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RESUMEN

Introduccién: Las genodermatosis integran el gran grupo de enfermedades raras
y poco frecuentes. Los pacientes que las padecen, a menudo, sufren
estigmatizacion y rechazo social. Un gran porcentaje de los casos diagnosticados
de enfermedades genéticas en la provincia de Las Tunas, corresponden a las
genodermatosis.

Objetivo: Evaluar la calidad de vida de adolescentes con genodermatosis,
atendidos en consulta especializada multidisciplinaria de la provincia.
Métodos: Se seleccion6 una muestra de 51 adolescentes a los que se aplico el
cuestionario general de calidad de vida para pacientes en dermatologia, avalado
por el Grupo Nacional de la especialidad, para dermatosis crénicas. Se
evaluaron las esferas: salud fisica, salud funcional, salud psicolégica y salud
social, en el Departamento de Genética Provincial, perteneciente al Hospital
Pediatrico Provincial Docente “Martires de Las Tunas”, durante el periodo 2016
- 2018. Se calculd la media aritmética con una escala de valores y para conocer
la frecuencia de las distintas enfermedades se realizo el calculo de porcentajes.
Los resultados fueron expresados en tablas de contingencia.
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Resultados: En relacion con la dimensién salud fisica de los adolescentes con
genodermatosis, predomind una calidad de vida satisfactoria (49,02 %),
mientras que en la dimension salud funcional predomin6 una calidad de vida
insatisfactoria (52,94 %). En la dimension psicoloégica predominé la mala calidad
de vida en todas las genodermatosis estudiadas, y en la social prevalecié una
buena calidad de vida (62,75 %).

Conclusiones: La evaluacion de la calidad de vida de los adolescentes con
genodermatosis mediante el uso de un cuestionario a familiares y médicos de la
provincia demostré su utilidad en este estudio. Se pudo apreciar que la calidad
de vida esta asociada a la personalidad del individuo, su bienestar y satisfaccion
por la vida que lleva.

Palabras clave: genética médica; genodermatosis; calidad de vida; enfermedad
de Ehlers Danlos; neurofibromatosis.

ABSTRACT

Introduction: Genodermatoses are a large group of rare inherited skin
conditions. Sufferers often have to endure stigmatization and social rejection.
A high proportion of the genetic diseases diagnosed in the province of Las Tunas
are genodermatoses.

Objective: Evaluate the quality of life of adolescents with genodermatosis
attending specialized multidisciplinary consultation in the province.

Methods: A sample of 51 adolescents answered a general quality of life
questionnaire adopted by the National Dermatology Group for chronic
dermatosis patients. The variables considered were physical, functional,
psychological and social health. The study was conducted by the Provincial
Genetics Department at Martires de Las Tunas Provincial Pediatric University
Hospital in the period 2016-2018. The arithmetic mean was estimated with a
value scale, and percentages were calculated to determine the frequency of
the various conditions. Results were expressed in contingency tables.

Results: The quality of life of adolescents with genodermatosis was
predominantly satisfactory in the physical health dimension (49.02%),
unsatisfactory in the functional health dimension (52.94%), poor in the
psychological dimension of all the genodermatoses studied, and good in the
social dimension (62.75%).

Conclusions: The study showed the usefulness of a questionnaire about the
quality of life of adolescents with genodermatosis applied to relatives and
doctors from the province. It was found that quality of life is associated to the
individual's personality, their well-being and their satisfaction with the life they
lead.
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Introduccién
Se conocen con el nombre de genodermatosis aquellas enfermedades de origen
genético, cuya expresion fenotipica en la piel constituye su manifestacion
clinica principal o diagnostica.('-2)

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) reconoce a Cuba como un pais que
integro los servicios de Genética Médica a los tres niveles de atencion del
Sistema Nacional de Salud. A partir del ano 1987, el Sistema Nacional de Salud
de Cuba disen6 e implementd un programa nacional de diagnostico, atencion
y prevencion de enfermedades genéticas y defectos congénitos. En la provincia
de Las Tunas los registros de este programa evidencian que 22,22 % de los
casos corresponden a genodermatosis. 34

La especialidad de Dermatologia atiende a estos enfermos, cuya calidad de
vida se afecta extraordinariamente, ya que son estigmatizados socialmente, y
esto se agudiza en el grupo de los adolescentes, debido a todos los cambios
fisiologicos, anatomicos, endocrinos y psicologicos que estos experimentan en
esta etapa de la vida. Las lesiones resultan tan visibles que conllevan un
impacto psicoldgico, e influyen sobre la calidad de vida. ®:9

Teniendo en cuenta todo lo anterior se realiza la presente investigacion con
el objetivo de evaluar la calidad de vida de los adolescentes con
genodermatosis atendidos en la consulta especializada multidisciplinaria de la
provincia.

