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Epidermolisebolhosa: revisdo narrativa

Epidermolysisbullosa: narrativereview
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Resumo

A Epidermdlise Bolhosa (EB) é uma doenca genética que causa bolhas ao minimo ou nenhum
trauma. Ocorre devido a mutagdo de genes que codificam qualquer um dos componentes estruturais
da pele. Neste sentido, o presente estudo teve como objetivo descrever a fisiopatologia, qualidade
de vida e complicacdes comuns no portador de EB e Assisténcia de Profissionais de Saude. Tratou-
se de estudo de revisdo narrativa. Os dados foram coletados nas bases de dados indexadas na
Biblioteca Virtual da Saude (BVS), Scientific Electronic Library Online (Scielo) e por meio do
buscador Google Académico. A coleta de dados deu-se nos meses de marco, abril e maio de 2015.
Desta forma, a amostra final de artigos foi composta por seteestudos que foram submetidos a leitura
exploratoria e interpretativa. A classificagdo dos tipos de EB se baseia no nivel de clivagem onde as
bolhas se desenvolvem, além da combinacdo dos aspectos clinicos, formas de heranca, fator
genético e proteinas envolvidas. Por ser uma doenca hereditaria, com diversos subtipos, ocorrem
niveis de dificuldades diferentes para o portador e sua familia. Neste sentido, o profissional de
salide precisa estar atualizado para conhecer sobre a doenga, estar apto a prestar cuidados e realizar
procedimentos diante de um paciente com necessidades tao especificas.
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Abstract

Epidermolysis bullosa (EB) is a genetic disease that causes blisters to minimal or no trauma. It
occurs due to the mutation of genes that encode any of the structural components of the skin. In this
sense, the present study aimed to describe the pathophysiology, quality of life and common
complications in carrying EB and health care professionals. It was study of narrative review. Data
were collected in databases indexed in virtual health library (BVS) scientific electronic library
online (Scielo) and through Google scholar search. Data collection took place in march, april and
may 2015. Thus, the final sample of articles was made up of seven studies that underwent
exploratory and interpretative reading. The classification of types of ebis based on the level of

cleavage where the bubbles develop, besides the combination of clinical forms of inheritance,
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genetic factors and proteins involved. Because it is a hereditary disease with different subtypes,

there are different levels of difficulty for the wearer and his family. In this sense, health

professionals need to be updated to know about the disease, be able to provide care and perform

procedures on a patient with such specific needs.

Keywords: Epidermolysis Bullosa, Quality of life, Health Personnel.

Introducéo

A epidermolisebolhosa (EB) é
caracterizada por uma doenca de -carater
genético e hereditario, que causa bolhas
quando ocorre trauma ou até mesmo sem
nenhum trauma. Caracteriza-se a um espago
entre as camadas da pele, onde se encontra
um liquido rico em proteinas.t

A causa da EB é a mutacdo de genes
que modificam componentes estruturais dos
queratindcitos e da juncdo derme epidérmica.
Essas modificagcOes provocam alteracdes das
proteinas que sdo responsaveis pela juncdo
das estruturas que constituem a pele,
formando assim as bolhas.*

Pode ser dividida de acordo com o tipo
de heranca genética, disposi¢do anatdmica das
lesbes e morbidez associada a doenca e
também em epidermolisebolhosa simples,
juncional, distrofica e sindrome de kindler.®

A epidermdlisebolhosa simples (EBS)
ndo causa maiores complicagOes, exceto pelas
infeccbes, e geralmente ndo compromete
mucosas e unhas. As lesdes acima da
membrana basal ocorrem na

epidermolisebolhosajuncional  (EBJ). Na
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epidermolise bolhosa distréfica (EBD), ocorre
a separacdo das camadas que se localizam
abaixo da juncdo da derme com a epiderme,
onde existem vasos sanguineos e nervos. Ja a
sindrome de kindler ocorre onde o nivel de
clivagem varia entre simples, juncional ou
distrofica.l®

Destaca-se que as doencas bolhosas
estdo associadas asignificante indice de
morbimortalidade.* A epidermdlise bolhosa é
uma doenca que mantém lesGes frequentes, ou
ditas como cronicas, que requer abordagem
interdisciplinar objetivando a melhora da
qualidade de vida do portador da doenga e a
sua familia.?

