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RESUMO: A epidermélise bolhosa distréfica recessiva (EBD-
R) é doencga rara, sendo o comprometimento anal isolado ou
associado ao esofagiano, pouco referido na literatura. A EBD-
R caracteriza-se pela formacéao de bolhas e cicatrizes, princi-
palmente na pele e eséfago, em resposta aos menores traumas,
sendo seu tratamento controverso, tanto para o envolvimento
anal quanto para o esofagiano. K relatado um caso de EBD-R
com comprometimento esofagiano e anal, associado a micros-
tomia, distrofia ungueal e contraturas cicatriciais em superfi-
cies flexoras. O comprometimento anal, apesar de evidente, nio
acarretava dano a fungio esfincteriana. A estenose esofagiana
por ser muito intensa impediu a realizacdo de endoscopia e di-
latacdes, tendo sido necessario realizacio de gastrostomia para
alimentacéo do paciente. O seguimento do paciente néo foi pos-
sivel por ter desenvolvido distirbio psiquidtrico severo.
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A epidermélise bolhosa distréfica recessiva (EBD-R) é
uma das desordens bolhosas hereditarias que afeta, normal-
mente, a pele e a mucosa gastrointestinal e parece ser resul-
tado da produgdo de colagenase geneticamente alterada‘’.

Os pacientes afetados pela EBD-R desenvolvem bolhas,
geralmente iniciadas precocemente no perfodo perinatal. As
superficies epiteliais apresentando resisténcia diminuida po-
dem, emresposta a pequenos traumas, dar origem a vesiculas,
bolhas e posteriormente a formagéo de cicatrizes. Conse-
qiientemente esses pacientes desenvolvem contraturas em
superficies flexoras, sindactilias, distrofias ungueais,
microstomias e estenose esofagiana®. Na regifio anal o mes-
mo processo se repete, podendo desencadear estenose do
canal anal®®.

Nio existe uniformidade com relagdo a melhor conduta
que poderia ser usada no tratamento dessa rara doenca com
comprometimento esofagiano e anal. O envolvimento anal
tem sido ainda menos relatado, entretanto este n3o acarreta
disfun¢do anorretal importante. O objetivo deste trabalho €
apresentar o caso de paciente com EBD-R, com concomi-
tancia de estenose esofagiana e anal e discutir aspectos rele-
vantes no diagnéstico e tratamento.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, 21 anos de idade, referindo
desde a infancia aparecimento recorrente de bolhas na pele
e disfagia progressiva. Desenvolveu também distrofia un-
gueal e microstomia, além de contraturas cicatriciais em
superficies flexoras. Ao toque retal apresentava estreitamento
alongado do canal anal e dor acentuada, ndo referindo in-
continéncia ou dificuldade importante para evacuar. Na ad-
missao foi realizado esofagograma que mostrou estenose do
esdfago superior (Fig. 1). Foi tentada a realizagio de
endoscopia digestiva alta com dilata¢des, sem sucesso devi-
do a intensa fibrose. Com a piora da disfagia, incapacitando
0 paciente para a ingest@o de alimentos por via oral, foi rea-
lizada gastrostomia. Devido a distiirbio psiquidtrico severo
desenvolvido durante o tratamento (esquizofrenia pa-
ranéide), ndo foi possivel instituir qualquer outra forma de
terapia e o paciente ndo teve seguimento.
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Fig. 1 - Estenose de esbfago superior.

DISCUSSAO

A lesdo esofagiana tem sido referida com maior fre-
qiiéncia na literatura, quando comparada a lesdo no canal
anal®-®, O comprometimento esofagiano constitui-se em com-
plicagdo séria da EBD-R. O esofagograma nas fases iniciais
desse envolvimento demonstra alteragSes inflamatdrias
inespecificas, como edema de mucosa e ulcera¢des superfi-
ciais, além de espasmos inconstantes. Na mucosa esofagiana,
susceptivel aos menores traumas, formam-se vesiculas, bo-
lhas e tlceras, sendo que secunddario ao processo cicatricial,
surgem 4reas de fibrose, preponderantemente no tergo supe-
rior do es6fago (50%),.seguido pelo tergo inferior (25%)®.

O tratamento do comprometimento esofagiano ainda ndo
estd completamente estabelecido. Na fase aguda, é direcionado
para amenizar a formagfo de bolhas e evitar a aspiracio de
secregdes e alimentos, estando a endoscopia contra-indicada®.
A nutri¢do parenteral pode ser usada nos casos mais graves. Os
corticosterdides devem ser usados com cautela. Tem sido re-
ferido ousode fenitoina, que parece ser menos efetivanos casos
de estenoses cicatriciais ja estabelecidas®.

Nas estenoses esofagianas, alguns recomendam endosco-
pia digestiva alta e dilata¢bes™, enquanto outros relatam que
esse procedimento geraria forgas tangenciais causando o
descolamento das superficies epiteliais e a formag@o de ci-
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catrizes. O uso de dilatagdes com baldo pneumdtico poderia
amenizar esse problema®, A esofagocoloplastia tem sido
realizada em um nimero limitado de casos com baixa mor-
bidade® ¥, podendo estar indicada nos casos de extensas le-
sGes ou nos quais a dilatagdo causou dano & mucosa com
perfuragio®.

O comprometimento anal tem sido pouco relatado. Na fase
aguda, as bolhas, erosdes e cicatriza¢Ges, podem levar a des-
conforto importante, resultando em obstipagdo e encoprese.
Nessa fase, poderiam ser usadas preparagdes ricas em fibras,
como o psyllium, e na regido anal, cremes anestésicos e
corticosterdides t6picos®. Estenoses severas de canal anal,
com disfun¢des graves nfo tém sido referidas na literatura e
também nio foram verificadas no presente caso.

MARTINS-MACHADO M, ANDREOLLO NA, GOES JRN,
FAGUNDES J]J, VARGAS VEB, LOPES LR, BRANDALISE
NA & LEONARDI LS - Esophageal and anal stenosis in
recessive dystrophic epidermolysis bullosa - Report of a case.

SUMMARY: Recessive dystrofic epidermolysis bullosa
(RDEB) is a rare inherited mechanobullous disease characteri-
zed usually by esophageal and skin blistering and scar formation
in response to minor trauma. Treatment for esophageal and
anal lesions are still controversial. The reported case had eso-
phageal and anal stenosis associated with microstomy, dys-
trophic nails and flexure contractions. Anal stenosis was not
related to sphincteric disfunction. Endoscopic dilation of the
esophageal stenosis failed due to severe fibrosis, then a gas-
trostomy was created to make nutrition possible. The patient
was lost from follow-up due to severe psychiatric disturbance.
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