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IMPACTO POTENCIAL DESTA PESQUISA

Esta pesquisa apresenta relevante potencial cientifico, ao gerar conhecimento inédito
no Brasil sobre a qualidade de vida, imagem corporal, apetite e percepcéo sensorial
em pessoas com Epidermdlise Bolhosa (EB), uma doenca rara e negligenciada.
Técnica e socialmente, oferece subsidios para praticas clinicas mais integradas,
humanizadas e sensiveis as necessidades dessa populacdo. Inovadora por integrar
aspectos biopsicossociais e sensoriais, também possui impacto educacional e
cultural, ao promover conscientizacdo sobre a EB entre profissionais de saude,
sociedade civil e instituicdes de ensino. Economicamente, pode contribuir para a
otimizacao do cuidado e reducao de custos ao direcionar intervengdes mais eficazes.
Com insercéo local, regional e nacional por meio de parcerias com associacfes, e
potencial de internacionalizacdo através do didlogo com pesquisas globais em
doencas raras, estda alinhada aos Objetivos de Desenvolvimento Sustentavel,
especialmente na promocao da saude, inclusdo e reducdo das desigualdades. A
tematica fortalece o campo da saude coletiva, da nutricdo e da ciéncia sensorial no

contexto das doencas raras.
POTENTIAL IMPACT OF THIS RESEARCH

This research presents significant scientific potential by generating unprecedented
knowledge in Brazil about quality of life, body image, appetite, and sensory perception
in individuals with Epidermolysis Bullosa (EB), a rare and neglected disease. From a
technical and social perspective, it provides support for more integrated, humanized,
and sensitive clinical practices tailored to this population's needs. Innovative in its
integration of biopsychosocial and sensory aspects, it also has educational and cultural
impact by raising awareness of EB among health professionals, civil society, and
educational institutions. Economically, it may contribute to optimizing care and
reducing costs by guiding more effective interventions. With local, regional, and
national outreach through partnerships with associations, and internationalization
potential through dialogue with global research on rare diseases, it aligns with the
Sustainable Development Goals, particularly in promoting health, inclusion, and
reducing inequalities. The research theme strengthens the fields of public health,

nutrition, and sensory science in the context of rare diseases.
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RESUMO

A Epidermdlise Bolhosa (EB) é uma doenca genética rara caracterizada por fragilidade
extrema da pele, impactando aspectos essenciais como qualidade de vida (QV),
imagem corporal (IC), apetite (AP), percepcéo sensorial e consumo alimentar. Apesar
de sua relevancia, tais conceitos ainda sédo pouco estudados, especialmente no Brasil.
Este estudo teve como objetivo investigar a QV, IC, AP, percepg¢éo dos gostos salgado
e doce e o consumo alimentar de adultos brasileiros com EB. Foram conduzidos dois
delineamentos, sendo um transversal e outro experimental, entre abril e outubro de
2024. No estudo transversal, participaram 111 adultos com EB (66,7% mulheres e
média de idade de 33,1+11,0 anos), os quais preencheram instrumentos validados:
Quality of Life in Epidermolysis Bullosa (QOLEB) para avaliacdo da QV, Body Image
Quality of Life Inventory (BIQLI) para IC e Cancer Appetite and Symptom
Questionnaire (CASQ) para AP. A maioria relatou que a EB compromete sua QV, afeta
negativamente a IC e prejudica o AP. No estudo experimental, participaram 37
individuos com EB (51,3% homens; média de idade: 35,8+9,28 anos; 70% com EB
distréfica e 30% com EB simples). Foram aplicados testes de limiar de percepc¢ao
sensorial para os gostos salgado e doce, com protocolo padronizado, além da
aplicacdo de recordatério alimentar de 24 horas para analise do consumo alimentar.
Os limiares de percepcao foram semelhantes entre os tipos de EB, sugerindo que a
percepcdo gustativa ndo depende exclusivamente da forma clinica da doenca. Em
relacdo a ingestdo alimentar, observou-se que individuos com EB distrofica
apresentaram consumo significativamente maior de carboidratos, vitaminas Bi2 e C,
quando comparados aos com EB simples, o que pode representar riscos metabdlicos.
Os achados da pesquisa destacam a necessidade de abordagens personalizadas
para pacientes com EB, englobando suporte clinico, nutricional e psicossocial, visando

melhorar parametros relacionados a QV, IC, AP e alimentagao.

Palavras—chave: doencas raras; doengas cronicas; doengas dermatoldgicas; impacto

psicossocial; nutrigéo.



ABSTRACT

Epidermolysis Bullosa (EB) is a rare genetic disorder characterized by extreme skin
fragility, impacting essential aspects such as quality of life (QoL), body image (Bl),
appetite (AP), sensory perception, and food intake. Despite its relevance, these
concepts are still underexplored, especially in Brazil. This study aimed to investigate
the QoL, BI, AP, perception of salty and sweet tastes, and dietary intake of Brazilian
adults with EB. Two research designs were conducted—one cross-sectional and one
experimental—between April and October 2024. In the cross-sectional study, 111
adults with EB participated (66.7% women; mean age: 33.1+11.0 years), completing
validated instruments: the Quality of Life in Epidermolysis Bullosa (QoLEB) for QoL,
the Body Image Quality of Life Inventory (BIQLI) for Bl, and the Cancer Appetite and
Symptom Questionnaire (CASQ) for AP. Most participants reported that EB impairs
their QoL, negatively affects their Bl, and compromises their AP. In the experimental
study, 37 individuals with EB participated (51.3% men; mean age: 35.8+9.28 years;
70% with dystrophic EB and 30% with simplex EB). Standardized sensory threshold
tests were applied for salty and sweet taste perception, in addition to a 24-hour dietary
recall to analyze food intake. Taste perception thresholds were similar between EB
types, suggesting that gustatory perception is not solely dependent on the clinical form
of the disease. Regarding dietary intake, individuals with dystrophic EB had
significantly higher consumption of carbohydrates, and vitamins B12 and C compared
to those with simplex EB, which may pose metabolic risks. The findings highlight the
need for personalized approaches for patients with EB, encompassing clinical,
nutritional, and psychosocial support to improve parameters related to QoL, BI, AP,

and eating habits.