O meio diagndsticoda EB ¢ realizado
com base na avaliacdo clinica de pacientes
que desde a infancia apresentem lesdes a
traumas minimos. Os diagnosticos podem ser
confirmadospor meio da biopsia cutanea,
exames de imunofluorescéncia ou
microscopia eletronica.®

N&o ha percentual real de criangas
nascidas com EB. Na Franca existem registros
apenas de acompanhamento de cerca de 150

pacientes. A amostragem dos Estados Unidos
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é de 50 por milh&o de nascidos vivos. O Chile
tem a prevaléncia de 10 a cada milhdo de
habitantes. No Brasil, ndo h& dados
consolidados, apenas registros de associacfes
de portadores de EB de alguns estados.*’
Portanto, a EB pode ser considerada
uma doenca rarae pouco conhecida.’Neste
sentido, o presente estudo teve como objetivo
descrever a fisiopatologia, qualidade de vida e
complicacdes comuns no portador de EB e

Assisténcia de Profissionais de Saude.

Material e Métodos

Tratou-se de estudo de revisdo
narrativa. Os dados foram coletados nas bases
de dados indexadas na Biblioteca Virtual da
Saude (BVS), Scientific Eletronic Library
Online(Scielo) e por meio do buscador
Google Académico.

Na BVS com o descritor em ciéncias
da salude (DECS, 2015)“Epidermolise
Bolhosa™, resultaram 4.095 artigos. Foram
aplicados os seguintes filtros para inclusao
dos estudos: texto completo disponivel,
assunto principal Epidermélise  Bolhosa,
Limite Criancas, Ano de publicacdo de 2011 a
2014 e artigosopen Access. Esta busca
retornou apenasl artigo. Na base de dados do
Scielo com o uso do descritor resultaram 13
estudos, destes foram utilizados dois. Foram
excluidos estudos duplicados nas bases de

dados.

2238-5339 © Rev Med Saude Brasilia 2015; 4(3):350-357

No buscador Google Académico
utilizou-se o descritor Epidermolise Bolhosa,
com 0s mesmos anos de publicagdo (2011 a
2014).Emergiram 195 estudos, que passaram
por busca de titulos que se relacionassem com
0 objetivo do estudo.A coleta de dados deu-se
nos meses de margo, abril e maio de 2015.
Desta forma, a amostra final de artigos foi
composta por sete estudos que foram
submetidos a leitura exploratéria e

interpretativa.

Resultados e Discusséo
Fisiopatologia da EB

A EpidermoliseBolhosa € uma doenca
de caréter hereditario, caracterizada pela
formacéo de bolhas que podem acometer todo
0 corpo, desencadeadas por minimo trauma
Ou sem causa aparente.?

A classificagéo dos diferentes tipos de
EB se baseia no nivel de clivagem onde as
bolhas se desenvolvem, além da combinacéo
dos aspectos clinicos, forma de heranca, fator
genético e proteinas envolvidas.2Os tipos de
EB s&o novamente divididos em subtipos que
sdo classificados conforme a transmisséo
genética. Em torno de 30 diferentes de
fendtipos de EB ja foram descritos, cada um
com mutacdes em genes que realizam a
codificagdo das proteinas estruturais da pele.®

Quanto a heranca genética, esta pode
variar conforme o tipo e o subtipo de EB. A
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EBS, geralmente apresenta modo de
transmissdo autossémica dominante. Ja a EBJ
tem um modo de transmisséo autossdmico
recessivo, porém recentemente foi relatada
uma forma autossdémica dominante. A EBD
apresenta tanto a forma recessiva quanto a
dominante, sendo a primeira com quadro
clinico severo. A Sindrome de Kindler tem
como modo de transmissdo 0 autossémico
recessivo.*

A maioria dos pacientes com EBS tem
um bom prognostico e qualidade de vida
relativamente boa, porém ha subtipos letais. A
EBJ apresenta um subtipo que é fatal o
Herlitz, os bebés normalmente tém areas com
grandes erosdes e tecido de granulagdo em
torno de é&reas periorificiais e envolvimento
ocular, traqueal, TGI, trato geniturinario e
renal. Os outros subtipos de EBJ tém um
prognostico melhor. A EBD dominante tem
um bom progndstico e também uma qualidade
de vida relativamente boa. Ja a EBD recessiva
apresenta um dos subtipos denominados
generalizada severa ou Hallopeau-Siemens
que apresenta bolhas no corpo todo desde o
nascimento e resultam em extensas cicatrizes
e distrofia dos dedos, em especial das maos.
A inteligéncia ndo é afetada e a qualidade de
vida € considerada baixa nesta forma de EB.
Ja a sindrome de Kindler, que recentemente
foi classificada como EB, o0s pacientes

apresentam  bolhas  generalizadas  ao
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nascimento, com cicatrizes, queratodermia,
atrofia da pele, poiquilodermia,
fotossensibilidade e raramente, retardo mental
e anomalias Osseas.*Até 0 momento ndo ha
tratamento curativo para a epidermdlise
bolhosa.®

