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RESUMO

A epidermdlise bolhosa (EB) € uma doenga genética rara que causa fragilidade extrema da pele e
mucosas, resultando em bolhas e lesées dolorosas ao menor trauma. Este estudo apresenta uma
revisdo narrativa da literatura sobre a EB, abordando classificages clinicas, diagnéstico, terapias
disponiveis e avancos cientificos recentes. Entre os tratamentos convencionais, destacam-se os
cuidados com feridas e suporte nutricional. No campo das inovagdes, a terapia génica e o uso de
células-tronco representam promissoras abordagens, embora enfrentem desafios como altos custos
e limitagbes estruturais. Além disso, o impacto psicossocial da doenga reforca a necessidade de
suporte multidisciplinar. Conclui-se que, apesar dos avangos, ha barreiras significativas para a
aplicagéo pratica dos tratamentos, sendo crucial integrar esforgcos entre ciéncia, pratica clinica e
polit icas publicas para melhorar a qualidade de vida dos pacientes.

PALAVRAS-CHAVE: Epidermdlise bolhosa. Terapia génica. Qualidade de vida. Revisao narrativa.

ABSTRACT

Epidermolysis bullosa (EB) is a rare genetic disorder characterized by extreme fragility of the skin
and mucous membranes, leading to painful blisters and lesions with minimal trauma. This study
provides a narrative literature review on EB, discussing clinical classifications, diagnostics, available
therapies, and recent scientific advancements. Conventional treatments focus on wound care and
nutritional support, while innovative approaches, such as gene therapy and stem cell applications,
offer promising s olutions despite challenges like high costs and structural limitations. Furthermore,
the psychosocial impact of the disease underscores the importance of multidisciplinary support. It is
concluded that, despite advances, significant barriers remain for the practical application of
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treatments, highlighting the need for coordinated efforts among science, clinical practice, and public
policies to enhance patients' quality of life.

KEYWORDS: Epidermolysis bullosa. Gene therapy. Quality of life. Narrative review.

INTRODUGAO

A epidermolise bolhosa (EB) € uma doenca genética rara que resulta em uma fragilidade
extrema da pele e das mucosas, levando a formacao de bolhas e lesdes dolorosas com o minimo
de trauma ou friccdo. Suas formas variam de leves a graves, podendo causar complicagdes
sistémicas, como infecgbes e desnutricdo. A EB impacta diretamente a qualidade de vida dos
pacientes, ndo s6 em termos de saude fisica, mas também psicolégica e social. Pacientes com
formas mais graves da doenca enfrentam uma vida marcada pela dor constante, limitagbes
funcionais, cicatrizes permanentes e maior predisposicdo ao cancer de pele. Essas dificuldades
fisicas, somadas ao impacto emocional e social, tornam a EB uma condi¢ao de saude extremamente
desafiadora, tanto para os afetados quanto para suas familias (Silva et al., 2023).

A necessidade de uma abordagem integrada e multidisciplinar no manejo da epidermolise
bolhosa (EB) é amplamente reconhecida, uma vez que a condicdo ndo afeta apenas a saude fisica,
mas também o bem-estar psicoldgico e social dos pacientes. Estudos apontam que um atendimento
que considere esses multiplos aspectos é essencial para melhorar a qualidade de vida, ainda que
muitas vezes as abordagens multidisciplinares enfrentem desafios na pratica clinica devido a
limitagcdes de recursos e conhecimento especializado (Fine et al., 2020).

Os avangos em terapias génicas e celulares tém oferecido novas esperangas para
pacientes com EB, especialmente em casos mais graves. Por exemplo, uma terapia génica
recentemente aprovada utiliza vetores virais para corrigir mutagées responsavel pela produgao do
colageno tipo VII, essencial para a coeséo da pele. Apesar de seu potencial, esses tratamentos séo
marcados por desafios, como altos custos, infraestrutura inadequada e o carater experimental das
abordagens (Uitto & Pulkkinen, 2021). Além disso, a adogao dessas tecnologias em larga escala
ainda esbarra em questdes éticas e logisticas (Almaani et al., 2022).

A literatura académica sobre EB ainda apresenta lacunas importantes, especialmente no
que se refere a integragao de aspectos clinicos, terapéuticos e sociais no manejo da doenga. Uma
melhor compreensao desses elementos é fundamental para o desenvolvimento de politicas publicas
eficazes e para garantir que avangos terapéuticos sejam acessiveis a um maior ndmero de
pacientes (Fine et al., 2020).