Keywords: rare diseases; chronic diseases; dermatological diseases; psychosocial

impact; nutrition.
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1 INTRODUCAO

A Epidermdlise Bolhosa (EB) é um conjunto de desordens genéticas raras
caracterizadas pela fragilidade extrema da pele, que causa a formacéo de bolhas ao
menor contato. Sua classificacdo inclui quatro tipos principais: Simples, Juncional,
Distrofica e Kindler, sendo que cada uma possui manifestacdes clinicas especificas
decorrentes de muta¢gBes em até 16 genes diferentes (Has et al., 2020).

De acordo com pesquisa do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica
(IBGE, 2024), a EB apresenta uma incidéncia estimada em 20 casos por milhdo de
nascidos vivos e uma prevaléncia de aproximadamente 11 pessoas por milhdo de
habitantes no Brasil. Dessa forma, considerando que o nimero de habitantes no Brasil
em 2025 é de 203.062.512, estima-se que aproximadamente 2.233 pessoas vivam
com EB no pais. Entretanto, esses niumeros podem estar subestimados devido a falta
de registros nacionais padronizados e ao subdiagndstico da condicéo.

Um aspecto relevante que tem ganhado destaque na literatura sobre pessoas
com EB é a qualidade de vida (QV), frequentemente comprometida ndo apenas pelas
repercussodes fisicas da doenca, mas também pelos impactos psicolégicos e sociais
(Cestari et al., 2016). A presenca constante de dor crbnica, aliada as limitacdes
funcionais impostas pela EB, pode favorecer o isolamento social e contribuir para a
diminuicdo da autoestima (Frew et al., 2017).

Outro ponto importante que merece destaque no ambito do estudo de EB ¢é a
compreensao da imagem corporal (IC) percebida pelas pessoas acometidas. Entre os
diferentes aspectos que estdo associados a IC dessas pessoas, destacam-se 0s
atrelados a aparéncia estética externa como a presenca de cicatrizes e de
deformidades que no caso da EB sdo comuns. Diante disso, a imagem corporal
negativa (Cash, Smolak, 2011; Grogan, 2017) pode se manifestar com maior énfase
entre pessoas com EB, o que pode, por sua vez, afetar outros aspectos da vida,
incluindo as interagdes sociais e o comportamento alimentar (Cash; Fleming, 2002;
Assuncgéo et al., 2013).

O apetite (AP) também constitui um conceito relevante no contexto da EB,
sendo resultado de um sistema complexo e multifatorial influenciado por fatores
sociais, biologicos e fisicos. Entre os fatores sociais, destacam-se o estado emocional,
0s aspectos culturais relacionados a alimentacéo e o prazer em comer. Ja os fatores

biolégicos envolvem a agdo de horménios que modulam o apetite, enquanto os fatores
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fisicos incluem o estado geral de saude, a presenca de dor crbnica e o nivel de
atividade fisica. A percepcao sensorial, assim como o apetite, também desempenha
um papel importante em estudos sobre EB, uma vez que elementos como sabor,
aroma, textura e composi¢cdo dos alimentos podem interferir no comportamento
alimentar (Dalton, 2022; Stubbs, 2013). A dor crénica, em particular, pode impactar de
maneira significativa o apetite, tanto no sentido de inibicdo quanto de aumento,
contribuindo para alteracbes nos padrdes alimentares, como maior propensao a
ingestdo emocional e a escolha de alimentos menos saudaveis (Bigand & Wilson,
2019).

Apesar dos avancos na compreensao clinica da EB, ainda sdo escassos 0s
estudos que investigam aspectos como qualidade de vida, imagem corporal, apetite e
percepcdo sensorial nessa populacdo, o que revela uma lacuna significativa na
literatura nacional e internacional. A analise desses conceitos pode fornecer subsidios
relevantes para a construcdo de estratégias de cuidado mais humanizadas e
centradas nas necessidades especificas das pessoas com EB. Além disso, essa
abordagem contribui para o avanco do conhecimento sobre os mdultiplos desafios
enfrentados por essa populacéo, especialmente no contexto brasileiro, e pode orientar

intervencdes mais adaptadas a realidade vivenciada por esses individuos.
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2 OBJETIVOS

2.1 Objetivo geral

Investigar a qualidade de vida, a imagem corporal, o apetite e a percepcao

sensorial em pessoas brasileiras com epidermélise bolhosa.

2.2 Objetivos especificos

Verificar a validade fatorial e a confiabilidade dos instrumentos utilizados neste
estudo, considerando a amostra de pessoas com epidermoélise bolhosa.

Avaliar a autopercepcéo da qualidade de vida, da imagem corporal e do apetite
dos participantes com epidermolise bolhosa.

