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INTRODUCAO: A Epidermdlise Bolhosa (EB) é uma doenca multissistémica, genética,
caracterizada por formagio de bolhas na pele e mucosas espontaneamente ou ao menor atrito. E
causada por mutacdo em um dos genes envolvidos na codificagdo das proteinas estruturais da
pele, responsaveis pela adesdo entre as camadas do tegumento. Apresenta quatro formas
principais: Simples, Distréfica, Juncional e Kindler e as manifestacfes clinicas variam de bolhas
localizadas e superficiais até comprometimento generalizado, incluindo 6rgéos internos. A EB
uma doenca rara, com incidéncia de 19 casos por 1 milh&o de nascidos vivos. As manifestagoes
surgem ao nascimento ou logo apos. A EB associada a atresia de piloro (EB-PA) € extremamente
rara e pode se manifestar em qualquer uma das formas de EB. DESCRICAO DE CASO: RN,
feminino, de termo, parto cesérea por polidramnio, APGAR 1/4. Ao exame, vesiculas e bolhas
em cabeca, cotovelos, axilas, mucosa oral e descolamento de unhas. No 9° dia apresentou
distensdo abdomina e ruidos hidroaéreos ausentes. Radiografia simples e ultrassom com
dilatacdo gastrica, pneumatose em parede e estase liquida abundante sem comunicacdo com o
piloro. Definiu-se o diagndstico de Epidermdlise Bolhosa com atresia de piloro. Realizado
gastroduodenoanastomose sem intercorréncias, porém no segundo dia de pos operatorio evoluiu
para chogque séptico e 6bito. DISCUSSAO: EB-PA é uma doenca rara, com poucos Casos
descritos na literatura. As proteinas Integrina afab, betad e plectina estdo ateradas. O
diagnostico e intervencdo precoce das complicacfes intestinais séo fundamentais para um bom
progndstico e deve ser pensado sempre que houver manifestagdes intestinais. CONCLUSAO: As
alteragbes gastrointestinais encontradas representam um agravante para a doenca. A taxa de
mortalidade nessas criancas € altissima e o diagnéstico precoce pode evitar tal desfecho em
alguns casos. Nas formas simples e localizadas evoluem com diminui¢do das bolhas, porém nas
formas mais severas evoluem com comprometimento de 6rgaos internos e obito precoce.
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