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RESUMO

A epidermólise bolhosa é uma doença hereditária que causa alterações em proteínas estruturais da pele e consequente fragilidade 
da epiderme. Manifesta-se por surgimento de fl ictenas por todo o corpo e deformidades funcionais de membros, especialmente 
nas mãos, sendo que as formas mais características são pseudossindactilia e contraturas. Neste trabalho, descrevemos o caso de um 
paciente de 12 anos com deformidades nas mãos e fl ictenas pelo corpo que foi submetido à cirurgia da mão para recuperação da 
movimentação funcional. 

UNITERMOS: Epidermólise Bolhosa Distrófi ca, Cirurgia.

ABSTRACT

Epidermolysis bullosa is a hereditary disease that causes changes in structural proteins of  the skin and consequent fragility of  the epidermis. It is manifested 
by the appearance of  blisters all over the body and functional deformities of  limbs, especially the hands, and the most characteristic forms are pseudosyndactyly 
and contractures. In this paper, we describe the case of  a 12-year-old patient with deformities in his hands and blisters over the body who underwent hand 
surgery for recovery of  functional movement.
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INTRODUÇÃO

A epidermólise bolhosa (EB) é um grupo de doen-
ças hereditárias causadas por mutações em várias prote-
ínas estruturais da pele. O termo epidermólise bolhosa 
refere-se a genodermatoses mecanobolhosas, ou seja, 
traumatismos cutâneos de diferentes intensidades po-
dem dar origem a fl ictenas, cuja gravidade dependerá 
da mutação envolvida na patogenia. Frequentemente se 
manifesta na infância, quando os bebês são carregados 
no colo pelos pais.

Hoje, classifi ca-se EB em quatro principais tipos, de 
acordo com a localização das proteínas mutadas e do nível 
de bolhas. (1, 5)
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EB simples (epidermolítica): há formação de bolhas 
na camada basal dos queratinócitos, ou seja, é intraepidér-
mica. Doença predominantemente autossômica dominan-
te. Dentre as EB, o subtipo mais comum é o localizado, 
que se manifesta na infância precoce com bolhas que rara-
mente cicatrizam, em regiões de trauma, como mãos e pés.

EB juncional (lucidolítica): há formação de bolhas 
na lâmina lúcida da membrana basal; ela constitui defeitos 
nas proteínas que contribuem para coesão da camada der-
moepidérmica. A EB juncional tipo Herlitz está associa-
da com a ausência de expressão de laminina-332 e é fatal, 
pois, frequentemente, forma grandes áreas de erosões e de 
tecido de granulação nos tecidos ocular, traqueolaríngeo, 
gastrointestinal, trato genitourinário e renal. A EB juncio-
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nal geralmente é autossômica recessiva e pode se expressar 
com redução ou ausência de laminina-332, colágeno tipo 
XVII ou integrina α6β4.

EB distrófi ca (dermolítica): há formação de bolhas 
na região da lâmina densa. É o segundo grupo mais co-
mum de EB, devido ao seu padrão de herança autossômico 
dominante. A EB distrófi ca pode resultar em estenose eso-
fágica, perda das unhas e escarifi cação. Pacientes com EB 
distrófi ca dominante têm expressão reduzida de colágeno 
tipo VII e, geralmente, têm bom prognóstico e relativa boa 
qualidade de vida. Já pacientes com EB distrófi ca recessiva 
severa, também conhecida como Hallopeau-Siemens, apre-
sentam fl ictenas generalizadas ao nascimento, o que resulta 
em extensa escarifi cação e pseudossindactilia. Há perda to-
tal da expressão de colágeno tipo VII. Pacientes com essa 
forma de EB desenvolvem fl ictenização em mucosas orais, 
esofágicas e anais; pode haver infl amação, perda crônica 
de sangue, infecção e má nutrição, o que pode levar à ane-
mia, à puberdade atrasada, à osteoporose. Esses pacientes 
podem desenvolver severas complicações renais, além de 
carcinoma epidermoide nas áreas de repetidas erosões.

Síndrome de Kindler (níveis variados de fl ictenas): 
é uma doença autossômica recessiva, causada por muta-
ções no gene FERMT1 (KIND1), que codifi ca kindlina-1. 
Os pacientes apresentam fl ictenas generalizadas ao nasci-
mento e podem apresentar ceratodermia, atrofi a da pele, 
fotossensibilidade, hiperplasia gengival, colite, esofagite e, 
mais raramente, retardo mental e anormalidades ósseas.

