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RESUMO

Objetivo: Relatar o caso de uma jovem de 24 anos com EB distrofica recessiva. Detalhamento do caso:
Sem histérico familiar confirmado, apresentou sintomas ao nascimento e recebeu diagndstico aos dois anos.
As manifestagbes incluem bolhas que evoluem para feridas, dor ocasional e anemia severa. Ela também
convive com nefrite por IgE, o que agrava seu estado clinico, mas, apesar das lesbes, ndo apresenta
restricdes alimentares nem comprometimento esofagico. A paciente relata convivio constante com a doenga
desde o nascimento sem choque inicial. Enfrentou preconceitos sociais e escolares, destacando a falta de
sensibilidade da sociedade. Usa curativos importados fornecidos por laboratério vinculado a DEBRA e
considera-os, juntamente ao apoio psicolégico, imprescindiveis para lidar com a doenga. O caso reforca a
necessidade de visibilidade, politicas inclusivas e capacitagéo profissional para o manejo adequado da EB e
suporte aos pacientes e familias. Consideragoes finais: Evidencia-se ndo apenas a complexidade clinica
da epidermodlise bolhosa distréfica recessiva, mas também os profundos impactos psicossociais enfrentados
pelos individuos que convivem com essa condi¢ao rara.

Palavras-chave: Epidermodlise bolhosa, Fatores psicossociais, Genética humana, Qualidade de vida.

ABSTRACT

Objective: To report the case of a 24-year-old woman with recessive dystrophic EB. Case detail: With no
confirmed family history, she presented symptoms at birth and was diagnosed at two years of age.
Manifestations include blisters that evolve into wounds, occasional pain, and severe anemia. She also lives
with IgE nephritis, which worsens her clinical condition, but despite the lesions, she does not have dietary
restrictions or esophageal involvement. The patient reports constant coexistence with the disease since birth
without initial shock. She faced social and school prejudices, highlighting the lack of sensitivity in society.
She uses imported dressings provided by a laboratory linked to DEBRA and considers them, along with
psychological support, essential to deal with the disease. The case reinforces the need for visibility, inclusive
policies, and professional training for the adequate management of EB and support for patients and families.
Final considerations: This highlights not only the clinical complexity of recessive dystrophic epidermolysis
bullosa, but also the profound psychosocial impacts faced by individuals living with this rare condition.
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RESUMEN

Objetivo: Reportar el caso de una mujer de 24 afios con EB distréfica recesiva. Detallamiento del caso:
Sin antecedentes familiares confirmados, presenté sintomas al nacer y fue diagnosticada a los dos afios de
edad. Las manifestaciones incluyen ampollas que evolucionan a heridas, dolor ocasional y anemia grave.
También padece nefritis por IgE, lo que agrava su cuadro clinico; sin embargo, a pesar de las lesiones, no
presenta restricciones dietéticas ni afectacion esofagica. La paciente refiere una coexistencia constante con
la enfermedad desde su nacimiento, sin shock inicial. Enfrentd prejuicios sociales y escolares, lo que pone
de manifiesto la falta de sensibilidad social. Utiliza apdésitos importados proporcionados por un laboratorio
vinculado a DEBRA y los considera, junto con el apoyo psicoldgico, esenciales para afrontar la enfermedad.
El caso refuerza la necesidad de visibilidad, politicas inclusivas y formacién profesional para el manejo
adecuado de la EB y el apoyo a pacientes y familias. Consideraciones finales: Esto resalta no solo la
complejidad clinica de la epidermdlisis ampollosa distréfica recesiva, sino también el profundo impacto
psicosocial que enfrentan las personas que viven con esta rara afeccion.

Palabras clave: Epidermdlisis bullosa, Factores psicosociales, Genética humana, Calidad de vida.

INTRODUGAO

A epidermdlise bolhosa (EB) é uma genodermatose, isto €, uma doenga genética e hereditaria rara que
afeta principalmente a pele, podendo também afetar outros 6rgéos, esta em especial se caracteriza por
extrema fragilidade mucocutanea, na qual mesmo toques minimos sdo capazes de criar bolhas e/ou
erosdes-lesdes (MARTINEZ-RIPOLL JM, et al., 2024). A causa é uma mutagéo nos genes que codificam
proteinas de ligagdo da derme e epiderme, responsaveis por manter a integridade e unido das estruturas ali
presentes. Variantes patogénicas em ao menos dezesseis genes importantes na codificagdo das referidas
proteinas de integridade ja foram associados aos subtipos de EB, fendtipos com amplo espectro de
gravidade e a acentuada heterogeneidade da doenga tornam sua classificacdo e diagndstico
particularmente desafiadores (MARIATH LM, et al., 2020).