Em sintese, a EB representa uma condicédo rara e desafiadora que demanda atencao
multidisciplinar e esfor¢cos colaborativos. Embora os avangos terapéuticos tenham trazido novas
perspectivas, sua aplicabilidade em larga escala ainda enfrenta obstaculos, reforgando a
necessidade de ampliar pesquisas cientificas e politicas publicas para melhorar o manejo dessa
condicao (Uitto & Pulkkinen, 2021; Almaani et al., 2022).
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O problema central que este estudo busca responder é: Quais sdo os principais
avangos clinicos e terapéuticos no manejo da epidermolise bolhosa e como eles podem ser
aplicados para melhorar a qualidade de vida dos pacientes?

Para investigar a esse questionamento tragou-se o seguinte objetivo principal de
analisar os principais aspectos clinicos e terapéuticos da epidermélise bolhosa, destacando os
avangos recentes, e a aplicagao desses tratamentos para melhorar a qualidade de vida dos afetados
pela doenga. Além dos seguintes objetivos especificos: |dentificar as classificagdes clinicas e
principais caracteristicas diagnésticas da epidermdlise bolhosa, detalhando as manifestagbes
clinicas e os métodos de diagndstico mais eficazes. Descrever as opgdes terapéuticas atualmente
disponiveis, tanto as convencionais quanto as terapias inovadoras, como os tratamentos genéticos
e 0 uso de células - tronco. Explorar as perspectivas futuras para o tratamento da epidermélise

bolhosa, abordando as novas fronteiras da pesquisa e os avangos esperados para 0s proximos

anos.

Este trabalho é estruturado em trés capitulos principais. O primeiro capitulo aborda as
classificagdes clinicas da epidermdlise bolhosa, suas manifestagdes e as melhores técnicas de
diagnéstico, além de discutir os aspectos genéticos e os mecanismos moleculares responsaveis
pela doenga. O segundo capitulo foca nas opgbes terapéuticas disponiveis, detalhando os
tratamentos tradicionais e os mais inovadores, como a terapia génica e o uso de células-tronco,
além de analisar suas vantagens, limitacdes e desafios no acesso. O ultimo capitulo examina as
perspectivas futuras e as inovagdes no tratamento da epidermélise bolhosa, destacando as lacunas

na pesquisa que ainda precisam ser exploradas para melhorar a gestdo da doenca.

ASPECTOS CLINICOS E DIAGNOSTICO DA EPIDERMOLISE BOLHOSA

Classificagdes Clinicas

A epidermdlise bolhosa (EB) é uma doenga genética heterogénea, com subtipos definidos
com base na localizagédo da separacgao tecidual na jungéo dermoepidérmica, associada a mutagdes
genéticas especificas. As quatro formas principais incluem: simples, Juncional, distréfica e sindrome
de Kindler. Cada uma apresenta caracteristicas clinicas e genéticas proprias, impactando de forma
distinta a vida dos pacientes (Fine et al., 2014).

A epidermoélise Bolhosa Simples (EBS): A EBS é o subtipo mais comum, caracterizado pela
formacgéao de bolhas na camada basal da epiderme, geralmente restritas as areas sujeitas a fricgao,
como maos e pés. A maioria dos casos nao resulta em cicatrizes permanentes.

"Na EBS, as mutagbes ocorrem nos genes KRT5 e KRT14, que codificam as queratinas 5
e 14, componentes essenciais do citoesqueleto das células basais epidérmicas. Estas mutagdes
comprometem a integridade celular, resultando na formacgéo de bolhas sob minimos traumas" (Has
et al., 2018).
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Ja a Epidermdlise Bolhosa Juncional (EBJ): A EBJ envolve uma separagéo localizada na
l&mina lucida, sendo associada a lesdes mais severas e, em casos graves, alta mortalidade
neonatal.

Esse subtipo pode afetar mucosas e sistemas internos, levando a complicagdes sistémicas.

Conforme descrito:

"A EBJ resulta predominantemente de mutacdes nos genes LAMA3, LAMB3 e LAMC2, que
codificam subunidades da laminina-332, uma proteina crucial para a adesao da epiderme a derme.
Pacientes frequentemente apresentam bolhas disseminadas, comprometimento de mucosas e
erosdes cronicas, tornando este um dos subtipos mais debilitantes da EB" (Uitto et al., 2016).

A Epidermdlise Bolhosa Distréfica (EBD): Neste subtipo, as bolhas se formam abaixo da
ldmina densa, na derme papilar, e geralmente resultam em cicatrizes permanentes, além de uma
predisposi¢ao ao desenvolvimento de carcinoma espinocelular. A EBD pode ser herdada de forma
autossdmica dominante ou recessiva. Fine et al. (2014) destacam:

"A EBD esta diretamente associada a mutagdes no gene COL7A1, responsavel pelo
colageno tipo VII. A deficiéncia dessa proteina compromete a estabilidade das fibrilas de
ancoragem, essenciais para a adesao da epiderme a derme. As formas recessivas tendem a ser
mais graves, resultando em complicagdes como fusao digital e constricbes esofagicas."

