SINDROME EM QUESTAO
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Vocé conhece esta sindrome?

Do you know this syndrome?

Nadia Aparecida Pereira de Almeida '
Janaine Marchiori

RELATO DO CASO

Paciente ABA, feminina, branca, natural e
procedente de Pirai do Sul, Parania. Mae de 18 anos,
primigesta e sem intercorréncias durante o pré-natal.
Nasceu de parto vaginal, a termo, Apgar 9/10, pesando
2.205 gramas. Os pais sio saudaveis e primos em
primeiro grau. Foi encaminhada por lesdes bolhosas
disseminadas, incluindo mucosa oral (Figuras 1 e 2) e
extensa area de auséncia de pele no membro inferior
esquerdo, desde o joelho até o pé (Figura 2).

FIGURA 1: Lesoes bolhosas na face e mucosa oralLesoes bolhosas
na face e mucosa oral

FIGURA 2: Aplasia de citis no membro inferior esquerdo
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FIGURA 3:
Anoniquia no
primeiro e segun-
do pododactilos
esquerdos

FIGURA 4: LesOes
bolhosas dissemi-
nadas e aplasia
de citis no mem-
bro inferior
esquerdo

Apresentava também anoniquia no primeiro
quirodactilo direito e no primeiro e segundo
pododaictilos esquerdos (Figura 3). Submetida a
biopsia de pele, cujo padrao histologico foi compativel
com epidermolise bolhosa. Durante o internamento
necessitou de transfusao de concentrado de hemacias.
Recebeu oxacilina por 10 dias e amicacina por cinco
dias. Foram realizados curativos didrios com acido
fusidico, adaptic®, lo¢io oleosa a base de 4cidos graxos
essenciais e creme de nitrato de cério 12,4% com
sulfadiazina de prata 1%. Na alta as lesdes bolhosas
estavam em processo de cicatrizagio (Figura 4).
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QUE SINDROME E ESTA?

Atualmente considerada uma doenga genética
génica por Christiano e col., a sindrome de Bart é
caracterizada pela triade de manifestagoes clinicas:
auséncia congénita localizada de pele; bolhas,
pustulas, vesiculas mucocutineas (epidermolise
bolhosa) e alteracoes ungueais.

Uma das explicacoes sugeridas por varios
autores para a auséncia congénita de pele é uma lesao
mecanica causada por trauma fisico intratdtero. Outros
autores suportam a ideia de que isso seria plausivel
para lesoes unilaterais, pois lesdoes de membros
inferiores bilaterais e simétricas, principalmente em
pododactilos e planta dos pés, dificilmente surgiriam
por friccao. McKinster e col. apoiam-se na ideia de
que a area acometida segue as linhas de Blaschko, as
quais sao segmentos metaméricos como dermatomos
que direcionam o crescimento de clones de células
cutineas que derivam de um nudmero limitado de
precursores. As lesoes desnudas que seguem tais
linhas sao simétricas, com bandas largas em formato
de “S” e com bordas definidas.’

As alteracbes ungueais encontradas nessa
sindrome sao distrofias ungueais, onicomadese e
anoniquia.”> Em relacio as lesdes bolhosas
mucocutaneas, considera-se ser a sindrome de Bart
uma variante intrattero da epidermolise bolhosa
distrofica. Essa afirmaciao é embasada na descoberta
de uma alteracao no brago curto do cromossomo 3 na
regidao p21 proximo da regiao do gene do coligeno
tipo VII COL7A1, com substituicio de glicina por
arginina, alteracao esta encontrada tanto na sindrome
de Bart quanto em outras variantes de epidermolise
bolhosa distréfica.” Outra hipétese dessa afirmacio é
que a ultraestrutura revela vesiculas na sublamina
densa, queratindcitos basais, tonofilamentos e
hemidesmossomos normais e fibrilas de ancoramento
pobremente formadas ou em nimero diminuido. As
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diferencas fenotipicas entre as duas patologias citadas
anteriormente resultam de uma substituicio da
glicina em uma regiao localizada e especifica. Ja para
Fine e col., a sindrome de Bart simplesmente
descreve a ocorréncia simultinea de auséncia
congénita localizada de pele e epidermolise bolhosa
congénita e nao significa que aquela é uma
manifestagio da epidermolise bolhosa distrofica.

Apesar de a base molecular nao ser clara,
classifica-se a sindrome de Bart como uma heranga
autossOmica dominante de penetrincia total, mas
com expressividade variavel.

(0) tratamento é realizado com
antimicrobianos tépicos e gazes estéreis para
profilaxia de infecgoes secundarias, e em poucas
semanas as leses estio suavemente cicatrizadas.l
Outras alternativas sio o creme de sulfadiazina de
prata em maiores de dois meses de idade e
desbridamento precoce das lesdes com curativos
fechados, que sio essenciais para a sobrevida.’ O
tratamento das lesoes é de suma importincia devido
ao quadro extremamente doloroso e limitante a
qualidade de vida.*

As complicagdbes de um tratamento
conservador podem ser sepse, infeccio local,
hemorragia, excessiva perda de fluido, hipotermia,
distirbios de eletrdlitos e, mais tarde, cicatrizes
hipertroficas ou atréficas.” Décadas atras, quando nio
havia uma variabilidade de produtos sofisticados e
técnica adequada para o cuidado das feridas, a
infeccio era a maior causa de mortalidade em
qualquer um dos tipos de epidermolise bolhosa
congénita.’

Atualmente, com a disponibilidade de novos
produtos no mercado, o progndstico é relativamente
bom e depende da melhora das bolhas com o passar
da idade. d
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Resumo: A sindrome de Bart é caracterizada pela triade de manifestacoes clinicas: epidermolise bolhosa,
aplasia de cutis e anormalidades ungueais. Presume-se que a auséncia congénita de pele segue as linhas de
Blaschko. O tratamento visa a evitar infeccoes secundarias. O prognostico é bom e depende da cicatrizacao

das bolhas.

Palavras-chave: Anomalias congénitas; Epidermolise bolhosa; Genética

Abstract: Bart's syndrome is characterized by three clinical manifestations: epidermolysis bullosa, congen-
ital absence of skin, and nail abnormalities. It is believed that congenital skin absence follows the patterns
of Blaschko's lines. Treatment seeks to prevent secondary infection. Prognosis is favorable and depends

upon the healing of lesions.
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