A classificagao da EB baseia-se na formagao, na disposi¢ao e na gravidade das lesdes. De acordo com a
localizagdo do plano de clivagem, a doenga é dividida em quatro tipos principais: epidermdlise bolhosa
simples (EBS), caracterizada pela formacéo de bolhas intraepidérmicas; epidermdlise bolhosa juncional
(JEB), com clivagem localizada na 1&mina lucida da membrana basal; epidermdlise bolhosa distréfica (DEB),
com separagao abaixo da membrana basal e epidermdlise bolhosa de Kindler (KS), apresentando padrao
misto de clivagem em diferentes niveis da pele. Os trés primeiros subtipos — simples, juncional e distréfica
— correspondem a maioria dos casos diagnosticados (BRUCKNER AL, et al., 2020; STUBLAR A, et al.,
2021).

A EBS é o subtipo mais comum da EB, com manifestacbes, geralmente, limitadas as maos e pés, em
areas de atrito, mesmo sendo uma forma mais branda da doenca, também a mais comum, pode ser
extremamente dolorosa em épocas de crise. Em contraste, subtipos mais raros e severos, como a forma
distréfica e a juncional, podem causar ulceracdes profundas e acometer outros 6rgéos, como trato
gastrointestinal, sistema urogenital, miocardio e musculos esqueléticos (HAS C, et al., 2020; STUBLAR A, et
al., 2021.

A prevaléncia dessa enfermidade varia de acordo com o pais em estudo e os anos estudados. No geral
estima se 10 casos por milhdo de pessoa, os tipos representam 70%, 5%, 25% dos casos mundiais de EB,
para (simples, juncional, distréfica e kindler), sendo o ultimo o mais raro, com cerca de 400 casos relatados
no mundo, ndo é encontrado diferengas significativas entre os sexos e etnias (PINTO FR, 2015; ANGELO
MMFC, et al., 2012; KHANNA D e BARDHAN A, 2024). No Brasil, observa-se uma predominancia dos casos
mais graves de epidermdlise bolhosa, o que reforga a importancia de uma abordagem multidisciplinar,
necessidade que se deve as manifestacdes extracutéaneas associadas (THIEN Cl, et al., 2024).

Dessa forma, o tratamento da epidermdlise bolhosa se estende além do fisico, € fundamentado no
suporte clinico e no acompanhamento psicolégico, mesmo que n&o haja ainda uma terapia curativa eficaz,
precavendo cuidado adequado as feridas, detecgdo precoce e possivel retardamento das complicagbes
(MANOMY PA, et al., 2021).
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Todo o panorama que envolve a EB causa diversos impactos na vida do paciente, a interagéo entre o
individuo interno e externo forma o eixo psicossocial, o qual interage com fatores psicolégicos, dindmicas
socio-profissionais e interagbes com a sociedade, afetando rotina, empregos, saude mental,
comportamento, sentimentos e autonomia, também afetado pela doengca (RODRIGUES CML, et al., 2020;
CAMPOS FT, et al., 2025; MANOMY PA, et al., 2021), assim, visto o cendrio geral no qual esta inserido a
comorbidade e suas consequéncias para além do ambito corpéreo, fica claro a necessidade de trabalhos
que busquem por estudar seus outros efeitos, em especial os psicossociais. Sendo assim, este estudo teve
como obijetivo relatar um caso de Epidermdlise Bolhosa e como os fatores psicossociais relacionados ao
fato impactam na qualidade de vida do paciente entrevistado.

DETALHAMENTO DO CASO

Trata-se do caso de uma jovem do sexo feminino, 24 anos, diagnosticada com epidermdlise bolhosa
distrofica recessiva. Ao ser questionada, afirmou nao possuir histérico familiar da doenca, mas relatou
suspeita de possivel manifestagdo em sua progenitora, considerando-se tratar-se de uma condi¢do
congénita.

A entrevista foi realizada em local escolhido pela paciente, que relatou o aparecimento dos sintomas
desde o nascimento, mencionando ter nascido sem a pele dos pés. O diagndstico definitivo, no entanto,
ocorreu apenas aos dois anos de idade, confirmado por bidpsia e mapeamento genético. Informou que foi
necessaria a avaliacdo de um médico dermatologista, devido a semelhanca da doenga com a sindrome da
pele escaldada, caracterizada por erupgdes cutdneas difusas e descamagao extensa, o que gerou duvidas
diagndsticas.