A EBD recessiva apresenta lesbes
intrabucais que apresentam lesdes especificas
como a

obliteracdo  do  vestibulo,

anquiloglossia, microstomia e
descaracterizacdo das rugas do palato e papila
lingual, tudo devido as formacGes de bolhas
constantes e a cicatrizacdo.®

Miliasintrabucais podem ser vistas em
todas as formas que apresentam maior
gravidade de EB, e a frequéncia maior esta na
mucosa do palato®.Pode ocorrer o retardo no
crescimento dos pacientes acometidos por
EB, e algumas vezes dao-se pelas lesdes na
mucosa oral e gastrica.?

Alguns tipos de EB apresentam
manifestacbes no palato, lingua, assoalho
bucal, labios, displasias dentarias e
microstomias. Ocorrem caries extensas,
escarificacdo dos tecidos periodontais e
abscessos. O o0sso alveolar reabsorve e o
palato e o assoalho se tornam continuos com
o vestibulo bucal. A higiene bucal é
extremamente importante, e deve ser feita
com escova de cerdas macias e curtas para
diminuir o trauma. Se houver exame bucal,
este deverd ser realizado com apoio somente
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no dente do paciente e nunca apoiar no
paciente. Depois de terminar o tratamento
devera ser verificada a existéncia de bolhas, e

se houver perfura-las com agulha estéril.

Qualidade de Vida do portador de EB

O  Dermatology Life  Quality
Index(DLQI) é um dos indices de qualidade
de vida mais utilizados na dermatologia,
ocorre também uma correlacéo entre escala de
gravidade clinica e intensidade dos distdrbios
psicoldgicos.  Destaca-se que  sintomas

psiquiatricos aparecem de maneira
uniformemente distribuida em todos os tipos
de EB.2

Ainda segundo o DLQI, a familia tem
extrema influéncia, independendo de
condi¢cdes financeiras, fatores emocionais,
tempo ou dificuldades, o carinho e o afeto
foram avaliados como importantes recursos
na qualidade de vida dos portadores de EB.®

Os quadros de depressao, ansiedade e
distdrbios de comportamento, necessitam ser
levados em consideracdo, e podem alterar as
estratégias de tratamento, pois podem
modificar o quadro clinico, acelerando e
agravando o desenvolvimento da doenca,
muitas vezes os profissionais de salde nédo
levam em consideracdo estes agravos e
acabam por piorar ainda mais o quadro de
salde do paciente e da familia. Os quadros de

depresséo sdo frequentes, e com elas podem
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vir ideacéo ou tentativa de suicidio®. Ainda, a
separacdo entre pais de criancas com EB ¢é
comum e, contribui ainda mais para

complicacdes financeiras.®

Complicag¢bes comuns no portador de EB e
Assisténcia do Profissional de Saude

A constipacdo é uma das complica¢Ges
mais comuns no portador de EB. O
profissional de Saude deve questionar de
forma cuidadosa os pais sobre a evacuacgdo
dos seus filhos, pois se ndo o fizerem, os pais
omitirdo que a evacuagao ocorre a cada cinco
a sete dias, com sangramento retal e dor. Os
pais normalmente nao falam sobre a condicédo
dos filhos por acharem que é uma condigédo
intratavel e deixam de procurar ajuda.*

A estenose de es6fago, no inicio limita
a consisténcia dos alimentos ingeridos,
primeiro observa-se a disfagia para o0s
alimentos que tem consisténcia normal, em
seguida, para alimentos pastosos e depois,
eventualmente para liquidos, que sem o
devido tratamento pode comprometer a
degluticdo até mesmo da saliva.*

A anemia também € frequente nos
tipos graves de EB, em especial a EBD
recessiva e a EBJ, discretamente amenizada
pelas transfusdes e suplementacéo de ferro. A
anemia pode afetar ainda mais o bem-estar
dos pacientes, como a falta de energia, fadiga,
dispneia, diminuicdo do exercicio fisico, ma
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cicatrizacdo e anorexia. A anemia ocorre por
deficiéncia de ferro, tanto pelo aumento da
perda como reducgdo na ingestdo, ou pela mé
absorcéo do intestino. Outra causa da anemia
é a inflamacdo, associada a cicatrizacdo de
feridas crénicas, resultando em citocinas
circulantes que provavelmente inibem a

O profissional de satde devera realizar
sempre uma avaliagdo cuidadosa e
individualizada, pois precisa estar atento a
todos os sinais e sintomas que podem indicar
agravo ou aparecimento de novas lesdes.
Precisard ter um olhar diferenciado e
particular a cada situacdo e paciente.?