Na sindrome de Kindler, a forma mais rara de EB, o portador apresenta fragilidade cuténea,
fotossensibilidade e separagdes que podem ocorrer em diferentes camadas da juncéo
dermoepidérmica. Essa condi¢cdo & causada por mutacées no gene FERMT1, que codifica a
proteina kindlina-1. "A sindrome de Kindler é diferenciada por suas caracteristicas clinicas unicas,
incluindo fotossensibilidade inicial que diminui com a idade e evolugdo para lesbées escleréticas
cronicas em regides afetadas" (Has et al., 2018).

A classificagédo clinica detalhada é essencial para o diagnéstico e manejo da doenga,
permitindo intervengdes especificas e prognosticos mais precisos. A compreensdo das mutagdes
genéticas e dos mecanismos moleculares subjacentes também facilita o desenvolvimento de

terapias direcionadas para cada subtipo (Uitto et al., 2016).

Manifestagdes Clinicas

As manifestagbes clinicas da epidermdlise bolhosa (EB) apresentam variagdes
significativas entre seus subtipos, embora todas compartilhem a fragilidade cutanea e a formagéao
de bolhas como trago central. Na epidermolise bolhosa simples (EBS), as bolhas restringem-se
geralmente as areas de maior atrito, como as palmas das maos e plantas dos pés, surgindo
frequentemente em decorréncia de trauma ou friccdo. Essas lesbes costumam ser superficiais e
cicatrizam sem deixar sequelas permanentes, sendo mais comuns em neonatos e criangas
pequenas (Fine et al., 2014).

Casos mais graves, no entanto, podem apresentar hiperqueratose palmar e plantar, levando

a desconforto cronico e limitagdes funcionais. A gravidade das manifestagdes clinicas varia
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conforme o tipo de mutacdo genética nos genes KRT5 e KRT14, que codificam as
queratinas estruturais essenciais para a estabilidade das células basais epidérmicas (Has et al.,
2018).

Ja a epidermdlise bolhosa juncional (EBJ) caracteriza-se por lesdes mais disseminadas,
frequentemente afetando a pele e as mucosas. A separagéo ocorre na lamina licida, o que leva a
bolhas de cicatrizagido lenta e a um risco aumentado de infeccées secundarias. A presenca de
erosodes orais € uma caracteristica comum, dificultando a alimentacao e resultando em desnutricao
severa. Casos mais graves podem evoluir para estenoses esofagicas, um quadro que compromete
ainda mais o estado nutricional e a qualidade de vida do paciente (Uitto et al., 2016).

A EBJ frequentemente apresenta alta gravidade clinica, especialmente na forma
generalizada grave, que pode ser fatal nos primeiros meses de vida devido a infec¢des sistémicas
e complicacbes respiratérias (Varki et al., 2020). As mutagdes mais associadas a este subtipo
envolvem os genes LAMA3, LAMB3 e LAMC2, que codificam a laminina-332, uma proteina
essencial para a adesao entre a epiderme e a derme (Fine et al., 2014).

Na epidermélise bolhosa distréfica (EBD), a formagéo de bolhas ocorre abaixo da Iamina
densa, o que resulta em cicatrizes atrofiadas e aderéncias cutaneas progressivas, incluindo fuséo
dos dedos (sindactilia). Estas complicagdes frequentemente levam a deformidades graves que
limitam a mobilidade e comprometem a funcionalidade. O envolvimento esofagico, caracterizado
por constricdes e disfagia, € um dos maiores desafios nesse subtipo, frequentemente necessitando
de intervencdes cirdrgicas repetidas (Has et al., 2018).

Além disso, os pacientes com EBD possuem maior risco de desenvolver carcinoma
espinocelular, especialmente nas areas cronicamente lesionadas, representando uma das
principais causas de mortalidade em adultos com formas recessivas da doenga (Varki et al., 2020).
A mutacdo no gene COL7A1, responsavel pela produgcéo do colageno tipo VII, compromete as
fibrilas de ancoragem que ligam a epiderme a derme, explicando a severidade clinica desse subtipo
(Uitto et al., 2016).