Com relagdo as manifestagdes clinicas da EB, a paciente nega dor constante, mesmo sem uso continuo
de medicagdes. Refere anemia severa associada a condigdo. As lesbes cutaneas se manifestam por bolhas
que, na maioria dos casos, se rompem e evoluem para feridas, algumas com infecgdes ocasionais que
provocam dor, aliviada com o uso de dipirona. As lesdes apresentam distribuicdo semelhante entre
membros superiores e inferiores. Ambas as méos encontram-se “enluvadas”, e a Unica regido corporal sem
lesbes é o abdome. Relata auséncia de restricbes alimentares e eséfago preservado.

Figura 1 - Demonstracdo das maos “enluvadas”.

S
Fonte: Rodrigues GVS, et al., 2025.
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Um aspecto especifico do caso é a presenga de uma doenga autoimune associada — nefrite por IgE —
diagnosticada de forma independente da EB. Segundo a paciente, essa condigdo tem impactado
negativamente sua qualidade de vida, exigindo o uso continuo de medicamentos corticoides
imunossupressores, 0s quais aumentam a incidéncia de infecgbes oportunistas. Aos 19 anos, foi
hospitalizada por paralisagdo renal total. Relata que a condi¢cdo renal ndo permite o uso de suplementos
alimentares, dificultando o suporte nutricional necessario a regeneragao da pele.

Com o objetivo de compreender os impactos psicossociais da EB, a paciente foi questionada sobre sua
percepcgdo individual e a reagao de seus familiares diante do diagnéstico. Afirmou nunca ter vivenciado o
chamado “choque de realidade”, justificando que convive com as lesdes desde o nascimento: “Nunca tive o
choque, sempre soube, porque sempre convivi com as lesdes desde que nasci.” Relata levar uma vida
normal, dentro das limitagées impostas pela condigao.

No contexto familiar, a mde — responsavel pelo seu cuidado — apresentou depressido poés-parto. A
familia materna contribuiu com apoio emocional e financeiro durante a criagdo da paciente. No aspecto
social, destaca experiéncias negativas com o preconceito: “As pessoas querem pegar, me dar receita de
remeédio, fazer carinho, sem nem me conhecerem.” Relata que esse tipo de abordagem, mesmo que
bem-intencionada, evidencia desinformacéo e falta de sensibilidade por parte da sociedade. A paciente
aponta que o preconceito é o principal fator negativo associado a EB, seja por olhares, comentarios ou
julgamentos relacionados ao medo de contagio. Um episédio marcante relatado ocorreu em sua escola,
onde professores, diretoria e coordenagdo consideravam sua presenga “inadequada” aos padroes da
instituicdo. Segundo seu relato, por se tratar de um colégio dirigido por freiras, essa rejeicao levou sua mae
a se afastar da religido catolica.

Em relagdo ao atendimento médico, mesmo sendo acompanhada por diferentes profissionais, afirma
receber apoio e empatia, estabelecendo vinculos baseados em confianga e amizade. Contudo, relatou um
episddio de despreparo profissional que resultou na pior lesao ja vivenciada: uma raspagem foi realizada
sobre uma lesdo previamente referida como dolorosa, levando a necessidade de transfusdo com duas
bolsas de sangue.

Quanto a situagao financeira, a paciente afirma ndo enfrentar dificuldades diretas relacionadas a EB,
mas relata a impossibilidade de trabalhar sob regime da Consolidacédo das Leis do Trabalho (CLT), devido
ao risco de perder o auxilio governamental. Enfatiza a importdncia do plano de saude no acesso a
tratamentos especializados, considerando os custos elevados com exames, medicamentos, transporte,
consultas e materiais.

O tratamento da EB ¢ direcionado ao cuidado das feridas, com foco na melhora da qualidade de vida.
Atualmente, utiliza diversos tipos de curativos, a maioria importados — Mepilex Transfer®, Mepilex Border
Flex Lite®, Mepitac® e Tubifast® — os quais variam conforme o tipo de lesdo e o local acometido. Os
produtos sédo fornecidos por um unico laboratério aceito pela DEBRA (Dystrophic Epidermolysis Bullosa
Research Association). Antes do acesso a esses curativos, utilizava gaze, ataduras e vaselina, com relatos
de dor e sofrimento significativos nesse periodo. A mae, responsavel pelos cuidados, realizou curso de
enfermagem para melhor manejo das lesdes.

