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Epidermolise bolhosa: suas repercussoes restritivas na vida diaria do paciente

Bullous epidermolysis: restrictive repercussions on the patient’s daily
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Resumo

Objetivo: abordar aspectos clinicos, diagndsticos e terapéuticos dessa patologia, para compreender como essa doenga limita os pacientes e afeta a sua
qualidade de vida, sendo um assunto ainda pouco estudado e, por isso, escolhido para contribuir na divulgacido de informagdes esclarecedoras. Métodos:
dessa forma, foi elaborada uma revisdo de literatura narrativa critica, selecionando artigos das seguintes bases de dados: LILACS (Literatura Latino-
americana e do Caribe em Ciéncias da Saude), PubMed e SciELO (Scientific Electronic Library Online), entre os anos de 2005 e 2018. Os descritores usados
foram: “Epidermélise Bolhosa” e “Epidermolysis Bullosa” Resultados: os resultados mostram que os pacientes portadores da EB convivem com varios
sintomas restritivos, envolvendo manifestagdes cutaneas e extracutaneas. O prurido e a dor localizada, devido a fragilidade das lesdes, incapacitam as
atividades didrias. A estenose do esofago gera dificuldade para a degluticdo dos alimentos, causando um estado de méa nutrigdo, que culminard em uma
cadeia de complicagdes metabolicas. As bolhas, ao se romperem, contribuem para a instalagdo da anemia ferropriva. As infec¢des ocorrem pela perda da
barreira do estrato cérneo, tornando esse individuo sempre vulneravel. A mdo em forma de luva de boxe (deformidade de Mitten) impede a sensacgdo tatil e
favorece atos discriminatérios. Somado a isso, o componente psicoldgico é muito afetado, desde o diagnéstico, pela impossibilidade de cura e complexidade
da patologia, até as restri¢gdes enfrentadas, a autoaceitagdo da imagem corporal e o preconceito. Conclusao: o estigma social e as alteragdes multiplas na
pele, bem como a baixa expectativa de vida configuram-se como fatores limitantes da EB, necessitando de a¢des de assisténcia e preventivas mais efetivas
para minimizar os efeitos dessa afecgao.
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Abstract

Objective: to address clinical, diagnostic and therapeutic aspects of this pathology in order to understand how this disease limits patients and affects
their quality of life, and is a subject that has not yet been studied and is therefore chosen to contribute to the dissemination of enlightening information.
Methods: Thus, a review of critical narrative literature was prepared, selecting articles from the following databases: LILACS (Latin American and Caribbean
Literature in Health Sciences), PubMed and SciELO (Scientific Electronic Library Online), between the years of 2005 and 2018. The descriptors used were:
“Epidermolysis Bullosa”, “Epidermolysis Bullosa”. Results: the results show that patients with EB coexist with several restrictive symptoms, involving
cutaneous and extracutaneous manifestations. Pruritus and localized pain, due to the fragility of the lesions, incapacitate the daily activities. Esophageal
stricture causes difficulty in swallowing food, causing a state of malnutrition, which will culminate in a chain of metabolic complications. The blisters, when
ruptured, contribute to the establishment of iron deficiency anemia. Infections occur by the loss of the stratum corneum barrier, making this individual
always vulnerable. The hand-shaped boxing glove (Mitten deformity) prevents the tactile sensation and favors discriminatory acts. Added to this, the
psychological component is very affected, from the diagnosis, by the impossibility of cure and complexity of the pathology, to the restrictions faced, the self
acceptance of the body image and the prejudice. Conclusion: social stigma and multiple skin alterations, as well as low life expectancy, are confounding
factors of EB, requiring more effective care and preventive actions to minimize the effects of this condition.
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INTRODUGCAO

A epidermdlise bolhosa (EB) é uma doenca que tem a
hereditariedade como forma de transmissdo, e, de acordo
com o gene que sofreu a mutagao, classifica-se em diferentes
tipos!. A mutagdo ocorre nas proteinas estruturais cutaneas?.
Essa dermatose se subdivide em quatro tipos: EB simples, EB
juncional e EB distréfica e Sindrome de Kindler®. O tipo mais
comum ¢é a EB Simples, e o segundo mais prevalente e mais
grave é a forma distrofica®.

