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Resumo

A sindrome de Bart é uma desordem genética caracterizada por auséncia localizada da pele (presente ao nascimento),
epidermdlise bolhosa (EB) e alteragdes ungueais. E uma heranca autossdmica dominante, causada por mutacio no
gene do coldgeno tipo VIl no cromossomo 3p. Descreve-se o caso de uma paciente do sexo feminino que manifestou
tais caracteristicas ao nascimento, sendo observada, ja na sala de parto, auséncia de pele em membros inferiores e,
no dia seguinte, bolhas integras e rotas em mucosa oral, além da auséncia de algumas unhas. O diagndstico é clinico,
portanto, foi realizado pelas caracteristicas tipicas, ndo sendo possivel confirmacgdo laboratorial devido a auséncia de
bolhas integras para bidpsia e imunofluorescéncia direta, durante o acompanhamento da paciente. O tratamento, que
na maioria dos casos envolve medidas conservadoras, foi feito com curativos didrios em membros inferiores, remogdo
do fluido de algumas bolhas e cuidado com a pele e mucosas, evitando traumas. Observou-se melhora importante de
todas as lesdes e a paciente atualmente mantém acompanhamento ambulatorial com dermatopediatra, com lesdes
cicatriciais em membros inferiores e sem lesdes bolhosas.

Abstract

Bart’s syndrome is a genetic disorder characterized by the absence of localized skin (present at birth), epidermolysis bullosa
(EB) and ungueal changes. It is an autosomal dominant inheritance, caused by mutations in the type VIl collagen gene on
chromosome 3p. Itis described the case of a female patient who expressed these characteristics at birth. In the delivery
room, it was observed that there was no skin in the lower limbs, and the next day, intact blisters and routes oral mucosa,
and the absence of some nails. The diagnosis is clinical, so it has been confirmed through the typical characteristics;
laboratory confirmation was not possible due to lack of integrity bubbles for biopsy and direct immunofluorescence,
while monitoring the patient. The treatment, which in most cases involves conservative measures, was performed with
daily bandages in the lower limbs, fluid removal from some bubbles and skin and mucous care, avoiding trauma. It was
observed a significant improvement of all injuries and the patient currently has been in an outpatient follow-up with a
pediatric dermatologist with cicatricial lesions on the lower limbs and without bullous lesions.
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INTRODUGAO

Em 1966, Bart et al. relataram 26 membros de uma familia
que apresentavam auséncia congénita de pele em membros
inferiores, bolhas cutdneo-mucosas e auséncia ou deformidade
das unhas. Esta associagdo Unica ficou conhecida como Sindrome
de Bart™.

Considerada atualmente uma doenga genética?, a
sindrome de Bart é uma heranga autossémica dominante, causada
por mutacdo no gene do colageno tipo VIl no cromossomo 3p°.

A aplasia cutis pode ser uni ou bilateral e é identificada ao
nascimento. A doenga tende a ocorrer nas partes do corpo sujeitas
a friccdo e trauma (pés, mdos, bragos, pernas e cavidade oral)?,
e pode estar relacionada com qualquer subtipo de epidermélise
bolhosa (EB): simples, juncional ou distréfica, sendo mais
frequentemente associada com EB distréfica dominante®.

Apesar de ser uma rara desordem hereditaria cutanea
bolhosa, uma das apresentagdes menos conhecidas de EB?, a
sindrome de Bart parece apresentar um quadro clinico distinto
e claro e tem um progndstico favoravel, sendo que a melhora
espontanea progressiva enfatiza aimportancia do reconhecimento
precoce e tratamento conservador®.

RELATO DE CASO

EVLR, sexo feminino, nascida de parto cesareo, com 39
semanas de idade gestacional, pesando 2.740 gramas, Apgar 8/9,
sem necessidade de reanimagdo neonatal.

Mae tinha 24 anos, realizou todas as consultas de pré-natal,
sem patologias de base relatadas, realizou somente a primeira fase
das sorologias, sendo evidenciada suscetibilidade a toxoplasmose,
rubéola e citomegalovirus.