Ao ser questionada sobre o que considera essencial para lidar com a EB, a paciente apontou os
curativos e o acompanhamento psicoldgico, especialmente devido as crises severas de ansiedade. O caso
apresentado trata-se de uma continuidade da tentativa de expandir a literatura acerca da Epidermoélise
Bolhosa, revelando a complexidade clinica da doenca - em especial a distréfica recessiva - mas destacando
a forgca demonstrada por uma paciente que convive desde sempre e diariamente com uma condi¢ao rara,
dolorosa, pouco discutida e socialmente invisibilizada. Foram abordados aspectos fisicos, emocionais,
sociais e financeiros, evidenciando a importancia de uma rede de apoio e a instituicdo de politicas publicas
inclusivas. Casos como este evidenciam a necessidade de maior visibilidade, capacitagdo profissional e
investimento em estudos, tendo em vista que a EB traz desafios multidimensionais que exigem
acolhimento e empatia.
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Figura 2 - Demonstracao das lesdes e dos curativos. Figura 3 - Demonstracao das feridas
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Fonte: Rodrigues GVS, et al., 2025. Fonte: Rodrigues GVS, et al., 2025.

Aspectos éticos

O presente relato foi apreciado e aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) sob nimero CAAE:
89376725.0.0000.5076 e parecer: 7.626.786, em cumprimento aos principios éticos e legais estabelecidos
na Resolugdo 466/2012 e na Carta Circular 166/2018.

DISCUSSAO

Epidermdlise bolhosa é um grupo de doengas genéticas raras caracterizadas por fragilidade cutanea e
por anomalias estruturais que reduzem a resisténcia da pele ao estresse mecénico e definidas pela
formacao de bolhas resultantes desses traumas (HAS C, et al., 2020). A forma distréfica recessiva, como a
observada no presente caso, € uma das variantes mais graves, frequentemente associada a complicagdes
sistémicas, perda de fungdo e comprometimento da qualidade de vida (LUCKY AW, et al., 2006).

A paciente relatada manifestou, durante o nascimento, a auséncia de pele nos pés, um sinal precoce e
severo que ja indicava a gravidade da condi¢do. No entanto, o diagndstico so foi confirmado aos dois anos
de idade, o que, embora esteja dentro da média para doencgas raras de dificil acesso ao diagndstico
genético, reforga a necessidade de maior capacitagéo de profissionais da atengao primaria. O caso destaca,
ainda, a suspeita de “Sindrome da pele escaldada”, dadas as semelhangas clinicas. Diante de sinais
sugestivos de EB, o encaminhamento para o mapeamento genético precoce é essencial, tanto para
confirmar o diagndstico quanto para garantir o acompanhamento adequado e o suporte as familias desde os
primeiros momentos da vida (HAS C, et al., 2020).

Entre as manifestagbes clinicas da paciente, observa-se, além de lesdes bolhosas recorrentes, anemia
severa em decorréncia da doenga. Devido a formagao extensa de bolhas e a fragilidade cutanea, pacientes
com Epidermélise Bolhosa Distrofica Recessiva (EBDR) tendem a apresentar maior perda de células
epiteliais e sangramentos cutaneos periodicos, que contribuem para perdas significativas de ferro,
favorecendo o desenvolvimento de anemia (DE SOUZA FC, et al.,, 2015) A preservagdo do esdfago,
relatada pela paciente, € um aspecto notavel, considerando que manifesta¢des otorrinolaringolégicas sao
frequentes em pacientes com EB (FANTAUZZI RS, et al., 2008).
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A presenca de bolhas (MARTINEZ-RIPOLL JM, et al., 2024), que evoluem frequentemente para feridas
infectadas, & uma caracteristica classica da EB distréfica, dada a deficiéncia de produgéo de colageno tipo
VIl, essencial a integridade da derme. A distribuicdo simétrica das lesdes entre membros superiores e
inferiores e a auséncia de lesGes na regidao abdominal sdo achados que contribuem para a compreenséao de
que os sinais e sintomas da EB podem variar de acordo com fatores genéticos e ambientais e com os
cuidados individuais. Ja a amputacao necessaria de uma das maos e o processo de “enluvamento” da outra
revelam complicacbes extremas que poderiam impactar na independéncia e autonomia da paciente, mas
que, neste caso, continuam preservadas (LUCKY AW, et al., 2006).

