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RELATO DE CASO

Epidermdlise bolhosa juncional congénita: Relato de caso

Junctional epidermolysis bullosa congenital: Case report
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Resumo

Objetivo: Descrever um caso de epidermdélise bolhosa do tipo juncional, em um recém-nascido, com manifestagdes
clinicas que se iniciaram ao nascimento, e realizar uma revisdo da literatura sobre o tema em questdo. Descrigdo do
caso: Paciente do sexo feminino, encaminhada aos trés dias de vida para o Hospital Universitario de Juiz de Fora,
devido ao quadro de lesGes de pele e bolhas tensas de conteido amarelo citrino em regido de palato, periumbilical e
internadegas, de aparecimento espontaneo. Evoluiu com aumento no nimero de bolhas e erosGes disseminadas pelo
corpo, com acometimento de maos, pés e onicodistrofia. Apds a hipdtese diagndstica de epidermdlise bolhosa, foi
realizada bidpsia de uma bolha provocada em regido de abdome, cujo imunomapeamento revelou lesdo compativel
com epidermdlise bolhosa juncional. A terapéutica inicial foi prescrigdo de acidos graxos essenciais e orientagdes
com relagdo ao manejo e cuidados de rotina da paciente. Apresentou alta hospitalar com programagdo de retornos
mensais para acompanhamento do quadro. Comentarios: O caso demonstra a importancia do pediatra conhecer
a doenga epidermdlise bolhosa, saber desenvolver a abordagem investigativa e, frente ao diagnéstico, realizar o
seguimento do paciente. Relatar esse caso pode colaborar para a disseminagdo do conhecimento desta afecgdo e
possibilitar a identificagdo de novos casos, ressaltando a importancia do acompanhamento multidisciplinar, visando
antecipar, prevenir e tratar as complicagGes mais frequentes associadas a esta entidade.

Abstract

Objective: To describe a case of junctional epidermolysis bullosa in a newborn with clinical manifestations starting at
birth and present a literature review on this subject. Case description: a 3-day-old female was admitted due to skin
lesions with spontaneous tense bullae with citrine-yellow content in the palate, umbilical region, and buttocks. She
progressed with an increase in the number of bullae and erosions all over the body, with involvement of the hands and
feet, including onychodystrophy. After the clinical diagnosis of epidermolysis bullosa, a biopsy of an abdominal blister
was performed, and immunomapping revealed characteristics of junctional epidermolysis bullosa. The initial therapy
was topical application of essential fatty acids and education regarding the management and routine care of the patient.
She was discharged with scheduled monthly follow-up visits for clinical observation. Comments: This case highlights the
importance of the awareness about epidermolysis bullosa. Pediatricians must know how to conduct the investigative
approach and how to follow-up the patient. This report can contribute to the dissemination of knowledge about this
disease, enabling the identification of new cases; emphasizing the importance of a multidisciplinary approach; and
aiming to anticipate, prevent, and treat the most common complications associated with this entity.
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A epidermdlise bolhosa (EB) hereditaria é uma doenca
sunddria a mutagOes de genes responsaveis pela formacdo de
proteinas que permitem a coesdo entre as diferentes cama-
das da pele. E caracterizada pelo aparecimento de bolhas e
lesdes na pele e nas membranas mucosas, espontaneamente
ou como resposta a traumatismos minimos. Tal doenca pode
manifestar-se ao nascimento ou durante os primeiros anos
de vida.

Existem diversas formas clinicas, de acordo com a pro-
fundidade da pele em que ocorre a deficiéncia de coesdo. A
gravidade e extensdo das lesdes na pele e o envolvimento de
outros 6rgdos mucocutaneos variam consideravelmente entre
os tipos de EB, sendo em grande parte determinados pela
natureza das mutacgdes e pela penetracdao do gene, resultando
em expressOes fenotipicas diferentes?. Ndo ha tratamento
definitivo para a EB, apenas alivio sintomatico?.

A classificacdo da EB se dd em quatro grandes tipos: EB
simples (EBS), EB juncional (EBJ), EB distréfica (EBD) e sindrome
de Kindler. Estes quatro tipos diferem n&o so6 fenotipicamente
e genotipicamente, mas especialmente pelo nivel de clivagem
na juncdo dermoepidérmica. Na EBS o nivel de clivagem ocorre
na intraepiderme, podendo ser basal ou suprabasal, enquan-
to na EBD ocorre na intraderme e na EBJ ao nivel da juncdo
dermoepidérmica. Na sindrome de Kindler a clivagem pode
ocorrer em qualquer nivel. A classificagdo da EB inclui também
0 modo hereditério de transmissdo da doencga: autossdémico
dominante ou recessivo. As formas recessivas sdo geralmente
as mais graves?.

O objetivo do presente trabalho é relatar um caso de
uma paciente com suspeita clinica de EB desde o nascimento,
com confirmacgdo para EBJ apds bidpsia de lesdo, e revisar a
literatura disponivel quanto a conducdo do caso.

Paciente do sexo feminino foi encaminhada ao Hos-
pital Universitdrio da Universidade Federal de Juiz de Fora
(HU-UFJF), Juiz de Fora, MG, aos trés dias de vida, devido a
quadro de lesGes de pele e bolhas tensas de contelido amarelo
citrino em regiao de palato, periumbilical e internddegas, de
aparecimento espontaneo. Evoluiu com aumento no nimero
de bolhas e erosGes disseminadas pelo corpo, com acometi-
mento de maos, pés e onicodistrofia (Figura 1).

