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Quais sdo os principais desafios no diagndstico
diferencial da epidermdlise bolhosa e como
distingui-la de outra condicdo de pele bolhosa®

Veronica Bogado: A epidermdlise bolhosa
abrange doencas que compartilham frés ca-
racteristicas principais: A fransmissdo genética,
a fragilidade mecanica da pele e a formacao
de bolhas. £ uma doenca rara, sdo geno-
dermatoses causadas por mutacdo genéfica
dos proteinas esfruturais da pele que causam
bolhas, dependendo da altura da clivagem
da bolha sendo derme, epiderme e juncao
dermoepidérmica elas podem ser mais graves
ou mais leves. Embora seja dificil diferenciar o
subtipo da epidermolise bolhosa, o diagnésti-
co é normalmente cogitado em individuos com
lesdes bolhosas persistentes apés a primeira
infancia. As manifestacdes clinicas dessas do-
encas variam dos casos mais brandos até as
formas gravemente mutilantes até fatais, e dife-
rem quanto ao padrdo hereditdrio. As manifes-
tacées clinicas sdo anormalidades associadas.

Priscila Keiko: Como a epidermdlise bo-
lhosa (EB) & uma doenca genética, o exame
diagnéstico padrdo-ouro € o sequenciamento
genéfico. Por ser uma doenca com envolvi-
mento de pelo menos 25 genes, fanto o exoma
como o sequenciamento de nova geracdo de
painel dos genes, ou ainda o sequenciamento
completo do genoma humano, permite o diag-
nostico molecular. Por meio desses resuliados é
possivel ainda fazer o diagnésfico diferencial
de oufras doencas de pele com sintomas se-
melhantes cos da EB.

Revista Feridas: Existem medidas preven-
fivas ou estratégias de acompanhamento es-
pecificas que devem ser implementadas para
goarantir a melhor qualidade de vida possivel?
E quais os desafios no manejo da epidermélise
em termos de prevencdo de bolhas, controle
da dor, tratamento de infeccdes secunddrias e
cicafrizacdo de feridase

Veronica Bogado: O principal cuidado re-
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ferente a epidermolise bolhosa hoje em dia, é
a preveng&o dos fraumas mecdnicos, devendo
profeger as dreas mais vulnerdveis e evitar atri-
tos na pele. Ainda ndo hd tratamento especifi-
co para a epidermdlise, mas a ferapia génica
estd em fase de pesquisa, o fratamento vai de-
pender da gravidade da extenséo do acome-
fimento cuténeo e consiste em cuidados gerais
com a pele, medidas de suporte para os outros
sistemas afetados, fratamentos sistémicos para

as complicacées, cuidados com as feridas, su-
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porte nutricional e o controle das infeccoes séo
medidas fundamentais no frafamento de todos
os pacienfes com epidermolise

Existem varios fipos de curafivos a base de
silicone, a base de lipidio coléide ndo aderen-
te, curativos com hidrogel, curafivos com espu-
ma, curativos absorventes, curativos contendo
prafa, curafivos confendo antimicrobianos, to-
dos eles visando dependendo da gravidade o
tratomento da doenca. Mas o principal é evitar
o dano mecanico.

O acompanhamento desses pacientes é

multiprofissional, porque eles podem ter cdries

excessivas por confa dificuldade de fazer a hi-
giene, entdo ¢ necessdrio avaliacdo do odon-
fologista, podem fer microstomia, ulceracdes
orais, estreitamentos eso{ogionos, ent@o ava-
liacdo com o gastro porque se fem fambém le-
s6o ao longo do tubo digestivo, cuidados com
a consfipacéo entéo dieta tem que ser ade-
quada, dieta liquida rica em fibras; E Imporian-
te observar o refardo de crescimento devido @
desnufricdo, enfdo deve conter o acompanha-

mento de um nutricionista pois é um profissional
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fundamental para esses pacientes para evitar
as caréncias nutricionais, anemias e tudo mais,
e também muito importante & a parte psicolégi-
ca e psiquidtrica, acompanhamento da crian-
ca e das familias também que ficam completa-
mente envolvidas com a situacdo.