O diagnóstico inicial se dá pelo teste de mapeamen-
to de imunofl uorescência, devido à sua alta sensibilidade 
e especifi cidade no diagnóstico de EB, além de sua boa 
disponibilidade e menor preço, quando comparado à mi-
croscopia eletrônica. Ademais, a microscopia eletrônica de 
transmissão e a análise de mutações podem ser utilizadas 
para auxiliar o diagnóstico. Microscopia óptica não é uma 
técnica confi ável para EB, mas pode descartar diagnósticos 
diferenciais.

Os avanços na área da Genética Molecular permitiram 
o screening e a identifi cação de mutações em genes que codi-
fi cam proteínas estruturais da pele. Atualmente, a literatura 
disponibiliza características clínicas e mutações conhecidas 
de vários subtipos de EB (1, 2, 5).
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Paciente masculino, 12 anos, com diagnóstico de Epi-

dermólise Bolhosa do tipo Hallopeau-Siemens (EB distró-
fi ca recessiva). A mãe refere que no 3º dia de vida apareceu 
fl ictena no 3º dedo da mão direita, que evoluiu rapidamen-
te para lesões pelo corpo inteiro. Aos cinco anos, houve 
piora das lesões, especialmente nas mãos, cuja função foi 
perdida progressivamente. Por difi culdades de encaminha-
mento pelo sistema público de saúde, demorou para chegar 
a um serviço de cirurgia de mão, tendo o primeiro contato 
com o serviço aos 11 anos de idade. As mãos apresentavam 
deformidades em luva, dedos fusionados e contraturas 
músculo-cutâneas (Fig 1, 2). Foi encaminhado para realiza-
ção de cirurgia, que implicou em liberação de comissuras e 
osteofi xação com fi os de Kirschner. Utilizou-se uma órtese 
em raquete no pós-operatório (Fig 3). O paciente evoluiu 
com recuperação funcional do movimento de pinça e apre-
ensão. No seguimento, um ano e seis meses após a cirurgia, 
constatou-se uma má adesão ao uso da órtese de manuten-
ção e diminuição da amplitude dos movimentos (Fig 4).

DISCUSSÃO

A EB distrófi ca recessiva (tipo Hallopeau-Siemens) 
caracteriza-se pela diminuição total ou parcial da expres-
são do colágeno tipo VII (COL7), devido a mutações nos 
genes COL7A1, FERMT1 e KIND1. Assim, um pacien-
te afetado por essa doença terá desestabilização da junção 
dermoepidérmica e maior propensão à erupção de fl icte-
nas por todo o corpo. Nesse caso, o sinal de Nikolsky é 
um sinal semiológico importante, pois ele indica o desco-
lamento da camada externa da epiderme frente a algum 
trauma. A doença pode cursar com cicatrizes extensas, 
formadas lentamente e com grande predisposição à infec-
ção. A infl amação crônica leva a erros no DNA das células 
afetadas, aumentando a incidência de neoplasias cutâneas 
(6). A maioria desses pacientes morre antes dos 30 anos, ou 
por complicações infecciosas, ou por neoplasia.

As mãos podem ser acometidas de diferentes formas na 
EB distrófi ca recessiva: polegar aduzido, pseudossindacti-

Tipo maior Subtipo maior Proteínas-alvo

Epidermolítica (EBS) Basal
Suprabasal

Queratina 5 e 14, plectina e α6β4 integrina
Placofi lina e desmoplaquina

Juncional (EBJ) Herlitz
Todas outras

Laminina-332
Laminina-332, colágeno tipo XVII e α6β4 integrina

Dermolítica (EBD) Dominante
Recessiva

Colágeno tipo VII
Colágeno tipo VII

Mista Síndrome de Kindler Kindlina-1

Adaptado de The classifi cation of inherited epidermolysis bullosa (EB): report of the Third International Consensus Meeting on Diagnosis and Classifi cation of EB. Fine JD, Eady RA, 
Bauer EA, Bauer JW, Bruckner-Tuderman L, Heagerty A, et al. J Am Acad Dermatol 2008;58:931-50.