Do ponto de vista psicossocial, é interessante observar a dindmica de aceitagdo da paciente diante de
sua condigdo. Conforme descrito, ela afirmou nao ter vivenciado um “choque de realidade”. Por fazer parte
de seu cotidiano desde o nascimento, a EB moldou sua identidade de forma natural e continua, o que
contribuiu para a manutencao de sua postura afirmativa como mulher adulta sem limitagdes na dimenséo de
interagbes sociais. Diferentemente de outros pacientes com EB que, segundo relatos na literatura,
demonstram tendéncia ao isolamento social (SANGHA N, et al., 2021).

Outro aspecto a ser considerado, é o fato de que a entrevistada relata como vivéncia mais emblematica
ocasionada por possuir EB o preconceito’ no periodo que frequentava a escola, sendo ele praticado pelos
préprios profissionais da instituicdo, os quais estimulavam ela e sua familia a realizar desvinculagdo com o
ambiente escolar. Sob essa o6tica, outros estudos também apontam a discriminagao sofrida por portadores
de EB, como julgamentos, mentiras de que a doenga é contagiosa e provocagdes por colegas (SANGHA N,
et al., 2021). Ademais, os pais também sao vitimas dessas situagdes, pois sao culpados, pelo ciclo social,
por transmitirem a doenca; denunciados por possivelmente estarem queimando seus filhos ou ainda
criticados por ndo serem capazes de fornecer os cuidados adequados (SANGHA N, et al., 2021).

A paciente informou possuir boa relagdo com a equipe médica, sendo pautada em apoio e confianga,
entretanto quando teve a pior manifestagdo de sua doenga se sentiu desamparada pelo fato de que esses
profissionais ndo possuiam conhecimento suficiente a respeito. Tal ocorréncia se faz presente em diversas
situagoes e evidencia a necessidade de melhor e maior capacitagdo de atuantes da area da saude sobre EB
(CHATEAU AV, et al., 2024). Nessa perspectiva, artigos ressaltam o quanto uma equipe treinada contribui
para uma melhora no tratamento do paciente, inclusive reduzindo a inseguranca da familia em lidar com tal
condigdo ao promover conforto e empoderamento (CHATEAU AV, et al., 2024).

No que diz respeito a condigao financeira, a entrevistada destaca ter plano de saude que a disponibiliza
acesso a tratamento especializado com diversos tipos de curativos e ressalta que nao trabalha por possuir
risco de suspender o auxilio publico (SALAMON G, et al., 2024). O caso dela diverge ao da maioria da
populagdo que é portadora EB, pelo fato de que muitas vezes as familias se desestruturam ao saberem que
os filhos possuem a doenga e acabam deixando seus empregos para viverem pelos seus filhos, para a
maior seguranga deles, e como consequéncia acabam ficando economicamente desfavorecidos o que os
distancia ainda mais de um tratamento adequado e boa qualidade de vida, tanto para a pessoa com
epidermdlise bolhosa, quanto para a familia (ALVES P, et al., 2019; CHOGANI F, et al., 2021; CHATEAU
AV, et al., 2024; SALAMON G, et al., 2024).

O caso apresentado evidencia ndo apenas a complexidade clinica da epidermolise bolhosa distréfica
recessiva, mas também os profundos impactos psicossociais enfrentados pelos individuos que convivem
com essa condigao rara. A experiéncia da paciente destaca como a doenga, presente desde o nascimento,
molda de forma continua sua identidade e forma de vida, ao mesmo tempo em que impde limitagdes fisicas,
sociais e emocionais significativas.

Diante disso, ressalta-se a importancia da capacitagdo dos profissionais de saude, especialmente na
atencdo primaria, para o reconhecimento precoce dos sinais clinicos sugestivos da EB. O diagndstico
precoce é fundamental para o encaminhamento adequado, inicio do suporte multidisciplinar e redugéo de
danos fisicos e emocionais a medida que a crianga se desenvolve. Nesse contexto, 0 mapeamento genético
precoce surge como ferramenta crucial ndo apenas para a confirmagdo diagndstica, mas também para o
aconselhamento genético familiar e planejamento terapéutico individualizado.
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A trajetdria da paciente evidencia ainda a necessidade de politicas publicas que garantam o acesso
universal a curativos especializados, acompanhamento multiprofissional, apoio psicolégico e suporte
financeiro. A invisibilidade social e o preconceito vivenciados por pessoas com EB reforgcam a urgéncia de
promover a inclusdao, o acolhimento e a empatia. Portanto, este estudo reafirma a importancia de
compreender a epidermdlise bolhosa em sua totalidade — n&o apenas como uma enfermidade
dermatolégica rara, mas como uma condigdo que exige abordagem integrada, humanizada e sensivel as
complexas demandas fisicas, sociais e emocionais que impde.
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