Métodos
Se realizo un estudio descriptivo, transversal y prospectivo, que tuvo lugar en
la consulta especializada de genodermatosis, en el Departamento de Genética
Provincial, perteneciente al Hospital Pediatrico Provincial Docente “Martires
de Las Tunas”, durante el periodo 2016 - 2018. El universo estuvo integrado
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por 196 pacientes con diagnostico de genodermatosis. La muestra la
constituyeron 51 adolescentes, a los que se les aplico el cuestionario general
de calidad de vida para pacientes dermatoldgicos.

La investigacion consistio en aplicar a los adolescentes comprendidos entre 12
y 19 anos de edad el cuestionario general de calidad de vida en Dermatologia
(CGCVD), avalado por un grupo de expertos para dermatosis cronicas del Grupo
Nacional de Dermatologia y de la Sociedad Cubana de Dermatologia.

Criterios de inclusion

Se estudiaron las siguientes genodermatosis: Sindrome de Ehlers Danlos (ED),
neurofibromatosis (NF), mastocitosis, incontinencia pigmenti (IP), enfermedad
de Darier, queratodermia palmoplantar (QPP), defecto ectodérmico congénito
(DEC), ictiosis vulgar, xeroderma pigmentoso (XP), y pitiriasis rubra pylaris
(PRP).

Se tomo6 este grupo de edad porque era necesario que el paciente
comprendiera el alcance de las preguntas incluidas en el CGCVD.

Criterios de exclusion
Fueron excluidos aquellos pacientes con retardo o retraso mental.

Para evaluar la calidad de vida se estudiaron las dimensiones: salud fisica,
salud funcional, salud psicoldgica y salud social. Se evaluo la calidad de vida
mediante el calculo de la media aritmética, con una escala de valores y para
conocer la frecuencia de las mismas en las distintas enfermedades se realizo
calculo de porcentajes. Los resultados fueron expresados en tablas de
contingencia.

Resultados
En relacion a la dimension salud fisica de los adolescentes con genodermatosis,
predomind una calidad de vida satisfactoria (49,02 %). Esto fue mas marcado
en los pacientes con neurofibromatosis (21,57 %). Sin embargo, en los
pacientes con defecto ectodérmico congénito, la calidad de vida fue mala en
esta dimension (3,92 %) (Tabla1).
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Tabla 1 - Calidad de vida de adolescentes con genodermatosis, en la dimension de salud

Genodermatosis

ED

NF
Mastocitosis
IP

Enfermedad de Darier
QPP

DEC

Ictiosis vulgar

XP

PRP

Total

g W

fisica

Dimension salud fisica

Buena Satisfactoria
% N %

5,88 10 19,61

9,80 11 21,57

1,96 3 5,88

1 1,96

17,65 25 49,02

Insatisfactoria Mala
N % N %
2 3,92
1 1,96
3 5,88
2 3,92
1 1,96
3 5,88
2 3,92
2 3,92
1 1,96
15 29,41 2 3,92

En relacion con la dimension salud funcional, predomin6é una calidad de vida
insatisfactoria, con (52,94 %), que fue mas marcada en los pacientes con sindrome
de Ehlers Danlos (29,41 %). Sin embargo, en 12 casos con neurofibromatosis, la
calidad de vida la dimension funcional fue satisfactoria (Tabla 2).

Tabla 2 - Calidad de vida de adolescentes con genodermatosis en la dimension de salud

Genodermatosis

ED

NF
Mastocitosis
IP

Enfermedad de Darier

QPP

DEC

Ictiosis vulgar
XP

PRP

Total

funcional

Dimension salud funcional

Buena Satisfactoria
N % N %

5 9,80 12 23,53

4 7,84

1 1,96
5 9,80 17 33,33

Insatisfactoria Mala
N % N %
15 29,41
5,88
2 3,92
1 1,96
3 5,88
2 3,92
2 3,92
1 1,96
27 52,94 2 3,92
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En cuanto a la dimensién psicoldgica (Tabla 3), predomin6 una mala calidad de
vida en todas las genodermatosis estudiadas (62,75 %).

Tabla 3 - Calidad de vida de adolescentes con genodermatosis en la dimension de salud

psicologica
Dimension salud psicologica
Genodermatosis Buena Satisfactoria Insatisfactoria Mala
N % N % N % N %

ED 0 0 0 0 3 5,88 12 23,53
NF 0 0 5 9,80 5 9,80 7 13,73
Mastocitosis 0 0 0 0 1 1,96 2 3,92
IP 0 0 0 0 1 1,96 1 1,96
Enfgrmedad de 0 0 0 0 0 0 1 1,9
Darier

QPP 0 0 0 1 1,96 2 3,92
DEC 0 0 0 0 0 2 3,92
Ictiosis vulgar 0 0 1 1,96 2 3,92 3 5,88
XP 0 0 0 0 0 1 1,96
PRP 0 0 0 0 0 1 1,96
Total 0 0 6 11,76 13 25,49 32 62,75

Con respecto a la dimension social, predominé una buena calidad de vida (62,75
%) de los pacientes, fundamentalmente, en aquellos con neurofibromatosis. Sin
embargo, en los adolescentes que padecian defecto ectodérmico congénito (3,92
%) y xeroderma pigmentoso (1,96 %), la calidad de vida en la dimension social fue
mala (5,88 %) (Tabla 4).
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Tabla 4 - Calidad de vida de adolescentes con genodermatosis en la dimension de salud
social

