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RESUMO

A Epidermdlise Bolhosa (EB) é uma doenca rara, genética ou autoimune, caracterizada por
extrema fragilidade cutanea e formag&o de bolhas ou feridas ao menor atrito ou trauma. O
presente estudo teve como objetivo analisar as recomendacdes e estratégias de cuidado e
manejo das lesGes em pacientes com Epidermoélise Bolhosa, a luz das diretrizes clinicas
nacionais e internacionais e da Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association
(DEBRA), visando subsidiar a pratica profissional de enfermagem e contribuir para a promoc¢éao
da qualidade de vida dessas pessoas. Trata-se de uma revisdo narrativa da literatura, utilizando
fontes atualizadas e diretrizes nacionais e internacionais, como as Diretrizes Brasileiras para
Cuidados com Pacientes com Epidermdlise Bolhosa (2021) e as orientagdes da Wounds
International (2017). A metodologia incluiu a andlise das caracteristicas clinicas e classificatérias
da EB, além da identificacdo das melhores praticas para o manejo das feridas associadas a
doenca. Os resultados demonstram que o manejo da EB deve ser individualizado e
multidimensional, considerando as especificidades de cada subtipo: EB Simples, EB Juncional,
EB Distrofica e Sindrome de Kindler. O tratamento das les6es deve respeitar as fases do
processo cicatricial — inflamataéria, proliferativa e de remodelacdo —, com foco na prevencao de
infec¢cdes, alivio da dor e promogéo da cicatrizacdo. A utilizagdo de curativos adequados, o
controle do exsudato e o monitoramento continuo sdo estratégias indispensaveis para minimizar
complicagBes. A ferramenta TIME mostrou-se eficaz na avaliagdo sistematica das lesfes e na
definicAo de condutas terapéuticas. A atuacdo da equipe de enfermagem é fundamental no
cuidado integral, abrangendo a execucdo de curativos, orientagbes quanto ao autocuidado,
suporte nutricional e emocional aos pacientes e familiares. A implementacédo de planos de
cuidados baseados em sistemas de classificagédo, como NANDA, NIC e NOC, possibilita uma
assisténcia estruturada e humanizada. Além disso, destaca-se a necessidade de capacitacédo
continua dos profissionais e cuidadores para 0 manejo seguro e eficiente da doenca.Conclui-se
gue o cuidado ao paciente com Epidermolise Bolhosa exige uma abordagem interdisciplinar,
técnica e humanizada, fundamentada em diretrizes baseadas em evidéncias. A sistematizacdo
da assisténcia e o fortalecimento de politicas publicas sao essenciais para ampliar o diagnéstico
precoce, melhorar o manejo clinico e proporcionar qualidade de vida aos portadores de EB. A
presente dissertacdo contribui para a consolidacdo de praticas assistenciais qualificadas e
reforca a importancia da atuacéo da enfermagem na promog¢éo do bem-estar fisico, emocional e
social desses pacientes.

Palavras-chave: Epidermdlise Bolhosa; Cuidados de Enfermagem; Manejo de Feridas;
Qualidade de Vida.



ABSTRACT

Epidermolysis Bullosa (EB) is a rare genetic or autoimmune disease characterized by extreme
skin fragility and the formation of blisters or wounds with minimal friction or trauma. This study
aimed to analyze the recommendations and care strategies for managing lesions in patients with
Epidermolysis Bullosa, in accordance with national and international clinical guidelines and
Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association (DEBRA), with the purpose of supporting
professional nursing practice and contributing to the promotion of these individuals' quality of life.
This is a narrative literature review, utilizing updated sources and national and international
guidelines, such as the Brazilian Guidelines for the Care of Patients with Epidermolysis Bullosa
(2021) and the recommendations of Wounds International (2017). The methodology included the
analysis of the clinical and classificatory characteristics of EB, as well as the identification of best
practices for managing wounds associated with the disease. The results show that EB
management should be individualized and multidimensional, considering the specificities of each
subtype: Simple EB, Junctional EB, Dystrophic EB, and Kindler Syndrome. The treatment of
lesions must respect the phases of the healing process — inflammatory, proliferative, and
remodeling — focusing on infection prevention, pain relief, and promoting wound healing. The
use of appropriate dressings, exudate control, and continuous monitoring are indispensable
strategies to minimize complications. The TIME framework proved effective for the systematic
assessment of lesions and the definition of therapeutic approaches. The role of the nursing team
is fundamental in comprehensive care, including wound care, guidance on self-care, nutritional
and emotional support for patients and their families. The implementation of care plans based on
classification systems such as NANDA, NIC, and NOC enables structured and humanized
assistance. Moreover, the continuous training of professionals and caregivers is essential for the
safe and efficient management of the disease. It is concluded that the care of patients with
Epidermolysis Bullosa requires an interdisciplinary, technical, and humanized approach,
grounded in evidence-based guidelines. The systematization of care and the strengthening of
public policies are essential to expand early diagnosis, improve clinical management, and
enhance the quality of life of individuals living with EB. This dissertation contributes to the
consolidation of qualified care practices and reinforces the importance of nursing in promoting the
physical, emotional, and social well-being of these patients.

Keywords: Epidermolysis Bullosa; Nursing Care; Wound Management; Quality of Life.
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1. INTRODUCAO

A pele humana normal € composta de trés camadas principais: epiderme,
derme e hipoderme. A epiderme € a camada mais superficial constituida
predominantemente por queratindcitos que fornecem uma barreira protetora
contra agentes externos. A derme localizada abaixo da epiderme € rica em
proteinas fibrosas como o colageno e elastina, conferindo resisténcia e
elasticidade a pele. A hipoderme ou tecido subcutdneo € composta
principalmente por tecido adiposo, atuando como reserva energética e isolante
térmicol23,

A interface entre a epiderme e a derme é conhecida como juncéo
dermoepidérmica (JDE), e nela a membrana basal desempenha um papel crucial
na adesao entre as camadas. Esta estrutura é composta por diversas proteinas,
incluindo colageno tipo VII, lamininas e integrinas, que em conjunto asseguram
a coesdo e a integridade da pele. Alteracdes ou mutacées nos componentes da
JDE podem comprometer a estabilidade cutanea, levando a condicdes
patolégicas!?3.

A epidermdlise bolhosa (EB) € um distdrbio raro podendo ser hereditario
caracterizado por mutacdes genéticas que afetam proteinas essenciais da JDE,
resultando em uma adeséo deficiente entre a epiderme e a derme. A doenca
resulta da relacdo gendtipo-fendtipo, ou seja, da ocorréncia de mutacdes em
genes que comandam a producédo das proteinas estruturais da pele, epiderme,
membrana basal e derme. A consequéncia dessas mutacdes manifesta-se pela
fragilidade da pele e mucosas, onde ocorre a formacdo de bolhas e lesbes ao
menor toque ou trauma*>*®-

O tipo e severidade das mutacdes resultam em variados graus de
gravidade, desde formas debilitantes com risco de mutilacéo e infec¢des graves,
até formas mais leves, que ainda podem ser dolorosas e impactar
significativamente a qualidade de vida do paciente*>7:

A Epidermolise Bolhosa Adquirida (EBA) é uma doenca autoimune rara,
caracterizada pela formacdo de bolhas na pele e mucosas apds traumas

minimos, devido a produc¢éo de anticorpos contra o colageno VII. Diferentemente
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das formas hereditarias de EB, a EBA ndo tem origem genética e, portanto, nao
é transmitida por heranca familiar®.

A histéria da descoberta da EB remonta ao século XIX, quando os
primeiros casos foram documentados na literatura médica. Em 1886, o
dermatologista Heinrich Koebner descreveu casos de pacientes que
apresentavam formacéao de bolhas na pele apds traumas minimos, introduzindo
o termo "epidermdlise bolhosa" para caracterizar essa condi¢do. Posteriormente,
em 1904, o médico francés Jean Darier contribuiu para a classificacdo da
doenca, diferenciando-a de outras dermatoses bolhosas com base em suas
caracteristicas clinicas e histopatol6gicas*®. Ao longo do século XX, avangos na
microscopia eletronica e na biologia molecular permitiram uma compreensao
mais aprofundada dos mecanismos subjacentes a EB. Pesquisas identificaram
mutacBes em genes especificos responsaveis pela codificagcdo de proteinas
essenciais para a adesao entre as camadas da pele, como as citoqueratinas e o
colageno tipo VII. Essas descobertas foram fundamentais para a classificagéo
atual da EB em diferentes subtipos, baseados nos niveis de danos da pele e nas
proteinas afetadas3#3810.11,

Com base na duracao, disseminacao e manifestacéo das lesbes, a EB é
classificada em quatro tipos principais: EB simplex (EBS), EB juncional (JEB),
EB distréfica (DEB) e sindrome de Kindler (KS). A EBS é a forma mais comum,
afetando principalmente palmas e plantas dos pés, enquanto os subtipos mais
graves podem acometer sistemas internos, como 0 gastrointestinal e o
urogenital®10-11,

Epidemiologicamente, a EB afeta cerca de 10 pessoas por milh&o, com
distribuicdo de 70% para EBS, 5% para JEB e 25% para DEB, sendo a KS a
forma mais rara, com cerca de 400 casos relatados mundialmente. Nos Estados
Unidos, estima-se que a EB afete um em cada 20.000 nascimentos, com
aproximadamente 200 novos casos anualmente. No Brasil, observa-se uma
incidéncia maior dos casos graves, enquanto 0s casos mais leves sao
subnotificados, 0 que ressalta a necessidade de maior divulgacdo da doenca e
de seus sinais e sintomas para um atendimento multidisciplinar eficaz!0.11.12,

Por ndo haver um tratamento curativo conhecido, a abordagem
profissional deve focar no cuidado adequado da pele, alivio dos sintomas,

tratamento das feridas e prevencéo de complica¢des. Juntamente com a equipe
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multidisciplinar, a enfermagem participa do processo de tratamento, assistindo o
paciente e a familia na prescricdo e na realizacdo de curativos adequados as
caracteristicas das lesfes, atuando de forma humanizada e técnica para
minimizar o sofrimento do paciente e melhorar sua qualidade de vida®810.11.13,
A educacédo e sobretudo a capacitacdo dos cuidadores sdo essenciais
para garantir cuidados domiciliares seguros e eficazes, reduzindo complicacdes
e internacgdes frequentes. Estudos indicam que a capacitacdo melhora a adesao
ao tratamento e contribui para um manejo mais eficiente da doenca,
proporcionando maior conforto ao paciente. Sendo assim, a equipe
multiprofissional, possui um grande desafio médico e social, cujo manejo deve
abranger desde o diagnéstico precoce até a implementacdo de estratégias
individualizadas de cuidado para minimizar complicacdes e perdas

prematuras*>8,
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2. OBJETIVO

2.1 Objetivo Geral

Analisar as recomendacoes e estratégias de cuidado e manejo das lesdes em
pacientes com Epidermdlise Bolhosa, de acordo com as diretrizes clinicas
nacionais e internacionais e da Organizacdo de apoio aos pacientes de
Epidermdlise Bolhosa (DEBRA), visando subsidiar a pratica profissional de

enfermagem e contribuir para a promocao da qualidade de vida dessas pessoas.
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3. REVISAO DE LITERATURA

3.1 Estrutura da pele normal

A pele humana é o maior érgéo do corpo humano e desempenha diversas
funcdes fundamentais para a manutencdo da saude e homeostase entre o
interior e o exterior do organismo (Figura 1). Atua como barreira de protecao
contra patdégenos e radiacdo ultravioleta, regula a perda de agua e € 0 nosso
primeiro ponto de contato com lesdes fisicas. E um tecido complexo e dinamico,
composto por diferentes camadas e estruturas que garantem sua funcdo de
interface entre o organismo e o ambiente externo!®. Sua composicao histolégica
e bioquimica confere resisténcia a agressfes mecéanicas, quimicas e

biolégicas?®.

Injuria fisica
(injuria mecanica, radiagdao UV)

Injuria microbiana Injuria quimica
(bactérias, fungos, virus) | (agentes irritantes, alérgenos)

Barreira a

—— . Estrato cérneo
perda de dgua ]

Epiderme

Prevencdo de perda excessiva de agua e
ressecamento; ruptura da barreira leva ao
aumento de perda de agua transepidérmica

Figura 1. Funcdes da barreira epidérmica 'dentro-fora' e 'fora-dentro'. Fonte:
Adaptado de PROKSCH, E. et al., 2020; tradugao: a autora.

E composta por trés camadas principais: epiderme, derme e hipoderme.
A epiderme é a camada superficial da pele, sendo a principal responsavel por
sua protecdo com barreiras fisica, quimica/bioquimica que compreende a

imunidade inata e a imunidade adaptativa®?15,
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A epiderme é composta por células colunares, conhecidas como
gueratindcitos, dispostos em cinco estratos: basal, espinhoso, granuloso, ltcido
e corneo, responsaveis pela producdo de queratina, uma proteina que torna a
pele resistente e impermeavel. Os melandcitos, células de Langerhans e células
de Merkel também tem sua importancia na pigmentacéo, defesa e tato (Figura

2)15|16.

Célula de Langerhans Cornedcito Queratindcito diferenciador
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Figura 2. Anatomia da pele e efetores celulares. Fonte: Adaptado de NESTLE,

F. O. et al., 2009; traducéo: a autora.

A derme é situada logo abaixo da epiderme, possui uma camada
conjuntiva rica em colageno e elastina, proteinas que séo responsaveis por dar
suporte e elasticidade para a pele. A presenca dos fibroblastos, mastdcitos,
células dendriticas e vasos sanguineos garantem a nutricdo da epiderme?’.

