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Resumo: A Epidermdlise Bolhosa (EB), representa um grupo de dermatoses genéticas e hereditarias raras,
decorrente de mutacdes que envolvem cerca de 16 genes codificadores de proteinas responsaveis
pela integridade e adesdo celular. Assim, essas mutacOes resultam na fragilidade da pele, das
mucosas e de alguns 0rgdos. A EB é dividida em 2 grupos principais. Epidermdlise Bolhosa
Hereditéria (EBH) e Epidermdlise Bolhosa Adquirida (EBA), esta caracterizada pela producéo de
anticorpos contra o colageno VII. As manifestacBes clinicas da EB ocorrem principalmente nas
regides palmo-plantares, flexoras e abdémen. Variam de leve a grave e englobam auséncia
congénita da pele e formagdo de bolhas superficiais e profundas, podendo causar erosdes e
ulceragbes, O diagnostico é feito por biopsia de pele para estudo histolégico, e realizacéo de
imunofluorescéncia, para identificar proteinas ausentes. Em acréscimo ha a coleta de sangue,
sdiva ou swab bucal para sequenciamento genético. Recém nascido (RN), masculino, foi
internado logo apds o0 nascimento para investigacdo diagnéstica de lesbes cutaneas. Ao exame
fisico: bom estado geral, com lesdes avermelhadas subungueais e bolha superficial Unica na
falange distal do 2° quirodéctilo da méo direita. Exames laboratoriais com 12 horas de vida
mostraram proteina C reativa negativa e hemograma néo indicativo de infeccdo neonatal, VDRL
e hemocultura negativa. No segundo de vida surgiram Ulceras na mucosa jugal, fridveis, com
sangramento eventual e consequente prejuizo a amamentacao, associadas a fragilidade ungueal
com descamagoes laminares. A lesdo inicial evoluiu com formagdo de crosta, a0 mesmo tempo
em gue outras lesdes vesico-bolhosas surgiram em couro cabeludo e bragos, principalmente em
&reas de flexura. Fez tratamento com antibidticos e antifingicos, sem melhora clinica. Em
interconsulta com dermatologista foi aventada a hipétese de epidermdlise bolhosa congénita e
hiperceratose epidermolitica. O anatomopatoldgico da bidpsia de pele coletada com um més de
vida mostrou dermatose bolhosa com formacdo de fenda subepidérmica, compativel com o
diagnostico de epidermadlise bolhosa. Atualmente persiste com multiplas lesdes cutaneas e orais
ativas. Manteve o tratamento com curativos de hidrogeis e encontra-se em investigagdo de
subtipo, companhado em servico terciario. Sabendo que a EB pode ter uma extensa variedade de
apresentacoes clinicas, incluindo as formas de pior prognostico e pela necessidade de afastar
diagndsticos diferenciais devido a vasta gama de doencas bolhosas existentes (pénfigo vulgar,
pénfigo bolhoso, sindrome da pele escaldada), € de extrema importancia o conhecimento
disseminado desta patologia. O diagndstico precoce, com a correta identificagdo e classificacdo
da doenca viabiliza melhor plangiamento do cuidado, acolhimento pela equipe multiprofissional e
encaminhamento precoce aos centros de referéncia de ata complexidade, possibilitando a
realizacao do tratamento adequado em tempo oportuno.
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