Dimensién salud social

Genodermatosis Buena Satisfactoria Insatisfactoria Mala

N % N % N % N %
ED 15 29,41 0 0 0 0 0
NF 16 31,37 1 1,96 0 0 0
Mastocitosis 0 0 3 5,88 0 0 0
IP 0 0 1 1,96 1 1,96 0 0
Enfermedad de Darier 0 0 1 1,96 0 0 0
QPP 0 0 3 5,88 0 0 0
DEC 0 0 0 0 0 2 3,92
Ictiosis vulgar 1 1,96 3 5,88 2 3,92 0 0
XP 0 0 0 0 0 1 1,96
PRP 0 0 1 1,96 0 0 0
Total 32 62,75 13 25,49 3 5,88 3 5,88

Discusion

Si se tiene en cuenta que la salud fisica se refiere a los sintomas fisicos y
sensaciones causadas por la enfermedad o su tratamiento,!) se puede
comprender que en los pacientes con neurofibromatosis, en los que predominan
las manchas café con leche asintomaticas, y ain no han aparecido los fibromas
tipicos de la enfermedad,® la percepcion fisica sea satisfactoria. Sin embargo,
se pudo apreciar que, en los adolescentes con defecto ectodérmico, que
presentan ausencia parcial o total de los anejos cutaneos, lo que conlleva a que
estos pacientes sean propensos a desarrollar hipertermia frente a los esfuerzos
fisicos, o al calor ambiental,® la dimension fisica se encuentra notablemente
afectada.

La salud funcional se refiere a la capacidad del sujeto para cuidarse por si
mismo, y grado de independencia para sus actividades habituales. Es por esto
que en la enfermedad de Ehlers Danlos, donde ademas de la afectacion cutanea
existe afectacion del sistema musculoesquelético, con marcada hiperlaxitud
articular, que provoca luxaciones frecuentes y los pacientes deben tener
cuidado con la realizacion de movimientos bruscos, el nivel de satisfaccion
funcional es deficiente.(”)
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La salud psicologica abarca el campo cognitivo y de las emociones. ) El
adolescente cuando padece una enfermedad cronica siente temores referentes
al hecho de “sentirse enfermo” y comienza a experimentar alteraciones
psicolégicas que se somatizan. Dentro de los sintomas somaticos, fisicos u
objetivos, en su mayoria, se presentan trastornos del sueno, hiperactividad-
excitacion y crisis de ansiedad.® Esto explica por qué los adolescentes con una
enfermedad cronica, como las genodermatosis, en la que la piel esta
visiblemente dafada, se sienten mal psicolégicamente.

Al analizar que la interaccioén del sujeto enfermo con su entorno, sus relaciones
personales, sus contactos sociales y el estado de autoestima ante una
enfermedad croénica, que son los elementos que se refieren a la salud social, ("
se puede deducir que en aquellas genodermatosis cuyas lesiones no son visibles,
la aceptacion social se percibe de forma positiva, como ocurre en el sindrome
de Ehlers Danlos. Sin embargo, en el xeroderma pigmentoso la piel presenta
signos de fotodano dados por lesiones lentiginosas, premalignas, neoplasicas,
elastoéticas, que le confieren un aspecto de piel envejecida. Si a esto se suma
que por su condicion de defecto en la reparacién del ADN danado por las
radiaciones ultravioletas, estan obligados a realizar una vida restringida de
actividades con exposicion al sol, ("9 entonces es facil deducir que el circulo de
amigos de estos individuos es bien reducido y se sienten rechazados y presos en
su hogar.

El Unico antecedente de uso del cuestionario general de calidad de vida en
Dermatologia (CGCVD) en una genodermatosis es un estudio publicado en el afo
2010 y realizado por la Dra. Nancy Cordero, en la provincia de Villa Clara, a
familiares y médicos que atendieron pacientes con xeroderma pigmentoso. Por
estos motivos no se pudieron hacer comparaciones sobre la percepcion de los
pacientes. Sin embargo, tanto en el estudio de la doctora a familiares y personal
médico, como en este realizado directamente con los adolescentes, se pudo
apreciar que la calidad de vida de los pacientes de xeroderma pigentoso es
mala. (")

Coincidimos con el criterio de Cordero y otros en que la calidad de vida esta
asociada a la personalidad del individuo, a su bienestar y a la satisfaccion por
la vida que lleva. Esta evidencia esta intrinsecamente relacionada con su propia
experiencia, su salud, su grado de interaccion social y ambiental y, con otros
multiples factores. ('
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Conclusiones
La evaluacion de la calidad de vida de los adolescentes con genodermatosis
mediante el uso de un cuestionario a familiares y médicos de la provincia demostro
su utilidad en este estudio. Se pudo apreciar que la calidad de vida esta asociada
a la personalidad del individuo, su bienestar y satisfaccion por la vida que lleva.
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