Ja a hipoderme é composta por tecido adiposo e vasos sanguineos, que
tém como principal fungdo o isolamento térmico, depdsito de energia e
amortecimento de impactos mecanicos. Sua espessura varia conforme a regiao

do corpo e fatores individuais*3,
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A pele possui estrutura uniforme que € alcancada pela presenca de uma
série de componentes estruturais que garantem a integridade e funcionalidade
do 6rgdo. O colageno, sendo uma proteina fibrosa e abundante, € suficiente para
proporcionar coesao entre as camadas da pele. Na verdade, pode-se afirmar
que o colageno desempenha o papel de “cimento especial”’ entre as células da
epiderme localizadas no exterior e a estrutura da derme que esta abaixo®14,

E essa coesdo entre as camadas que confere resisténcia a pele,
permitindo que ela resista a quaisquer tensdes mecanicas a que esteja sujeita,
como atrito e pressao. Além disso, existem células cuja funcédo € exatamente a
formacéo de novas células, o que garante a integridade da funcéo protetora ao
longo do tempo?14.

Por fim, a pele possui anexos cutaneos que incluem glandulas
sudoriparas, glandulas sebaceas, foliculos pilosos e unhas, desempenhando
funcdes especificas na protecdo e homeostase cutanea®. No geral, a pele atua
como barreira protetora contra agentes externos, participa da regulacéo térmica
por meio da sudorese e da vasoconstricdo e abriga receptores sensoriais
essenciais para a percepcao tatil, dolorosa e térmica?°. Além disso, a sintese de

vitamina D ocorre na epiderme sob a influéncia da radiacéo ultravioleta?!.
3.2 Estrutura da Pele do portador de EB

A pele de individuos com EB apresenta uma estrutura anormal devido a
auséncia ou disfuncé@o de proteinas criticas, como colageno tipo VII, laminina-
332 e queratinas 5 e 14, dependendo do subtipo da doenca. Essas proteinas sédo
essenciais para a coesao entre epiderme e derme, e sua deficiéncia leva a uma
adesdo reduzida entre essas camadas, promovendo a formacdo de bolhas e
lesGes cronicas ao menor impacto!%11.22,

Na EB simples, causada por mutacdes nos genes KRT5 e KRT14
responsaveis pela sintese das proteinas citoqueratinas basais 5 e 14,
respectivamente, ha fragilidade dentro das células basais da epiderme. Isso
resulta em desorganizacdo do citoesqueleto dos queratindcitos, levando a
formacao de bolhas intraepidérmicas ap0s pequenos traumas. A histopatologia

revela vacuolos intracelulares e colapso da arquitetura epitelial (Figura 3)%.
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Figura 3. Representacao esquematica de estruturas de adeséao intraepidérmica
e dermoepidérmica com proteinas relevantes para epidermolise bolhosa. Fonte:
Adaptado de HAS, C. et al., 2020; traducao: a autora.

A EB distrofica (DEB) é causada por mutacdes no gene COL7A1L, que
codifica a cadeia alfa-1 do colageno tipo VII, uma proteina fundamental para a
formacdao das fibrilas de ancoragem na juncao dermoepidérmica. Sua deficiéncia
leva a uma adeséo deficiente entre epiderme e derme, causando bolhas
profundas, cicatrizacdo significativa e pseudosindactilia. A andlise imuno-
histoquimica frequentemente apresenta reducdo ou auséncia de colageno tipo
VIl 2324 Neste tipo de EB as bolhas podem aparecer na pele ou nas membranas
mucosas.

A EB juncional (JEB) resulta de mutagbes nos genes LAMA3, LAMB3 e
LAMC2, responsaveis pela sintese das cadeias a3, 3 e y2 da laminina 332.
Essa proteina € essencial para a estabilidade da membrana basal, e sua
auséncia resulta em desorganizacdo estrutural da juncdo dermoepidérmica,
culminando em fragilidade cutanea extrema e ulceragbes cronicas. A
microscopia eletronica evidencia a perda da laminina-332, confirmando o
diagnosticot325,

Complicacdes sistémicas estdo frequentemente associadas a EB,

incluindo infeccbes recorrentes, desnutricdo, carcinoma espinocelular e,
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consequentemente, o comprometimento da qualidade de vida dos pacientes. A
gravidade dessas manifestacdes varia conforme o subtipo e a extensdo das
mutacGes genéticas?6:?’.

No entanto, independentemente do subtipo, os pacientes com EB
vivenciam a incapacidade de manter o sistema de coeséao entre os tecidos devido
a deformidades adquiridas pela auséncia do papel reparador do colageno na
pele. Portanto, a pele extremamente fragilizada n&o consegue suportar um dano
minimo de atrito ou trauma, falhando em manter a coeséo biolégica, criando
bolhas sob a pressdo mecanica mais leve?10.

As bolhas formadas na EB podem ocorrer em qualquer parte do corpo,
mas sdo mais comuns em locais de movimento e atrito, como as maos, pés,
joelhos e cotovelos. A gravidade da doenca varia, desde formas leves
caracterizadas por bolhas pequenas que deixam pouca ou henhuma cicatriz, até
formas graves, onde grandes areas de pele sédo descoladas, causando
complicacdes infecciosas e cicatrizes permanentes*>.

A extrema fragilidade da pele representa um verdadeiro desafio a
qualidade de vida dos pacientes com Epidermolise Bolhosa (EB). As lesbes
cutaneas, frequentemente dolorosas, ndo apenas elevam o risco de infeccoes,
como também limitam significativamente a mobilidade. Trata-se de uma
condicao que exige cuidados continuos, dada a funcéo de barreira da pele estar
gravemente comprometida®2.

Esses pacientes sao carinhosamente denominados “borboletas”, em
alusdo a delicadeza de sua pele, comparavel a fragilidade das asas desse inseto.
Tal analogia evidencia ndo apenas sua singularidade, mas também a
necessidade continua de cuidados e prote¢do. Desde o0 nascimento, criancas
com Epidermolise Bolhosa recebem essa denominacdo devido a extrema
sensibilidade e fragilidade cutanea, que remete a leveza e vulnerabilidade das
asas de uma borboleta?®.

Atos simples do cotidiano, como vestir-se, caminhar ou receber um
abraco, podem causar bolhas e feridas dolorosas, tornando a pele uma barreira
fragil contra infeccbes e um grande obstaculo a mobilidade. Essa condi¢do
reforca a importancia de cuidados especializados e atencdo integral para
preservar 0 bem-estar e a dignidade desses pacientes. Nesse sentido, a

Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association (DEBRA) uma
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organizacdo internacional, trabalha oferecendo apoio e cuidado através da
divulgacdo de informacbes aos pacientes e familiares sobre a doenca,
tratamentos, pesquisas e garantia de direitos®811.23,

A vida do "paciente borboleta” € marcada por cuidados meticulosos e
adaptacdes cotidianas, ja que a pele, assim como as asas de uma borboleta,
nao se regenera facilmente apdés danos. Enquanto a borboleta depende da
integridade de suas asas para sobreviver, os pacientes com EB dependem de
intervengdes continuas, desde curativos especiais até evitar traumas minimos,
para preservar sua qualidade de vida. Essa comparacdo também ressalta a
resiliéncia desses individuos, que, apesar da fragilidade fisica, desenvolvem
uma forga singular para enfrentar os desafios diarios. A metafora da borboleta,
portanto, ndo sO sensibiliza para a condicao clinica, mas também celebra a

delicadeza e a resisténcia que coexistem nesses pacientes®?223,

3.3 Epidemiologia

A epidermdlise bolhosa (EB) afeta globalmente 1 a cada 50 mil
nascimentos, afetando igualmente homens e mulheres, com uma estimativa
global de 500 mil pessoas vivendo com a condicdo. Sua incidéncia varia
conforme o subtipo: a EB simples é a mais frequente com 8 casos por milhdo de
nascidos " 11, correspondendo a 70% dos casos; a EB distréfica, tanto na forma
recessiva, com 3 casos por milhdo, quanto na dominante, com 2 casos por
milh&o, representa cerca de 25% dos diagndsticos; enquanto a EB juncional, 3
casos por milhdo respondem por 5% dos casos. A EB de Kindler, por sua vez, é
extremamente rara, com apenas 400 registros documentados em todo o mundo®.

Estudos mostram que a incidéncia e prevaléncia do EB no mundo difere
consideravelmente. Um dos maiores grupos de estudos de EB, que coletaram
uma coorte de 3.271 pacientes de 62 estados americanos, calcularam a
incidéncia de EB nos anos de 1986-2002 em 19,57% por milhdo de nascidos e
a prevaléncia de EB de 11,07 de casos por milhdo de um equivalente no ano de
2002. Assim, a EB afeta 1 em cada 20.000 nascimentos nos Estados Unidos
(EUA), o que representa aproximadamente 200 criangas por ano. Nos EUA, a
incidéncia total foi de 7,87 por milhdo de nascidos vivos e a prevaléncia de 6

individuos por milh&o®.
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A Epidermdlise Bolhosa Juncional (JEB) € a forma mais rara de EB, com
a incidéncia de pouco mais de 2 individuos por milhdo de nascidos vivos nos
EUA. No entanto, sua prevaléncia € significativamente menor, devido a alta
mortalidade das formas graves. Esse desequilibrio ocorre porque a incidéncia
reflete diagndsticos imediatos, enquanto a prevaléncia depende do tempo de
sobrevida, sendo fortemente influenciada pela letalidade precoce nos subtipos
graves®.

A EB distréfica dominante (DDEB) teve uma incidéncia 1,4 e 2,5
individuos por milhdo de nascidos vivos na Noruega e nos EUA,
respectivamente, sendo a EB Distréfica Recessiva (RDEB) com incidéncia de
3,05 individuos por milhdo nos EUA. A prevaléncia de todos os tipos de EB
distréfica foi estimada em 6 individuos por milhdo nos EUA e na Espanha, 8
individuos por milhdo na Australia e 20 individuos por milhdo na Escécia*.

A EB de Kindler (KS) é um tipo raro, com cerca de 250 individuos afetados
globalmente desde seu primeiro relato em 1954. E mais comum em populacdes
isoladas ou consanguineas®.

Apesar de um diagnadstico formal de EB ser dificil em ambientes de saude
ndo especializados, estudos epidemiolégicos consistentes sugerem a
prevaléncia de aproximadamente 10 individuos por milhdo de habitantes. A
variante da EBS, no passado chamada de Weber-Cockayne, é estimada em 1/50
mil nascidos vivos, sendo a mais comum?.

No Brasil, a Associacdo DEBRA mostra que nacionalmente em 2019
foram diagnosticadas 802 pessoas com EB, sendo a forma distréfica com 73%
seguida pela EB simples com 16,5%, a EB juncional com 9,4% e EB de Kindler
com prevaléncia 1,1%. A idade da doenca é de 10,8 anos com histérico familiar

em 35% e consanguinidade de 11%212.
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4. CLASSIFICACAO DA EPIDERMOLISE BOLHOSA HEREDITARIA E
CARACTERISTICAS

De acordo com os especialistas do relatorio da Reunido Internacional de
Consenso sobre EB, a classificacdo é complicada devido a mutacdes no mesmo
gene que podem ser herdadas de forma autossomica dominante ou recessiva,
levando a fendtipos clinicos distintos. Em todas as formas, as alteragcbes
histol6gicas sdo tdo sutis que a microscopia eletrbnica € necessaria para
distinguir os varios tipos. Tanto na Epidermolise Bolhosa Distroéfica (DEB) quanto
na EBS, fendtipos semelhantes podem ser dominantes ou recessivos ou podem
surgir de mutacdes em diferentes genes*19,

As manifestacdes clinicas e a gravidade dos casos variam inclusive dentro
de um mesmo subtipo. As varias mutacdes subjacentes ao desenvolvimento da
EB afetam proteinas que sdo centrais para a estrutura e funcdo normais dos
queratinécitos. Todos o0s subtipos de EB estdo associados ao fraco
desenvolvimento mecéanico da pele*1°.

A gravidade da EB esta relacionada ao tipo e subtipos da doenca. A
literatura traz a existéncia de quatro tipos principais que diferem na éarea e
extensdo do envolvimento da pele e complicacbes extra cutaneas (FIGURA

4)4,5,10.
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Figura 4. Representacdo esquemaética das camadas da pele associadas aos
diferentes tipos de epidermélise bolhosa. Fonte: Adaptado de MARIATH, L. M;
SANTIN, J. T.; SCHULER-FACCINI, L.; KISZEWSKI, 2020; traducéo, a autora.

4.1 Epidermoélise bolhosa simples

A epidermoélise bolhosa simples possui 4 subtipos associados a 7 genes
e compreende o maior numero de subgrupos clinicos. As formas de EBS
localizadas, intermediarias e escamosas (Figura 5 e 6) estdo entre as formas
mais comuns e piores, geralmente causadas por variantes patogénicas nos
genes KRT5 e KRT14 que codificam as queratinas 5 e 14, respectivamente. Tais
mutacOes afetam a estrutura do citoesqueleto celular, tornando a pele mais
suscetivel a danos. Essas duas proteinas normalmente se emparelham para
produzir uma fibra de queratina funcional. A heranca € geralmente autossémica
dominante, representando 75-85% dos casos, embora formas recessivas

também possam ocorrer456.:30,



Bolhas na epiderme
Tipo mais comum de EB

EBS localizada

Nome anterior: Weber-Cockayne
Gene afetado. KRT3, KRT14
Padréo de heranca: dominate,
de novo, recessivo (raro)

[ [\ 1\
et W
EBS intermediéria
Nome antenor: EBS generalizada
Gene afetado. KRT3, KRT14
Padréo de heranga: dominate, de
novo, recesswvo (raro)
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Figura 5. Os subtipos comuns de EBS incluem EBS localizada, intermediaria e

grave. Fonte: Adaptado da DEBRA, 2025; traducéo: autora.