A histdria neonatal indica nascimento de parto cesareo,
com 39 semanas; peso de nascimento 3310 g (adequado para
a idade gestacional); escore de Apgar de 8 e 9 no primeiro e
quinto minutos, respectivamente; parto sem intercorréncias.

As bolhas rompiam-se, deixavam ulceragdes super-
ficiais e posteriormente lesGes atroficas e hipercromicas.
Nenhum caso semelhante foi observado na familia.

Residéncia Pediatrica 2018;8(2):93-95.

ApOs a hipétese diagndstica de EB, paciente foi enca-
minhada para consulta no Hospital das Clinicas de Sdo Paulo,
onde foi realizada bidpsia de uma bolha provocada em regido
de abdome, cujoimunomapeamento revelou lesdo compativel
com EB juncional.

A terapéutica inicial foi prescricdo de acidos graxos
essenciais (AGE) e orientagdes com relagdo ao manejo e
cuidados de rotina da paciente. Apresentou alta hospitalar
sem sinais de infec¢do nas lesGes, sendo prescrita reposi¢ao
com vitamina D3 para prevengdo de hipovitaminose D, visto
que ha contraindicagdo para exposicdo solar. O aleitamento
materno foi mantido.

Na consulta de retorno para acompanhamento com
um meés de vida, houve piora das lesdes (Figura 2) e sinais de
infeccdo secunddria em regido de maos e pés. Iniciado uso de
pomada de mupirocina nas lesGes infectadas e mantido AGE,
com melhora do processo infeccioso. Familiares da paciente
foram novamente orientados quanto aos cuidados higiénicos
basicos da pele e aimportancia da protecdo cutanea, evitando
os traumas. Programados retornos mensais para acompa-

Figura 1. Lesdo apresentada pela paciente a admissdo hospitalar, aos 3 dias
de vida Onicodistrofia em polegar esquerdo e lesdo ulcerada resultante do
rompimento de bolha.



Figura 2. Paciente com 1 més de vida. Lesdes ulceradas apds rompimento de
bolhas em regido toracica.

nhamento do quadro. Aos cinco meses de vida, a paciente foi
internada com quadro de pneumonia, broncoespasmo, sepse
grave, com evolucgdo para insuficiéncia respiratdria e dbito.

Para o diagndstico da EB, sdo importantes aanamnese,
o exame fisico e a bidpsia da bolha, permitindo diferenciar
ao microscépio Optico outras buloses, como, por exemplo, os
pénfigos. A microscopia eletrénica ou a imunofluorescéncia
direta evidenciam o nivel de clivagem das bolhas na regido
subepidérmica, podendo, assim, fazer-se o diagndstico dife-
rencial dos subtipos de EB®.

Um diagndstico preciso no periodo neonatal pode ser
dificil e deve depender de uma combinagado de clinica, histold-
gica e técnicas moleculares. A evolugdo da clinica e das lesdes
nos primeiros 30 dias de vida pode confundir médicos. O diag-
nostico diferencial de formagdo de bolhas neste grupo etario
inclui: bolhas de atrito, piodermaestafilocécico, sindrome da
pele escaldada estafilocdcica, necrélise epidérmica toxica,
epidermdlise bolhosa, sifilis congénita,infec¢do intrauterina
pelo virus herpes simplex e pénfigo bolhoso®.

As criangas necessitam, desde o nascimento, de um
empenho continuo por parte dos cuidadores, que terdo que
reorganizar completamente suas atividades didrias®.

Sendo atualmente uma doenga sem cura, os cuidados
de suporte no tratamento das feridas e reconhecimento pre-
coce de complicagdes sdo essenciais no tratamento do doente
com EB. Os principais tipos de complicagGes sdo a infec¢ao
bacteriana secundaria seguida de sepse (causa frequente de
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morte no periodo neonatal), a cicatrizagdo deformante e o
aparecimento de neoplasias cutaneas agressivas (causa mais
frequente de mortalidade a partir da adolescéncia)?.

Atualmente, nenhuma terapia especifica estd disponi-
vel para EB. A abordagem para o tratamento de pacientes com
EB deve ser multifatorial e baseada em uma série de principios.
Aterapia deve ser dirigida para a prevengao do trauma da pele
para evitar a formagao de novas bolhas, a prevencao de infec-
¢do bacteriana secunddria, tratamento agressivo de infecgao
quando ela ocorre, medidas para melhorar a cicatrizagdo de
feridas, manuten¢do de uma boa nutrigdo, corregao das com-
plicagdes e, finalmente, a reabilitacdo. A prevencdo de bolhas
é tentada por manipulagdo suave da crianga, uso de roupas
sem costura e sem etiquetas, estofamento de proeminéncias
Gsseas, evitar o atrito da pele, excesso de calor e adesivos
sobre a pele. A prevengao da infec¢do é obtida mudando
curativos diarios, aplicando antibidticos topicos para lesdes e
drenagem das bolhas®.

IntervengGes dentdrias devem ser realizadas em todas
criangas com EB, de forma que a promocdo da salde e preven-
¢do das doencas bucais deve ser enfatizada e iniciada o mais
precocemente possivel®.

Uma abordagem multidisciplinar é necessaria para
lidar com problemas como estenoses esofagicas,contraturas,
doengas da laringe, estenose uretral, cicatrizagdo conjuntival e
problemas psicossociais. Um nutricionista deve ser consultado
sobre as necessidades nutricionais de uma crianga com EB23,
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