Esse grupo de doengas apresenta como caracteristica principal a

fragilidade da pele®. A fisiopatologia é explicada pela debilidade
das células basais da epiderme, que, quando se separam,
resultam em um espacgo na epiderme com fluido extracelular
e posterior desenvolvimento de bolhas. No entanto, as suas
manifestagdes clinicas ndo se restringem a formagdo de bolhas
na pele®, apds o atrito ou de forma espontdnea’, pelo contrario,
podem atingir qualquer sistema organico, sendo altamente
restritiva®.

As etnias podem ser igualmente atingidas pela Epidermdlise
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Bolhosa, ndo ha preferéncia por sexo e por idade, podendo
ocorrer em diferentes faixas etarias, porém a maior parte dos
casos é detectada na infancia. Considera-se uma patologia rara,
e os seus dados quanto a prevaléncia sdo pouco conhecidos®.

No Brasil, de acordo com os dados coletados no Datasus entre
2009 e 2013, as internagGes por EB tiveram maior incidéncia
em 2013 e em criangas menores de 1 ano. Além disso, em 2010
essa incidéncia foi maior em individuos do sexo masculino, e j3,
em 2013, ocorreu mais entre o sexo feminino. A quantidade de
Obitos entre esses anos também aumentou?®.

Esses indices podem ser atribuidos a, por exemplo, auséncia de
notificacdo da doenga, falta de capacitagdo dos profissionais e
de estrutura adequada para esses pacientes, resultando, muitas
vezes, na morte sem, até mesmo, haver o reconhecimento da
causa®. Diante desse cendrio atual da doenca, seria necessaéria a
elaboragdo de um protocolo para tal, que norteasse melhor os
médicos quanto aos cuidados com esses pacientes, e a presenca
de notificagdo compulséria.

Por esse motivo, este estudo teve como objetivo descrever
acerca das consideragGes clinicas, diagndsticas e terapéuticas
da Epidermdlise Bolhosa, e, assim, tem como foco principal, a
compreensao das principais limitagdes desses pacientes.

METODOS

Este trabalho se caracteriza como uma revisdo de literatura
narrativa critica, adequada para discorrer sobre um assunto
especifico, por meio de uma perspectiva tedrica ou contextual.
Além disso, assume uma fungdo importante para a educagdo
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continuada, ja que possibilita informar ao leitor, de forma
atualizada acerca de um tema em curto espaco de tempo®.
Para esta pesquisa, foram utilizadas as seguintes bases de
dados: LILACS (Literatura Latino-americana e do Caribe em
Ciéncias da Saude), PubMed e SciELO (Scientific Electronic
Library Online). Os descritores usados foram “Epidermdlise
Bolhosa”, “Epidermolysis Bullosa”. Esses descritores respondem
as seguintes perguntas norteadoras da pesquisa: “Como esses
pacientes vivem?”, “Que limitagbes encontram no seu dia a
dia?”, “Como a doenca afeta o psicoldgico dos pacientes e dos
familiares?”.

Utilizaram-se como critérios de inclusdo para esse trabalho os
estudos acessiveis em meio eletrénico, publicados no Brasil,
Portugal e Estados Unidos, entre os periodos de fevereiro de
2005 a margo de 2018, abarcando a literatura cientifica mais
atualizada e relevante sobre o tema. Como critérios de exclusdo
foram utilizados os estudos que ndo respondessem as perguntas
norteadoras do trabalho.

RESULTADOS

Foram encontrados 6157 artigos sobre a tematica em questao,
mas selecionaram-se onze artigos, de acordo com critérios
elencados, conforme mostra a Figura 1. Os onze artigos
selecionados para esse estudo abordam sinais e sintomas,
tratamento e diagndstico do paciente com EB, influenciando
em aspectos na vida diaria desse individuo, ou seja, buscam
responder as questdes norteadoras apresentadas aqui. Todos
os trabalhos escolhidos possuem abordagem metodoldgica
qualitativa. A sintese dos artigos utilizada nessa revisdo
encontra-se na Quadrol.