Priscila Keiko: Houve o desenvolvimento
do PCDT (Protocolos Clinicos e Diretrizes Tera-
péuticas) para epidermdlise bolhosa, em 2019.
Mas o maior desafio ¢ implementar o protoco-
lo e as diretrizes em todo o pafs para que de
fato alcance todas as pessoas com EB.

Cenfralizar o cuidado e assisténcia onde
haja acompanhamento  muliidisciplinar ¢ o
que fem funcionado melhor em oufros paises,
como Austria, Reino Unido, Alemanha e Chile.
A Debra, uma organizacéo que apoia famflias
e pessoas com EB, atua como referéncia nes-
ses servicos, que rednem fanfo médicos espe-
cializados e treinados, enfermeiros, psicélogos,
assistentes sociais, servicos de diagnéstico e
também pesquisas.

Viver com EB é um desafio diério, com altos
e baixos da doenca, particularidodes de cada
fipo e sublipo, e ha grande variabilidade nos
cuidados de cada pessoa. Ainda assim, muitos
problemas podem ser solucionados com mais
informacéo e treinamento.

Temos que divulgar e combater o precon-
ceito, incentivar as pesquisas e buscar recursos
para elas e garantir que as pessoas com EB
tenham de fato acesso &s melhores tecnolo-
gics, ferapias e curafivos disponiveis. Tudo isso
& caro para essas pessoas, e esse é ainda um
enorme desafio.

Revista Feridas: Existem abordagens pro-
missoras no desenvolvimento de ferapias para
epidermdlise bolhosa? Quais os avancos re-
cenfes nessa drea?

Priscila Keiko: Existem duas pomadas para
o fratamento das feridas crénicas, mas nenhum
frafamento que envolva cura da doenca. Ain-
da assim, eles promovem melhora da quali-
dode de vida e prevencdo da evolucdo das
feridas. A cicatrizacdo das feridas é acelerada
com o uso dessa pomada, que tem em sua
base o exirato de ruibarbo.

Recentemente uma pomada que enfregou

duas copias do gene coldgeno do tipo 7 por
meio de um vefor viral que ndo causa doenca
também foi aprovada pela agéncia regulatéria
americana, a FDA. Essa pomada ¢ aplicada
nas feridas de pessoas que tém epidermolise
bolhosa distréfica, devido & auséncia ou falta

parcial desta proteina na pele.
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Viver com EB é um desafio
didrio, com altos e baixos
da doencaq, particularidades
de cada tipo e subtipo, e h4
grande variabilidade nos

cuidados de cada pessoa.
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Outras terapias estdo em  fase clinica,
da qual depende o lancamento de novos pro-
dufos.

Nota EB

Leandro Rossi:Nas minhas buscas, encon-
trei que a cada quatro criancas, uma sofre com
a doenca." A esfatistica estd errada.

No mundo existem aproximadamente 500-
600 mil pessoas com EB. E no Brasil hé cerca
de 3.000 pessoas com EB. A prevaléncia geral
¢ de 1 para cada 65.000 ser vivo no Brasil, ou
seja, dentro da estatistica de super raras.

A epidermolise bolhosa (EB) ¢ uma doenca
multissistémica hereditdria, ndo contagiosa e
ainda sem cura.

Epidermolise bolhosa (EB) ndo ¢ o nome de
uma Unica doenca de pele, mas sim um grupo
de doencas clinicamente e geneficamente di-
ferentes. Sua caracteristica comum ¢ a forma-
cdo de bolhas. As bolhas se formam ao miimo
afrito na pele e/ou membranas mucosas. A
EB engloba quatro fipos principais: EB simples
(EBS), EB juncional (EBJ), EB distréfica (EBD) e
EB Kindler (EBK), com mais de 30 subfipos que

diferem pela localizacdo na camada de pele
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na qual as bolhas sdo formadas e pela causa
genética.

