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Resumo: A epidermdlise bolhosa (EB) é uma genodermatose rara e hereditéria, caracterizada pela
fragilidade cutaneomucosa, com formagdo de bolhas ao trauma. A manifestacdo ocorre ja ao
nascimento ou nos primeiros anos de vida. S.M.B, masculino, nascido em bom estado geral com
38 semanas e 2 dias de parto cesareo, sem intercorréncias durante a gestacéo e o parto. Ja ao
nascimento apresentava bolhas rotas sem eritema ou secrecdo em queixo, pé, dedos dos pés,
antebraco e pénis variando de 0,5-1 cm. Foi dada alta da maternidade sem investigagdo. Com 18
dias de vida, mde notou que o filho apresentava dificuldade para urinar, foi entdo orientada a
realizar massagem em regido de prepucio para melhora da fimose. No dia seguinte a massagem
evoluiu com bolha com contelido sanguinolento de mais ou menos 2 cm em regido de glande e
prepacio, com obstrucdo da uretra. No hospital por ndo possuir ainda o diagnostico de EB foi
realizado o debridamento dessa bolha causando mais trauma na regido, evoluindo com cicatriz,
desfiguracdo da glande e retencdo urinaria por possivel atresia da uretra necessitando de
passagem de sonda vesical. Aos 50 dias de vida foi realizado uma postectomia e reconstrugéo da
glande e prepucio pelo urologista evoluindo com boa cicatrizagcdo da regido. Com 6 meses de
vida, houve o aparecimento de varios cistos de milium agrupados nas regides de cicatriz das
bolhas, foi entdo encaminhado a dermatologista pediétrica, a qual suspeitou de EB pelo quadro
repetitivo de bolhas e cistos de milium no local de cicatriz das bolhas. Solicitado teste genético,
que foi conclusivo para epidermdlise bolhosa distréfica autossdmica recessiva. Atuamente
encontra-se com 8 meses de vida, apesar de apresentar a forma distréfica da doenca a crianca
apresenta poucas bolhas na sua evolugdo, segue em acompanhamento por uma equipe
multidisciplinar com pediatra, dermatologista pediatrico, gastroenterologista pediatrico,
nutricionista e dentista. A EB € uma doenca rara, mas precisa ser lembrada pelos pediatras, frente
a uma crianga que nasce com bolhas na pele. O encaminhamento precoce ao dermatologista ou
dermatologista pediétrico para um rapido diagndstico evita as complicacdes de cicatrizes graves e
sequelas apos as bolhas. Seu diagnéstico pode ser feito por teste genético ou bidpsia das bolhas.
S8o reconhecidos trés grupos da doenca: simples, juncional e distréfica. Nas formas distréficas, o
defeito genético deve-se a mutacdo no gene COL7A1, responsavel pela codificacdo do colageno
VII, que participam na aderéncia da [amina densa & derme. O grau do defeito genético varia de
alteracdo sutil como em nosso paciente até completa auséncia do colageno tipo VII. Os pacientes
com EB precisam ser acompanhados por equipe multidisciplinar com profissionais que cuidam
da pele e das mucosas. O conhecimento da EB por parte dos pediatras € de grande importancia
para o diagnostico precoce da doenca afim de evitar sequelas maiores nesses pacientes e realizar
um bom aconselhamento familiar.
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