Figura 1 Fluxograma da selec¢do dos artigos incluidos na revisdao sobre as repercussdes na vida didria dos pacientes com

Epidermdlise Bolhosa, 2019.
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Quadro 1. Sintese dos artigos incluidos na revisao: Titulo, Autores, Ano do estudo, Tipo de Estudo e Principais Resultados.

Freitas EL, Sousa Junior
JX, Périgo AM, Oliveira
ZNP.

Titulo Autores Ano Estudo Resultados
Manifestacdes clinicas da Angelo MMFC, Franga 2012 CQualitativo A clinica depende da gravidade. Ocorrem
Epidermélise Bolhosa: Revisdo de DCC, Lago DBR, Volpato manifestagdes cutaneas e extracutaneas,
literatura. LEC. como a estenose do es6fago que dificulta
a degluticdo. Quando envolve a laringe
pode ter dificuldade para respirar. O
impacto emocional é comum.
Ortopedia e Traumatologia: Principios Hebert SK, Barros Filho 2016 Qualitativo Normalmente, os pacientes tém a mao
e Prética. TEP, Xavier R, Pardini em forma de luva de boxe (deformidade
Junior AG. de Mitten).
Clinical management for OliveiraT. 2008 Qualitativo A principal complicagdo dentdria é o
epidermolysis bullosa dystrophica. risco de caries, pois acomete os tecidos
moles, tendo que alterar a dieta e
aumentando o tempo de depuragdo oral
(secundario a mobilidade limitada da
lingua).
Best practice guidelines for skin and Denyer J, Pillay E. 2012 Qualitativo Devido a ma nutricdo, atraso puberal,
wound care in epidermolysis bullosa. bioquimica alterada e inflamacdo
generalizada, ocorre catabolismo dsseo,
causando fraqueza nos 0ssos.
Guia pratico na abordagem ao doente Couto CS, Gouveia C, 2017 Qualitativo As comorbidades mais comuns sdo:
com Epidermdlise Bolhosa. Miguéns C, Marques R. Prurido, dor, ma nutricdo e anemia, que
muito afetam na qualidade de vida.
Manifestacdes otorrinolaringolégicas Fantauzzi RS, Maia MO, 2008 Qualitativo A anemia ferropriva também é comum,
e esofdgicas da epidermolise bolhosa. Cunha FC, Simdes RV, pois ao haver o rompimento das bolhas,
Gongalves DU, Maia AF. perde ferro.
Epidermdlise  bolhosa  distréfica Czlusniak GD, Schwab 2011 Qualitativo Ocorre aumento dos niveis de IgA, IgM,
recessiva generalizada: protocolo de CB. IgG e Albumina de Soro Humano (HSA),
atendimento odontoldgico e relato devido provavelmente, as bolhas que se
de caso. rompem e liberam soro.
Dental care management in a Torres CP, Gomes- 2011 Qualitativo Pode ter aumento da frequéncia de
child with recessive dystrophic Silva JM, Mellara TS, carcinoma oral em pacientes com
epidermolysis bullosa. Carvalho LP, Borsatto Epidermdlise Bolhosa.
MC.
Epidermdlise Bolhosa Hereditaria: Boeira VLSY, Souza ES, 2013 Qualitativo Ocorre infec¢do, pela perda da barreira
aspectos clinicos e terapéuticos. Rocha BO, Oliveira PD, do estrato corneo, principalmente por
Oliveira MFSP, Régo Staphylococcus aureus e Streptococcus
VRPA, Follador I. pyogenes.
Impacto social de doengas Jain SV, Murrell DF. 2018 AQualitativo A natureza visivel da Epidermdlise
hereditarias e autoimunes. Bolhosa é bastante desafiadora para as
criangas, devido aos conceitos recém
formados de imagem corporal. Se
sentem diferentes porque ndo podem
participar de algumas brincadeiras, pela
dor ou prurido, e tudo piora com os
comentarios negativos.
Imunofluorescéncia diretaeindireta. Aoki V, Fukumori LMI, 2010 Qualitativo A bidpsia realizada para diagndstico

é traumatica. No entanto a melhor
amostra é a de menor traumatismo
causado.