Analisar a percepcdo sensorial dos sabores doce e salgado, bem como o

consumo alimentar dos participantes com epidermdélise bolhosa.
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3 REVISAO BIBLIOGRAFICA

3.1 EPIDERMOLISE BOLHOSA

3.1.1 Definicéo e caracteristicas gerais

A Epidermélise Bolhosa (EB) € conceituada como um agrupamento de
desordens caracterizadas pela vulnerabilidade extrema da pele, que, ao menor
contato, causa a quebra da juncdo dermoepidérmica e, conseguentemente, o
surgimento de bolhas. Os fendétipos da EB séo variados e envolvem até 16 genes
diferentes. A categorizacdo classica inclui: epidermélise bolhosa simples (camada
intraepidérmica), epidermélise bolhosa juncional (lamina lucida da membrana basal),
epidermdlise bolhosa distrofica (abaixo da membrana basal) e epidermolise bolhosa
kindler (padrdo misto de clivagem da pele). Em cada uma dessas classificacdes ha
manifestagdes clinicas heterogéneas devido a diversidade genética (Has et al., 2020).

Ainda, vale mencionar que como a EB pode ser proveniente da genética ou
autoimune ela também pode ser classificada nas modalidades adquirida ou
hereditaria, as quais apresentam em comum o sintoma primario da acentuada
delicadeza da pele. A EB adquirida pode se revelar na quarta ou quinta década de
vida, a qual afeta a pele e as mucosas, bem como manifesta fenétipos diferenciados
nos quais decorre a formacéo de anticorpos contra o colageno VII. As manifestacdes
clinicas sdo numerosas, sendo capaz de cobrir o ter¢co superior do es6fago, a mucosa
oral e a pele (Boeira, 2012). Ja a EB hereditaria afeta ambos os sexos e manifesta-se
na juncao derme-epidérmica (Brasil, 2020). No Brasil, a incidéncia da EB hereditaria
€ estimada em cerca de 11 pessoas por milhdo de habitantes, ocorrendo em
aproximadamente 20 casos por milhdo de nascidos vivos (Fine, 2016).

As erupcdes podem se apresentar em diversos niveis da pele e variam em
localizacéo e profundidade, dependendo do tipo especifico de EB. Por exemplo, na
forma mais branda de EB, a simples, as bolhas se formam na camada intraepidérmica
da pele. Ja na juncional, as bolhas ocorrem na lamina lacida, enquanto na distrdfica,
elas se manifestam abaixo da membrana basal. Na Kindler, um tipo menos comum,
observa-se um padréo combinado de clivagem da pele, com bolhas formando-se em
varios niveis, abrangendo tanto a epiderme quanto a derme (Has, 2020; Fine et al.,

2014). A Figura 1 ilustra a localizagédo dessas camadas da pele.
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Figura 1 — Representacdo das camadas da pele associadas aos tipos de
Epidermélise Bolhosa.

Epiderme

L &

wune®
.i.-‘... =
=i
=
Filamentos — =

-@®;: ®| 9
= ‘.OL

o

p

3 intermediarios
. E B S E de queratina \ f VYA///
' s Hemidesmossomos AN
. .

1 Filamentos

de ancoragem

Fibrilas de ancoragem
**e, Fibras de colageno
"a

.
.
.....
.
“»

Fonte: MINISTERIO DA SAUDE (2021).
EBS: Epidermdlise Bolhosa Simples; EBJ: Epidermélise Bolhosa Juncional; EBD: Epidermolise
Bolhosa Distrofica; EBK: Epidermdlise Bolhosa Kindler.

Classificar o tipo de EB é complexo, visto que modificacbes no mesmo gene
podem ser herdadas de forma autossémica dominante ou recessiva, resultando em
diferentes fendtipos. Além disso, fenotipos semelhantes podem ser dominantes ou
recessivos e podem ser causados por mutacdes em genes variados (Has et al., 2020).

A EB apresenta uma incidéncia global variando entre 20 a 54 casos por milh&do
de nascidos vivos e uma prevaléncia estimada de aproximadamente 11 casos por
milhdo de habitantes, conforme apontado por Fine (2016). No Brasil, a falta de
registros nacionais padronizados dificulta a obtencdo de dados epidemiolégicos
precisos, o que pode levar a subnotificacdo da doenca.

Estudos internacionais demonstram que a forma distrofica recessiva da EB é
uma das mais prevalentes e também a que apresenta maior morbimortalidade, sendo
frequentemente associada ao desenvolvimento de carcinoma espinocelular (Fine,
2016; Mellerio et al., 2020). Dados nacionais também corroboram essa

predominancia. Um estudo conduzido no Hospital das Clinicas da Universidade de
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Sao Paulo analisou prontuarios de 278 pacientes e encontrou que a forma distréfica
correspondia a 73% dos casos, seguida pela simples (16,5%), juncional (9,4%) e
Kindler (1,1%).

Para mitigar a escassez de dados epidemioldgicos, a Associacao de Pesquisa
em Epidermolise Bolhosa Distrofica (Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research
Association - Debra) mantém no Brasil desde 2014, um cadastro nacional de pacientes
com a doenca. Até o momento, foram registrados 1.027 casos, com 154 ¢bitos. No
entanto, esses numeros podem estar subestimados, uma vez que a inclusdo no
cadastro é voluntaria, e muitos individuos com EB podem néo estar diagnosticados
ou vinculados a centros especializados. Corroborando essa limitacdo, o estudo de
Magno, Frant e Carvalho (2020) identificou, no periodo de 2014 a 2019, 883 registros
da doenca no pais, com 113 6bitos. Em 2018, a prevaléncia estimada foi de 3,26 casos
por milhdo de habitantes, valor inferior ao observado em outras populagdes, o que
reforca a hipotese de subnotificacdo e evidencia a necessidade de aprimoramento na
identificacédo, registro e acompanhamento das pessoas com EB no Brasil.

A assisténcia as pessoas com EB no Brasil ocorre predominantemente por
meio de associacdes regionais distribuidas em 13 estados. Essas associacfes
desempenham um papel fundamental na oferta de suporte especializado, incluindo
acompanhamento médico, apoio psicolégico e orientacbes para pacientes e seus
familiares. No entanto, a cobertura pode variar entre as regides, dependendo da
infraestrutura e dos recursos disponiveis em cada localidade.

