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GENODERMATOSES PARTE |

— AS PELES DE BORBOLETA

As genodermatoses sao doencas genéticas
muito raras que afetam a pele e, por vezes,
outros érgacs. Estima-se a sua prevaléncia
entre 1:6000 e 1:500.000. Atualmente
conhecem-se cerca de 300. Podem ser
congénitas ou manifestar-se ao longo
dos primeiros anos de vida. As mais graves
tém impacto significativo na qualidade
de vida dos doentes e familiares: exclusio
social e profissional, vulnerabilidade eco-
némica, impacto psicolégico significativo,
associacao frequente com deficiéncias
sensoriais, motoras e mentais € redugéo da
esperanca média de vida.

Estdo incluidas no grupo das designadas
doencas 6rfas, cuja baixa prevaléncia
acarreta vérios problemas, nomeadamente
falta de conhecimentos cientificos e médicos,
pouco investimento na investigagao e desen-
volvimento de tratamentos, e inexisténcia/
escassez de legislacdo que proteja os
doentes e familias. Embora estejam
em curso varios projetos de investigagao
genética e terapéutica a nivel internacional,
os doentes néo tém ainda beneficiado
diretamente dos mesmos. A maior parte
dos farmacos ou dispositivos médicos de
que necessitam nao sao comparticipados
pelo Servigo Nacional de Salde, o que
acarreta custos financeiros avultados,
dificiimente suportados pelo orgamento
familiar. O subsidio estatal de que usufruem
os portadores de doengas cronicas &
manifestamente insuficiente para suportar
0s encargos com a terapéutica.

A epidermélise bolhosa (EB) hereditéria
¢ uma doenga secundaria a mutagdes
de genes responsaveis pela formacao de
proteinas que permitem a coesao entre as
diferentes camadas da pele. Existem muitas
formas, de acordo com o nivel (profundi-
dade) da pele em que ocorre a deficiéncia
de coesdo. Os trés principais tipos sdo
EB simples (superficial), EB juncional e
EB distrofica (mais profunda), mas den-
tro de cada grupo distinguem-se muitos
outros subtipos, de gravidade variavel.
Caracteriza-se por uma fragilidade tdo
grande da pele (e por vezes das mucosas)
que qualquer friccdo ou pequeno trau-
matismo provoca o aparecimento de
bolhas que rompem, originando erosdes
(feridas) muito dolorosas, a semelhanca
de queimaduras extensas. Esta fragilidade
valeu-lhe a designacao de "doenca da pele
de borboleta”. As formas mais graves mani-
festam-se desde o nascimento e podem ser
fatais nos primeiros dias a meses de vida.

Na maioria dos casos, a EB simples afeta
apenas maos e pés, com agravamento
nos meses quentes e impacto reduzido na
qualidade de vida. H&, no entanto, casos
mais graves, como o subtipo Dowling Mearz,
em que os recém-nascidos tém um grande
nimero de bolhas e erosdes disseminadas
por todo o corpo. As primeiras semanas
de vida requerem internamento em unida-
de de cuidados intensivos neonatais pela
gravidade do quadro, mas ultrapassado
este periodc-, as lesdes vao cicatrizando
progressivamente, & a maior parte sobrevive,
com esperanga média de vida “normal” .

A EB juncional pode ser ligeira, causan-

“Apesar da dor e das restricoes impostas

pela doenca e dos poucos recursos disponiveis,
as criancas e os adultos ‘borboleta’ tém

uma extraordinaria resiliéncia e dao-nos
verdadeiras licoes de vida,,

do poucas complicagdes a longo prazo,
mas pode também ser grave e fatal nas
primeiras semanas de vida.

A EB distrofica recessiva é uma forma grave,
responsavel por incapacidade funcional/
motora importante. As bolhas surgem
apos pressdo minima ou espontaneamente.
O ciclo repetitivo bolha-erosdo-cicatriz origina
complicagdes, caso nao seja contrariado
com os cuidados adequados. Nas maos
e nos pés ocorre fusao dos dedos (aspeto
de mitene). As cicatrizes na pele sobre as
articulagbes causam contraturas e deformida-
des em flexao que dificultam a mobilidade.
Nas restantes areas podem surgir infegbes
(causa frequente de morte no periodo
neonatal) ou neoplasias cutdneas agressivas
(causa mais frequente de mortalidade a
partir da adolescéncia). A mucosa da boca
e do eséfago também é afetada; em muitos
casos, é necessario colocar uma sonda no
estdmago para a alimentacao (gastrostomia).
QOutras mucosas podem igualmente ser
atingidas (ocular, respiratéria, intestinal,
urogenital), originando varios tipos de
complicacdes, eventualmente fatais.
Ainda nao existe forma de corrigir a causa
genética desta patelogia, pelo que a
terapéutica & sintomética e de prevengio
das complicagbes. Apesar da dor e das
restrices impostas pela doenga e dos poucos
recursos disponiveis, as criangas e os
adultos "borboleta” tém uma extraordinaria
resiliéncia e dao-nos verdadeiras ligdes de vida.
(Para saber mais: www.debra.p1)
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