A pele normal possui um cimento especial
para manté-la infegra. Esse cimento é forma-
do por uma proteina chamada coldgeno. Ele
¢ responsdvel pela unigo das células da ca-
mada mais superficial da pele com a camada
mais infemna. lsso da resisténcia & nossa pele
proporcionando-lhe uma funcdo  profetora.
Nas pessoas com EB, esse coldgeno ¢ ausen-
fe ou alterado. Isso leva ao descolamento da
pele com formacdo de bolhas ao minimo atri-
fo. Por esse motivo as pessoas que vivem com
EB s@o conhecidas como “Borboletas”, pois a
pele se assemelha &s asas de uma borboleta
por causa da sua fragilidade. A pele se deslo-
ca por trauma, pelo calor excessivo e afé mes-
mo de forma esponténea, causando bolhas
dolorosas. Os sinfomas podem variar de leve
a grave, conforme o tipo/subtipo da doenca.

As bolhas geralmente aparecem logo apés
o nascimento e por ser uma doenca rara, pou-
cos profissionais de saide tém conhecimento
dos cuidados com o recém-nascido, o que
pode aumentar ainda mais os fraumas. Se um
bebé nasceu com suspeita de epidermdlise
bolhosa, entre em contato com a DEBRA Bra-
sil IMEDIATAMENTE, e nos enviaremos o KIT
Borboletinha, além do apoio técnico da nossa
equipe de volunfdrios.

Leandro Rossi: A EB se classifica em quatro
fipos principais, conforme o nivel de formacdo
das bolhas:

Epidermolise bolhosa simples — EBS (/0%)
— A formacéo das bolhas & superficial e ndo
deixa cicatrizes. O surgimento das bolhas dimi-
nui com a idade.

Epidermolise bolhosa juncional - EBJ (5%) —
As bolhas séo profundas, acomefem a maior
parte da superficie corporal e por isso é a for-
ma mais grave e o dbito pode ocorrer antes
do primeiro ano de vida. Mas uma vez con-
froladas as complicacdes, a doenca tende a
melhorar com a idade.

Epidermoélise  bolhosa  distréfica — EBD
(25%) — As bolhas também séo profundas e se
formam abaixo da epiderme, na derme, abai-

xo da membrana basal, o que leva a cicatrizes
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Veronica Bogado: A epidermdlise bolhosa
abrange doencas que compartilham frés ca-
racteristicas principais: A fransmissdo genética,
a fragilidade mecéanica da pele e a formacéo
de bolhas. £ uma doenca rara, sdo geno-
dermatoses causadas por mutacdo genéfica
dos proteinas esfruturais da pele que cousam
bolhas, dependendo da dliura da clivagem
do bolha sendo derme, epiderme e juncdo
dermoepidérmica elas podem ser mais graves
ou mais leves. Embora seja dificil diferenciar o
subtipo da epidermélise bolhosa, o diagnosti-
co é normalmente cogitado em individuos com
lesdes bolhosas persistentes apés a primeira
infancia. As manifestacdes clinicas dessas do-
encas variam dos casos mais brandos até as
formas gravemente mutilantes até fatais, e dife-
rem quanto ao padrdo hereditdrio. As manifes-
tacées clinicas sdo anormalidades associadas.

Priscila Keiko: Como a epidermdlise bo-
lhosa (EB) ¢ uma doenca genéfica, o exame
diagnéstico padréo-ouro é o sequenciamento
genéfico. Por ser uma doenca com envolvi-
mento de pelo menos 25 genes, tanto o exoma
como o sequenciamento de nova geracdo de

painel dos genes, ou ainda o sequenciamento
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Heranca autossmica
recessiva: ambos os pais
sdo sauddveis, mas sdo

portadores do gene de EB.
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complefo do genoma humano, permite o diag-
nostico molecular. Por meio desses resuliados é
possivel ainda fazer o diagndsiico diferencial
de oufras doencas de pele com sintomas se-
melhantes aos da EB.