A sindrome de Kindler, a forma mais rara da EB, apresenta inicialmente fotossensibilidade
extrema e bolhas disseminadas, frequentemente envolvendo areas de trauma recorrente. Com o
tempo, essas lesbes podem evoluir para areas de esclerose e atrofia cuténea, levando a um
espessamento progressivo da pele. Embora a fragilidade cutanea possa diminuir com a idade, as
alteracdes estruturais persistem, causando limitacées funcionais e estéticas significativas (Has et
al.,, 2018). Mutacdes no gene FERMT1, que codifica a proteina kindlina-1, comprometem a
organizagado dos componentes da jungao dermoepidérmica, resultando nas manifestagdes clinicas
tipicas desse subtipo (Fine et al., 2014).

Portanto, os subtipos da EB apresentam manifestag¢des clinicas que variam em severidade
e impacto, dependendo da localizagdo da separagéo tecidual e das mutagdes genéticas especificas
envolvidas. Compreender essas diferengas € essencial para o diagnéstico precoce e para o manejo
clinico direcionado, a fim de melhorar a qualidade de vida dos pacientes e reduzir as complicagées

associadas a doenca.
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Técnicas Diagnoésticas

O diagnéstico da epidermélise bolhosa (EB) exige uma abordagem combinada, que integre
avaliagao clinica minuciosa e métodos laboratoriais avangados. A bidpsia de pele, especialmente
quando realizada em bolhas recentes, desempenha um papel fundamental ao determinar a
localizagdo exata da separagéo tecidual, sendo essa localizagdo essencial para diferenciar os
subtipos clinicos da doencga (Fine ef al., 2014). Além disso, a imunofluorescéncia direta, que utiliza
anticorpos especificos para proteinas como o colageno tipo VII e a laminina-332, auxilia na
identificagdo de proteinas alteradas ou ausentes na jungdo dermoepidérmica, fornecendo
informacgdes valiosas sobre o subtipo envolvido (Has et al., 2018).

Complementando esses métodos, o sequenciamento genético emergiu como o padréo-
ouro no diagnoéstico da EB. Essa técnica permite a identificagdo precisa de mutagbes genéticas
associadas a doenga, garantindo ndo apenas um diagnéstico mais detalhado, mas também
possibilitando o aconselhamento genético e a personalizagdo do tratamento (Uitto et al., 2016).
Além disso, o sequenciamento genético tem sido fundamental para diferenciar apresentagoes
clinicas atipicas e sobreposi¢cao de caracteristicas entre os subtipos, consolidando-se como um

recurso indispensavel na pratica clinica (Varki et al., 2020).

Embora menos utilizada devido ao custo elevado e a necessidade de infraestrutura
avangada, a microscopia eletronica de transmissdo (MET) pode ser empregada para examinar a
ultraestrutura da jungcao dermoepidérmica. Essa técnica é especialmente utii em casos mais
complexos, fornecendo imagens detalhadas que complementam os achados da imunofluorescéncia
(Fine et al., 2014).

A combinagdo desses métodos diagndsticos tem se mostrado crucial para a identificacao
do subtipo de EB e para o manejo clinico adequado dos pacientes. Além disso, os avangos nas
técnicas de sequenciamento genético tém contribuido significativamente para a compreensao dos
mecanismos moleculares subjacentes a doenga, abrindo novas perspectivas para o
desenvolvimento de terapias mais especificas e eficazes (Has et al., 2018; Uitto et al., 2016). Dessa
forma, tanto o diagndstico quanto o tratamento da EB exigem uma abordagem multidisciplinar, que
integre conhecimento clinico e tecnologias de ponta, visando melhorar os desfechos clinicos e a

qualidade de vida dos pacientes.
TRATAMENTOS DISPONIVEIS
Terapias Convencionais
O manejo convencional da epidermdlise bolhosa (EB) € amplamente focado no controle dos
sintomas e na prevengao de complicagdes secundarias. Os cuidados com feridas sdo a base do

tratamento, envolvendo a limpeza cuidadosa, aplicagdo de curativos nao aderentes e

monitoramento para prevenir infec¢cdes secundarias. Conforme Fine et al. (2014), "os curativos

avangados
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desempenham um papel crucial na prote¢do da pele, reduzindo a dor e promovendo a
cicatrizacao". Além disso, antibidticos tépicos ou sistémicos sao frequentemente utilizados em
casos de infecgcao bacteriana, e o uso de emolientes ajuda a manter a integridade da pele ao
minimizar a secura e as fissuras.