Na forma mais branda, a principal caracteristica da EBS é a formacédo de
bolhas ap6s pequenos traumas ou fricgdes (Figura 6a), afetando principalmente
areas com propensdo de friccdo e cisalhamento, como maos e pés de

criancas*81L,

Figura 6. Caracteristicas variaveis em feridas de EB. (a) Erosdes com crostas
na EB simples, (b) ferida crénica na EB juncional, (c) ferida em cicatrizes na EB
distrofica recessiva, (d) carcinoma espinocelular (CEC) na RDEB grave. Fonte:
HAS C. et al. 2021

A EBS superficial hidrotica também conhecida como EBS superficial tem
distensdes superficiais e pode ou nao ter bolhas. Essas lesdes geralmente se
resolvem com a idade sem deixar cicatrizes significativas, embora possam ser

dolorosas e causar desconforto funcional*62°.
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Nas formas mais graves da EBS, a formacdo de bolhas pode ser
generalizada e aparecer em qualquer parte da pele ou da boca. Esta forma é a
mais grave no nascimento, mas também diminui a gravidade com a idade,
cicatrizando sem deixar sinais. O tratamento de feridas inclui a prevencgéao de
traumas e o uso de terapias tépicas para encurtar a duracéo das lesdes*>10,

As caracteristicas das bolhas dependem do tipo, subtipo e distribuicéo.
Nos subtipos principais, a EBS localizada, apresenta bolhas flacidas de méos e
pés (FIGURA 6a e 7), e a EBS intermediéria generalizada, denominada Koebner,
apresenta bolhas generalizadas com formacao de milia sobre as cicatrizes. Tem
pouca ou nenhuma participacdo mucosa, com 20% dos casos apresentando
distrofia ungueal®.

A EBS generalizada severa ou grave, também no passado denominada
de Dowling-Meara, apresenta bolhas difusas, agrupadas em arranjo
herpetiforme e ceratodermia palmoplantar, enquanto a EBS com distrofia
muscular tem bolhas localizadas®1%1%%, Na EBS com atresia pilérica, também
chamada de forma grave com bolhas ao nascimento, a mutilacdo tem um

progndstico ruim e muitas vezes causa a morte na infanciat®11.29,

Figura 7. Epidermolise bolhosa simples. Bolhas flacidas localizadas no pé de
uma crianca. Fonte: KANE, NAMBUDIRI, STRATIGOS, 2018

Nos casos com subtipos secundarios, o pigmento escuro da EBS também
chamado de EBS com pigmentacao reticular, apresenta bolhas associadas a
maculas reticulares hiper pigmentadas e a EBS autossdmica recessiva,

apresenta bolhas localizadas ou generalizadas, muitas vezes surgindo logo apos
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o nascimento. Na forma Ogna, a doenca se apresenta clinicamente como EBS
localizada, mas com hematomas peri-lesionais e bolhas hemorragicas*®.

A EBS, embora frequentemente associada aos subtipos classicos,
engloba também variantes raras, geneticamente heterogéneas e com
manifestacdes clinicas distintas. Esses subtipos raros, estdo ligados a mutacfes
em genes além de KRT5 e KRT14, como PLEC, EXPH5, KLHL24 e CD151,
resultando em fendtipos complexos que podem incluir envolvimento extra
cutdneo com complicacbes cardiacas, renal

musculares, ou padrdes

dermatoldgicos atipicos como pigmentacao reticulada, lesées migratorias, como

pode ser visto na Tabela 1456828

Tabela 1. Subtipos raros da epidermélise bolhosa simples - EBS

Subtipos

Genética

Sinais e Sintomas

EBS, com
pigmentacgao
mosqueada

Heranca autossdmica
dominante.

A variante patogénica
monoalélica da
queratina. E outras
como KRT5, KRT14 ou
EXPHS5.

Bolhas na pele desde o nascimento de forma
generalizada e gravidade intermediaria.
Pigmentacdo  mosqueada ou reticulada
desenvolve-se gradualmente. Ceratoses focais
nas palmas das maos e plantas dos pés, além de
unhas distroficas e espessadas, que ocorrem
com o tempo.

EBS, Eritema
circinado
migratoério

Heranca autossémica
dominante.

Variantes patogénicas
monoalélicas em KRT5.

Multiplas vesiculas desde o nascimento e, com
o tempo, adquirem um padrdo migratorio
circinado tipico em um fundo eritematoso.
Hiperpigmentagéo pés-inflamatéria surge
progressivamente com padrdo potencialmente
mosqueado. As unhas podem ser distréficas.

EBS,
intermedidrio
com
cardiomiopatia

Heranca autossémica
dominante.

Variantes patogénicas
monoalélicas no cédon
de iniciacdo da
traducdo de KLHL24.
Alta taxa (50%) de
mutacdes de novo (ndo
presentes nos pais).

LesBes cutdneas extensas nas extremidades
estdo presentes ao nascimento e cicatrizam com
hipo/hiperpigmentacéo e atrofia, semelhantes a
gueimaduras. Na idade adulta, a formacéo de
bolhas diminui, mas a pele permanece fragil,
desenvolvendo erosdes com traumas minimos.
Ceratodermia  plantar difusa ou focal.
Espessamento ungueal e onicogrifose. Alopecia
difusa (em pacientes adultos). A cardiomiopatia
dilatada foi relatada em jovens adultos.

Bolhas generalizadas e graves na maioria dos

EBS Heranca autossbmica casos, qgue comeg¢am no nascimento. Fragilidade
recessiva, recessiva. cutdnea persistente mesmo apos avangco da
intermediaria Variantes patogénicas idade. A cura das lesbes leva a
ou grave do KRT14 e KRT5. hiperpigmentacdo pos-inflamatéria. Bolhas e

erosdes generalizadas. Letalidade precoce.
EBS, Heranca autossémica

localizada ou
intermediaria
com
deficiéncia de
BP230

recessiva.

Variantes patogénicas
de perda de funcéo
bialélica na DST levam
a auséncia de BP230.

Bolhas cutaneas surgem ao nascimento ou na
infancia, predominando em extremidades acrais.
Ceratodermia plantar. Distrofia ungueal.

EBS,
localizada ou

Herangca autossdmica
recessiva.

Desde o nascimento ou primeiros anos de vida,
observam-se bolhas generalizadas. Com o
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intermediaria

Variantes patogénicas

tempo, as bolhas tornam-se menos frequentes,

com de perda de funcdo mas a pele continua fragil, formando crostas
deficiénciade bialélica em EXPH5 facilmente. Podem ocorrer leves alteracdes
exofilina 5 levam a auséncia de pigmentares mosqueadas.
exofilina 5.
Heranca autossdmica
dominante ou
recessiva.
A variante patogénica
PLEC monoalélica, . A
) Bolhas acrais congénitas, eventualmente
causa 0 subtipo . . X
- . disseminadas, que se manifestam na
autossdmico dominante . ) ~
EBS, autossémica dominante de forma leve (erosdes

intermediario
com variantes
patogénicas
PLEC

anteriormente
conhecido como EBS
Ogna.

Variantes patogénicas
bialélicas no exon 1a da
isoforma PLEC1la
(expressa na pele, mas
ndo nos mausculos),
causam 0  subtipo
autossdmico recessivo.

acrais e alteracbes pigmentares  poés-
inflamatérias) sendo rara na autossdmica
recessiva (apenas 3 casos relatados) de
gravidade intermediaria. Ceratodermia plantar.
Unhas espessadas distroficas, as vezes
onicogrifose. Sem distrofia muscular.

Subtipos Genética Sinais e Sintomas
Bolhas generalizadas na pele que comeg¢am no
nascimento e sdo de gravidade intermediaria. A
A tendéncia a formacéo de bolhas diminui com a
Heranca autossdmica . ; . .
d idade. Ceratodermia plantar focal. Distrofia e
EBS, recessiva.

intermediario
com distrofia
muscular

Variantes patogénicas
de perda de funcéo
bialélica na codificagédo
PLEC para plectina.

perda ungueal. Anomalias dentarias.
Cardiomiopatia. Acometimento de mucosas.
Estenose do trato respiratorio superior e
rouquiddo.  Distrofia muscular normalmente
limitante na infancia ou no inicio da idade adulta.
Em casos raros, pode estar associada a atresia
pildrica.

EBS grave
com atresia
pilérica

Herangca autossdmica
recessiva.

Variantes patogénicas
de perda de funcéo
bialélica em PLEC.

Auséncia congénita generalizada de pele de
espessura total. Atresia pil6rica. Envolvimento da
mucosa oral. Anemia e retardo de crescimento.
Evolucdo invariavelmente fatal no periodo
neonatal.

EBS,
localizada com
nefropatia
com
deficiéncia de
CD151

Heranca autossémica
recessiva.

Variantes patogénicas
de perda de funcéo
bialélica no CD151, que
codificam o antigeno
CD151.

Bolhas congénitas, predominando em regido pré-
tibial, mas podendo generalizar-se
(especialmente em areas traumaticas). Sardas
faciais, poiquilodermia, atrofia, acrogeria em
maos (fotoexpostas) — relatadas em um caso.
Acometimento mucoso: erosfes orais, distrofia
ungueal, alopecia precoce, estenose
nasolacrimal/esofégica. Nefropatia com
proteindria. Poucos casos descritos na literatura.

Fonte: Adaptado da DEBRA, 2025; traducéo: a autora.

Essas variantes embora menos comuns, requerem diagndstico preciso
devido ao impacto na abordagem terapéutica, aconselhamento genético e

vigilancia de comorbidades associadas*®>2°. O diagndstico precoce pode atenuar
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0 agravamento e evitar que quadros extremamente debilitantes como

exemplificado abaixo (Figura 8).

Figura 8. Evolucdo de caso de EBS-GS (variante KRT14): (a) pés com areas
vermelhas e sem pele ao nascer; (b) méaos com lesdes semelhantes; (c) eroséo
de mucosa da boca as asas do nariz no 3° dia; (d) esfoliagdo com exsudato nas

nadegas ao nascer. Fonte: ALI F. M. et al., 2024.

4.2 Epidermolise Bolhosa Juncional

A epidermdlise bolhosa juncional é caracterizada por clivagem na juncdo
dermoepidérmica, predominantemente herdada de forma autossémica
recessiva. As mutacdes afetam uma das subunidades da laminina, uma proteina
envolvida na fixacédo da epiderme a derme>®.

As caracteristicas gerais incluem bolhas de inicio precoce (Figura 6b),
posicionadas precisamente ao longo do Ilimen, onde a pele se liga a
hemidesmossomos e filamentos de ancoragem (Figura 9). As bolhas séao
amplamente observadas ao nascimento e podem afetar tanto a pele quanto a
mucosa. Formagbes granulares cronicas se formam em &areas comumente

afetadas, como orelhas, dedos e perda de unhas*%29,
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Figura 9. Estrutura do Hemidesmossomo. Fonte: ROSS, M. H. et al. Histologia:

texto e atlas, 52 Ed. Guanabara Koogan, 2008

Os subtipos estéo relacionados a mutacdes em filamentos de ancoragem,
como laminina-332, ou a hemidesmossomos, como antigeno penfigoide bolhoso
2, ou nas integrinas a6 e B44. De acordo com os seus subtipos, a EB juncional
inclui uma forma localizada menos comum, que apresenta areas de abraséo, e
a forma disseminada, com bolhas, ulcera¢cdes sem fim (Figura 6b e 10), levando
a um prognostico desfavoravel e alta mortalidade na infancia. A incidéncia de
casos € estimada em dois individuos por 1 milhdo de nascidos vivos*%610,

As bolhas surgem na infancia em todos os tipos de JEB, e o carater da
leséo varia de acordo com o tipo e a zona. A forma generalizada grave da JEB
tipo Herlitz letal apresenta extensa formacéo de bolhas que cicatrizam com uma
hipergranulagéo, especialmente nas regides periféricas, como pescogo e axilas
(FIGURA 10 e 11)6529.30,
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Figura 10. Os dois principais subtipos de Epidermdlise Bolhosa Juncional sdo:

JEB grave e JEB Intermediario. FONTE: Adaptado da DEBRA, 2025; traducéo:
a autora

As unhas podem apresentar inflamacado tipo paroniquia, e os dentes
podem ser displasicos. A forma intermediaria da JEB ndo Herlitz mitis inclui
bolhas contendo sangue, com atrofia cicatricial, com presenca ou néo de distrofia
ungueal e acometimento brando das membranas mucosas®629.30,

Figura 11. Epidermélise bolhosa restritiva juncional com moldura de cuidados,

ilustrando erosdes tipicas em dobras de flexdo. Fonte: KUMAR, ABBAS, ASTER,
2023.
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Embora a forma classica da JEB tipo Herlitz seja grave e letal, existem

subtipos raros associados a mutacdes em genes como ITGAG, ITGB4, COL17A1

e LAMA3, que apresentam fendtipos heterogéneos, incluindo atresia pilorica,

envolvimento laringeo-onico-cutaneo (LOC) e doenca pulmonar intersticial
(Tabela 2)452°,

