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H RESUMO

Introducao: Epidermdélise bolhosa é uma desordem genética que
promove o desenvolvimento de bolhas ao trauma mecéanico e ao
atrito. As alteragoes fisiopatolégicas sdo devido as anormalidades
estruturais e bioquimicas no colageno. Objetivo: Descrever trés
casos de epidermdlise bolhosa e o tratamento realizado pelo Servigco
de Cirurgia Plastica do Hospital de Base. Método: Entre 2017 e 2018
foram identificados trés casos de recém-nascidos. Os diagnésticos
foram feitos entre o 8° e 12° dia de vida, quando os sintomas foram
relatados, sendo iniciado o tratamento ap6s o diagnéstico com o exame
dermatolégico. Resultados: foram realizadas medidas de restri¢io
aos movimentos para evitar trauma e atrito, curativos com silicone,
uso de corticoide tépico e vitamina E. Discussao: O diagnéstico em
recém-nascidos depende principalmente da manifestagio dos sintomas
nos primeiros dias de vida e do exame dermatolégico. Conclusao:
Observou-se a necessidade de métodos diagnésticos precoces e a
utilizagdo de curativos que previnam e tratem as lesoes existentes.

Descritores: Anormalidades da pele; Doencas da pele e do tecido conjuntivo;
Epidermdlise bolhosa distréfica; Dermatopatias vesiculobolhosas;

Mecanismos defensivos e curativos; Epidermoélise bolhosa.
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INTRODUCAO

A epidermdlise bolhosa consiste em uma patologia
rara de desordem genética, que tem como caracteristicas o
desenvolvimento de bolhas ou vesiculas ao menor trauma
mecanico ou ainda separacao tecidual ao atrito. Os pacientes
apresentam alteragoes nas estruturas cutineas e extra-cutineas,
variando sua profundidade. O acometimento das mucosas ocorre
em 10 a 35% dos casos'.

As alteragoes fisiopatolégicas que determinam o
aparecimento de bolhas sdo devido as anormalidades estruturais,
bioquimicas da queratina, hemidesmossomos, placas e fibras de
ancoragem, e alteragées no colageno da pele?.

A epidermdlise bolhosa classifica-se em trés grupos
principais: epidermoélise bolhosa simples, epidermélise bolhosa
juncional e epidermolise bolhosa distréfica. A importancia da
classificagdo é para determinar o risco de comprometimento
mucoso, de desenvolvimento de neoplasias e de morte
prematura. Verifica-se que as altas taxas de mortalidade estao
diretamente proporcionais ao comprometimento mucoso. E
também importante o aconselhamento genético, devido o gene
autossdmico dominante em algumas formas'?.

Nas formas distréficas, o defeito genético deve-se a
mutac¢ido no gene COL7A1, responséavel pela codificacdo do
colageno VII, principal constituinte das fibrilas de ancoragem,
que participam na aderéncia da ldimina densa a derme*.

A epidermoélise bolhosa distréfica acomete geralmente
os recém-nascidos, manifestando o quadro nos primeiros dias
de vida. O quadro varia de um fenétipo mais leve, expresso por
bolhas localizadas em pontos de trauma, até o mais grave, em que
ocorrem bolhas generalizadas e subsequentemente cicatrizacao®.

OBJETIVO

Descrever trés casos de epidermdélise bolhosa no
Hospital de Base Ary Pinheiro e demonstrar a aplicabilidade

! Hospital de Base Dr. Ary Pinheiro, Industrial, Porto Velho, RO, Brasil.
2 Universidade Federal de Rondénia, Olaria, Porto Velho, RO, Brasil.
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do tratamento realizado pelo Servico de Residéncia de
Cirurgia Plastica do Hospital de Base Ary Pinheiro, Porto
Velho, Rondénia.

METODO

Durante os anos de 2017 e 2018 foram identificados trés
casos de recém-nascidos no Hospital de Base Ary Pinheiro
com quadro clinico de epidermdélise bolhosa. Os diagndsticos
foram feitos entre o 8° e 12° dia de vida, intervalo no qual os
sintomas foram relatados, sendo iniciado o tratamento logo apés
o diagnéstico com o exame dermatolégico. Todos os trés casos
foram observados em criangas do sexo feminino. Nao houve
alteracoes durante o pré-natal. As criangas nasceram comidade
gestacional variando entre 39 a 40 semanas e de parto normal.

Na histéria patolégica pregressa e familiar ndo havia
nada digno de nota. Os trés casos apresentaram caracteristicas
iniciais clinicas semelhantes, mas evolugées clinicas distintas.

Ao exame dermatolégico observou-se bolhas flacidas,
algumas ja em involugéo, nos joelhos, dorso dos pés e entre
os pododactilos; méculas hipercrémicas e atréficas nos
membros inferiores. Apds o exame dermatolégico da bolha
associado aos dados clinicos, permitiu-se a classificacdo como
epidermoélise bolhosa distréfica (Figuras 1, 2, 3,4 e 5).

Apoés diagnéstico clinico, os trés pacientes foram
acompanhados pela equipe da Cirurgia Plastica do Hospital
de Base Ary Pinheiro. O tratamento consistiu em medidas
preventivas, curativos, uso de corticoide tépico e vitamina E.