Os nameros mais recentes de pessoas atendidas de todas as faixas etarias por
cada associacao sdo apresentados a seguir:

e Amazonas - 20 pessoas

e Bahia— 90 pessoas

o Ceard - 27 pessoas

o Distrito Federal — 26 pessoas
e« Maranhao — 36 pessoas

e Minas Gerais — 39 pessoas

o Parana - 78 pessoas

e« Pernambuco — 25 pessoas

e Piaui— 12 pessoas

e Rio de Janeiro — 69 pessoas

e Sao Paulo — 120 pessoas
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e Rio Grande do Sul e Santa Catarina — 68 pessoas

e Sergipe — 17 pessoas

O numero de individuos assistidos diretamente por essas associacdes é de 627
e é diferente do total registrado pela Debra Brasil, pois nem todas as pessoas com EB
estdo cadastradas na organizacdo ou vinculadas a uma associacao. Além disso,
algumas podem nao ter acesso a esses Servicos ou serem acompanhadas
exclusivamente por hospitais e servigos independentes.

A auséncia de um sistema de notificacdo compulsoria para doencas raras como
a EB compromete a formulacdo de politicas publicas eficientes para o atendimento
dessa populacdo. Dessa forma, esfor¢os continuos para mapear e documentar os
casos sdo fundamentais para garantir assisténcia adequada e o desenvolvimento de
estratégias de manejo clinico e nutricional direcionadas as necessidades especificas

das pessoas com EB.

3.1.2 Epidermdlise Bolhosa Simples

Esse é o tipo mais comum, afetando a camada intraepidérmica da pele. Muitas
vezes subdiagnosticada, apresenta-se geralmente de forma mais leve, com um
espectro de gravidade que varia desde pequenas bolhas nos pés até tipos com
envolvimento extracutaneo e potencialmente fatais (Has et al., 2020). A Figura 2 ilustra

a formacéo de bolhas na epidermolise bolhosa simples.

Figura 2 — Epidermolise Bolhosa Simples.

Fonte: HAS et al. (2020).
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3.1.3 Epidermolise Bolhosa Juncional
Essa é caracterizada pela formacéo de bolhas na lamina lGcida como ilustra a
Figura 3. A gravidade varia entre 0s subtipos intermediario e grave, sendo o Ultimo

associado a letalidade precoce nos primeiros 6-24 meses de vida (Has et al., 2020).

Figura 3 — Epidermolise Bolhosa Juncional.

Fonte: HAS et al. (2020).

3.1.4 Epidermdlise Bolhosa Distréfica

Essa resulta de clivagem da pele abaixo da lamina densa na derme, como
ilustra a Figura 4. Isso esta associado a mutacdes no gene que codifica o colageno
tipo VII, componente principal das fibrilas ancoradoras. Ela pode ser herdada de forma
dominante ou recessiva. E caracterizada por cicatrizacdo apds lesdes bolhosas e
pode afetar varias mucosas. Todos os subtipos de epidermdlise bolhosa distrofica sdo
causados por mutacdes no gene COL7A1 (Has et al., 2020).



25

Figura 4 — Epidermdlise Bolhosa Distrofica.

Fonte: HAS et al. (2020).

3.1.5 Epidermdlise Bolhosa Kindler

A forma de EB é rara e caracterizada pela formacéo de bolhas em diversos
niveis da pele, incluindo epiderme e derme. Outrossim, é caracterizada pela
cicatrizacdo espontanea de bolhas e sensibilidade a luz solar (fotossensibilidade), que
€ um atributo inerente a esse tipo. A Kindler é apontada como um tipo moderado de
EB, apresentando fendtipos clinicos diversos e podendo englobar, ainda, outras
manifestagcbes como hiperpigmentacéo, atrofia da pele e alteragbes ungueais, como
também a formacdo de bolhas cutédneas. Esse tipo tem menor ocorréncia quando
comparado aos tipos classicos, havendo relatos de que, desde a sua primeira
descricdo em 1954, foram diagnosticadas no mundo aproximadamente 250 pessoas,
bem como possui a tendéncia de prevalecer nos publicos consanguineos ou mais
isolados (Has et al., 2020). A Figura 5 ilustra como a epidermélise bolhosa Kindler se

manifesta.

Figura 5 — Epidermélise Bolhosa Kindler.

Fonte: HAS et al. (2020).
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O manejo das pessoas com EB deve ser multidisciplinar, focando nos cuidados
com a pele, prevencdo e reconhecimento precoce de complicacdes, tratamento
sintomatico e suporte nutricional adequado. A abordagem nutricional visa prevenir a
desnutricdo, aliviar o estresse relacionado a nutricdo oral e promover o crescimento e
desenvolvimento adequados (Salera et al., 2020; Zidorio et al., 2015).

As Figuras 6 e 7 ilustram como € o padrdo de manifestacdo da doenca na
cavidade oral e nas maos quando nao séo realizadas cirurgias, pois ocorre a pseudo-
sindactilia de forma progressiva conforme o avancgo da idade.

Figura 6 — Ulceracédo com lingua lisa.

Fonte: HAS et al. (2020).

Figura 7 — Pseudo-sindactilia e fusao digital aumentando com a idade (fotos do

mesmo individuo).

Fonte: HAS et al. (2020).
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3.1.6 Fisiopatologia

As mutacdes genéticas que ocorrem na EB, que resultam no comprometimento
da adeséo entre as duas camadas mais superficiais da pele, a derme e a epiderme,
danificam genes como o colageno do tipo VII, laminina-332, integrinas e queratinas,
gue sdo essenciais para a juncdo dermoepidérmica (Has et al., 2020; Fine et al.,
2014).