Tabela 2. Subtipos raros da Epidermolise Bolhosa Juncional

Subtipos Genética Sinais e Sintomas
ITGA6: Variantes bialélicas Manifestacbes cutdneas graves ao
patogénicas causam fendtipo nascimento com perda total da espessura da
grave e letal. pele em cabega, tronco e membros,
fragilidade cutdnea extrema, levando a
ITGB4: Variantes bialélicas deformidades (ex.: orelhas/nariz
que eliminam a integrina B4 rudimentares). Distrofia/perda ungueal.
JEB com L . N . S
atresia levam a fenoétipo grave e letal.  Atresia pilérica (evidente nos primeiros
il6rica MutagBes com expressdo dias/semanas) e em outros locais como
P reduzida de B4 resultam em duodeno, &nus. Geralmente letal na forma
JEB brando + atresia pilérica.  grave, ainda nas primeiras semanas, mesmo
MutagcBes bialélicas também com correcdo cirlrgica. Casos leves
podem causar JEB sem apresentam envolvimento cutdneo/ungueal
atresia pildrica. menos severo, mas frequente
comprometimento geniturinario.
Her_anga AR. A Pele fragil, apresenta formacgdo de bolhas,
Variantes patogénicas - . : .
. ; geralmente em regides acrais. Distrofia
JEB homozigotas ou heterozigotas .
. ungueal e envolvimento da mucosa.
localizado compostas -~ em ~ COLL7AL Anormalidades do esmalte dentario. N&o
LAMA3, LAMB3, LAMC2, afeta os cabelos '
ITGB4, ITGAS. )
: A Presenca de bolhas em locais de flexdo
Variantes patogénicas . oo e
. . N = desde o nascimento. Cicatriz atréfica.
JEB inversa associadas &  expressao . P
. L Anormalidades do esmalte dentario. Perda
residual da laminina 332.77 >
varidvel de unhas.
a Os primeiros sinais de fragilidade cutanea
Heranca autossomica A . .
: surgem na infancia nas extremidades acrais
recessiva. : A
: - e evoluem com a idade. A cicatrizacdo da
Variantes patogenicas ele resulta em atrofia e perda de
JEBinicio  bialélicas em  COL17A1, P sy ; P
. o . dermatoglifos. Com a idade, podem ocorrer
tardio especificamente a variante .~ <
, cicatrizes que levam a contraturas em flexao
missense €.3908G>A, x
dos dedos e reducéo da abertura da boca.
p.R1303Q, causam esse . i o
- Envolvimento variavel do esmalte dentério e
fendtipo.
das unhas.
Heranca autossbmica Manifestacbes cutdneas graves desde o
recessiva. nascimento, fragilidade extrema da pele com
Mutagcdo de insercdo de bolhas que evoluem para erosdes e tecido de
Sindrome nucleotideo Unico fundadora granulacdo (mais severo que EBJ). Comum
JEB-laringo- homozig6tica no exon 39 do naregido do rosto e pescoco.
onico- LAMAS, que € especifica para Distrofia/perda ungueal com granulagao nos
cutanea a isoforma LAMA3A. A leitos. Apresenta complicacdes sistémicas
(LOC) heterozigosidade = composta criticas como granulagdo conjuntival e

para mutacdes em LAMA3A e
LAMAS3 resulta em um fenétipo
JEB-LOC semelhante.

palpebral ocasionando simbléfaro, cicatrizes
e perda visual, granulagdo laringea levando
obstrucdo potencialmente letal e anemia
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profunda por sangramento crénico das

feridas.
Subtipos Genética Sinais e Sintomas
A maioria dos casos resulta de
jggn%%m ;2?;?52 fugzgzgﬁgﬁisziggt?crg Fragilidade da pele variavel, distrofia ungueal

e hipotricose. Doenga pulmonar intersticial e

pulmonar no ITGA3. Mutacbes sem . . .
! . . sindrome nefrética. Letalidade elevada, com
intersticiale sentido do ITGA3 foram 3, . N e
. . Obito comum na infancia ou primeiros anos
sindrome relatadas em casos mais leves de vida
nefrética que sobreviveram até o final '
da infancia.

Fonte: Adaptado da DEBRA, 2025; traducdo: a autora.

A evolucéo da JEB, particularmente as formas graves, € de dificil manejo
e requer compressao do processo de cicatrizacdo para aplicacdo de uma terapia
abrangente para os itens essenciais para controle das lesdes e prevencao das
complicagbes. Cuidados intensivos apropriados ao controle de infeccdo e o
manejo da dor sdo necessarios para uma qualidade de vida dos pacientes e dos
cuidadores. Além disso, alguns avancos no campo da terapia genética abrem
novos caminhos e perspectivas para o tratamento da doenca, embora sejam
necessarios muitos estudos para que essas terapias sejam acessiveis para a

populacgdo afetada®62°:30,

a. Epidermolise Bolhosa Distrofica

A Epidermdlise Bolhosa Distréfica € caracterizada pela formacdo de
cicatrizes e por fragmentagcdo abaixo da lamina densa, com fibrilas de
ancoragem defeituosas ou rudimentares. A DEB pode ser herdada de forma
autossémica dominante ou recessiva (Figura 12). E a forma mais grave da EB,
com a formacdo de bolhas profundas e ruptura das bolhas. Ocorrem como
resultado de mutacdes no gene COL7AL1 que codifica o colageno tipo VII de

ancora da membrana basal 451130,
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Figura 12. Os principais subtipos de DEB incluem DDEB localizada, DDEB
intermediaria e RDEB grave. Fonte: Adaptado da DEBRA, 2025; traducéo: a

autora.

A incidéncia da DEB varia conforme a classificacdo: na forma recessiva,
é de 3 casos por 1 milh&o de nascidos vivos, enquanto na forma dominante é de
2 casos por 1 milhdo de nascidos vivos. E comum o aparecimento de lesbes
severas que resultam em cicatrizes e contraturas, envolvimento de mucosas,
possivel fusdo dos dedos, maior risco de carcinoma em areas com cicatrizacao
cronica e acometimentos sistémicos, a depender do subtipo>1%:30,

O desenvolvimento e a distribuicdo das lesGes diferem dependendo do
subtipo da doenca. Na DEB dominante mais leve, as bolhas emergem na porcéo
dorsal das extremidades (FIGURA 13a e 13b) e cicatrizam-se de forma
hipertrofica na forma da variante resposta de Cockayne-Touraine e de forma
atréfica pela variante Pacini, além de milia. Em 20% dos casos, as membranas
mucosas séo afetadas, enquanto em 80%, as unhas sdo espessadas. Na DEB
recessiva, na variante Hallopeau—-Siemens, o mais severo dos subtipos, a

z

cicatrizagdo distrofica difusa grave € observada, com comprometimento das
membranas mucosas e distrofia ungueal*11%0,
A resolucéo das bolhas € acompanhada pela formacéo subsequente de

cicatriz atrofica e milia, levando a deformidades “em luva” das maos e dos pés e
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contraturas da extremidade com cicatrizes. Pode ocorrer cura, mas geralmente
desenvolve cicatrizacdo recorrente, dando origem ao desenvolvimento de
carcinoma espinocelulares rapidos e mortais, com metéstases na efusdo. A
formacao de bolhas erupcdes sdo menos proeminentes e mais difundidas, na

forma mais brandal9:11.29.30,

Figura 13. Epidermdlise bolhosa distréfica recessiva (a) em recém-nascido, as
bolhas desenvolvem-se em areas de minimo traumatismo ao nascimento ou
pouco tempo depois. (b) em crianca, cicatrizacdo das maos. Fonte: KANE,
NAMBUDIRI, STRATIGOS, 2018.

Dependendo da mutagdo genética, do subtipo e gravidade, a evolugéo
clinica pode variar muito. Embora formas neonatais graves tenham progndéstico
muito ruim associado aos danos das cicatrizes e alto risco de outras
complicagbes, a intervencdo precoce e o0 manejo adequado oferecem uma
sobrevida melhor. A abordagem multidisciplinar, incluindo dermatologistas,
cirurgibes, e outros especialistas em saude, podem ajudar a ajustar a maneira
de cuidar e combater complicagcées para limitar os danos®1:2%:30,

A Epidermdlise Bolhosa Distrofica (DEB), engloba subtipos raros além das
formas classicas dominante e recessiva, com fenétipos influenciados pelo tipo
de mutacdo no gene COL7Al (Tabela 3). Essas variantes apresentam
manifesta¢des distintas, como prurido intenso, melhora espontanea com a idade
ou padrao inverso, envolvimento flexural, exigindo abordagens especificas
(Figura 14 e 15)10.29.30,
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Tabela 3. Subtipos raros da Epidermolise Bolhosa Distroéfica - DEB

Subtipo

Génetica

Sinais e Sintomas

DDEB,
pruriginosa e
RDEB,

Heranga autossdmica
dominante ou autossdmica
recessiva.

Se apresenta inicialmente como DDEB ou
RDEB localizada ou intermediaria na
infancia e no inicio da idade adulta.

pruriginosa Mutacdes monoalélicas ou Apresenta papulas violaceas intensamente
bialélicas em COL7Al1l pruriginosas e escoriadas ou placas
semelhantes as identificadas lineares e cicatrizes, nas pernas, coxas e
em DDEB ou RDEB ndo bracos, que podem se tornar mais
pruriginosa sem identificacdo progressivas na adolescéncia até a idade
de uma correlagdo genétipo- adulta. Distrofia ungueal e cistos benignos
fendtipo especifica para o sao comuns. Pode coexistir com DEB n&o
fendtipo pruriginosa. pruriginosa.
DDEB, Autossdmico dominante ou Presenca de bolhas na pele aparecem
autoaperfeico  autossdmico recessivo. durante ou logo apds o0 nascimento,
-amento e Mutacdes sem sentido geralmente nas extremidades. Aplasia
RDEB, COL7AL. cutinea dos  membros inferiores.
autoaperfeico Retencao intraepidérmica de Cicatrizes e cistos benignos nos locais de
-amento colageno tipo VIl em imuno- bolhas. A fragilidade da pele melhora
histoquimica e corpos espontaneamente e pode desaparecer
estrelados em reticulo completamente nos primeiros anos de vida,
endoplasmatico. Essas embora a distrofia ungueal, principalmente
mudancas tendem a melhorar das unhas dos pés, possa persistir por toda
em paralelo com a melhora vida.
fenotipica.
RDEB, Heranga autossdmica No periodo neonatal e infancia ocorre o
inverso recessiva. aparecimento de bolhas generalizadas de
Geralmente resulta da gravidade intermediaria. Na Adolescéncia
heterozigosidade composta e idade adulta surgem bolhas em areas
para uma mutagdo COL7A1 flexurais (axilas, virilhas, regido perianal).
com perda de funcdo em Em mulheres ocorre acometimento
combinacgéo com uma vulvovaginal e inframamario. Presenca de
mutacdo sem sentido. bolhas e cicatrizes que atingem mucosas
oral e esbfago. Estreitamento ou oclusdo
do canal auditivo externo. As unhas sdo
afetadas.
RDEB, Heranca autossbmica Fragilidade da pele se apresenta no
localizado recessiva. nascimento ou logo apds, raramente pode
Heterozigosidade composta terinicio tardio na idade adulta. A formacédo
para mutacdes, sitio de de bolhas é limitada em extensdo,
splicing e mudanga de quadro frequentemente nas maos e 0S pés,
do COL7A1 descrita. podendo ficar restrita & &area pré-tibial.
Distrofia e perda das unhas sao comuns.
Envolvimento da mucosa oral e esofagica
geralmente € leve ou ausente.
DEB Heterozigosidade composta Fragilidade grave da pele e da mucosa séao
heterozigoto para uma mutacdo dominante presentes desde o] nascimento,
composto de substituicdo de glicina indistinguivel de RDEB grave. Pode haver
dominante e COL7A1 e uma mutacdo historico familiar de DDEB em membros da
recessivo recessiva no segundo alelo.  familia.

Fonte: Adaptado da DEBRA, 2025; traduc¢do: a autora.

O reconhecimento precoce dessas variantes € crucial para o manejo

multidisciplinar e da vigilancia de comorbidades'©2°,
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Figura 14. Evolucéo do tratamento de paciente com variante COL7A1 (DEB): (a-
b) no nascimento; (c-d) aos 16 dias, 52 troca de curativos; (e-f) aos 30 dias, 92
troca; (g-h) aos 42 dias, 112 troca antes da alta; (i-j)) com 1 ano de idade. Fonte:
Ali et al., 2024

Alguns tipos especificos, como a pruriginosa, autoaperfeicoamento, forma
inversa, ou a localizada, ajudam a mostrar como o diagnostico pode ser
complexo. Além disso, ha casos em que o paciente herda uma combinacao de
mutacOes dominantes e recessivas, 0 que torna o manejo mais desafiador. Por
isso, € importante que o diagndstico seja feito de forma criteriosa, usando

exames genéticos e uma boa avaliagéo clinica®.
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Figura 15 Evolucéo de caso de paciente com DEB recessiva: (a) lesdes nas
costas; (b) lesbes no térax e abdémen; (c) lesdes na lateral do térax; (d)
deformidades nas maos; (e) lesdes na axila. Hubalil et al., 2018

Diante disso, fica evidente como as formas raras da Epidermolise Bolhosa
Distrofica pode-se apresentar de maneiras diferentes em cada individuo. Mesmo
tendo em comum alteragbes no gene COL7AL, essas variacdes se diferenciam
no modo como séo herdadas, nos sintomas e na forma como evoluem ao longo
da vida. ldentificar corretamente essas variantes ajuda nao s6 a entender melhor
o quadro do paciente, mas também a orientar a familia, planejar o tratamento e
prever possiveis complicacbes, reforcando como é essencial que o0s
profissionais de salde estejam sempre atualizados sobre os avancos na

genética e nas diferentes formas de apresentacéo da DEB*8,

4.4 Epidermolise Bolhosa Kindler
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Epidermdlise bolhosa de Kindler (EBK) ou sindrome de Kindler, subtipo
raro, com apenas 250 relatos em todo o mundo, desde a descricdo do primeiro
caso. Passou a ser reconhecida recentemente como um dos principais subtipos
de EB. E caracterizada por rupturas em diversos niveis da juncéo
dermoepidérmica e camadas de pele adicionais. A doenca ocorre devido ao tipo
de heranca autossémica recessiva, uma das suas principais caracteristicas é
que ruptura cutdnea pode ocorrer em mdltiplos niveis o que a diferencia dos
outros grupos da doenga. Embora possua um quadro clinico semelhante a outros
grupos da doenca o que pode dificultar o diagnostico. Dentre os achados clinicos
destacam-se bolhas generalizadas desde a infancia, atrofia cutanea, alteracdes
na pigmentacao da pele e lesbes cronicas nas mucosas, como na cavidade oral
e no esobfago. Entre as complicagbes mais comuns, evidenciam-se as
contraturas articulares e o risco aumentado de carcinoma nas mucosas (Figura
16)4,5,10.

