

VOTACION PREGUNTA 3.2 Blogue A
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Visitas de control por equipo multidisciplinario

Resultado: frente a la pregunta orientadora item visitas de control se obtuvo el voto de trece
[13] expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7'y 9),
la mediana fue de 8 (Ver Figura 19).
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Figura 19. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.2 parte B

VOTACION PREGUNTA 3.2 Blogue B
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Lineamientos generales de la ruta de atencién

Resultado: frente a la pregunta orientadora item lineamientos generales se obtuvo el voto
de once [11] expertos. El 100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los
lineamientos (criterio de aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7y 9),
la mediana fue de 8 (Ver Figura 20).

Figura 20. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.2 parte C

VOTACION PREGUNTA 3.2 Blogue C
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3.3 ¢Cudl es el acompafiamiento y recomendaciones que se les debe dar a los
cuidadores y familiares de los pacientes con epidermolisis ampollosa?

Resultado: frente a la pregunta orientadora se obtuvo el voto de quince [15] expertos. El
100% de los votos estuvo entre 7 y 9, por lo que se aprobaron los lineamientos (criterio de
aprobacion mas del 80% de las votaciones estuvieran entre 7 y 9), la mediana fue de 8 (Ver
Figura 21).
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Figura 21. Resultado de votaciones de los lineamientos de la pregunta 3.3

VOTACION PREGUNTA 3.3

15 respuestas

8
6

4

0(0%) 0(0%) 0(0%) D(ﬂ%) n(ci%) 0(0%)

1 2 3 4 5 6

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 » contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

2\ N
pel W
Dol &

¥ / 4




efematy
Epsfagy

Salud | s

Instituto de Evaluacién
Tecnolbgica en Salud

12.9. Anexo 9. Tipos de lesiones segun tipo de epidermdélisis ampollosa

Figura 22. Epidermolisis ampollosa simple
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Imagen tomada de Has et al (2020) (44).

a) EAS severa neonatal con ampollas generalizadas en la piel, ulceracion y formacion de
costras. Las ufias pueden estar engrosadas.

b) Mas alld de los primeros meses o el primer afio de vida, es tipico en la EAS severa
observar ampollas en forma de arco o tipo herpetiforme con costras sobre una base
inflamatoria.

c) Ampollas tensas y erosiones en proceso de cicatrizacion que afectan areas de friccion
en los pies en la EAS localizada.

d) La queratodermia plantar, como se observa aqui en la EAS severa, se encuentra en los
tres subtipos mas comunes de EAS.

e) Las ufias pueden estar gruesas y distréficas, especialmente en la EAS severa.

f) Pigmentacion moteada con areas hipo e hiperpigmentadas en el abdomen inferior en la
EAS con pigmentacion moteada.

g) Costras superficiales, erosiones y cicatrices en la EAS por KLHL24.
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Imagen tomada de Has et al (2020) (44)

a) Epidermolisis Ampollosa Juntural (EAJ) severa. Ampollas y costras en la piel del recién
nacido. El tejido de granulacion en los dedos distales, la cara y las orejas es tipico.

b) Enla EAJ intermedia, las ampollas pueden ser generalizadas en los infantes.

c) Las ampollas en los bebés y las personas mayores pueden dar lugar a heridas crénicas
con sobrecrecimiento de tejido de granulacion.

d) Pérdida y distrofia de las ufias con ampollas, costras y cicatrices en la EAJ intermedia.

e) Cicatrices y alopecia no cicatricial, con cabello escaso en parches en la EAJ intermedia.

f) Defectos en el esmalte dental con dientes descoloridos y picados en la EAJ intermedia.
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Figura 24. Epidermdlisis ampollosa distrofica

Imagen tomada de Has et al (2020) (44).

a) La Epidermdlisis Ampollosa Distrofica Dominante (EADD) localizada y la Epidermolisis
Ampollosa Distréfica Recesiva (EADR) intermedia suelen mostrar solapamiento fenotipico.
Las ampollas en la piel pueden ser limitadas en extension, afectando principalmente areas
acrales y prominencias 6seas como los codos y rodillas. Las ampollas cicatrizan con
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formacion de cicatrices y pueden estar asociadas con milia. La distrofia ungueal o la pérdida
de ufas es comun. La hiperqueratosis estriada en las palmas y los dedos puede causar
contracturas de flexion.

b) Distrofia ungueal en la EADD.

c) Pépulas liquenoides y excoriadas en las extremidades distales en EA pruriginosa.
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Figura 25. Epidermolisis ampollosa distréfica recesiva severa
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Imagen tomada de Has et al (2020) (44)

a. Fragilidad cutdnea generalizada y ulceracion en neonatos.