Os quatro tipos principais de EB ocorrem em genes diferentes. Na EB simples,
as mutacdes acontecem nos genes KRT5 e KRT14, que alteram as queratinas 5 e 14,
gue constituem a estrutura dos filamentos intermediarios da camada basal da
epiderme (Has et al., 2020). Na EB juncional, a ocorréncia se da nos genes LAMA 3,
LAMB3, LAMC2, os quais codificam a laminina-332, e COL17A1, que codifica o
colageno do tipo XVII, causam divisdo na lamina licida, e que esta relacionada a maior
gravidade clinica (Fine; Mellerio, 2009a). Por conseguinte, ja na EB distrofica, as
mutacdes no gene COL7A1 comprometem o colageno tipo VII, proteina essencial para
as fibrilas de ancoragem que ligam a derme a epiderme, causando formacao de
cicatrizes, estenose esofagica e anemia crénica (Has et al., 2020; Fine; Mellerio,
2009b). Por fim, na EB Kindler, a ocorréncia se da no gene FERMT1, que codifica a
proteina kindlin-1, prejudicando a adeséo celular e resultando em manifestacdes
sistémicas associadas (Has et al., 2020).

Ademais, ha ocorréncia de fatores secundarios que agravam a progressao da
doenca. A inflamacé&o cronica leva a fibrose tecidual e dor persistente (Harvey et al.,
2022). O estresse oxidativo, que resulta da constante formacao de bolhas e reparo do
tecido, aumenta o risco de carcinoma e espinocelular, especialmente na EB distrofica.
A inflamacéo crbnica e o0 estresse oxidativo promovem uma cascata de eventos que
nao afetam apenas a pele, mas também 6rgaos internos, como o trato gastrointestinal.
Esse processo contribui para a anemia refratéria, bem como para reducao geral na

capacidade de regeneracao tecidual (Natsuga et al., 2022).
3.1.7 Diagndstico
O diagnéstico da EB é realizado com base em critérios clinicos,

histopatoldgicos, imunofluorescéncia ou sequenciamento genético, permitindo a

identificacdo precisa do subtipo e das muta¢gdes associadas. No entanto, o diagndstico
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clinico pode ser desafiador devido a ampla variedade de manifestacdes clinicas e a
sobreposicdo com outras doencas dermatolégicas, como psoriase e outras
genodermatoses. As manifestacdes iniciais, como bolhas e lesdes cutaneas,
frequentemente sdo confundidas com condi¢des mais comuns, resultando em
diagnésticos errbneos, tardios ou nunca realizados (Fine et al., 2014; Has et al., 2020).

Embora os avancos diagndésticos tenham melhorado a precisao, ha evidéncias
de que a prevaléncia de EB seja subestimada, especialmente devido as dificuldades
de acesso a testes especializados e a falta de conhecimento sobre a doenca entre
profissionais de saude. A diversidade genética da EB, envolvendo mutacfes em
multiplos genes, contribui ainda mais para a variabilidade clinica, dificultando a
identificag8o precoce, principalmente em casos com manifestagdes leves ou atipicas
(Has et al., 2020; Harvey et al., 2022).

Esses desafios, aliados as barreiras de acesso aos servicos de diagndstico
molecular, favorecem a subnotificacdo e resultam em prevaléncias aparentemente
menores do que as reais. Isso reforca a importancia de capacitar profissionais de
saude, melhorar 0 acesso a exames diagnosticos e implementar sistemas de registro
de casos para monitorar de forma mais precisa a distribuicdo da doenca e subsidiar
politicas publicas voltadas as pessoas com EB.

Um estudo realizado no Hospital das Clinicas da Universidade de S&do Paulo
analisou prontudrios de 278 pacientes com EB, destacando a predominancia da forma
distréfica (73%), seguida pela juncional (9,4%), simples (16,5%) e kindler (1,1%). A
média de idade do diagndstico foi de 10,8 anos, com acompanhamento médio de nove
anos.

A realizacdo de exames complementares, como histopatologia,
imunofluorescéncia direta e mapeamento imunoldgico, é fundamental para confirmar
o diagnédstico e diferenciar a EB de outras doencas dermatolégicas com
apresentacdes semelhantes. Além disso, a classificagdo adequada das variantes
clinicas € crucial para a escolha da abordagem terapéutica mais eficaz, ja que a
complexidade da doenca pode demandar uma abordagem multidisciplinar. Estudos
como os de Fine et al. (2014) e Tabolli et al. (2009) apontam que o diagndstico precoce
e a gestdo multidisciplinar sdo essenciais para melhorar a qualidade de vida dos

pacientes e minimizar as complicacdes associadas a EB.
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3.1.8 Aspectos nutricionais

A nutricdo é precipua para o tratamento da EB. A desnutricdo, particularmente
prevalente na forma distréfica de EB, é resultado de multiplos fatores, como demanda
metabdlica elevada, dificuldades alimentares e perda cronica de nutrientes através
das lesbBes exsudativas. Esses fatores frequentemente levam a déficits graves de
ferro, zinco e vitamina D, além de implicarem no atraso de crescimento. O manejo
eficaz, portanto, deve abordar todas essas questdes de forma integrada, garantindo
suporte calérico e proteico adequado, suplementacdo direcionada e adaptacdes de
texturas alimentares para aliviar o desconforto (Zidorio et al., 2015).