Os medicamentos orais também desempenham um papel importante, especialmente no
manejo da dor e da inflamagéo. Analgésicos, anti-inflamatérios nao esteroidais e, em casos mais
graves, opioides sdo comumente prescritos para aliviar o desconforto associado as bolhas e
erosdes. Adicionalmente, tratamentos como a suplementagdo de ferro e vitamina D séao
frequentemente necessarios para corrigir deficiéncias nutricionais, que sdo comuns devido ao
comprometimento esofagico e a ma absorcao (Has et al., 2018). O suporte nutricional é essencial
para pacientes com formas graves da doenga, sendo muitas vezes necessaria a introdugéo de
suplementos alimentares ou mesmo nutricao enteral em casos de disfagia grave.

Ainda dentro das abordagens convencionais, é fundamental mencionar o suporte
psicoldgico e social. Segundo Varki et al. (2020), "os desafios emocionais e sociais enfrentados
pelos pacientes com EB requerem uma abordagem multidisciplinar que inclua suporte
psicoterapéutico para melhorar a qualidade de vida". Assim, a abordagem convencional ndo se

limita ao tratamento das lesdes cutaneas, mas envolve uma visao integral do paciente.

Terapias Inovadoras

Os avancgos recentes em terapias inovadoras tém oferecido novas perspectivas no manejo
da EB, com foco na correcdo dos defeitos genéticos subjacentes e na regeneracgéo tecidual. A
terapia génica destaca-se como uma das abordagens mais promissoras, especialmente com o uso
de vetores virais para introduzir cépias funcionais de genes mutados nas células do paciente.
Estudos recentes demonstraram que essa técnica pode melhorar significativamente a estabilidade
cutdnea em casos de EB distréfica, embora ainda enfrente desafios relacionados a seguranga e
eficacia a longo prazo (Uitto et al., 2016).

O uso de células-tronco é outra area de pesquisa em destaque. Essas células tém sido
exploradas como uma forma de promover a regeneragdo da pele, reduzindo a frequéncia e a
gravidade das bolhas. Conforme Has et al. (2018), "as células-tronco mesenquimais mostraram
potencial no reparo tecidual e na modulagao da inflamagao em modelos experimentais de EB". Além
disso, avancos em engenharia de tecidos tém permitido o desenvolvimento de substitutos dérmicos
baseados em biotecnologia, que oferecem uma alternativa aos curativos convencionais e podem
acelerar a cicatrizagao.

Paralelamente, terapias farmacoldgicas inovadoras estdo sendo testadas, incluindo
inibidores de proteases e moduladores de vias moleculares especificas. Esses agentes visam
reduzir a inflamagao crénica e prevenir o agravamento das lesdes, trazendo beneficios adicionais

aos pacientes com formas severas da doenca (Fine et al., 2014).
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Desafios e Limitagdes

Apesar do potencial das terapias inovadoras, inUmeros desafios ainda limitam sua
implementagdo em larga escala. Um dos principais entraves é o alto custo associado a essas
abordagens, que frequentemente tornam os tratamentos inacessiveis para a maioria dos pacientes.
Além disso, a necessidade de infraestrutura médica avangada e equipes especializadas restringe a
disponibilidade desses tratamentos a centros de exceléncia em saude (Varki et al., 2020).

Outro obstaculo importante é o carater experimental de muitas dessas terapias, o que
levanta preocupagoes éticas e regulamentares. Estudos de longo prazo ainda sao necessarios para
avaliar a seguranca e a eficacia dessas abordagens, especialmente no caso da terapia génica e do
uso de células-tronco. De acordo com Uitto et al. (2016), "os desafios éticos incluem a selegao dos
pacientes para ensaios clinicos e o impacto a longo prazo das intervengées".

Por fim, a falta de conscientizagdo sobre a doenga e o limitado financiamento para
pesquisas representam barreiras adicionais para o avango no manejo da EB. Essas questbes
destacam a necessidade de politicas publicas mais eficazes e maior investimento em pesquisa e
desenvolvimento de terapias acessiveis (Has et al., 2018).

Portanto, enquanto as terapias convencionais continuam sendo a base do tratamento, os
avangos em terapias inovadoras trazem esperanga para um manejo mais eficaz da EB. Contudo, é
imprescindivel que os desafios existentes sejam superados para garantir que esses progressos

cientificos se traduzam em beneficios reais para todos os pacientes.

PERSPECTIVAS FUTURAS

Novas Fronteiras na Pesquisa

O avango continuo em terapias génicas e celulares representa uma das areas mais
promissoras no manejo da epidermélise bolhosa (EB). As terapias génicas, por meio do uso de
vetores virais para corrigir mutagdes genéticas subjacentes, tém demonstrado potencial significativo
em ensaios clinicos. Um exemplo notavel é o uso de virus modificados para inserir copias funcionais
de genes, como o COL7A1 em pacientes com EB distréfica. Essa abordagem ja demonstrou
melhorias na estabilidade cutanea, embora ainda sejam necessarios estudos de longo prazo para
avaliar sua eficacia e segurancga (Uitto et al., 2016). Além disso, novas técnicas, como a edigdo de
genes baseada em CRISPR/Cas9, oferecem a possibilidade de intervengdes mais precisas,
corrigindo diretamente as mutagdes causadoras da doenga (Fine et al., 2014).

