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INTRODUÇÃO

€pidermólise bolhoso congênita (€6) represento gru
po heterogêneo de potologios de coróter genético coroc-
terizodo pelo formoçoo de bolhos no regiõo cutôneo-muco-
so, opôs troumo mínimo, como resultodo
de frogilidode mecânico do epitéiio'
Ho, tombém, umo formo odquirido que noo
6 relocionodo à que descreveremos^.

Mois de 20 subtipos têm sido descri
tos, de ocordo com o tipo de podroo ge
nético, distribuição regionol dos lesões e
oporêncio individuoi destos, presenço ou
noo de otividode extrocutoneo e ochodos

uitroestruturois e imunohistoquímicos.
€stes subtipos soo divididos em três

cotegorios: €6 simpiex, 66 juncionoiis e
€B distróFico'^. Alguns dos subtipos sõo
relotivomente comuns, porém outros soo
bostonte roros como o formo juncionol pro
gressivo, com openos 18 cosos no litero-
turo. € imperotivo que estos crionços se- '
jom ocomponhodos, já que elos podem opresentor obs
trução de vios oéreos superiores e/ou disocusio.

RELATO DE CASO

Apresentemos crionço com 18 meses de idode, sexo
feminino, procedente de Soo Pouio, cujos pois soo primos
em segundo grou. Noo hó reloto de cosos semelhantes no

Para o

otorrinoloringologistQ,
Qs formas juncionol
0 dístróficQ sõo

importantes

porque podem
ocorrer lesões nos

vias aéreas e

esôfago.

fomílio, nem historio de descendêncio européio. A crion
ço opresentovo bolhos hemorrógicos no boco e disfonio,
desde os primeiros dios de vido. No evolução, os bolhos
oporecerom tombém no foce, tronco e mõos, olém de
distrofio ungueol e cáries. Noo hovio reloto de surdez por

porte dos pois.
O exome físico revelovo bolhos

hemorrágicos no foce, tronco e extremi-
dodes (Figuro 1). Hovio otrofio do pele
no dorso dos mãos, com perdo porciol
de impressões digitois e hiperquerotose
em mõos e pés.

No covidode orol, opresentovo le
sões bolhosos polimõrficos nos regiões
jugol, vestibulor e vermelhidão nos lábi
os (Figuro 2). O esmolte dentário ero
defeituoso, com cáries. O exome endos-
cápico revelou processo inflomotário noo
corocterístico no mucoso loríngeo, sem
formoçoo de bolhos. A oudiometrio de
tronco cerebrol ero normol. A crionçQ ero
pequeno em reloçõo ò idode e nenhum

ocometimento sistêmico foi encontrodo.
A biásio de pele revelou 66 juncionoiis progressivo. À

microscópio óptico, encontrou-se formoçoo de bolho
dermoepidérmicQ com conteúdo seroso (Figuro 3). Notou-
se, tombém, vosodilotoçõo e infiltrodo inflomotário. A
microscópio eletrônico mostrou seporoçoo entre o estro-
to bosol e o lômino lúcido cocterizondo este tipo de poto-
logio (Figuro 4).
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