Tabela 1 – Classifi cação da epidermólise bolhosa hereditária. 
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lia, contraturas de fl exão das articulações interfalangianas, 
metacarpofalangianas e do punho. Ainda, pode ocorrer a 
deformidade mitten, em que a mão fi ca “enclausurada” em 
uma espécie de “casulo” epidérmico. (3,4)

A mão pode ser afetada em nível cutâneo (fi brose dérmi-
ca, pseudossindactilia, contraturas, atrofi a da ponta dos de-
dos, perda da unha por lesão bolhosa no leito subungueal), 
em nível musculotendinoso (encurtamento do tendão fl e-
xor e contraturas do músculo intrínseco) e em nível ar-
ticular (deformidades de fl exão, contratura e fi brose dos 
ligamentos colaterais das articulações interfalangianas e 
metacarpofalangianas, luxações). Pode haver ainda destrui-
ções ósseas e osteoporose (3,7).

O tratamento consiste em suporte e prevenção da for-
mação de fl ictenas, bem como o tratamento das sequelas. 
Cuidados meticulosos com a pele são importantes. Orien-
tações envolvem minimizar traumas cutâneos, receber nu-
trição adequada e propiciar acesso ao tratamento médico e 
cirúrgico. A família deve estar presente e cooperativa, e o 
tratamento deve ser multidisciplinar.

A abordagem cirúrgica da mão de um paciente com EB 
distrófi ca recessiva é de grande valia, pois, muitas vezes, há 
perda da capacidade funcional dos membros e da autono-
mia do paciente. A cirurgia é geralmente indicada quando 
há rápida progressão das contraturas ou da pseudossindac-
tilia e perda da função da mão, embora alguns autores pre-
conizem uma intervenção mais precoce. 

A recorrência é muito comum, sendo indicada a revisão 
cirúrgica entre um e seis meses (4). A terapia da mão, como 
imobilização pelo uso de órteses, é essencial para prolon-
gar os intervalos entre os procedimentos. (4, 8, 9).

O principal objetivo da cirurgia é a realização da função 
de pinça e apreensão de objetos. Já os cuidados durante a 
cirurgia preconizam minimizar o trauma e suas possíveis 
consequências. O tipo de anestesia, o uso de torniquete, os 
eletrodos para monitorização cardíaca, entre outros fato-
res, devem ser adequadamente planejados.

A cirurgia começa com o descolamento da epiderme, 
que pode ser feito de maneiras diferentes. Anteriormente, 
a maioria dos cirurgiões descola até o punho, enquanto na 

Figura 1 – Deformidade típica da EB, amputação distal, perda impor-
tante da pele palmar.

Figura 2 – Perda de pele dorsal, difi culdade importante de fl exo-ex-
tensão digital.

Figura 4 – Ganho limitado em pós operatório em que a recidiva, infe-
lizmente, é frequente.

Figura 3 – Órtese em raquete pós-operatória, estabiliza o ganho de 
liberação digital em trans-operatório.
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face dorsal o nível de descolamento pode parar no local 
onde terminam as fl ictenas. A técnica de degloving (desen-
luvar) não é o sufi ciente para restabelecer a função. O se-
gundo passo deve ser a liberação das bridas interdigitais 
(webs) e das contraturas de fl exão. A manipulação delicada 
da articulação indica o local de liberação (3, 4). 

A região interdigital desprovida de epiderme pode ser 
ou não enxertada. Não existe até o momento nenhuma 
evidência de que o uso de enxertos ou retalhos cutâneos 
diminua a recidiva das deformidades, embora o aumento 
do intervalo livre de recidiva esteja descrito (10). 

É recomendado o uso de fi os de Kirschner, dispostos lon-
gitudinalmente, para manter a liberação das contraturas (4). 

COMENTÁRIOS FINAIS
 
A epidermólise bolhosa distrófi ca é uma genodermato-

se com alta morbimortalidade para os pacientes. O trabalho 
de reabilitação desses pacientes deve ser multidisciplinar, 
incluindo a família. O uso dos dispositivos pós-operatórios 
é imprescindível. O cirurgião da mão pode contribuir de 
maneira signifi cativa para a qualidade de vida dos pacien-
tes, restabelecendo sua autonomia por meio da recupera-
ção e manutenção da função das mãos.
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