Paralelamente, o uso de células-tronco estd ganhando destaque, principalmente na
medicina regenerativa. As células-tronco mesenquimais, que possuem propriedades
imunomoduladoras e regenerativas, tém sido investigadas como uma estratégia para reparar danos
teciduais e reduzir a inflamacgéao crénica em pacientes com EB. Ensaios pré-clinicos mostraram que

essas células podem acelerar a cicatrizagdo e minimizar a formagdo de bolhas,

especialmente quando combinadas com biomateriais avancados (Has et al., 2018). Substitutos
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dérmicos, criados com base na engenharia de tecidos, também estdo sendo desenvolvidos para
atuar como uma camada protetora e promover a regeneragao cutanea. Esses avangos representam
uma mudanga paradigmatica na forma como o tratamento da EB é abordado.

Outro campo emergente é a aplicagdo da medicina regenerativa por meio de biomateriais
bioativos. Curativos inteligentes, que liberam gradualmente agentes terapéuticos, como inibidores
de proteases ou fatores de crescimento, oferecem novas possibilidades para reduzir o tempo de
cicatrizagéo e controlar infecgdes (Varki ef al., 2020). Assim, a integragédo de tecnologias de ponta
na pratica clinica promete melhorar substancialmente o manejo da doenca, ao mesmo tempo em

que amplia as opgdes terapéuticas disponiveis.

Impacto Psicossocial

Além dos avancgos clinicos, as novas abordagens no manejo da EB tém o potencial de
melhorar significativamente o impacto psicossocial da doenga. A EB n&o afeta apenas a saude fisica
dos pacientes, mas também impde um pesado fardo emocional e social, como dor crénica,
isolamento social e dificuldades nas atividades diarias. De acordo com Fine et al. (2014), "a carga
emocional enfrentada pelos pacientes com EB requer tanto intervengdes terapéuticas eficazes
quanto suporte psicolégico abrangente".

Nesse contexto, tratamentos que reduzam a gravidade das lesées cutaneas e melhorem a
mobilidade podem impactar positivamente a autoestima e a qualidade de vida dos pacientes. Além
disso, a implementagao de programas de suporte psicolégico, aliados a terapias inovadoras, pode
ajudar a reduzir os niveis de ansiedade e depressao associados a doenga (Has et al., 2018). O
envolvimento de equipes multidisciplinares, incluindo psicélogos e assistentes sociais, € essencial
para garantir que as necessidades emocionais e sociais dos pacientes sejam adequadamente
atendidas.

Outro aspecto importante € a conscientizagcdo da sociedade sobre a EB. Campanhas
educativas podem ajudar a desestigmatizar a condigdo, promovendo uma maior aceitagéo e
inclusdo social dos pacientes. Varki et al. (2020) destacam que "o apoio da comunidade e a
compreensdo das limitagcdes enfrentadas pelos individuos com EB podem desempenhar um papel

crucial na melhoria de sua qualidade de vida".

Politicas Publicas

Para que os avancos terapéuticos realmente beneficiem a populagdo afetada, é
imprescindivel que politicas publicas eficazes sejam implementadas. Uma das principais estratégias
deve ser o subsidio governamental para tratamentos de alto custo, como terapias génicas e
celulares, garantindo que essas abordagens inovadoras sejam acessiveis a pacientes de diferentes
contextos socioeconémicos (Uitto et al., 2016). Além disso, € fundamental investir em centros de

referéncia especializados no manejo da EB, com equipes multidisciplinares e infraestrutura

adequada para oferecer os melhores cuidados possiveis.
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O financiamento a pesquisa também deve ser uma prioridade. De acordo com Has et al.
(2018), "o apoio governamental é essencial para acelerar o desenvolvimento de novas terapias e
promover a realizagdo de ensaios clinicos". Politicas que incentivem parcerias publico-privadas
podem ser uma solugao eficaz para aumentar o investimento na area e superar as limitagoes atuais
de recursos.

Outra estratégia importante € a criagdo de programas educacionais voltados para
profissionais de saude, com foco no diagndstico precoce e manejo adequado da EB. Isso pode
reduzir as complicagdes associadas a doenga e melhorar os desfechos clinicos a longo prazo. Por
fim, a inclusdo de medicamentos e tecnologias para o tratamento da EB em listas de reembolso de
sistemas publicos de saude é uma medida essencial para ampliar 0 acesso aos cuidados.