As complicagBes gastrointestinais sdo comuns na EB e podem levar a
morbidade significativa, o que inclui bolhas e estenose do estfago, doenca do refluxo
gastroesofagico, hérnia hiatal, gastrite, Ulcera péptica, entre outras. Além disso,
podem ocasionar distlrbios nutricionais graves, tais como o0s absortivos, déficit de
crescimento, hipoalbuminemia e anemia refrataria (Fine; Mellerio, 2009b). O
comprometimento nutricional em pessoas com EB esta diretamente ligado a gravidade
das complicacbes associadas, como perda de sangue e proteinas, constipacao
cronica, anemia e atraso no crescimento (Zidorio et al., 2015).

Os principais fatores que contribuem para este quadro sédo as perdas cronicas
de nutrientes através das lesdes exsudativas que elevam as perdas nutricionais,
bolhas na mucosa oral e esofagica que tornam o processo de mastigacao e degluticdo
dolorosos, estenose esofagica e refluxo gastroesofagico devido ao processo
recorrente de cicatrizacao e que interferem no transporte e na absor¢ao de nutrientes
€ em recorrentes engasgos e a constipacéo crénica que pode envolver dor e fissuras
na regido intima, resultando em evitacdo da alimentacao para néo sentir dor (Fine et
al., 2014; Harvey et al., 2022; Zidorio et al., 2015).

Ademais, o impacto da desnutricdo crbnica resulta frequentemente em atraso
no crescimento e no desenvolvimento, bem como a anemia crdnica, também
prevalente, que decorre da ma absorcéao de ferro e das perdas sanguineas atraves
das lesdes (Fine; Mellerio, 2009b; Zidorio et al., 2015).

Para atenuar esses efeitos, é peremptdrio que o nutricionista promova dietas
hipercaloricas e hiperproteicas para compensar as perdas devido ao
hipermetabolismo, texturas alimentares adaptadas para minimizar o desconforto,

suplementacdo de vitaminas e minerais para corrigir deficiéncias e melhorar a
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regeneracao tecidual e suporte enteral em caso de desnutricdo grave, bem como na
orientacdo da pessoa que tem EB e de seus cuidadores. Além disso, 0 suporte
nutricional adequado ndo apenas previne complicagcbes, mas também exerce um
papel crucial na melhora da qualidade de vida (Fine et al., 2014; Harvey et al., 2022;
Zidorio et al., 2015).

3.2 QUALIDADE DE VIDA

A Organizacao Mundial da Saude (OMS) descreve a qualidade de vida como
“a maneira como um individuo percebe seu lugar na sociedade, dentro de seu contexto
cultural e sistema de valores, levando em consideracado seus objetivos, expectativas,
padrées e preocupacdes” (WHO, 2012). Esse conceito ultrapassa a 6tica bioldgica
incorporando também aspectos emocionais, sociais e culturais da vida das pessoas.
De acordo com a OMS, a qualidade de vida € um indicador importante sobre o bem-
estar biopsicossocial das pessoas, sendo, portanto, sua investigacao relevante, uma
vez que os resultados podem contribuir para o entendimento do impacto das
condi¢bes de vida, das doencgas e dos tratamentos das pessoas.

Evidéncias apontam que feridas crbnicas podem provocar limitacdes nas
atividades diarias e na mobilidade, enquanto a dor persistente, associada a
dependéncia de tratamentos médicos e cuidados continuos, impacta negativamente
a qualidade de vida de pessoas com EB (Fine et al., 2014). A revisao sistematica
realizada por Togo, Zidorio e Gongalves (2020) identificou que a dor € um fator de
grande impacto na qualidade de vida em pessoas com EB, seguido por dificuldades
sociais, emocionais e funcionalidade fisica. Nao obstante, aspectos da imagem
corporal e da autoestima também executam uma expressiva funcéo na qualidade de
vida desses individuos (Frew et al., 2016). O estudo conduzido por Dures et al., (2020)
destacou que niveis elevados de bem-estar psicolégico em pessoas com EB estdo
associados a resiliéncia emocional e ao suporte social, enquanto a auséncia desses
fatores agrava a percepcao da qualidade de vida.

Aspectos nutricionais também s&o de destaque no percurso de pessoas com
EB, visto que o consumo de alimentos apropriados pode contribuir positivamente para
a promocéao da saude geral, especialmente, no que se refere a cicatrizagédo de feridas

e prevencdo de complicagbes. O consumo recomendado de minerais, proteinas e
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vitaminas € fundamental para fortalecimento do sistema imunoldgico e de apoio a
regeneracao dos tecidos (Debra Brasil, 2020).

Ademais, se feita da forma correta, a supervisdo das condi¢cdes nutricionais
pode ajudar a precaver desordens ligadas a desnutri¢do, tais como anemia, atraso no
crescimento e fraqueza muscular. Contudo, os pacientes com EB encaram desafios
anicos relacionados a nutricdo, tendo em vista os problemas de degluticdo, as
restricbes dietéticas e as dificuldades para comer. Bolhas e feridas na boca e no trato
gastrointestinal podem ocasionar dor e dificuldade para se alimentar, 0 que enseja a
ma degluticdo e desnutricdo (Lara-Corrales et al., 2019). A ansiedade, o estresse
emocional e a depressdo podem ocorrer em razdo de complicacdes relacionadas a
nutricdo, restricbes dietéticas e dificuldades alimentares (Frew et al., 2016).

Em vista dos impactos da EB na vida das pessoas, foi desenvolvido o
instrumento denominado Quality of Life in Epidermolysis Bullosa (QOLEB). Esse visa
rastrear o impacto da EB na qualidade de vida dos individuos, através de 17 itens com
escala de resposta do tipo Likert de 4 pontos (Frew et al., 2009). Esse instrumento
trata de areas como o impacto nas atividades diarias e relacionamentos sociais, bem
como percepcdo de dor (Frew et al.,, 2017). O QoLEB tem sido utilizado como
ferramenta oficial para estudo da qualidade de vida em EB (Korte, 2023). Em ambito
brasileiro, pouco é sabido sobre a operacionalizacdo da qualidade de vida a partir do
QoLEB que foi adaptado para o portugués por Cestari et al. (2016).

