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Resumo: A epidermdlise bolhosa (EB) € uma doenca rara, hereditaria, que pode se apresentar no periodo
neonatal, do tipo mecano bolhosa, caracterizada pelo desenvolvimento de bolhas induzidas por
traumas leves ou friccdo da pele. Apresenta como principais subtipos. simples, juncional,
distréfica e a Sindrome de Klinder. Recém nascido, masculino, idade gestacional 40 semanas e 3
dias, nascido de parto cesareana, peso ao nascimento de 2.960 gramas, Apgar 2/8. Ao nascer,
apresentou sindrome do desconforto respiratorio, necessitando do uso de ventilagdo por pressdo
positiva (CPAP), com melhora do padréo respiratério apds. Na sala de recepcao foi observado ao
exame descamagdo bolhosa importante em regido de méos e pés, aém de pustula no tornozelo
esguerdo. Em vista disso, internou em Unidade de Terapia Semi-intensiva no dia do nascimento
para manegjo. Durante a investigacdo clinica, o pai referiu histéria de quadro semelhante ao
nascer, com resolucdo aos 15 anos de idade. Na internacéo realizou laboratérios para infeccdes
do grupo TORCH, com resultados negativos. Devido as extensas lesdes, foi solicitada avaliacdo
da equipe assistente de Dermatol ogia, tendo diagndstico sugestivo de Epidermdlise bolhosa a ser
confirmado com biopsia e sequenciamento genético via ambulatorial apos a alta. Além disso,
devido as lesbes em regido oral, iniciou-se sesstes de laserterapia pela equipe da Odontologia,
assim como acompanhamento com o0 grupo de pele para os cuidados dos curativos. A avaliagcdo
primaria, como em qualquer patologia neonatal, inicia-se com anamnese detalhada do histérico
pré-natal e familiar. Apos, € de suma importancia a realizacéo do exame fisico criterioso da pele
com objetivo de identificar a morfologia das lesdes, bem como exames laboratoriais para
descartar diagnosticos diferenciais, principalmente, infeccdes congénitas que se apresentam com
comprometimento da pele, como a sifilis. Além dos achados cuténeos como bolhas escassas até
lesBes extensas, incluindo desenluvadas, também pode se manifestar com alteracdes
extracutaneas, afetando outros tecidos com revestimento de histologia epitelial, como ocular,
trato gastrointestinal e cavidade oral. O diagnéstico clinico juntamente com biopsia e teste
genético é necess&rio para confirmar a patologia e diferenciar os diversos subtipos existentes,
como também para guiar o tratamento futuro. A EB é uma patologia rara e de dificil diagndstico,
marcada por alta morbimortalidade e prejuizo funcional ao paciente. Dessa forma, sua descoberta
répida e tratamento sdo de extrema importancia na pratica clinica, visando a melhora da
gualidade de vida. Além disso, o desenvolvimento de mais estudos sobre a EB é primordial para
prover mais conhecimento a comunidade médica, bem como aos pacientes.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/41-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 1386-rel ato-de-caso-epi dermoli se-bol hosa-neonatal . pdf