Por conseguinte, as perspectivas futuras para o manejo da EB sdo promissoras, mas
dependem de esforgos integrados para superar os desafios existentes. A combinacio de avangos
cientificos, suporte psicolégico e politicas publicas eficazes tem o potencial de transformar o
panorama da doenga, garantindo que os pacientes tenham acesso a tratamentos mais eficazes e

uma melhor qualidade de vida.

METODOLOGIA

Este estudo foi desenvolvido como uma reviséo narrativa da literatura, método amplamente
utilizado para sintetizar e discutir de forma critica as informacgdes disponiveis sobre um tema
especifico. Segundo Rother (2007), a revisdo narrativa permite integrar conhecimentos de
diferentes fontes, proporcionando uma visdao abrangente e contextualizada sobre o assunto. Este
tipo de revisdo nao se limita a critérios rigorosos de selegdo como uma revisao sistematica, mas
busca abordar os avancos cientificos e lacunas existentes de maneira ampla, sendo apropriada
para o tema da epidermdlise bolhosa, que envolve aspectos clinicos, terapéuticos e sociais.

Os critérios de inclusdo e exclusdo foram estabelecidos para garantir a relevancia e
qualidade das fontes analisadas. Foram incluidos estudos publicados entre 2013 e 2023, nos
idiomas portugués, inglés e espanhol, que abordassem aspectos relacionados a classificagao
clinica, diagnéstico, opcdes terapéuticas e impacto psicossocial da epidermdlise bolhosa.

Estudos que tratavam de outras dermatoses, publicagdes fora do periodo delimitado ou
artigos com dados insuficientes sobre a EB foram excluidos. Segundo Moraes et al. (2020), a
aplicagéo de critérios bem definidos é essencial para assegurar que o corpus de analise seja
representativo e relevante, além de possibilitar uma visao critica sobre o tema.

A pesquisa bibliografica foi conduzida em bases de dados reconhecidas pela comunidade
académica, como PubMed, Scopus, e SciELO, que sdo amplamente utilizadas por pesquisadores
devido a sua abrangéncia e confiabilidade. Os descritores utilizados na busca incluiram termos

como "epidermolise bolhosa," "terapia génica," "qualidade de vida," e "tratamentos inovadores," que

foram combinados com operadores booleanos para refinar os resultados e evitar duplicidade. De
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acordo com Costa e Souza (2018), "o uso de bases de dados robustas e descritores especificos
garante maior preciséo e relevancia na recuperacao da literatura".

A analise dos dados foi realizada em trés etapas. Primeiramente, foi feita uma leitura
exploratéria dos titulos e resumos para identificar os artigos potencialmente relevantes. Em seguida,
realizou-se uma leitura analitica dos textos completos, categorizando as informagdes em eixos
principais: aspectos clinicos e diagndsticos, tratamentos disponiveis e perspectivas futuras. Por fim,
elaborou-se uma sintese critica, com base nos dados extraidos, para responder as questdes de
pesquisa.

Esse processo segue a metodologia descrita por Gil (2019), que afirma que "a
categorizagdo dos dados € um passo indispensavel para identificar padroes e tendéncias no tema
investigado, permitindo uma analise mais aprofundada e sistematica." Assim, garantiu-se que o
estudo ndo apenas sintetizasse a literatura existente, mas também contribuisse para uma discussao

ampliada e fundamentada sobre a epidermdlise bolhosa.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Os resultados apresentados neste estudo destacam os avancgos significativos no manejo da
epidermdlise bolhosa (EB), principalmente no desenvolvimento de terapias inovadoras, como a
terapia génica e o uso de células-tronco. No entanto, mesmo com os progressos cientificos,
permanecem lacunas importantes na literatura, especialmente no que diz respeito a aplicagao
pratica e a acessibilidade dessas abordagens. Apesar dos avangos promissores, muitos
tratamentos ainda estdo em estagios experimentais, limitados por altos custos, barreiras logisticas
e a necessidade de maior comprovagao de segurancga e eficacia a longo prazo (Uitto et al., 2016).

Ao comparar os avancos discutidos com as necessidades identificadas na introdugao, fica
evidente a discrepancia entre o potencial terapéutico e a realidade enfrentada pela maioria dos
pacientes com EB. A introdugéo destacou o impacto devastador da doenga na qualidade de vida,
associado a dor crénica, limitagdes funcionais e riscos de complicagcdes graves, como infecgbes e
carcinoma espinocelular. Embora as terapias emergentes oferecam esperanga, o acesso a elas &
extremamente restrito, especialmente em paises em desenvolvimento, onde faltam infraestrutura
adequada e programas de suporte financeiro. Como apontado por Fine et al. (2014), "a
acessibilidade as terapias avancadas € um dos maiores desafios para transformar descobertas
cientificas em beneficios reais para os pacientes".

