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Introducgao

A Epidermolise Bolhosa Hereditaria € uma doenca rara que se manifesta pelo aparecimento de bolhas e vesiculas na superficie cutdneo-mucosa em
resposta a traumatismos minimos. Afeta maioritariamente criangas e ndo apresenta predilegéo por raga ou sexo. Esta patologia é secundaria a mutagbes
de genes que séo responsaveis pela formagéo de proteinas, as quais permitem a coeséo entre as diferentes camadas da pele. A Epidermdlise Bolhosa
(EB) classifica-se em 4 tipos: simples, juncional, distréfica e sindrome de Kindler. Estes tipos sdo determinados segundo a hereditariedade de
transmisséo - autossémica dominante ou recessiva, pela distribuicdo anatémica das lesdes e pelo nivel de clivagem dermo-epidérmica. O diagndstico &
realizado através da histdria clinica, com recurso a biépsia da pele sem bolhas, submetida posteriormente a imunofluorescéncia direta e/ou microscopia
eletrénica. Atualmente, ndo ha um tratamento curativo para a EB, sendo essencial uma abordagem multidisciplinar para proporcionar uma melhor

gualidade de vida ao doente.

Caso Clinico

Paciente do sexo masculino, com 8 meses de idade, encaminhado para a consulta do Pdlo Pediatrico do Servigo de Estomatologia do CHUC por
multiplas lesdes da cavidade oral, em contexto de diagnéstico de EB do tipo distréfica autossémica recessiva.

Ao exame objetivo, verificaram-se diversas cicatrizes atroficas, lesdes bolhosas de pequenas dimensdes e quistos de milia nas méos, com distrofia
ungueal e perda de multiplas unhas (Fig. 3 e 4). A nivel ocular também se observaram lesées atréficas (Fig. 2). Ao exame intra-oral constatou-se a
presencga de denti¢do decidua (51, 71,81) e lingua despapilada com lesées bolhosas (Fig.1).

A consulta teve como objetivo a avaliacdo das lesdes, bem como a orientagdo do tratamento e a prevengéo das mesmas com o propdsito de evitar
complicagdes. Recomendou-se a limpeza da cavidade oral com compressas himidas apos cada refeicdo e o aumento da ingestdo de agua ao longo do
dia. Para promover a cicatrizagdo e a reepitilizacdo da mucosa ulcerada, foi prescrita aplicacéo de suspensdo de sucralfato na mucosa oral, até 3 vezes
ao dia.

Discussao e Conclusoes

A EB é uma doenca complexa com prognostico grave nos subtipos mais severos. A forma recessiva da EB distréfica é considerada a mais grave,
apresenta lesdes orais mais significativas como microstomia, anquiloglossia, obliteragdo vestibular e o carcinoma de células escamosas, com maior
incidéncia a partir da 2.2 década de vida. A denticdo é bastante prejudicada neste grupo pela frequente ocorréncia de hipoplasia do esmalte. Os doentes
que padecem de EB tém grande dificuldade na higienizagéo da cavidade oral, pois o trauma é inevitavel, podendo levar ao surgimento de bolhas e a
inflamagéo gengival. O tratamento é principalmente sintomatico, sendo importante a prevengéo do aparecimento das lesdes, medidas de suporte
adequadas no tratamento das feridas e o reconhecimento precoce de complicagées. O aconselhamento dietético, a escovagem diaria, a aplicacdo de

sucralfato, a administragéo de fluor e gel de clorohexidina sdo fundamentais para evitar o aparecimento de caries e de doenga periodontal.
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