@
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Figura 16. Epidermdlise bolhosa de Kindler. Fonte: Adaptado da Debra, 2025;

traducdo: a autora.

A complexidade clinica é apresentada em graus de gravidade e de

evolugdo. Embora exista a possibilidade de as bolhas iniciais desaparecerem
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com o tempo, o desenvolvimento de lesdes crénicas de mucosas e a evolucao
do quadro de atrofia cutdnea em toda a vida demandam um controle continuo de
cuidados*>2°,

O manejo abrange a prevengdo do trauma cutdneo, controle da
fotossensibilidade e tratamento das lesdes de mucosas a fim de evitar
complicacbes mais perigosas como contraturas articulares e carcinoma.
Contudo, o diagndstico precoce e a abordagem correta do problema séo
essenciais para melhorar a qualidade de vida do enfermo e as baixas as chances

relacionadas a doenca, como exposto nas Figuras 17, 18 e 1945101129,

4
Figura 17. Aspecto ao nascimento: (a) bolha e erosdo na fronte e éareas
periorificiais com mucosa afetada; (b—e) Sindrome de Bart com desnudagéo,
ulceracdes, eritema, fragilidade e distrofia ungueal nos membros inferiores; (f)
desnudacéo circular na mao. Fonte: STEFANESCU, et al., 2023.

Figura 18. Apresentacéo clinica aos 5 meses: (a) erosfes, crostas e cicatrizes
nao cicatrizadas no tronco; (b) cicatrizes e erosdes nos labios; (c) ulceragdes,

crostas, cicatrizes atréficas no pé esquerdo, perda de unhas e pseudosindactilia
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(fusdo dos dedos); (d) cicatriz atréficas, milium e distrofia ungueal no braco
direito. Fonte: STEFANESCU et al., 2023

Figura 19. Apresentagdo clinica aos 6 meses: (a) erosfes ndo cicatrizantes,
cicatrizes atréficas e distrofia ungueal no braco direito; (b) cicatrizes atroficas e
fragilidade da pele no braco esquerdo. Aos 8 meses: (c) ulceracdes cronicas,
crostas, cicatrizes atroficas, distrofia e perda ungueal, pseudosindactilia (fuséo
dos dedos) no pé esquerdo; (d) desnudacao extensa, crostas, cicatrizes, distrofia
e perda ungueal, pseudosindactilia no pé direito. Fonte: STEFANESCU et al.,
2023

Cabe destacar que, devido a gravidade e as -caracteristicas da
Epidermdlise Bolhosa de Kindler, esse subtipo se diferencia por comprometer
multiplas camadas da pele e apresentar evolugdo progressiva dos sintomas.
Nesse contexto, torna-se fundamental a atuacdo de uma equipe multidisciplinar,
visando ao diagnostico precoce, ao manejo adequado das lesbes cutaneas e
mucosas e ao acompanhamento continuo do paciente. Essa abordagem
contribui para a prevencdo ou redugdo de complicacbes, como o
desenvolvimento de carcinomas, além de favorecer a melhora do progndstico e

da qualidade de vida dos pacientes e de seus familiares?®.
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5. FASES CICATRICIAIS NO TRATAMENTO DE PACIENTES COM
EPIDERMOLISE BOLHOSA.

As Diretrizes Brasileiras para os Cuidados com Pacientes com
Epidermdlise Bolhosa descrevem as fases cicatriciais, oferecendo estratégias
individualizadas que atendam as necessidades dos pacientes com EB,
considerando as condicfes sistémicas e as particularidades das lesdes na pele.

Essas fases desempenham um papel significativo no tratamento eficaz!?.

5.1 Fase inflamatoéria

A fase inflamatoria é a etapa inicial do processo de cicatrizacao, ocorrendo
imediatamente apds o trauma ou a formacao de bolhas, com duracdo de 2 a 5
dias. Durante essa fase, ocorre a liberacdo de substancias vasoconstritoras e
vasodilatadoras pelas membranas celulares. Inicialmente, a vasoconstricdo é
mediada por substancias como endotelina e tromboxano A2, contribuindo para
o controle do sangramento. Em seguida, ha predominio de mediadores
vasodilatadores, como histamina, bradicinina, prostaglandinas (especialmente
PGE2) e oOxido nitrico, promovendo aumento da permeabilidade vascular e
permitindo a migragdo das células de defesa para o local da les&o?°.

A ativacdo dessas células resulta na remocao de tecidos necréticos e
microrganismos, com liberag&o de citocinas e fatores de crescimento essenciais
para a progressao do processo cicatricial. Os sinais classicos dessa fase incluem
edema, hiperemia, calor, dor e, em alguns casos, exsudato exacerbado?°3°,

Neonatos acometidos com Epidermodlise Bolhosa Juncional (JEB)
apresentam uma predisposicdo ao desenvolvimento de feridas cronicas logo
apos o nascimento, devido a fragilidade cutanea extrema. Nesse contexto,
tornam-se necessarias intervencdes especificas, como o controle rigoroso do
exsudato, para evitar a maceracao. A abordagem cuidadosa e personalizada,
com foco na protecdo da pele, é fundamental para evitar complicacbes e

promover a cicatrizagdo adequada'®2935,
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Figura 20. Sugestdes de coberturas que podem ser empregadas na fase inflamatéria

do processo cicatricial. Fonte: Adaptado BRASIL, 2021

O tratamento da fase inflamatéria em pacientes com Epidermdlise
Bolhosa exige atencao especial (Figura 20), a escolha do curativo adequado
deve ajudar a controlar a exsudacao e proteger a area afetada, sendo crucial
para minimizar o risco de complicacbes. Além disso, o acompanhamento
continuo durante essa fase € essencial para ajustar o tratamento conforme a
evolucdo da cicatriza¢do, garantindo uma recuperagcdo mais eficiente e menos

dolorosa para o paciente 10:29:30,

5.2 Fase Proliferativa

A fase proliferativa é a etapa intermediaria do processo de cicatrizacao e
€ essencial para a regeneracao da pele danificada (Figura 22). Caracteriza-se
pela formacao de tecido de granulagéo. Nesta fase, ocorre o estimulo a formacao
de novos capilares (angiogénese), essenciais para restabelecer o suprimento
sanguineo ao tecido danificado, transportar nutrientes e fatores de crescimento

para a regeneracao celular?®:3%
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Os fibroblastos, células responsaveis pela producéo de colageno e outras
proteinas da matriz extracelular, desempenham um papel fundamental na
migracao celular e no fechamento da ferida. A fase termina com a formacao do
tecido de granulacdo. O manejo clinico adequado, especialmente o controle da
umidade, € crucial, pois deve manter o leito da ferida imido sem causar danos
ao tecido em regeneracdo. A atividade proteolitica persistente em feridas
cronicas podendo degradar fatores de crescimento, aumentando o risco de

estagnacdo da cicatrizacdo?%0.
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Figura 21. Sugestbes de coberturas que podem ser empregadas na fase

proliferativa do processo cicatricial. Fonte: Adaptado BRASIL, 2021.

E importante que o tratamento da fase proliferativa seja personalizado
(Figura 21), pois cada paciente apresenta caracteristicas clinicas distintas,
especialmente em casos de Epidermodlise Bolhosa. O uso de curativos
adequados que favorecam um ambiente Umido controlado pode acelerar a
formacdo do tecido de granulacdo e prevenir complicacbes. Além disso, a
monitorizacdo constante da ferida é essencial para evitar infec¢des e garantir a
regeneracao adequada. Estratégias que combinem cuidados locais e o suporte
nutricional adequado s&o fundamentais para otimizar os resultados da

cicatrizacdo e melhorar a qualidade de vida dos pacientes0:29:30,

5.3 Fase de Remodelacao
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A fase de remodelacao € a etapa final do processo de cicatrizacao, onde
o tecido de granulacdo formado na fase proliferativa é transformado em um
tecido mais maduro e resistente (Figura 22). Pacientes com Epidermolise
Bolhosa podem apresentar prejuizos nessa fase devido a fatores genéticos que
interferem na producéo de colageno0:29:30,

O principal processo dessa fase € a organizacdo e disposicdo do
colageno, que confere maior rigidez e resisténcia ao tecido, permitindo que ele
suporte estresse mecanico. Em pacientes saudaveis, essa fase pode levar
meses, no entanto, em pacientes com EB, devido aos danos genéticos, pode
levar ainda mais tempo. Em determinados subtipos, como na epidermoélise
bolhosa distrofica, ha deficiéncia ou auséncia do colageno tipo VII, essencial
para a estabilidade da juncdo dermoepidérmica, tornando a matriz recém-
formada particularmente vulneravel. Assim, a fase de remodelacado torna-se um

processo lento e complexo, especialmente desafiador para pacientes com
EB4,10,29,30_

FASE DE REMODELACAO
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Figura 22. Sugestdes de coberturas que podem ser empregadas na fase de
remodelagcao do processo cicatricial. Fonte: BRASIL, 2021

Além disso, € importante ressaltar que a fase de remodelacédo ndo so6
depende da producdo de coldgeno, mas também de outros fatores como a

adequada irrigacdo sanguinea e o controle das infec¢bes (Figura 22). Em
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pacientes com EB, a presenca de cicatrizes hipertroficas ou atrofia pode
prejudicar a funcdo da pele e aumentar o risco de contraturas, 0 que compromete
a mobilidade e a qualidade de vida. O acompanhamento clinico durante essa
fase é crucial para evitar complica¢cdes, promovendo uma cicatrizacdo mais
eficiente e melhorando o prognéstico a longo prazo. Estratégias como o uso de
terapias de compressao ou fisioterapia podem ser necessarias para otimizar os

resultados e minimizar os efeitos adversos da cicatrizagéo!%290,
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6. ABORDAGEM PROFISSIONAL NO CUIDADO DA LESAO DO PORTADOR
DE EB

6.1 Anamnese e Exame Fisico

De acordo com os estudos e consensos, indiferente de onde esteja o
portador de EB no mundo, a avaliacdo do paciente nos centros de saude inicia-
se pela anamnese e exame fisico minucioso, pela abordagem humanizada e
focada na criacdo de um plano de cuidados ja no primeiro dia de atendimento,
permitindo assim, incluir todas as necessidades do paciente com foco as
necessidades biopsicossociais do paciente/familia®10.11.30.36,

Fichas avaliativas e protocolos assistenciais usados na avaliagéo inicial
fornecem subsidios para mapear o cuidado. Pelo registro da anamnese e exame
fisico detalhado inicia-se a construcdo do mapa da area de superficie corporal
envolvida com a determinacdo do tipo de ferida (bolhas intactas, erosdes,
Ulceras, feridas agudas ou crbnicas) e caracterizacdo das mesmas (extensao,
quantidade de exsudato, tipo de tecido). E fundamental adotar uma abordagem
multiprofissional que contemple ndo apenas 0 mapeamento das lesdes
cutaneas, mas também aspectos sistémicos e psicossociais®10.11.30.36,

Além disso, é importante considerar a estrutura de suporte do sistema de
saude em todos os niveis de atencdo (primaria, secundaria e terciaria) para
iniciar a estruturacdo da abordagem?!. A avaliacdo inicial deve incluir a
identificacdo precoce de alteragdes bucais, como lesdes na mucosa oral, que
podem dificultar a alimentacdo e higiene oral®1°. O seguimento da avaliacéo
segue a preconizacao para o exame clinico céfalo caudal.

Através dessas observacdes, e com a aplicacdo de tecnologias e ou
instrumentos validados de avaliacdo de lesGes é possivel a realizacdo da
inspecao cutanea e registros para monitoramento, uma vez que a avaliacao
cutdnea global ndo é recomendada de forma rotineira. Contudo, pode-se
considerar um cronograma semestral para avaliagéo e atualizacdo do inventario
pela equipe multidisciplinart*3’. Com isso, orienta-se o uso da ferramenta de
Apoio a Decisao Clinica TIME (Acrénimo mnemonico — Tabela 4) que € usado

para otimizar o cuidado com feridas3®:
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Essa ferramenta proporciona uma avaliacdo estruturada e auxilia na
definicdo de intervencdes voltadas a promocédo da cicatrizacdo, com base em
pardmetros especificos. Esse modelo dinAmico é composto por quatro
elementos essenciais para o preparo do leito da lesdo, cada um associado a

fatores que podem dificultar o processo de cicatrizagéo®19:11.29.37,

Tabela 4. Ferramenta TIME para avaliacéo de Feridas

T Avaliagdo de tecido inviavel presente no leito da ferida.

I Identificacdo de sinais de inflamag¢é&o ou infec¢ao.

M Controle do exsudato.

E Caracteristicas das bordas da ferida.
Fonte: COUTINHO JUNIOR NFL et al., 2020; Adaptada.