Além disso, a abordagem multidisciplinar mencionada em diversas se¢bes do trabalho
reforca sua relevancia como eixo central no manejo da EB. A combinacao de cuidados clinicos,
suporte nutricional, intervengbes psicolégicas e terapias inovadoras € essencial para abordar a
complexidade da doenca. A literatura destaca que apenas uma abordagem integrada pode atender
as necessidades multifacetadas dos pacientes, promovendo n&o apenas melhorias clinicas, mas
também impactando positivamente a saude mental e a incluséo social (Has et al., 2018).

Outro ponto crucial é a necessidade de politicas publicas mais robustas para preencher as

lacunas de acesso e garantir equidade no tratamento. Embora o financiamento para pesquisas
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tenha levado ao surgimento de avancgos significativos, € imperativo que esses progressos sejam
acompanhados por esforgos para subsidiar terapias inovadoras e torna-las amplamente
disponiveis. Programas de educagao para profissionais de salude e campanhas de conscientizagdo
publica também desempenham um papel importante na redugdo do estigma e na melhoria do

diagnostico precoce (Varki et al., 2020).

CONSIDERAGOES FINAIS

Em sintese, os avangos cientificos na compreensao e manejo da EB sao inegaveis, mas
enfrentam desafios substanciais para se traduzirem em melhorias tangiveis para os pacientes. A
integracao de novas terapias com cuidados convencionais, aliada a uma abordagem multidisciplinar
e politicas publicas eficazes, é essencial para superar as barreiras atuais e promover uma gestao
mais eficiente e acessivel da doenca. Portanto, este trabalho reforga a urgéncia de esforgos
coordenados entre a ciéncia, a pratica clinica e os sistemas de saude para transformar o panorama
da EB e oferecer uma melhor qualidade de vida aos pacientes.

Este estudo destacou os principais avangos no diagndstico, manejo e tratamento da
epidermélise bolhosa (EB), uma doenca rara e debilitante que impacta significativamente a
qualidade de vida dos pacientes. Entre os principais achados, ressaltam-se as inovagbes em
terapias génicas e o uso de células-tronco, que oferecem esperanga para o futuro, bem como os
biomateriais avangados e a medicina regenerativa, que tém o potencial de transformar o manejo da
doencga. Além disso, foi evidenciada a importancia das terapias convencionais, como os cuidados
com feridas e o suporte nutricional, que continuam sendo a base do tratamento, especialmente em
ambientes com recursos limitados.

Apesar desses avangos, o estudo também identificou lacunas importantes na literatura,
particularmente em relagdo a acessibilidade e a aplicabilidade das terapias inovadoras. Muitas
dessas abordagens permanecem em estagios experimentais e apresentam altos custos, o que limita
sua disponibilidade para a maioria dos pacientes. Além disso, o impacto psicossocial da EB ainda
€ subestimado, e a necessidade de intervengdes psicoldgicas e sociais eficazes continua sendo
uma prioridade.

Com base nos achados, fica evidente a necessidade de mais pesquisas que aprofundem o
entendimento das terapias emergentes, avaliando sua seguranca, eficacia e viabilidade econémica
a longo prazo. Paralelamente, é crucial investigar mais profundamente o impacto emocional e social
da doenca, desenvolvendo estratégias de suporte que complementem as abordagens clinicas.

As implicagbes deste estudo para a pratica clinica e politicas publicas sao significativas. Na
clinica, a abordagem multidisciplinar demonstrou ser essencial para atender as necessidades
complexas dos pacientes com EB, integrando cuidados fisicos, emocionais e sociais. No ambito das
politicas publicas, € urgente implementar programas que aumentem a acessibilidade as terapias
inovadoras e subsidiem tratamentos de alto custo. Além disso, campanhas de conscientizagao e
educacao para profissionais de saide podem melhorar o diagnéstico precoce e reduzir o estigma

associado a doenga.
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Destarte, este estudo reforga que, embora avangos importantes tenham sido alcangados,
ainda ha um longo caminho a percorrer para garantir que os pacientes com EB tenham acesso a
tratamentos eficazes e integrados, que realmente impactem sua qualidade de vida. A unido de
esforgos entre a pesquisa cientifica, a pratica clinica e as politicas publicas € indispensavel para
superar os desafios atuais e construir um futuro mais promissor para os individuos afetados pela
EB.
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