Fonte: Journal of Health and Biological Sciences.
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DISCUSSAO

O quadro clinico do paciente com EB se apresenta de acordo
com a gravidade da doenca, podendo-se manifestar desde
simples bolhas nas maos, nos pés, cotovelos e joelhos, as quais
desaparecem sem deixar cicatriz, até o tipo recessivo mais grave,
em que aparecem manifesta¢des cutaneas e extracutaneas.

Na pele, podem surgir, por exemplo, bolhas, cicatrizes,
ulceragdes, distrofia ungueal, alopecia, infec¢des bacterianas,
distrofia ungueal, sindactilia, cancer de pele. As manifesta¢des
extracutaneas podem aparecer nos olhos, dentes, esofago,
boca e tratos gastrintestinal e geniturinario®. Assim, a extensdo
do acometimento dessa patologia possibilita compreender a
sua gravidade.

A sindactilia ndo é considerada como uma anormalidade
congénita, mas resulta de lesdes na epiderme, desenvolvimento
de bolhas e subsequente cicatrizacdo, porisso sdo denominadas
pseudossindactilias na EB*. As bolhas e cicatriza¢Ges resultam
em uma mao envolvida por uma camada de epiderme que,
incorporando todos os dedos, assume a forma de luva de boxe,
conhecida como deformidade de Mitten. Nessa deformidade,
o polegar esta em adugado, pois ocorre pseudossindactilia nos
dedos e contraturas em flexdo das articulagGes interfalangianas
e metacarpofalangianas. Essa manifestacdo impede o
desenvolvimento da sensacdo tatil e, por ser visivel, favorece a
discriminacgdo e a curiosidade das pessoas que pouco conhecem
0 assunto.

A complicagdo dssea é multifatorial, podendo ter, como causa,
a auséncia de exercicios com peso, ma nutricdo, bioquimica
alterada, atraso puberal e inflamacdo generalizada que tem
como consequéncia o catabolismo dsseo. Esses fatores, entao,
podem resultar em osteopenia, osteoporose e fraturas. Sendo
assim, a estrutura 6ssea e muscular do paciente se torna
fragil, privando-o da execucdo de exercicios e determinados
movimentos.

No trato gastrintestinal, os achados provaveis sdo a disfagia,
a odinofagia, os engasgos e a obstipa¢do intestinal®, sendo o
trato superior o mais, frequentemente, atingido pela doenga®?.
A maior parte do trato gastrintestinal pode ser acometida,
exceto vesicula, pancreas e figado, e ocorre mais nos pacientes
com o tipo distréfico recessivo. A complicagdo gastrintestinal
mais severa é a estenose de es6fago, que causa dificuldade
de degluti¢do®. Tal fato acarreta restricdo na alimentagdo do
paciente, visto que este, muitas vezes, sé pode ingerir alimentos
liguidos e pastosos, abdicando dos seus alimentos presentes na
rotina familiar, bem como de fontes melhores de energia.

Em pacientes com EB, pode ocorrer comprometimento
ocular, apresentando-se de maneira aguda, com a hiperemia
conjuntival, lacrimejamento, bolhas, vesiculas e erosGes na
cornea; ou crbnico, com cicatrizes na coérnea e aderéncia
da palpebra ao globo ocular®. Essas altera¢des podem ser
restritivas, caso curse com dificuldades na percepgao visual.
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Outro achado clinico comum é a anemia ferropriva, devido
ao aumento da perda de ferro pelo rompimento das bolhas!!
e a diminuicdo de seu consumo, ou ao comprometimento
da absorcdo intestinal®. Os pacientes com falta de ferro
no organismo geralmente cursam com fraqueza, tonturas,
irritabilidade, intolerancia aos exercicios fisicos, contribuindo
para as restri¢des de vida'?.