Revista Feridas: Existem medidas preven-

fivas ou esfratégias de acompanhamento es-
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pecificas que devem ser implementadas para
garantir a melhor qualidade de vida possivel?
E quais os desafios no manejo da epidermélise
em termos de prevencéo de bolhas, controle
da dor, tratamento de infeccdes secunddrias e
cicatrizacdo de feridase

Veronica Bogado: O principal cuidado re-
ferente a epidermalise bolhosa hoje em dia, é
a prevencdo dos fraumas mecanicos, devendo
profeger as dreas mais vulnerdveis e evitar afri-

tos na pele. Ainda n&o hd tratamento especifi-
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Ou seja, as pessoas com
EB podem ter uma vida com
toda a capacidade e vontade
delas. Porém, exige cuidados
e acompanhamento

de rotina.

L

co para a epidermdlise, mas a terapia génica
estd em fase de pesquisa, o tratamento vai de-
pender da gravidade da extensdo do acome-
fimento cuténeo e consiste em cuidados gerais
com a pele, medidas de suporte para os outros
sislemas afefados, frafamentos sistémicos para
as complicacées, cuidados com as feridas, su-
porte nutricional e o controle das infeccées séo
medidas fundamentais no fratamento de fodos
os pacienfes com epidermolise

Existem varios fipos de curafivos a base de
silicone, a base de lipidio coléide ndo aderen-
te, curativos com hidrogel, curativos com espu-
ma, curativos obsorventes, curativos contendo
prafa, curafivos confendo antimicrobianos, to-
dos eles visando dependendo da gravidade o
fratomento da doenca. Mas o principal é evitar
o dano mecénico.

O acompanhamento desses pacientes &
multiprofissional, porque eles podem ter cdries
excessivas por conta dificuldade de fazer a hi-

giene, enfdo é necessdrio avaliacdo do odon-

tologista, podem ter microstomia, ulceracdes
orais, estreifamentos eso{ogionos, entdo ava-
liacdo com o gastro porque se fem também le-
s60 ao longo do tubo digestivo, cuidados com
a consfipacdo entdo diefa tem que ser ade-
quada, diefa liquida rica em fibras; E Importan-
fe observar o refardo de crescimento devido a
desnutricdo, enfdo deve conter o acompanha-
mento de um nufricionista pois & um profissional
fundamental para esses pacientes para evitar
as caréncias nutricionais, anemias e tudo mais,
e também muito importante é a parte psicologi-
ca e psiquidtrica, acompanhamento da crian-
ca e das familias também que ficam completa-
mente envolvidas com a situacdo.

Priscila Keiko: Houve o desenvolvimento
do PCDT (Protocolos Clinicos e Diretrizes Tera-
péuticas) para epidermdlise bolhosa, em 2019.
Mas o maior desafio & implementar o profoco-
lo e as direfrizes em todo o pais para que de
fafo alcance fodas as pessoas com EB.

Centralizar o cuidado e assisténcia onde
haja acompanhamento muliidisciplinar ¢ o
que tem funcionado melhor em outros paises,
como Austria, Reino Unido, Alemanha e Chile.
A Debra, uma organizacdo que apoia familias
e pessoas com EB, atua como referéncia nes-
ses servicos, que rednem fanto médicos espe-
cializados e treinados, enfermeiros, psicélogos,
assistentes sociais, servicos de diagnostico e
fambém pesquisas.

Viver com EB é um desafio diério, com altos
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e baixos da doenca, particularidodes de cada
fipo e sublipo, e ha grande variabilidade nos
cuidados de cada pessoa. Ainda assim, muitos
problemas podem ser solucionados com mais
informacdo e treinamento.

