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Introducao / Descricao do Caso

A epidermdlise bolhosa é uma genodermatose rara, clinica e geneticamente heterogénea. Caracteriza-se por mutagoes
com fragilidade dos tecidos epiteliais com bolhas, vesiculas e Ulceras em locais de trauma minor. Surge desde o
nascimento até a infancia precoce e o diagndstico assenta na bidpsia cutanea. Pode complicar com infe¢des, sinequias
digitais, desnutricdo, atraso estaturoponderal e neoplasia cutanea invasiva. SM, 36 dias de vida, sem antecedentes
perinatais ou familiares de relevo. Multiplas lesdes bolhosas e ulceras cutaneas da face, tronco e membros, desde o
nascimento. Lesdes na mucosa oral e queratite com neovascularizagdo corneana a direita. Avaliado por dermatologia, fez
bidpsia cutanea e autoanticorpos para exclusdo de penfigoide bolhoso neonatal. Repetiu estudo, com resultados
sugestivos de epidermdlise bolhosa. Realizou cuidados de desinfecdo e pensos de cicatrizagdo, sob analgesia. Alta ao 80°
dia, com boa evolucdo ponderal. Estudo genético: mutacdo COL7A1. Mantém cuidados de pensos e seguimento
multidisciplinar.

Comentarios / Conclusoes

Este caso tem clinica e estudo genético compativeis com epidermdlise bolhosa distréfica. A hipotesede penfigoide
bolhoso seria menos provavel. O tratamento assenta em cuidados de pensos para promover a deficiente cicatrizacao,
evitar novas lesdes e infecdo. Analgesia concomitante é fundamental para controlo da dor. A presenca de lesdes orais e o
aumento das necessidades caldricas exige suplementacdo nutricional adequada. O seguimento regular permite a detecéo
precoce de carcinoma epidermoide, uma complicacdo muitas vezes fatal. Este subtipo tem uma sobrevida que pode
chegar a idade adulta, embora com grave repercussdo na qualidade de vida. O aconselhamento genético é importante
para planeamento familiar.
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