Na cavidade oral, pode haver acometimento da gengiva, do
assoalho da boca, da lingua, do palato. Entre os achados, é
possivel que haja a vermelhiddo nos labios, a dificuldade na
movimentacdo da lingua, o freio lingual curto, a abertura
diminuida da cavidade oral, a degluticdo atipica e atrofia da
maxila. A subnutricdo e as cicatrizes podem causar inibicdo
do crescimento facial, que pode gerar uma desproporc¢do
dentoalveolar e, posterior, apinhamento dos dentes®. No
entanto, a principal complicagdo dentdria é o elevado risco
de desenvolver céries, devido a gravidade do acometimento
de tecidos moles, que gera altera¢des na dieta, composta por
alimentos macios e carboidratos, e aumento do tempo de
depuragdo oral, secundario a mobilidade limitada da lingua®:.
O apinhamento dos dentes dificulta na tritura¢do dos alimentos
e consequente absorgdo dos nutrientes. As caries cursam com
dores, dificuldade da mastigacdo, e, possivelmente, perda dos
dentes.

Geralmente, ndo ha diminuigdo do fluxo salivar nos pacientes;
entretanto, os niveis de IgA, 1gM, 1gG e Albumina de Soro
Humano (HSA) na saliva e proteinas salivares totais sdo maiores
na EB distrofica recessiva, sendo uma causa provavel disso o
rompimento das bolhas dentro da boca que liberam soro..
Somado a esses possiveis achados, pode ter aumento da
frequéncia de carcinoma oral®°.

As complicagBes otorrinolaringoldgicas também podem estar
presentes, acarretando estenose severa, dentro ou préximo
das cordas vocais que ocorrem, normalmente, apenas no
subtipo juncional. A laringe quando envolvida, pode causar
rouquiddo, estridor e dificuldade respiratdria®. Diante dessas
manifestacOes, os portadores da doenca encontram limitagGes
para se comunicar verbalmente.

Ja no trato urinario, nas formas mais complicadas da doenga,
pode haver o acometimento da pelve renal, do ureter e
da bexiga. O quadro clinico mais frequente é a hematduria
macroscopica com ou sem disUria, estenose de meato uretral
e até sepse urinaria, em casos de maior gravidade®. Nessas
situagOes, o paciente torna-se mais sensivel a infecgbes do
trato urinario, podendo levar a sua morte, por um quadro de
septicemia.

Além de infecgBes urinarias, ocorre a contaminagdo por micro-
organismos pela perda da barreira do estrato corneo na pele,
permitindo, assim, a invasdo microbiana, principalmente por
Staphylococcus aureus e Streptococcus pyogenes'®. Essas



complicagOes frequentes na EB geram uma resposta inflamatoria
no organismo, podendo-se manifestar de forma sistémica e
grave, com risco iminente de vida, por isso sua prevencgdo é de
extrema importancia.

As comorbidades mais comuns associadas nessa doenga
restritiva sdo, principalmente, o prurido, o estado de ma
nutricdo, a anemia e a dor. O prurido ocorre pela inflamagdo
da pele, muito comum, e afeta a qualidade de vida. A ma
nutricdo é multifatorial, devido a diminuicdo na ingestdo,
quando advém da falta de apetite e estenose de es6fago e a
absorgdo prejudicada. A anemia é grave e afeta a capacidade
de cicatrizagdo das feridas. E a dor, devido a pressao sobre as
bolhas e as feridas, também muito impacta na qualidade de
vida do paciente’.

Somado a esses fatores, a natureza altamente visivel da EB,
pela presenca das bolhas e curativos, é bastante desafiadora
para as criancas, devido ao surgimento, nessa faixa etaria,
dos conceitos de autoimagem e imagem corporal. Ademais,
enfrentam outros obstaculos, quer pela incapacidade de
participar de brincadeiras comuns da infancia, como esportes,
quer pela dor e prurido na pele, contribuindo para que esses
pacientes se sintam diferentes. Isso tudo se agrava pelas
reacBes e pelos comentdrios negativos de outras pessoas®’.
Como consequéncia, surge a depressao que piora com a idade,
devido a progressiva incapacitagao.

Esse impacto emocional também atinge as pessoas proximas
ao paciente®. Infelizmente, as restrigbes no dmbito psicoldgico
sdo bastante frequentes e de grande impacto negativo,
principalmente pelo preconceito e a ndo aceitagdo da doencga
pelos pacientes e familiares. Isso ocorre devido a deficiéncia
nas informagdes disseminadas sobre a patologia, culminando
em ideias errdneas e discriminatdrias, sendo vista, por exemplo,
como uma doenga contagiosa.