Havia relato de oligodramnio com 25 semanas de idade
gestacional, porém em ultrassonografia posterior foi detectado
liquido amnidtico em quantidade normal e sem ma-formagao
no feto.

E segunda filha de pais ndo consanguineos, natural
de Campo Grande, MS. O primeiro filho do casal nasceu com
onfalocele e outras mas-formagdes ndo especificadas, e faleceu
duas horas apds o nascimento.

A paciente apresentou desde o nascimento extensa drea
com auséncia de pele em membros inferiores, com extensao do
joelho aos dedos do pé, seguindo principalmente partes mediais,
sendo constatada por dermatopediatra aplasia cutis (Figura 1).

No segundo dia de vida foram observadas anormalidades
ungueais, caracterizadas por auséncia de algumas unhas de
dedos dos pés e também presenca de lesdes bolhosas integras,
rotas ao pequeno atrito em labios e mucosa oral (Figura 1).

A hipotese diagndstica, apds a constatagdo da triade
(aplasia cutis, anormalidades ungueais e epidermdélise
bolhosa), foi Sindrome de Bart. Para complementar a
investigacdo, foi realizada ultrassonografia abdominal e
transfontanela, ecocardiograma e fundoscopia ocular, que nao
evidenciaram anormalidades. Durante o acompanhamento,
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Figura 1. Aplasia cutis, auséncia de unhas e bolha rota em mucosa oral.

ndo surgiram bolhas integras para que pudesse ser realizada
bidpsia e imunofluorescéncia direta.

O tratamento proposto foi conservador, usando gaze
embebida em 6leo com acidos graxos essenciais, curativos
realizados diariamente por enfermeira com experiéncia em
feridas e ja ensinada para a mae, que é quem faz atualmente
o procedimento em casa, porém em menor frequéncia devido
a cicatrizagdo praticamente completa (Figura 2).

Figura 2. Evolugdo das lesdes.



Optado por plantonista na admissdao em unidade
neonatal o uso de antibidtico, porém inicialmente via oral
para ndo fazer uso de acesso venoso, evitando assim traumas
desnecessarios. Porém, no decorrer da internagao, a paciente
evoluiu com disturbio hidroeletrolitico devido as perdas
insensiveis em excesso e a baixa ingestdo pela dificuldade
de succdo com as lesdes bolhosas em mucosa oral, sendo
necessdria reposicao hidroeletrolitica intravenosa. A partir
de entdo, como ja havia sido providenciado acesso venoso
periférico, trocado antibidtico para intravenoso, mesmo
porque exames laboratoriais mostravam piora infecciosa em
relacdo aos da admissao.

Atualmente, a crianga estd com trés meses de vida,
ndo apresenta bolhas em nenhum segmento corporal e as
lesdes de membros inferiores estdo totalmente cicatrizadas.
Os cuidados para evitar traumas e atritos sdo realizados pelos
pais e 0 acompanhamento com dermatopediatra é mensal.

A sindrome de Bart, apesar de rara, deve ser
diagnosticada precocemente para que se possa instituir o
tratamento mais adequado, visando prevenir complica¢des
como infeccdo local, sepse, hemorragia, perda excessiva de
fluidos pelas lesGes, hipotermia, disturbios de eletrdlitos e,
mais tarde, cicatrizes hipertréficas e atréficas®.

Em nosso caso, o diagndstico foi precoce, entretanto, a
paciente desenvolveu disturbios hidroeletroliticos pois havia
muitas perdas durante o curativo, principalmente de liquido
sanguinolento, sendo necessario até mesmo transfusdo de
concentrado de hemdcias devido a anemia.

Ja se sabe que é uma heranga autossdémica dominante,
causada por mutag¢do no gene do colageno tipo VII no
cromossomo 3p2. Porém, o mecanismo que explica esta doenca
ainda nao foi totalmente elucidado. Alguns autores propéem
qgue o trauma fisico intradtero é a causa, outros defendem
gue a area acometida segue as linhas de Blaschko, que sdo
segmentos metaméricos como dermatomos que direcionam
o crescimento de clones de células cutaneas’. No caso em
guestdo a aplasia manifestou-se bilateralmente em membros
inferiores, o que seria compativel com as duas teorias.