Com a aplicacdo da Ferramenta TIME e com a presenca de profissionais
capacitados, é possivel reduzir variagdes na tomada de deciséo clinica. As letras
da palavra TIME representam as palavras inglesas Tissue (tecido nao viavel) —
que se estiver presente no leito da bolha é recomendado o desbridamento, que
pode ser instrumental, autolitico, enzimatico, mecanico ou bioldgico, Infection
(infeccao/inflamacgéo) — quando apresenta sinais é recomendado considerar o
uso de medicamentos apropriados a tal condicdo, Moisture (manutencdo do
meio Umido) - essencial para garantir uma boa evolucdo cicatricial. Assim, o
controle da umidade do leito da ferida € fundamental. O excesso de umidade
pode acarretar maceracdo das bordas e da regido peri-lesdo e o leito ressecado
dificulta a migracdo das células epiteliais. Nesses casos é recomendado 0 uso
de tecnologias que controlam a quantidade de exsudato no leito da ferida. Por
fim, Edge (bordas da lesdo) - se ndo ocorre migracdo de queratinécitos e
progressao do tecido epitelial a partir das bordas, deve-se avaliar a indicacdo de
desbridamento, enxertia ou terapias adjuntas®137,

Outras ferramentas que sao usadas para monitorar a evolucao cicatricial
€ a “regra dos nove” usada para mensurar a extensao de queimaduras, fotografia
digital para monitorar a evolucdo cicatricial, aplicativos como Push Tool e
Measure que podem ser empregados como metodos de avaliacdo. Dentro dos
protocolos de cuidados das feridas de EB, eles permitem que ao visualizar a area

da ferida possa gerar o célculo e dar medida em centimetros quadrado da ferida
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ou area regenerada, permitindo fazer comparacfes de pontuacdes totais das
medidas ao longo do tempo. Além disso, mostra se a lesdo esta evoluindo para
melhora ou n&o. Pacientes que nao apresentam sinais de melhora devem ser
examinados e iniciar investigacéo para os possiveis fatores envolvidos revisando

todo o plano de cuidado e diagnésticos de enfermagem?81%:36.:37,

6.2 O Plano de Cuidados na Epidermdélise Bolhosa: Uma Abordagem
Integrada aos profissionais da enfermagem.

Para garantir uma assisténcia integral e individualizada, € fundamental
desenvolver um plano de cuidados estruturado, voltado para as necessidades
do paciente, da familia e da equipe multiprofissional. A enfermagem dispde de
conhecimento e formacédo para utilizar sistemas de classificacdo padronizados,
como os de Diagnédsticos de Enfermagem, Intervencfes de Enfermagem e
Resultados de Enfermagem, NANDA®, NIC® e NOC®, respectivamente!0-11.36,

Em condicbes complexas como a Epidermdlise Bolhosa (EB), o
planejamento da assisténcia torna-se ainda mais essencial, pois orienta a equipe
no fornecimento de cuidados holisticos. Isso inclui o manejo da dor, a
preservacdo da integridade cuténea, o tratamento de lesdes, além do suporte
nutricional e emocional, aspectos fundamentais para a sobrevida e bem-estar do
paciente,

Os enfermeiros desempenham um papel central nesse processo, atuando
como facilitadores do autocuidado e promotores da autonomia do paciente. Por
meio de um planejamento individualizado, estabelecem metas realistas e
intervencdes adaptadas, favorecendo a adesao terapéutica e contribuindo para
a melhoria da qualidade de vida383°.

A avaliacéo criteriosa do paciente envolve a coleta de dados objetivos e
subjetivos, essenciais para identificar as principais demandas de cuidado e
elaborar um plano personalizado®®. Na pratica clinica, destacam-se quatro
diagnosticos de enfermagem prioritarios: (1) deterioracéo da integridade da pele,
decorrente de fatores mecéanicos e fisiologicos; (2) dor aguda relacionada as
feridas e procedimentos; (3) desequilibrio nutricional associado ao
hipermetabolismo; e (4) transtornos da imagem corporal, devido ao impacto
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psicologico da doenca. Para cada diagnostico, sdo propostas intervencdes
especificas baseadas em evidéncias, conforme o processo de enfermagems=°.

A complexidade do cuidado em Epidermdlise Bolhosa exige uma
abordagem interdisciplinar. O manejo da dor, presente de forma constante na
vida desses pacientes, requer atencdo especial e a combinacdo de terapias
farmacoldgicas com adaptacbes ambientais e estratégias comportamentais.
Nesse contexto, o enfermeiro desempenha papel fundamental, atuando na
avaliacdo sistematica da dor por meio de escalas apropriadas, na administracédo
segura de analgésicos conforme prescricdo, na escolha de coberturas menos
traumaticas e na realizacdo de curativos com técnicas que minimizem o
desconforto, como o0 uso de solu¢cdes mornas e remocgdo cuidadosa de
materiais®®.

Além disso, pode orientar o paciente e seus familiares quanto a medidas
nao farmacoldgicas, como técnicas de relaxamento, distracdo e posicionamento
adequado, contribuindo para o alivio da dor e maior conforto.
Também é fundamental investir na capacitacdo continua da equipe de saude e
dos cuidadores familiares, abordando técnicas de curativo, banho e controle da
dor, além de garantir suporte psicolégico aos cuidadores, que frequentemente
enfrentam altos niveis de estresse e sobrecarga emocional®.

Diante dos desafios do cuidado ao paciente com EB, o processo de
enfermagem se mostra indispensavel como ferramenta para uma assisténcia
sistematizada e centrada nas necessidades individuais. A sistematizacdo da
assisténcia de enfermagem possibilita uma abordagem integral, que contempla
ndo apenas as fragilidades cutaneas e as lesdes, mas também as dimensdes
fisica, emocional e social do paciente. Esse método permite identificar
prioridades e alinhar intervencdes baseadas em evidéncias a realidade de cada
individuo, reforcando o compromisso da enfermagem com a humanizacéo do
cuidado, a promocao da autonomia, a prevencao de complicacdes e a melhoria

da qualidade de vida, mesmo em condicdes crbnicas e limitantes como a EB®.

6.3 Critérios para o Manejo do paciente portador de EB

O cuidado e 0 manejo das lesdes em pacientes com Epidermolise Bolhosa

(EB) exigem uma abordagem multidisciplinar, com o objetivo de aliviar sintomas,
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prevenir complicacdes e melhorar a qualidade de vida de pacientes e cuidadores.
Embora ainda ndo exista cura definitiva, os avancos terapéuticos tém
proporcionado melhorias significativas para os acometidos®.

Por se tratar de uma condi¢cdo que provoca bolhas dolorosas ao menor
atrito, com lesées que demandam cuidados altamente especializados, a gestao
da assisténcia deve estar fundamentada em protocolos e diretrizes clinicas
claras. Essas orienta¢des visam ndo apenas o alivio dos sintomas, mas também
a prevencao de complicagdes, a melhora da cicatrizag&o e a individualizagéo do
cuidado. Além disso, buscam unificar condutas entre os diversos setores de
saude envolvidos. O sucesso no tratamento depende do reconhecimento da
complexidade dos cuidados, com atencdo as especificidades de cada tipo de
EB4,8,11_

A fragilidade extrema da pele torna o manejo de feridas uma das principais
preocupacdes da equipe assistencial. Nesse contexto, as Diretrizes de Melhores
Praticas para Cuidados com a Pele e Feridas em Epidermolise Bolhosa,
publicadas pela Wounds International em 2017, estabelecem padrbes claros
para o tratamento das lesdes cutaneas, oferecendo recomendacdes praticas e
detalhadas sobre o0 uso de curativos, controle da dor e estratégias de prevencao
de infec¢des. Essas orientacdes visam promover a salde da pele e otimizar 0s
cuidados de enfermagem?.

Complementarmente, a publicacdo Gestdo Pratica da Epidermdlise
Bolhosa: Declaracdo de Posi¢cdo Clinica Consensual da Rede Europeia de
Referéncia para Doencas Raras da Pele (2021) reforca a importancia de uma
abordagem integrada e multidisciplinar, com protocolos especificos que
envolvam dermatologistas, enfermeiros, nutricionistas e outros profissionais da
saude. O documento destaca que a colaboracéo entre especialistas € essencial
para um manejo eficaz, considerando as variacbes clinicas e o grau de
severidade de cada subtipo da doenca®.

Outro aspecto relevante no cuidado da EB € a reclassificacdo consensual
da doenca, tema abordado em estudos recentes. Essa reclassificacdo permite
uma identificacdo mais precisa dos subtipos da EB, possibilitando a
personalizacdo dos planos terapéuticos e facilitando a comunicagcdo entre os

profissionais, resultando em intervencGes mais especificas e eficazes™®.
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No Brasil, em agosto de 2021, o Ministério da Saude publicou as Diretrizes
Brasileiras da Epidermdlise Bolhosa, com o objetivo de padronizar conceitos,
orientar o plano terapéutico e sistematizar o cuidado. O documento fornece
instrugbes detalhadas sobre a utilizagdo de curativos com tecnologias
avancadas, tanto para prevenir feridas quanto para acelerar o processo de
cicatrizacdo, além de recomendacdes especificas sobre avaliacdo da ferida,
limpeza do leito e da regido perilesional, escolha e aplicacao das coberturas, e
sua fixacdo adequada®.

Com base nessas diretrizes e em diversos estudos, observa-se um consenso
sobre as orientacdes dirigidas a pacientes, cuidadores e profissionais de saude.
O manejo da EB ultrapassa as fronteiras de uma especialidade médica, ele exige
uma atuacdo integrada e constante, diretamente ligada a luta diaria pela

sobrevivéncia e pela dignidade dos pacientes®11.2°,

6.4 Orientacfes para os cuidados ao portador de EB

Os cuidados com a pele do portador de Epidermélise Bolhosa (EB) exigem
vigilancia constante. Antes de qualquer contato, toque ou indicagao de produtos,
€ essencial o uso do pensamento critico, uma vez que qualquer acdo desatenta
pode causar lesdes graves?836,

Para o0 momento de higiene e hidratacdo, recomenda-se uso de agua
morna, sabdo neutro e sem corantes com pH entre 4 e 6. A secagem deve ser
feita com leves toques, utilizando uma toalha macia, sem friccionar a pele. A
hidratacdo deve ser realizada com frequéncia em é&reas livres de bolhas, sendo
necessario encontrar um equilibrio. Manter a pele suficientemente hidratada para
reduzir a coceira, mas ndo excessivamente macia, a fim de evitar a formacao de
novas bolhas. A aplicacdo do hidratante deve ser feita com movimentos suaves,
na direcéo do crescimento dos pelos, para minimizar o atrito'0:12.2°,

No uso de dispositivos e vestuario como o uso de fraldas, adesivos,
curativos ou dispositivos médicos, é fundamental adotar estratégias de
prevencao ao atrito. Deve-se evitar roupas com adornos, botdes ou ziperes, e
dar preferéncia a tecidos macios, sem etiquetas e com costuras voltadas para
fora. Para os pés, recomenda-se o0 uso de cal¢cados especiais e macios, que nao

causem atrito810.11,29.30.36,
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O conhecimento aprofundado sobre a patologia amplia a compreenséo de
guem convive com o paciente. Pequenos cuidados no manuseio ou ao tocar a
pele podem ser determinantes para evitar lesdes significativas. A atencdo a
detalhes simples pode preservar a integridade cutanea e evitar agravos'2%:36,

Os cuidados com as bolhas e lesdes exige abordagens especificas para
minimizar traumas e promover a cicatrizacdo. Bolhas intactas devem ser
drenadas com agulha estéril, rente a pele, evitando a remocao do teto da bolha,
0 que ajuda a reduzir a dor e o risco de infeccao (Figura 24). A drenagem pode

ser feita por compressdo suave com gaze ou por aspira¢do com seringa®.

Agulha Bolha

Superficie da pele

Figura 23. Método recomendado para punc¢éao de bolhas. Fonte: Denyer J.; Pillay
E.; Clapham J. Diretrizes de melhores praticas para cuidados com a pele e

feridas na epidermolise bolhosa. Wounds International, 2017

A avaliacdo frequente da pele e das feridas é essencial para adaptar o
tratamento conforme o tipo de EB e as caracteristicas individuais das lesdes.
Profissionais e cuidadores devem ser capacitados em técnicas de manuseio
delicado, j& que procedimentos rotineiros, como a remocdo de um simples
dispositivo pode causar extensas perdas cutaneas. Nesse sentido, a utilizacdo
de curativos atrauméticos € indispensavel para proteger a pele, evitando
aderéncia e dor na troca?%-36.

Para os portadores de EB Simplex (EBS) o uso de amido de milho ou
meias de seda sem costura pode ajudar a reduzir o atrito, 0 superaguecimento
e a coceira®®.

Pensando assim, os procedimentos de limpeza das lesGes devem ter

critérios para evitar transtornos, antes da remocéo do curativo, recomenda-se
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amolecé-lo durante o banho ou irriga-lo com soro fisioldégico 0,9% (SF 0,9%) ou
agua morna. A limpeza do leito da ferida deve ser feita com SF 0,9% em seringa,
evitando traumas mecanicos. Os curativos devem ser realizados membro a
membro, por regides corporais, a fim de evitar exposi¢cao excessiva ao frio e
possiveis traumas. Apds a limpeza, podem ser utilizadas solucbes com
polihexanida (PHMB), que devem ser deixadas em contato conforme a
recomendacao do fabricante. A PHMB possui agao antibiofilme e auxilia no
controle da carga bacteriana®10.11.36,

Para esse momento é imprescindivel uma avaliacdo individualizada de
cada lesdo, com escolha adequada dos produtos, de acordo com a apresentacao
da ferida (ver Tabela 5). Na EB Juncional (JEB), o0 manejo deve focar no controle

da granulacéo excessiva com o uso de pomadas esteroides® 101135,

Tabela 5. Orientacdes de Tratamento conforme o tipo de EB

Classifica¢do da EB Orientagdes de Cuidado com as Lesdes

Utilizar curativos ndo aderentes para prevenir o atrito e reduzir a dor.
Manter a area lesionada limpa e seca.

Evitar o uso de medicamentos tépicos irritantes.

Coberturas de silicone.

Aplicar curativos hidrocoldides ou alginatos e o uso de tecnologias
transferidoras de exsudato com prata como coberturas primarias que
podem favorecer a controle da umidade (com cobertura secundaria
absorvente), o controle da carga bacteriana e reduzir o nimero de
trocas dolorosas de curativos

Realizar limpeza suave com soluc¢ées salinas (SF0,9%) ou solucéo
de Ringer.

O uso de espumas de hidropolimero com bordas de baixa aderéncia
e remogdao atraumatica.