Compreender os impactos da EB a partir da 6tica de resultados obtidos por
meio do QOLEB pode auxiliar em intervencdes mais assertivas como alimentacao
personalizada e apoio psicossocial (Frew et al., 2017). A cronicidade e a complexidade
da EB demandam uma conduta transdisciplinar para supervisdo e tratamento da
patologia. Até o momento, a qualidade de vida das pessoas com EB foi pouco
estudada, especialmente em adultos, muitas vezes se tratando de relatos de caso ou
com um numero restrito de participante. Portanto, € crucial ampliar a conscientizagcao
acerca dos desafios biopsicossociais causados pela EB visando mitigar os desfechos
negativos da doenca na perspectiva de fornecer devido apoio as pessoas e as suas

familias.
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3.3 IMAGEM CORPORAL

A imagem corporal, enquanto construto amplo e multidimensional, reflete
cognicles, afetos e comportamentos de cada individuo sobre o seu proprio corpo
(Cash, Smolak, 2011; Grogan, 2017). O modelo teérico proposto por Mdllmann,
Heinrichs e Herwig (2021) apresenta um quadro conceitual abrangente para
compreender as representagdes corporais, integrando componentes perceptuais,
emocionais e sociais. Influenciada por fatores sociais, culturais, biolégicos e
psicolégicos, bem como pela exposicdo a padroes de beleza usualmente
inalcancaveis pela maioria das pessoas, a imagem corporal € comumente investigada
a partir de sua vertente negativa a qual, quando presente, desempenha um papel
crucial na vida das pessoas (Jauregui-Lobera & Bolanos Rios, 2011; Grogan, 2017).

Mesmo sendo um construto multidimensional, € comum encontrar na literatura,
para fins didaticos, a divisdo da imagem corporal em duas dimensdes: perceptual e
atitudinal (Cash, Smolak, 2011). Na dimens&o perceptual, a precisédo da percepg¢ao do
corpo pode variar, levando a distor¢cdes, onde o individuo se vé maior ou menor do
gque realmente é. J4 na dimensdo atitudinal, pensamentos, emocbes e
comportamentos da pessoa em relacdo ao préprio corpo sdo considerados como
componentes investigativos. Por exemplo, a insatisfacdo com a forma e aparéncia do
corpo pode ser decorrente de pensamentos e emogdes impulsionados por uma visdo
negativa do corpo. Porém, vale mencionar, que outra vertente denominada imagem
corporal positiva também pode ser alvo de investigacdo como, por exemplo, quando
se objetiva compreender a apreciagao corporal (Grogan, 2017).

Uma autopercepc¢édo negativa da imagem corporal pode desencadear uma série
de doencas, especialmente as de ordem mental, como transtornos alimentares,
depressdo, ansiedade, baixa autoestima e isolamento social (Jauregui-Lobera &
Bolanos Rios, 2011; Grogan, 2017). Em pessoas com EB, as bolhas, feridas e
cicatrizes na pele podem afetar a autoestima, enquanto os desafios psicossociais
como a estigmatizagéo e a necessidade de cuidados constantes impactam sua vida
social e emocional (Fine et al., 2014). O estudo de revisao realizado por Togo, Zidorio
e Gongalves (2020) destacou que esses aspectos frequentemente levam a
estigmatizacdo e ao isolamento social, agravando 0s impactos emocionais e

psicolégicos. Ademais, a constante necessidade de cuidados médicos e o0 estresse
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relacionado a aparéncia afetam diretamente a vida social e emocional desses
individuos.

Como ja mencionado, as atitudes do individuo em relagéo a imagem do préprio
corpo podem desencadear uma série de desfechos que incidem sobre a vida,
especialmente, no que se refere ao comportamento alimentar e a saude mental
(Grogan, 2017). Para avaliar componentes da imagem corporal, ha uma diversidade
de instrumentos, com destaque para o Body Image Quality of Life Inventory (BIQLI).
Esse instrumento € composto por 19 itens, com escala de resposta bipolar de 7 pontos
(-3: efeito muito negativo a +3: efeito muito positivo), que avalia a influéncia da imagem
corporal em diferentes facetas da vida cotidiana das pessoas (Cash; Fleming, 2002;
Assuncéo et al., 2013; Da Silva et al., 2019). Para traduzir e validar instrumentos que
avaliam componentes da imagem corporal, faz-se necessario que as metodologias
sejam precisas e garantam as equivaléncias apropriadas ao publico-alvo (Kling et al.,
2021; Swami; Barron, 2019). No contexto brasileiro, torna-se essencial que as
propriedades psicométricas e aplicabilidade estejam alinhadas as particularidades
culturais e sociais que possam ter influéncia sobre a imagem corporal (Xavier; Pasian;
Almeida, 2015). Como a EB é uma doenca que afeta substancialmente a estética
corporal, utilizar o BIQLI para investigar o impacto da autopercepcdo da imagem
corporal na vida torna-se relevante. Em ambito brasileiro, isso se é factivel, pois o
BIQLI foi transculturalmente adaptado para o portugués por Assuncéo et al., (2013).