Nos trés casos relatados, o tratamento proposto foi
medidas de contencdo e restricio aos movimentos com o
objetivo de evitar trauma e atrito entre as demais partes
do corpo, e curativos com silicone nio adesivo para evitar
ou promover qualquer tipo de resposta que determine a
formacgao de bolhas. As trocas foram realizadas em dias
alternados, compativel com o que se observa na literatura.
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Epidermolise bolhosa em recém-nascidos

Figura 1. Caso 1 - Bolhas flacidas, algumas ja em involugéo nos joelhos, dorso dos Figura 4. Caso 3 - Comprometimento da regiao perioral apés inicio
pés e entre os pododactilos. da amamentacéo.

Figura 2. Caso 2 - Comprometimento do trato gastrointestinal como mucosa oral
e desprendimento da epiderme da pele na regiao do antebrago.

Figura 5. Caso 3 - Curativos com silicone realizados em face e
Figura 3. Caso 2 - Comprometimento do trato gastrointestinal como mucosa anal. medidas de contencéo e restri¢do aos movimentos com o objetivo

de evitar trauma e atrito.
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RESULTADOS

Somente dois casos evoluiram para aumento das lesées
e disseminacéo para outras partes do corpo como tronco,
dorso, membros superiores, face e trato gastrointestinal como
mucosa oral. Esses dois pacientes evoluiram para o ébito com
intervalo de 30 a 45 dias apés inicio do tratamento.

No caso das lesoes que ficaram restritas somente aos
membros inferiores, ndo atingindo mucosa, foi o inico com
sobrevida da paciente. A crianca recebeu alta com 75 dias
com remissido do quadro, sendo atualmente acompanhada
ambulatorialmente.

Duas das criancas que apresentaram lesdes do
sistema digestivo e evoluiram para o ébito, possivelmente
aconteceu o que se descreve na literatura, devido a uma
piora do estado nutricional com déficit calérico e proteico,
e uma piora clinica acentuada.

Em relacao aos dados hematolégicos, todas as criangas
apresentaram quadro associado de anemia. Isto traduz a
gravidade da doenca, que tem um carater consumptivo. Os
dados sdo compativeis com aqueles referidos na literatura.
A anemia é causada pela diminuigdo da absorgéo intestinal
de ferro e de nutrientes, pela perda de sangue das lesées de
pele, das mucosas e aquele decorrente das trocas de curativos.

DISCUSSAQO

A epidermdlise bolhosa faz parte de um grupo
heterogéneo de doengas bolhosas que podem potencialmente
representar um risco de morte a recém-nascidos e criancgas,
além de promover cuidados ao longo da vida. O diagnéstico
em recém-nascidos pode ser dificil e depende, principalmente,
da manifestagdo dos sintomas nos primeiros dias de vida e
do exame dermatolégico. O diagndstico definitivo é feito por
uma combinacéo de caracteristicas clinicas, histolégicas, por
meio de biépsia e teste genético para anélise moleculares®®.

O tipo mais frequente é a epidermélise bolhosa
distréfica, geralmente acomete os recém-nascidos. A
auséncia de outros membros da familia afetados nos casos
relatados nao estabelece, por si s6, 0 modo de transmisséo
como autossOmico recessivo, porque a identificagdo de
pessoas acometidas pode também ser o resultado de uma
mutagdo espontinea ou de penetrincia incompleta de uma
caracteristica autossdmica dominante®’.

As lesdes cutaneas aparecem, em geral, logo ao
nascimento, decorrentes do trauma mecéanico do parto;
menos frequentemente nos primeiros meses de vida®.

O que se preconiza no tratamento da epidermolise
bolhosa é o uso de corticoides tépicos como dexametasona,
desonida, furoato de mometasona. A pulsoterapia endovenosa
com corticoide e a gamaglobulina endovenosa sio reservadas
para os casos mais graves e refratarios. Alguns autores
defendem o uso de vitamina E, 800mg/dia, para uma melhor
cicatrizacio da pele e das les6es das mucosas®®.

As lesbes orais costumam ser desencadeadas pelas
primeiras mamadas, mas outros pontos do tubo digestivo
desenvolvem bolhas espontaneamente. As lesées do trato
digestivo sdo dolorosas, o que impede a manutengio do
estado nutricional adequado. Verificou-se através dos varios
estudos que a taxa de mortalidade se encontra proporcional
ao comprometimento das mucosas!’.

No momento, os pacientes com formas graves da
epidermoélise bolhosa dificilmente alcangam a idade adulta;
porém, a sobrevida est relacionada aos cuidados, que devem
ter inicio logo ao nascimento!!2,
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CONCLUSAO

A partir da anéalise dos trés casos, observou-se a
necessidade do desenvolvimento de protocolos, de métodos
diagnésticos precoces, e da utilizagdo de curativos que
previnam e tratem as lesdes existentes decorrentes da
epidermolise bolhosa. A manutencgédo do estado nutricional
adequado favorece a melhora das lesoes, do quadro sistémico
e controle do quadro. O acompanhamento multidisciplinar é
necessario para a melhora da qualidade vida dessa crianca.

Néao h4, até o momento, um tratamento curativo da
epidermolise bolhosa. O suporte clinico, a prevencgéo e tratamento
de novas bolhas ajuda na prevencéo das infecgées; retracoes e
sinéquias; e manutencio do estado nutricional adequado.
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