Temos que divulgar e combater o precon-
ceito, incentivar as pesquisas e buscar recursos
para elas e garanir que as pessoas com EB
tenham de fafo acesso &s melhores tecnolo-
gics, ferapias e curafivos disponiveis. Tudo isso
& caro para essas pessoas, e esse é ainda um
enorme desafio.

Revista Feridas: Exislem abordagens pro-
missoras no desenvolvimento de ferapias para
epidermélise bolhosa? Quais os avancos re-
cenfes nessa drea?

Priscila Keiko: Existem duas pomadas para
o fratamento das feridas cronicas, mas nenhum
frafamenfo que envolva cura da doenca. Ain-
da assim, eles promovem melhora da quali-
dode de vida e prevencdo da evolucdo das
feridas. A cicatrizacdo das feridas é acelerada
com o uso dessa pomada, que tem em sua
base o extrato de ruibarbo.

Recentemente uma pomada que enfregou
duas copias do gene colageno do fipo 7 por
meio de um vetor viral que ndo causa doenca
também foi aprovada pela agéncia regulatéria
americana, a FDA. Essa pomada ¢ aplicada
nas feridas de pessoas que tem epidermolise
bolhosa distréfica, devido & auséncia ou falta

parcial desta proteina na pele.

Outras  ferapias estdo em fase clinica,
da qual depende o lancamento de novos pro-
dufos.

Nota EB

Leandro Rossi:Nas minhas buscas, encon-
trei que a cada quatro criancas, uma sofre com
a doenca." A esfatisfica estd errada.

No mundo existem aproximadamente 500-

600 mil pessoas com EB. E no Brasil hé cerca
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Um dos nossos lemas é: A

EB n&o nos define. Ou sejq,

as pessoas com EB podem
ter uma vida com toda a

capacidade e vontade delas.
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de 3.000 pessoas com EB. A prevaléncia geral
¢ de 1 para cada 65.000 ser vivo no Brasil, ou
seja, dentro da esfatistica de super raras.

A epidermolise bolhosa (EB) é uma doenca
multissistémica hereditéria, ndo contagiosa e
ainda sem cura.

Epidermolise bolhosa (EB) néio é o nome de
uma Unica doenca de pele, mas sim um grupo

de doencas clinicamente e geneticamente di-
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ferentes. Sua caracterfsica comum ¢ a forma-
c&o de bolhas. As bolhas se formam ao minimo
afrito na pele e/ou membranas mucosas. A
EB engloba quatro tipos principais: EB simples
(EBS), EB juncional (EBJ), EB distréfica (EBD) e
EB Kindler (EBK), com mais de 30 subtipos que
diferem pela localizacdo na camada de pele
na qual as bolhas sdo formadas e pela causa
genética.

A pele normal possui um cimento especial
para manté-la integra. Esse cimento é forma-
do por uma profeina chamada colageno. Ele
é responsével pela unigo das células da ca-
mada mais superficial da pele com a camada
mais infera. lsso dd resisténcia & nossa pele
proporcionando-lhe uma funcdo  protfetora.
Nas pessoas com EB, esse coldgeno € ausen-
fe ou alterado. Isso leva ao descolamento da
pele com formacdo de bolhas ao minimo atri-
fo. Por esse motivo as pessoas que vivem com
EB s&o conhecidas como “Borboletas”, pois a
pele se assemelha &s asas de uma borboleta
por causa da sua fragilidade. A pele se deslo-
ca por trauma, pelo calor excessivo e até mes-
mo de forma esponténea, causando bolhas
dolorosas. Os sinfomas podem variar de leve
a grave, conforme o fipo/subtipo da doenca.

As bolhas geralmente aparecem logo apés
o nascimento e por ser uma doenca rara, pou-
cos profissionais de saide tém conhecimento
dos cuidados com o recém-nascido, o que

pode aumentar ainda mais os fraumas. Se um
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