Oresultado positivododiagndsticotraz consigoaimpossibilidade
da cura para aquele doente, fragilizando o emocional de todos
gue convivem com esse diagndstico. Somado a isso, deparam-
se com o enfrentamento de dificeis restrigdes de vida.

O diagndstico de EB é feito por meio de caracteristicas clinicas
e confirmado laboratorialmente pelo uso de trés técnicas
principais: microscopia eletrénica de transmissdao, mapeamento
por imunofluorescéncia e andlise de mutagdo.

O teste diagnodstico de escolha, por ser amplamente disponivel,
de menor custo, e ter mais sensibilidade e especificidade, é
o mapeamento por imunofluorescéncia®®. Consiste em um
método que, para ser realizado, necessita de profissionais
experientes, e identifica imunocomplexos que participam da
patogénese da enfermidade. A bidpsia precisa ter uma extensdo
apropriada, usando um cilindro cortante, chamado punch de
4mm, assim como uma profundidade, contendo epiderme e
derme suficientes. A amostra analisada sera melhor, quanto
menor for o traumatismo causado pelo procedimento, e o
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melhor lugar é a regido perilesional®®.

O cuidado dirigido a esses pacientes, independentemente
do tipo de EB, é inespecifico, sendo considerado apenas de
suporte e paliativo, para garantia de uma melhor qualidade
de vida. E recomendada uma avaliacdo semestral com uma
equipe, para analisar o envolvimento cutaneo e extracutaneo.
As criangas devem ter maiores cuidados para evitar traumas.
Esse tratamento, em geral, pode ser farmacoldgico e nao
farmacoldgico, visando prevenir as infec¢bes e proteger as
lesGes ja existentes, com a presenca de curativos especiais®.
Portanto, ndo existe um tratamento especifico. Todavia, o
tratamento pode ser topico com uso de curativos e cuidados
locais das bolhas com 6leos de acidos graxos essenciais e
antibidticos, se houver infec¢cdo secundaria.

No tratamento sistémico, pode fazer uso de antibidticos,
caso haja infec¢do secunddria disseminada?l. No entanto, o
uso desses medicamentos pode apresentar alguns efeitos
indesejados, como diarreia, e o seu uso indiscriminado e, até
mesmo, inadequado, pode culminar na resisténcia bacteriana,
consequente diminuicdo na imunidade e o estabelecimento de
outras doencas infecciosas??.

Ademais, ainda podem ser realizados tratamentos corretivos,
como o procedimento cirdrgico de reconstrucdo de lesGes
de partes moles do calcanhar com o uso de retalhos
fasciocutaneos®. A fragilidade da pele com suas lesGes tornam
dolorosa a manipulagdo para a realizagdo dos curativos e
cuidados em geral. Os pacientes, infelizmente, tornam-se
portadores de dores cronicas, visto que esses cuidados sdo
efetuados diariamente.

CONCLUSAO

A Epidermdlise Bolhosa é uma dermatose hereditaria e ndo
contagiosa, detectada, principalmente, na infancia, e engloba
quatro tipos diferentes, dependendo do local da mutagao. Esses
pacientes apresentam alteragdes cutaneas, como bolhas, mas
também ocorrem manifestagdes em outros sistemas organicos,
gue muito afetam a qualidade de vida. O estado psiquico desses
pacientes e dos familiares também é muito atingido, seja pelas
restrigdes, sintomas, seja pela discriminagao.

O diagndstico dessa doenga é feito por trés métodos:
microscopia eletronica, imunofluorescéncia e analise da
mutacdo. E o tratamento é multidisciplinar, apenas paliativo,
visando a protegdo contra infec¢Ges e a minimizacdo dos
sintomas.

Essa afeccdo de pele merece uma atencgdo especial, devido as
suas diversas limitagGes, a sua crescente incidéncia, a baixa
expectativa de vida e ao pouco conhecimento sobre ela. Dessa
forma, é de suma importancia a realizacdo de a¢des de educagao
permanente para a sociedade em geral, objetivando reduzir os
atos discriminatdrios, aumentar a eficdcia do cuidado por parte
dos profissionais de saude e prover assisténcia as familias.
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