O diagndstico é clinico, baseado em sinais e sintomas
exclusivos da doenga, ou seja, auséncia localizada da pele
(presente ao nascimento), EB e altera¢Bes ungueais?,
entretanto, a confirmacdo é feita por meio de uma avaliacdo
histoldgica da pele com imunofluorescéncia e/ou microscopia
eletrénica para classificar o subtipo da epidermdlise bolhosa®.
No caso relatado ndo foi possivel confirmacao laboratorial, pois
nao houve lesdes com bolhas integras para a bidpsia.

A imunofluorescéncia pode evidenciar anticorpos
especificos para antigenos e coldgeno tipo VII2. A microscopia
eletrénica faz a caracterizagdo da ultraestrutura da pele ao
nivel da jungdo dermoepidérmica®. A microscopia eletrénica no
caso relatado por Kim et al. mostrou evidéncias de separacdo

dajuncdo dérmico-epidérmica e interrupc¢ao da lamina basal,
semelhante ao que é visto em EB juncional. O teste genético é
o0 método mais preciso para analisar a EB, podendo fornecer
um diagnéstico definitivo do tipo e subtipo da mesma, no
entanto é caro e pouco realizado na grande maioria dos casos?.

O manejo desta sindrome envolve medidas
conservadoras de tratamento das feridas e acompanhamento
multidisciplinar (dermatopediatra, pediatra, enfermeira com
experiéncia em tratamento de feridas, fonoaudidloga, etc.).
A administragdo de antibidticos sistémicos nao é rotina, mas
pode ser usada se houver suspeita de infecgdo®. Em nosso caso
optou-se por tratamento com antibidtico sistémico, porém
em outros casos relatados, como o de Kim et al ., preferiu-se
o uso de antibidtico tépico associado aos curativos, por ndo
haver sinais de infecgdo sistémica.

Quando ha formagdo de bolhas, pode-se remover o
fluido da mesma com agulha estéril e, se necessario, fazer
o desbridamento mecanico®. No decorrer da internagdo foi
necessario romper algumas bolhas em membros superiores,
entretanto, a maioria das dela eram localizadas em mucosa oral
e a propria sucgdo fazia com que estas bolhas se rompessem.
Esta é, portanto, uma das maiores dificuldades encontradas.

Os curativos inicialmente podem ser feitos com gaze
impregnada em vaselina, visando proteger o local de trauma
e diminuir o risco de atrito®. Enquanto a maioria dos pacientes
pode ser tratada de forma conservadora, feridas profundas
podem necessitar de intervengdo cirdrgica com enxerto de
pele ou retalhos locais®.

O caso relatado ndo necessitou de intervengao
cirargica, sendo realizados somente os curativos com gaze
embebida em déleo com acidos graxos essenciais. A exemplo,
no caso descrito por Kim et al.3, foi realizado desbridamento
mecanico e hidrodebridamento com solugdo salina normal,
aplicada vaselina e curativo com gaze para induzir a contragao
da ferida e manter hidratagao.

Neste trabalho apresentamos um caso de sindrome de
Bart manifestada ao nascimento. Apesar de rara, ela precisa
ser reconhecida por pediatras para que, diante de um recém-
nascido com auséncia de pele, bolhas cutdneo-mucosas e
alteragBes ungueais, iniciem as medidas gerais de tratamento
conservador. Atualmente, varias opg¢des de tratamento
clinico estdo disponiveis para esta condicdo, sendo de grande
importancia minimizar trauma e atrito durante a manipulagdo
do paciente. Deve-se dar preferéncia para curativos ndo
aderentes e que ndo precisem ser trocados diariamente. Desta
forma, o processo de cicatrizacdo sera potencializado.
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