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Resumo: A epidermdlise bolhosa distrdfica pruriginosa é doenca genética rara cujo padriao de heran-
¢a ainda nao estd bem estabelecido na literatura. O defeito genético, que envolve a codificacao do coli-
geno tipo VII, estd localizado no brago curto do cromossomo 3, ocorrendo muta¢iao no gene COL7AL.
Apresenta-se o caso de um paciente do sexo masculino que referia prurido nas pernas hé cerca de 15
anos, cujo diagnostico foi firmado com base nos exames dermatoldgico e imuno-histopatolégico.
Devido a raridade dessa condicao patologica, realiza-se breve revisio do tema.
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Abstract: Epidermolysis bullosa pruriginosa is a rare genetic disease that the pattern of inberitance
still remains not established in the literature. The genetic defect, that disturbes the type VII collagen
encoding, is located on the short arm of chromosome 3, with mutation in gene COL7A1. We report a
male patient that was affected by itching on the legs for about 15 years, and the diagnostic was made
based on clinicopathological features. Due to low frequency of this disease, we performed a brief

review about this topic.
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INTRODUCAO

Epidermolise bolhosa (EB) contempla um
grupo de condicoes patologicas herdadas que cursam
com a formagio de bolhas ap6s traumas insignifican-
tes.' Epidermolise bolhosa pruriginosa é uma varian-
te descrita recentemente, causada por mutagio no
gene do colageno tipo VII, com caracteristicas clinico-
patoldgicas proprias.” Estudos microscopicos de EB
pruriginosa mostraram achados tipicos de EB distro6-
fica,” sendo aventada, entdo, a hipotese de que, as
lesoes pruriginosas poderiam representar reatividade
dérmica anormal as alteragoes patologicas primarias
da doenga. O estudo molecular da EB distréfica domi-
nante (classica) e da EB pruriginosa demonstrou que
ambas sao causadas por mutagao genética na codifica-
¢ao do colageno tipo VII, envolvendo substituicio de
glicina por aminodcidos diferentes no mesmo cédon
do gene COL7A1 (G2028Re G2028A)."*

RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, 67 anos, lavrador
aposentado, paraense, procedente de Belém, fototipo
IV (Fitzpatrick), referia prurido intenso nas pernas ha
cerca de 15 anos, evoluindo com “carogos de agua”
(sic) e posterior descamac¢ao. Relatou quadro clinico
semelhante em irmao e sobrinha, que, entretanto,
nio compareceram ao servi¢o para consulta médica.
Ao exame dermatolégico apresentava placas liquenoi-
des eritémato-violaceas lineares, cicatriciais, de distri-
buigao simétrica nas faces anteriores das pernas; algu-
mas lesdes apresentavam-se exulceradas, indicando
provavel escoriagio por cocadura (Figuras 1 e 2).
Havia também distrofia ungueal em todos os podo-
dactilos (Figura 3). Nao apresentava outras comorbi-
dades e nem fazia uso de qualquer medicamento. Foi
realizada biépsia de lesio cutinea, estabelecendo-se
o diagnostico histopatolégico de dermatite fibrosante
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FiGURA 1: LesOes cicatriciais liquendides violaceas lineares
na perna direita

do tipo cicatricial com a presenca de bolha subepidér-
mica (Figura 4). O exame micolégico direto das
unhas dos pododaictilos foi negativo. Imunofluores-
céncia direta realizada também foi negativa para IgG,
IgM, IgA e C3. Encontra-se em uso de talidomida
200mg/dia com melhora do prurido e consequente
aplanamento das lesdes apos um més de uso. Foi
encaminhado para consulta com geneticista para ava-
liacao do padrio de heranga genética.

DISCUSSAO

O termo epidermolise bolhosa pruriginosa foi
proposto por McGrath et al. para identificar um
grupo de pacientes com epidermolise bolhosa distré-
fica que apresentava lesoes liquendides semelhantes
ao prurigo nodular, prurido intenso, cicatrizes linea-
res hipertroficas violdceas, distrofia ungueal dos

FIGURA 2: Acometimento simétrico em ambas as pernas
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Ficura 3: Distrofia ungueal dos pododactilos

pododactilos, milia, surgimento de bolhas apds trau-
mas e, em alguns casos, lesdes albopapuldides no
tronco.” Trata-se de doenca genética rara, cujo
padrao de heranca ainda nio estd bem estabelecido
na literatura. A maioria dos relatos descritos possui
padrao esporddico de heranca, porém existem casos
autossOmicos dominantes e recessivos. O defeito
genético, que envolve a codificagao do colageno tipo
VII, esta localizado no brago curto do cromossomo 3,
ocorrendo mutacio no gene COL7A1. O resultado
dessa anomalia é uma alteracio da estrutura e do
numero das fibrilas de ancoragem, das quais o cola-
geno VII faz parte, levando a uma perda da aderéncia
entre a epiderme e a derme. As lesoes localizam-se
preferencialmente na regido pré-tibial, mas podem
acometer antebracos, dorso das maos e pés, sendo as
unhas também comprometidas. Ha fragilidade cuta-
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FiGURA 4: Exame histopatoldgico: detalhe de fenda subepidérmica
(Hematoxilina-eosina. Aumento x100)
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nea, formagao de cicatrizes e prurido intenso, bolhas
e erosoes podendo estar ausentes. O surgimento das
lesbes geralmente ocorre na infancia, mas pode
estender-se até a terceira década de vida. A histopa-
tologia mostra hiperceratose, acantose moderada,
infiltrado dérmico linfo-histiocitario e bolha subepi-
dérmica em algumas areas. Estudos ultra-estruturais
evidenciaram reducao das fibrilas ancoragem na pele
lesional, perilesional e nao lesional, semelhante a
forma distréfica dominante ou localizada recessiva
de EB. Deve se feito diagnéstico diferencial com
liquen plano hipertroéfico, prurigo nodular e derma-
tite artefata. Ciclosporina,” talidomida,” tacrolimus
topico'' e crioterapia® sio utilizadas na terapéutica,
porém os resultados sio pouco animadores.
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