Ampollas extensas y heridas que llevan a cicatrices y contracturas articulares.

c. Pérdida de los digitos distales, fusién de los dedos y contracturas de flexion que
aumentan con la edad.

d. EIl carcinoma de células escamosas es comun, especialmente en sitios acrales y las
extremidades inferiores.

e. Ampollas orales y ulceraciéon con lengua lisa y depapilada. La cicatrizacion progresiva
de la mucosa oral provoca microstomia, pérdida de los surcos y hacinamiento dental.

f. Ectropidén y formacién de pannus (tejido inflamatorio en los ojos).
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Figura 26. Epidermdlisis ampollosa de Kindler

Imagen tomada de Has et al (2020) (44)
a. Atrofia cutanea y poiquilodermia en las manos y el cuello.
b. Gingivitis con hiperplasia gingival.
c. Electropién es comun y puede llevar a erosiones corneales.
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Figura 27. Ausencia congénita de piel (aplasia cutis)

Imagen tomada de Lucky et al (2021) (132).

Aplasia cutis congénita en la superficie dorsal de la mano de un neonato con EADR. Este
tipo de ausencia congénita de piel suele manifestarse en las extremidades y puede
presentarse en todos los subtipos de EA.

Figura 28. Ausencia de papilas linguales

Imagen tomada de Lucky et al (2021) (132)
La falta de papilas linguales sugiere un diagnéstico de EADR.
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Imagen tomada de Lucky et al (2021) (132)

La presencia de tejido de granulacion alrededor del area de las ufias es caracteristica de la
EAJ severa, asociada a mutaciones en laminina 332.

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 » contacto@iets.org.co » www.iets.org.co

11\
1\ N
el W
pel B
Dol &
¥/ 4

I | |




L}
afamaty

v} LI
Sa l-Ud InstitutIoEe-I;\gluacién

Tecnolbgica en Salud

12.10. Anexo 10. Flujograma diagndéstico de laboratorio para EA

De acuerdo con el flujograma, para planificar el diagnéstico de laboratorio de EA, deben
considerarse factores como el beneficio para los pacientes y sus familias, la disponibilidad
de métodos, las normativas nacionales y los factores econémicos (117). La priorizacion de
estrategias puede reducir el tiempo de diagndstico y optimizar recursos, pero requiere la
experiencia de médicos en diagnostico.

Las estrategias de priorizacion para el diagndstico de EA en un contexto clinico incluyen:

e En neonatos, el MIF debe ser el primer paso diagnéstico, pues ofrece resultados
rapidos. Las pruebas genéticas deben realizarse simultdneamente.

e En casos con caracteristicas clinicas especificas, como EAS o EAD dominantes
localizados (donde MIF puede no ser concluyente), las pruebas genéticas mediante
NGS o SS pueden ofrecer un diagnostico definitivo.

e En subtipos de EA con heterogeneidad genética o en casos sin un gen candidato claro,
se recomienda realizar pruebas genéticas mediante NGS.

e Si se detectan variantes patogénicas en el caso indice, se debe analizar a los padres
para determinar el patrén de herencia. Otros miembros de la familia también pueden ser
evaluados para confirmar la segregacion y permitir el asesoramiento genético. Si no se
encuentran variantes patogénicas en el caso indice, el algoritmo diagndstico debe
adaptarse segun lo indicado.

Los pasos mostrados en naranja conducen a un diagnéstico claro del tipo o subtipo de EA,
mientras que los pasos en rojo pueden requerir estrategias individualizadas en un entorno
de investigacion.

1\ N
pel W
pel B
17 W J
Iy

I [ |

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co




s

Sa l-Ud Instituto de Evaluacién

Tecnolbgica en Salud

Caso indice con
sospecha clinica de EA

v
Consentimiento
informado
Biopsia de piel Muestra de sangre
v v '
Test genéticos
ME MIF

—] y

( N
NGS (panel de genes de
EA, exoma clinico o WES)

Tipo/subtipo de EA

SS (gen candidato, variantes
recurrentes, variantes
familiares)
\

e r

Variante de significado incierto

Inconcluso

Variante patogénica Tipo/subtipo de
B EA

(4.\(4,\ S

Pruebas genéticas en padres

Sin variante en genes de EA

Sin variante Estudios funcionales
patogénica A (ARNm y proteina) )
detectada/probada: \ y
Reconsiderar el 2
( R )

diagnostico de EA 'y
diagnosticos

Variante patogénica

) ) — Asesoramiento genético
probada. Tipo/subtipo de

diferenciales EA )
EA improbable: Adaptar Estrategias
el algoritmo de individualizadas
diagnéstico como MLPA, gPCR,
WES, etc.

Fuente: Traducido de Has et al (2020)
MET: microscopia electrénica de transmision; MIF: mapeo por inmunofluorescencia; MLPA: amplificaciéon de sondas dependiente de ligacién
multiple; NGS: secuenciacion de proxima generacion; gPCR: reaccion en cadena de la polimerasa cuantitativa; SS: Secuenciacion de Sanger;
WES: secuenciacion de exoma completo.
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