EB Simples

EB Distrofica

Utilizar curativos que minimizem o trauma e promovam a cicatrizacéo
sem aderir a ferida.
O uso de cobertura hidrocoléide, telas de silicone, hidrofibra e prata
como cobertura priméaria. Gaze e PHMB em gel como cobertura
secundéria. Carvao ativado com prata € indicado quando o odor estiver
presente.
Recomendacdo de monitoramento mais frequente devido a maior
fragilidade da pele.
EB Padréo de Heranca Implementar cuidados com a pele diarios, como hidratacédo constante
Autosémica Dominante & © Y59 de p.omadas que pro:[e!am a pele. D .
(AD) _Consuzlerar intervengoes médicas, como antibiéticos, para prevenir
infeccdes em lesBes recorrentes.
Utilizar curativos que promovam a regeneracao celular sem aderir ao

EB Juncional

x tecido.
EB Padrédo de Heranca - .

. Implementar estratégias para controle da dor, como analgésicos
Recessiva (AR) t6picos

Avaliar e tratar complica¢c@es infecciosas.
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Fonte: Adaptada da DEBRA, 2025; HAS C et al., 2021.

A escolha das coberturas para pacientes com epidermélise bolhosa deve
levar em conta as diferentes fases da cicatrizagcéo, pois seu objetivo é criar um
ambiente favoravel a regeneracdo dos tecidos, minimizar o trauma no leito da
ferida, controlar a dor e o exsudato, além de garantir uma remocéao delicada.
Entretanto, ndo ha um unico tipo de cobertura adequado para todas as feridas,
e os formatos e tamanhos disponiveis nem sempre atendem as necessidades
especificas desses pacientes, cujas lesdes podem abranger grandes areas do
corpo, incluindo regides de dificil protecédo, como pescoco, axilas e virilha®12,

A tomada de decisdo sobre o uso de coberturas é complexa, devido a
ampla gama de opcles terapéuticas, a diversidade clinica dos pacientes e a
limitagdo de dados sobre eficicia e efetividade, além da disponibilidade de
recursos. Assim, em vez de buscar uma padronizacao rigida, é essencial adotar
uma abordagem individualizada, considerando as necessidades do paciente
como um todo. Refletir sobre as fases do processo cicatricial e associa-las as
coberturas mais adequadas auxilia os profissionais na construcao do raciocinio
clinico, fortalecendo suas habilidades na formulacdo de planos de cuidados

personalizados®10:11:35,
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Tipo de curativo

Indicacdo/Funcao

Contra indicacdo/recomendacao

Silicone macio
bi-elasticos

Protecdo, pequenas bolhas e feridas
nédo exsudativas

Hidrogel em folha

Resfriamento e reducado da dor

Molho de espuma com
bordas

Protecdo. Locais de bolhas

Malha de silicone macia Camada de contato com a ferida

Alternativa ao soft malha de
Lipidio-coloide Camada de contato com a ferida silicone. Usar como curativo

primario se houver risco de adesao
Hidrogel Resfriamento, reducéo da dor N&o deixe secar

Pode causar bolhas relacionadas
Espuma Protegéo ao calor. Fita de silicone macia

pode ser usada para fixacao

Fita de fixacao de
silicone macio

Retengé&o de ndo-curativos com bordas

Bandagem de fixacéo

Retencédo

Ndo estigque a bandagem na
aplicacdo para evitar o efeito
torniquete.

P6 (amido de milho)

Auxilia na secagem da bolha, reduz
atrito

Aplicar apos puncéao de bolhas, ndo
use amido de milho na é&rea das
fraldas, pois ele pode virar uma
pasta.

Protecéo bi-elastica

Protecdo
Locais de bolhas

Membrana polimérica

Feridas presentes no nascimento

Tiras de um curativo de hidrofibra
precisardo ser colocadas sob as
bordas do curativo para proteger a
pele. Em bebés trocar quando
molhadas para evitar hipotermia.

Hidrofibra

Protecdo das bordas dos curativos

Hidratar com &gua ou soro
fisiolégico para remover se
necessario

Atadura tubular

Retencao

Disponivel em uma variedade de
tamanhos para ajuste adequado.
Pode precisar de protecdo nas
bordas para prevenir bolhas.

Fonte: Adaptado de Denyer, Pillay e Clapham, 2017
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Tabela 7. Curativos recomendados para pacientes com EBJ

Tipo de curativo Indicacdo/Funcao

Contra indicacdo/recomendacao

Gaze impregnada com Locais de bolhas erodidas
hidrogel Recém nascidos e bebés

Em neonatos ha risco de
hipotermia, pois o curativo esta
resfriando. Pode ser usado com
tépicos, usar com morfina somente
guando a dor for dificil de controlar.
Troque diariamente ou quando
estiver seco.

Feridas crbnicas e agudas onde a

Membrana polimérica . B} .
limpeza é necessaria

Estimula altos niveis de exsudato,
usar pelicula de barreira para
proteges a pele perilesional, se
necessario. Pode ser dificil de reter
em superficies verticais. Troque
conforme determinado pelo
exsudato, frequentemente até que
0 exsudato diminua.

Lipidio-coloide Contado com a ferida

Pode ser combinado com uma
camada absorvente para feridas
com exsudato moderado a intenso.

. . Camada de contato com a ferida em
Malha de silicone macio .. )
silicone macio

Feridas muito umidas onde é dificil

Hidrofibra :
manter o curativo no lugar

Contraindicado para feridas pouco
exsudativas ou secas. Reidratar
com agua ou solucdo salina para
remover, se Necessario.

Espuma de silicone
macia

Protecdo, absorcao, feridas com
exsudato excessivo

Pode aderir se colocado
diretamente no leito da ferida, use
camada de contato atraumatica.

Espuma de silicone
macia com
superabsorventes

Protecdo, absorcao, feridas com
exsudato excessivo

Pode ser cortado entre cristais
superabsorventes

Fonte: Adaptado de Denyer, Pillay e Clapham, 2017
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Tipo de curativo Indicacdo/Funcéao

Contra indicagdo/Comentérios

Membrana polimérica Limpeza, feridas crénicas

Estimula altos niveis de exsudato.
O cheiro distinto ndo indica
necessariamente infeccdo. Pode
ser dificil de reter em superficies
verticais. Troca frequentemente até
gue o exsudato diminua.

Curativos

Altos niveis de exsudato
superabsorventes

Pode ser cortado entre cristais
superabsorventes, que aparecem
em fileiras (em oposicédo a cortar a
estrutura cristalina)

Malha de silicone macio Ferida iimida. Camada de contato

Ferida umida, mais seca, e protecdo de
recentemente
curadas. Use como alternativa ao
silicone macio na presenca de

areas vulneraveis
Lipidio-coloide

granulacdo excessiva

Onde a retencdo é dificil (por
exemplo, superficies verticiais)

Absorcdo de exsudato, protecao,
exsudativas, Superaquecimento.  Pode  ser

transferidor de exsudato para umnecessario aplicar um curativo
aprimario atraumatico sobre o
por recomendado.

feridas levemente
Espuma de silicone
macia curativo

conformidade €& necessaria,

exemplo digitos e axilas.

absorvente, onde

Espuma Absorcéo e protecéo

Pode ser aderir se colocados
diretamente no leito da ferida, usar
camada de contato alternativa

Feridas isoladas
DDEB e RDEB leve

Curativo de espuma
com bordas

Curativos com bordas podem exigir
remo¢do com SMAR para evitar
descamacgdo da pele. Pode exigir
camada de contato primaria. Ma
absorcdo de exsudato altamente
viscoso. Periodo de troca em até 4
dias.

Queratina Feridas crénicas

Se ardéncia diluir com brando
emoliente. Reaplicar nas trocas de
curativo.

Fonte: Adaptado de Denyer, Pillay e Clapham, 2017
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Tabela 9. Curativos recomendados para pacientes com sindrome de Kindler

Tipo de curativo Indicacdo/Funcao

Contra indicacdo/Comentarios

Feridas Gmidas e para maioria de

Malha de silicone macia , .
feridas secas.

Troca em até 4 dias em neonatos.
Criancas mais velhas/ adultos tém
menos probabilidade de precisar
desses curativos, mas se usados,
devem ser alterados de acordo com
a preferéncia do paciente

Lipidio-coléide Camada de contato com a ferida

Membrana polimérica : , o
onde a limpeza é necessaria

Feridas crbnicas e agudas e feridas

Estimula altos niveis de exsudato.
O cheiro distinto ndo indica
necessariamente infeccdo. Pode
ser dificil de reter em superficies
verticais. Troca frequentemente até
gue o exsudato diminua. Proteger a

pele perilesional.

Espuma de silicone . .
b Gerenciar exsudato. Protegéo -

macia

Curativo de espuma . . Feridas levemente exsudativas ou
Feridas isoladas

com bordas secas

Fonte: Adaptado de Denyer, Pillay e Clapham, 2017

Além desses, outros produtos também podem e devem ser usados afim
de minimizar traumas, como 0os Removedores de Adesivos Médicos de Silicone
(SMAR) séo indicados para a remocéo de curativos e roupas aderentes. Esses
produtos facilitam a remocédo segura de adesivos utilizados em canulas
intravenosas, cateteres centrais e sondas nasogastricas, diminuindo o risco de
lesBes. Disponivel em sachés estéreis, 0o SMAR pode ser aplicado no rosto e ao
redor de cateteres centrais, também esta disponivel na versao spray para outras
regides?%:36,

Toda assisténcia ofertada ao portador de EB gera riscos a integridade da
pele, em casos de hospitalizacbes ou necessidade do uso de dispositivos
médicos, para esse cuidado hospitalar ou cirdrgico, especialmente neonatos, €
essencialmente a ado¢éo de medidas rigorosas para prevenir traumas cutaneos,
reduzir a dor e evitar infecgdes. O manuseio deve ser extremamente delicado,
evitando friccdo ou presséo que possam desencadear novas bolhas, o paciente
deve sempre ser elevado e apoiado, nunca arrastado. As superficies devem ser
macias, com lencais lisos, campos cirurgicos e almofadas de espuma ou gel sob

proeminéncias ésseas, para evitar contato com texturas asperasiol,
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Os dispositivos e adesivos convencionais devem ser substituidos por
curativos ndo aderentes, que protegem a pele e controlam o exsudato. A
protecdo da pele perilesional com barreiras adequadas é fundamental, bem
como a adaptacdo de curativos em areas umidas ou de dificil fixacao (regides
entre dedos), a fim de proporcionar conforto térmico e prevenir a hipotermia®12,

Os cuidados com esses pacientes devem ser sempre individualizados, em
todos os procedimentos, mesmo 0S mais sSimples e rotineiros como a
monitorizagdo, recomenda-se trocar os eletrodos adesivos convencionais por
sensores nao aderentes ou protegé-los com curativos de malha de silicone,
sempre apoiados por fixacdes macias que evitem pressado. Para a verificacdo da
saturacédo de oxigénio, ter o cuidado de posicionar o sensor em areas sem lesfes
e utilizar protetores acolchoados para evitar friccdo. Nas punc¢des venosas, a
técnica deve ser meticulosa, com uso de cateteres finos e fixacdo através de
curativos ndo aderentes, evitando totalmente esparadrapos ou fitas
convencionais. A afericdo de pressao arterial demanda manguitos especiais,
preferencialmente sem latex, posicionados sobre uma camada protetora de
espuma ou silicone para distribuir a pressédo uniformemente?%-36,

Essas precaucdes sdo fundamentais para prevenir lesbes por pressao
relacionadas a dispositivos médicos, que resultam do uso de equipamentos
aplicados para fins diagnésticos e terapéuticos. Tais lesbes geralmente
apresentam o padrdo ou forma do dispositivo utilizado e devem ser
categorizadas conforme o sistema de classificacdo de lesGes por pressao. Em
pacientes com EB, a fragilidade extrema da pele os torna particularmente
suscetiveis a essas lesdes, mesmo sob pressdes minimas.
Complementarmente, é vital realizar mudancas de decubito frequentes, hidratar
a pele e aplicar barreiras protetoras e estar atento para que todos os dispositivos
meédicos sejam aplicados com materiais e técnicas que minimizem o risco de
dano cutaneo?®:3,

Estas adaptacoes, aliadas as recomendacdes de prevencdo de lesdes,
formam um cuidado integrado que prioriza a seguranca e o conforto do paciente
com EB, minimizando riscos de novos traumas e infecgbes. A constante
avaliacdo da pele durante e apds cada procedimento € essencial para ajustes
imediatos, garantindo que os cuidados sejam tdo dinamicos quanto as

necessidades desses pacientes!®!l,
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Os curativos de primeira camada tém como principal func&o cobrir a ferida
diretamente ou recobrir uma primeira camada de produto, sdo importantes para
manter a umidade ideal no local da lesdo, o que favorece o processo de
cicatrizagdo. Além disso, ajudam a evitar que o curativo fique aderido ao leito da
ferida, reduzindo o trauma durante as trocas. Dependendo do tipo e da
quantidade de exsudato, podem também ajudar na absorcdo do excesso de
exsudato, protegendo a pele ao redor da lesdo, portanto é necessario considerar
as caracteristicas da leséo para utilizar de maneira corretat®1,

Entre as opcdes disponiveis, destacam-se as gazes impregnadas com
substancias como vaselina ou 6xido de zinco, utilizadas para evitar a aderéncia
ao leito da ferida e preservar a umidade local. A substituicdo regular desses
materiais é essencial para prevenir 0 ressecamento e 0 enrijecimento do
curativo. Outra alternativa s8o as gazes ndo aderentes simples, que
proporcionam cobertura delicada e reduzem o trauma durante as trocas'%1%,

Para as coberturas secundérias, feridas com maior quantidade de
exsudato curativos de espuma sao uma escolha eficiente, devido a sua alta
capacidade de absorcdo e a propriedade de ndo aderéncia. Esses curativos
ajudam a manter o ambiente imido na proporcéao ideal e sem que a pele ao redor
da leséo seja danificada, sendo indicados para drenagem moderada a intensa.
No entanto precisam ser trocados quando saturados, para evitar maceragao e
irritacdes na pele perilesional. Em casos de exsudato abundante, podem ser
utilizados curativos altamente absorventes, como as hidrofibras, que ao entrarem
em contato com o exsudato formam um gel, permitindo a troca sem prejuizo ao
tecido em granulacéo®1°,

A terceira camada tem como objetivo principal manter a fixacdo das
camadas anteriores. Gazes comuns ou elasticas sdo bastante utilizadas,
oferecendo seguranca sem exercer pressdo excessiva. Redes de retencéo,
como malhas elasticas, sdo opc¢des praticas por permitirem ventilacdo e serem
reutilizadas apds lavagem. Ja os adesivos de fixacdo, como bandagens
coesivas, sao eficazes para manter o curativo no lugar sem aderir diretamente a
pele, o que reduz o risco de danos nas trocas®1©,

Quando adesivos ou fitas entram em contato com pele fragil, podem ser
empregados removedores especificos que facilitam a retirada sem causar

lesbes. Esponjas de baixo atrito sdo recomendadas para uma higienizacao
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suave das feridas, minimizando a friccdo. Em regifes sujeitas a pressédo, como
areas de acesso venoso, curativos transparentes e permeaveis oferecem
protecéo eficaz sem dificultar a visualizagdo do local. A escolha do curativo deve
levar em conta o tipo de ferida, o volume de exsudato e a sensibilidade da pele,

sempre priorizando o conforto e a seguranca do paciente®19,

6.5 Manejo da dor e do prurido

A pele sendo o maior 6rgado do corpo humano e desempenha um papel
fundamental na percepcdo da dor por meio de uma complexa rede de
terminacbes nervosas livres e receptores nociceptivos, distribuidos
principalmente na derme e epiderme. Em condi¢cdes normais, esses mecanismos
funcionam como um sistema de alerta contra agressées térmicas, mecanicas ou
quimicas.