O curativo ideal para o tratamento da
EB é aquele que fornece um ambiente
favoravel a cicatrizacdo e que ndo apresente
perigo a pele adjacente na remocdo do
curativo.t

Devido a fragilidade da pele dos
pacientes com EB, o uso de alguns tipos de
curativo ficarestrito. Entdo, levou-se ao
desenvolvimento de curativos atraumaticos,
nédo aderentes e a base de silicone medicinal.
O silicone é produzido a base de silicio, agua
e Oleo, e tem sido muito utilizado no
tratamento de feridas, pois esta associado a
reducdo da dor durante a troca do mesmo,
devido a propriedade atraumatica. Os
curativos além de serem utilizados para cura
sdo utilizados para evitar bolhas em pacientes
com EB.!
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eritropoiese e reduzem a eficiéncia da
utilizagdo de ferro.*>

A complicacdo musculo esquelética é
considerada uma das mais graves, pois ocorre
a perda da funcionalidade das mdos e
aproximacdo dos dedos, diminuindo a
capacidade dos movimentos.?

Os recém-nascidos com epidermolise
bolhosa exigem conhecimento por parte dos
profissionais, pela gravidade e cronicidade da
doenca. A equipe precisa ter uma abordagem
de extrema importancia, pois a crianga precisa
de nutricdo adequada e cuidados extremos
com a pele, para prevenir infeccbes, porém a
infeccdo provavelmente ird acontecer em
algum ponto e o profissional de salde deve
instruir os pais a monitorar acontecimentos.!

O tratamento é focado nas lesGes e
suas complicacbes e nas manifestaces
clinicas, o melhor manejo da doenca pode ser
alcangado apenas com o trabalho de uma
equipe multidisciplinar.*

Os profissionais de salde tém um
grande desafio frente aos cuidados aos
pacientes com EB, uma vez que os cuidados a
estes pacientes podem levar ao estresse, pelo
pouco conhecimento sobre a doenca. O que
pode provocar ainda tomada de medidas e
decisdes incertas e inadequadas.?

A cautela do profissional de saude na
prevencdo e na realizacdo dos cuidados com
as lesbes sdo essenciais para um tratamento
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com resultados positivos, em especial na
prevencdo de bolhas e na unido de dois ou
mais dedos das m&os e dos pés.?

O diagnostico é realizado a partir de
achados clinicos e laboratoriais, por isto a
importancia da coleta de dados, historico
familiar e consanglinidade, itens que devem
ser levados em consideragcdo. Como o0s
exames genéticos ndo estdo disponiveis em
todas as cidades do Brasil, os subtipos so
podem ser diferenciados através de analise
imunolégica e ultraestrutural. Esta
classificacdo dos subtipos é importante na
determinacdo dos riscos que envolvem a
mucosa, desenvolvimento de neoplasias e

morte prematura.?®

CONCLUSOES

A epidermdlise bolhosa é uma doenca
hereditaria com diversos subtipos que causam
bolhas no corpo todo por minimo ou nenhum
trauma, e cada um destes subtipos tem
dificuldades diferentes para o portador e sua
familia. A familia tem total influencia na
qualidade de vida do paciente, pois traz o
carinho e afeto.

Ainda, quanto a qualidade de vida, ndo
foram encontrados outros estudos que
evidenciassem este assunto.O diagnoéstico da
doenca € realizado a partir da histéria clinica e
de exames laboratoriais. Existem também

exames genéticos, de andlises imunoldgicas e
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ultraestrutural, onde s&o utilizados na
classificacdo dos subtipos, além de mostrar
diversas doencas concomitantes como a
anemia.

O profissional de saude devera realizar
sempre uma avaliacdo cuidadosa e
individualizada, pois precisa estar atento a
todos os sinais e sintomas que podem indicar
agravo ou aparecimento de novas lesOes.
Precisard ter um olhar diferenciado e

particular a cada situacdo e paciente.
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