No entanto, na epidermdlise bolhosa, a formacéo recorrente de bolhas e
erosdes cutaneas expfe camadas mais profundas da pele, tornando as
terminacdes nervosas hiperestimulaveis. Essa exposi¢cao crbnica, associada a
inflamacéo tecidual, a liberacdo de mediadores inflamatdrios e aos traumas
repetidos durante os curativos, resulta em dor continua, muitas vezes
desproporcional ao estimulo. Como consequéncia, pacientes com EB enfrentam
nao apenas dor aguda durante os procedimentos, mas também dor neuropatica
persistente, caracterizada por sensibilidade a estimulos ndo nocivos e resposta
exacerbada a estimulos dolorosos*%41.

Estudos demonstram que, mesmo na forma simples localizada da EB,
considerada uma das manifestacfes mais leves da doenca, a dor € significativa,
frequente e intensa, especialmente durante o surgimento de bolhas e nas trocas
de curativos. Além disso, 75% dos participantes relataram sintomas de dor
neuropatica, como ardéncia, pontadas e coceira, que podem causar despertares
noturnos tanto em criangcas quanto em adultos. Muitas vezes, essa dor é
ignorada ou subtratada, gerando impactos multidimensionais: fisicos,
emocionais e sociais*?.

A dor crbnica associada a EB pode ser extremamente debilitante por si
s6, sendo ainda agravada por fatores adicionais. Entre eles, destacam-se

condicdes neuroldgicas pré-existentes e 0s processos patoldgicos intrinsecos as
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doencas mecanobolhosas. Esses quadros frequentemente estdo associados a
um prognaostico restrito, com expectativa de vida em torno de 30 anos. A
interacao entre dor crbnica e expectativa de vida reduzida cria um ciclo vicioso,
no qual o componente somatico da dor se entrelaca com fatores psicossociais,
potencializando o sofrimento global do paciente®19:11,

Nesse sentido, as diretrizes clinicas para o0 manejo da dor na EB
organizam-se em quatro eixos principais: abordagem psicologica da dor e do
prurido, contemplando estratégias comportamentais; protocolos para dor aguda,
com foco em intervencdes farmacologicas imediatas; manejo da dor crbnica e
recorrente, com abordagens multidisciplinares; e topicos especiais, que abordam
situacdes especificas, como procedimentos invasivos e transicdes terapéuticas.
Essa estrutura sistematica visa garantir um atendimento integral as diversas
manifestacdes de dor nessa populacdo?!.

Diante da alta sensibilidade da pele e da constante presenca de feridas,
a dor na EB exige uma abordagem biopsicossocial, que combine terapias
farmacoldgicas, psicolégicas e fisicas. Procedimentos como a troca de curativos
sao frequentemente apontados como momentos de intensa dor e ansiedade, o
qgue reforca a necessidade de uma abordagem multidisciplinar e centrada no
paciente, unindo estratégias farmacolégicas e ndo farmacolégicast4L.

As diretrizes recomendam a administracdo de ansioliticos e analgésicos
antes de procedimentos como banhos e trocas de curativos. O uso de opioides
pode ser necessario em alguns casos, porém deve ser ajustado cuidadosamente
para evitar sedacdo excessiva, permitindo ao paciente manter um nivel razoavel
de interacdo e funcionalidade. Além disso, técnicas como distracdo, hipnose,
relaxamento guiado e terapia cognitivo-comportamental sdo apontadas como
eficazes para reduzir a dor e o sofrimento emocional*42,

E fundamental que o ambiente onde ocorrem os cuidados seja acolhedor
e confortavel, pois esse tipo de atenc¢ao contribui para a reducéo da dor causada
pelo contato com feridas abertas. Recomenda-se ainda que a equipe de saude
e os familiares participem ativamente do planejamento do cuidado, considerando
as preferéncias do paciente e adaptando as praticas a sua rotina e necessidades
individuais*4243,

Por fim, o plano de manejo da dor deve ser revisado periodicamente, a

fim de se adequar as necessidades em constante mudanca do paciente. A
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aplicacao consistente dessas diretrizes contribui de forma significativa para a
melhoria da qualidade de vida daqueles que enfrentam os intensos desafios

impostos pela epidermélise bolhosa*®4L,

6.6 Recomendacfes praticas ao manejo da dor

Diretrizes de manejo da dor recomendam tratamento ambiental para
banhos em pacientes com EB, como a “bomba de banho” natural, colocando
mingau de aveia dentro de uma meia e amarrando sua ponta, uma vez que uma
substancia presente na aveia chamada avenantramida um composto fendlico
com propriedades anti-inflamatérias e antioxidantes. No entanto, o principal
componente responsavel pelo alivio dermatolégico é o beta-glucano, um
polissacarideo que forma uma camada protetora na pele, além dos fitoquimicos
e avenacésidos que possuem acdo calmante e hidratante, que ajuda na da
coceira e a irritacdo da pele3643,

Outra recomendacdo € tornar agua isotonica (0,9% NaCl — 9g de sal por
litro de agua), segundo relatos informais de familias e dados preliminares que
sugerem maior tolerdncia ao banho, reduzindo o desconforto. Além disso,
solugbes como alvejante diluido ou vinagre sdo empregadas por alguns
pacientes para secar a pele e diminuir a colonizacéo bacteriana, embora possam
causar irritacdo em feridas abertas, necessitando de enxague posterior.
Enquanto a agua salgada dispensa enxague, banhos com vinagre ou alvejante
exigem remocéo cuidadosa dos residuos para evitar prurido36:43,

Muitos pacientes escolhem por reduzir a frequéncia dos banhos para
minimizar a dor, e estratégias como imergir as bandagens antes da remocao
podem facilitar a transicdo e diminuir o trauma. Fatores ambientais, como
correntes de ar frio ou quente, também devem ser controlados, pois podem
agravar a dor em feridas expostas. Essas medidas, mesmo que sob evidéncias
preliminares indicam a importancia de adaptac¢des individuais no manejo diario
da EB3643,

Outras estratégias incluem manter as unhas curtas e lisas, usar técnicas
de distracdo quando a coceira for intensa, substituir o ato de cocar por pressao
suave ou sopro na area afetada e, se necessario, utilizar dispositivos de

massagem com pontas arredondadas. O resfriamento da pele com compressas
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geladas ou hidratantes armazenados na geladeira pode proporcionar alivio
imediato. Curativos de hidrogel em areas muito pruriginosas também séo uteis.
Vestir-se em camadas permite ajustar a temperatura corporal, evitando o calor
excessivo que pode piorar a coceira. Além disso, € importante monitorar 0s

niveis de ferro, ja que sua deficiéncia pode aumentar a coceira36:43,
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7. TRATAMENTOS INOVADORES NA EPIDERMOLISE BOLHOSA

Estudos recentes avaliaram os resultados de tratamentos a longo prazo
em pacientes com diferentes subtipos de Epidermolise Bolhosa (EB). Os
pacientes foram acompanhados por pelo menos um ano, com trés avaliacbes
utilizando o questionario EBDASI (indice de Atividade e Cicatrizes da
Epidermdlise Bolhosa). Os tratamentos avaliados incluiram fotobiomodulacéo,
medicamentos off-label (como colchicina, dapsona e talidomida) e intervencdes
especificas (como hemodidlise, gastrostomia e cateter suprapubico)it:3544,

Na fotobiomodulacdo (FBM), foram utilizadas Iluz vermelha e
infravermelha de baixa intensidade, com o objetivo de estimular processos
celulares, como a producao de ATP, regeneracéo tecidual e sintese de colageno.
Em pacientes com EBDD, 21 sessOes resultaram na redugdo dos sintomas
agudos e crbnicos. O estudo demonstrou que a FBM é um tratamento ndo
invasivo, seguro e eficaz, capaz de melhorar tanto os sintomas agudos (como
bolhas e feridas) quanto os danos cronicos (como cicatrizes)*.

Em outro estudo, no que tange a adocdo de medidas terapéuticas, a
aplicacao do medicamento talidomida apresentou melhora quanto a reducéo dos
danos. No que envolve o uso da colchicina, foi observado uma eficacia no
controle de inflamacdes persistentes em pacientes com EBJ, enquanto a
dapsona, por outro lado, demonstrou beneficio em lesdes cutaneas de pacientes
com EB hereditaria. Entretanto, intervencdes especificas, tais como hemodialise,
cateter supra pubico e gastrostomia, ndo apresentaram melhorias tdo evidentes.
Em suma, as respostas aos tratamentos variaram, ressaltando a importancia de
estratégias individualizadas. Contudo, apesar dos resultados positivos, 0s
tratamentos ainda carecem de uma ampla validacdo em estudos controlados*4.

Atualmente, diversos tratamentos inovadores como transplantes de
células-tronco, edicdo génica, colageno recombinante humano e novas
estratégias para o tratamento de feridas, estdo sendo desenvolvidos para a
epidermdlise bolhosa, buscando melhorias a qualidade de vida e o prognostico
dos pacientes. As abordagens dos estudos variam de pesquisas voltadas para o
uso de canabinoides para alivio dos sintomas ao desenvolvimento de
ferramentas baseadas em inteligéncia artificial para deteccdo precoce de

carcinomas espinocelulares, visto que essa é a principal causa de mortalidade
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em adultos com EB distréofica recessiva. Ensaios clinicos investigam, por
exemplo, a eficacia do D-Fi na cicatrizacdo de feridas, o uso de células-tronco
ABCB5+ administradas por via intravenosa e um spray antimicrobiano para
modificar o microbioma cutaneo em pacientes com infecgdes. Esses avangos

representam importantes perspectivas no cuidado e manejo da doenca?.
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8. CONSIDERACOES FINAIS

A Epidermdlise Bolhosa configura-se como uma condicdo rara, complexa
e desafiadora, que demanda uma abordagem assistencial especializada,
humanizada e interdisciplinar. Ao longo desta dissertacdo, foi possivel
compreender a relevancia do manejo adequado das lesdes cutaneas e mucosas,
bem como a importancia da atuagdo profissional pautada nas melhores
evidéncias disponiveis, com destaque para as diretrizes nacionais e
internacionais, como as recomendacfes da DEBRA e da Wounds International.

O cuidado ao paciente com Epidermolise Bolhosa extrapola a dimenséo
técnica, envolvendo aspectos fisicos, emocionais, sociais e espirituais. A
sistematizacdo da assisténcia de enfermagem, por meio da aplicacdo de
classificagdes como NANDA, NIC e NOC, mostrou-se fundamental para garantir
um cuidado estruturado, seguro e centrado na pessoa. Além disso, reforcou-se
a necessidade de um olhar atento as singularidades de cada paciente,
especialmente em relacao as especificidades dos diferentes subtipos da doenca,
suas manifestacoes clinicas e complicacfes potenciais.

As praticas de prevencdao de lesdes, a escolha adequada de coberturas e
curativos, a gestéo eficaz da dor e a promocéao do conforto séo pilares essenciais
para a melhoria da qualidade de vida dessas pessoas. Nesse contexto, a
capacitacao continua dos profissionais de saude e a educacdo dos cuidadores
e familiares séo estratégias indispensaveis para o manejo seguro e eficiente da
EB.

Destaca-se, ainda, a importancia do fortalecimento das politicas publicas
voltadas para o diagnoéstico precoce e fortalecimento do Programa de
Assisténcia Especializada em Epidermolise Bolhosa (PAEEB), da Linha de
Cuidado da Epidermolise Bolhosa e a Lei Gui (Lei n°® 10.146/2023 no RJ) para
garantir cuidados especializados, continuidade no tratamento e direitos e
beneficios ao paciente.

O incentivo & pesquisa e a criagdo de centros de referéncia sdo medidas
fundamentais para a ampliacdo do conhecimento cientifico e para a qualificacéo

da assisténcia.
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Assim, esta dissertacdo contribui para a construcdo e consolidacdo de
praticas assistenciais embasadas em diretrizes, reforcando a necessidade de
uma atuacao profissional ética, competente e humanizada. Espera-se que este
trabalho sirva como subsidio para profissionais de salde, gestores e
pesquisadores, promovendo reflexdes e avancos na assisténcia as pessoas com
Epidermdlise Bolhosa, com vistas a melhoria continua do cuidado e a promocao

da dignidade, do bem-estar e da qualidade de vida desses individuos.
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