Até o presente momento, ndo foram encontrados estudos brasileiros que
investigam a imagem corporal de pessoas com EB, nem sua possivel relacdo com a
qualidade de vida, o que evidencia a necessidade deste estudo. Além disso, a
neurociéncia da memoéria corporal, como discutido por Repetto e Riva (2023), destaca
que experiéncias repetidas de dor e limitacbes fisicas podem reforcar percepcdes
negativas do corpo. Para pessoas com EB, essas memdrias corporais podem
exacerbar a insatisfacdo com a imagem corporal e dificultar a adaptacdo emocional,

reforcando a importancia de intervencdes psicologicas.

3.4 APETITE E PERCEPCAO SENSORIAL

7

O controle do apetite € afetado por fatores biologicos, fisicos e sociais,
resultando em um sistema multifatorial complexo, que esta intrinsecamente ligado a

contextos ambientais especificos, que nao pode ser simplificado a um mero processo
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de escolha. O prazer ao comer desempenha um papel relevante no processo de
escolha alimentar, assim como a percepcao sensorial, composicdo do alimento,
estado emocional do individuo e cultura alimentar na qual est4 inserido. A saciedade
atua como um mecanismo inibitorio do apetite apds uma refeicdo, sendo percebida de
forma individual e influenciada por diversos aspectos ambientais. Em pessoas com
EB, esses fatores sédo ainda mais complexos devido as alteracfes sensoriais, dores
cronicas e dificuldades alimentares, que frequentemente interferem na ingestao
alimentar e na satisfacdo nutricional (Dalton, 2022; Stubbs, 2013).

Como destacado por Bigand e Wilson (2019), episédios de dor frequentemente
resultam em escolhas alimentares menos saudaveis, devido a busca por conforto
emocional. Esses fatores sdo exacerbados pela percepcdo alterada de texturas e
sabores, além de dificuldades mecéanicas de mastigacao e degluticdo. Alteracdes no
paladar sdo comuns na EB, pois a integridade da mucosa oral e das papilas gustativas
pode ser prejudicada. Essas mudancas, associadas a dor e a inflamacéo crénica,
afetam a preferéncia alimentar, frequentemente levando a rejeicdo de alimentos de
determinadas texturas ou sabores. Essa limitacao, aliada a dor crénica e a inflamacao,
contribui para uma rejeicdo frequente de alimentos especificos, dificultando a
diversificacao alimentar e o alcance de uma dieta equilibrada. Repetto e Riva (2023)
destacam que memadrias corporais associadas a dor durante a alimentacdo podem
reforcar comportamentos de evitacao, criando um ciclo que agrava a ma nutricdo e
dificulta a introdugé@o de alimentos variados. Diante disso, esses achados reforcam
que as alteracdes sensoriais podem impactar diretamente os hébitos alimentares,
tornando essencial a adaptacado das estratégias nutricionais.

Até o momento, ndo foram encontrados instrumentos focados na avalia¢do do
apetite de pessoas com EB, o que configura uma lacuna cientifica relevante. Porém,
ha disponivel instrumentos como o Cancer Appetite and Symptom Questionnaire
(CASQ) que possibilita uma avaliagdo das condicbes do apetite de pessoas com a
saude comprometida por uma doenca significativa. O CASQ endossa diferentes
aspectos para capturar o apetite das pessoas, como dor cronica, alteracdes sensoriais
e sintomas emocionais, cujos quais sdo importantes para individuos com EB. O
instrumento consiste em 12 itens relacionados ao apetite e as respostas séo
registradas em uma escala do tipo Likert de 5 pontos, permitindo uma analise

detalhada dos aspectos do apetite e dos sintomas associados. O CASQ foi traduzido
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e adaptado para o portugués do Brasil por Spexoto et al. (2016) e ele tem sido aplicado
em populacdes clinicas para rastreamento do apetite.

Atrelado ao apetite, a percepcéo de gosto € um aspecto critico na nutricdo e na
alimentacao, pois influencia as preferéncias e habitos. O processo de percepcao de
gosto ocorre em toda a cavidade oral, na qual os receptores gustativos respondem a
cinco gostos basicos: doce, salgado, acido, amargo e umami (Dutcosky, 2019). Cada
um desses gostos é detectado por receptores especificos que transmitem sinais ao
cérebro, permitindo identificar e desfrutar das caracteristicas gustativas dos alimentos,
o que influencia as preferéncias alimentares. Em condi¢cdes que podem afetar a satude
bucal como a EB, a percepcdo de gosto pode ser alterada, levando a desafios na
alimentacdo necessitando de adaptacdes dietéticas.

Ademais, a dor crénica é também um fator significativo que interfere no apetite,
podendo tanto inibi-lo quanto aumenté-lo. A dor pode influenciar o padréo alimentar,
levando a uma maior ingestdo emocional e escolhas alimentares menos saudaveis
(Bigand, 2019). Até o presente momento, ndo foram encontrados estudos brasileiros
gue analisaram como o apetite e a percepcdo sensorial de pessoas com EB se
apresentam, tampouco se ha correlacdo com a dor, justificando a realizacdo deste
trabalho.

Embora existam lacunas sobre como o apetite e a percepcdo sensorial sao
modulados na EB, ha evidéncias sugerindo que a relagdo entre dor cronica, alteracdes
gustativas e memaria corporal impacta significativamente a relacéo do individuo com
a comida. A escassez de estudos que investiguem essas questfes em pessoas com
EB revela uma lacuna cientifica importante. Um estudo realizado por Zidorio et al.
(2023) evidenciou que as necessidades energéticas ajustadas em criancas e
adolescentes com EB Distrofica s&o frequentemente dificilmente atingidas, mesmo
com suplementacdo oral, devido as altas demandas metabdlicas impostas pela
presenca de lesbes extensas e infec¢cbes, o que pode potencializar quadros de
desnutricdo. Esse estudo destaca a importancia de estratégias nutricionais
especificas para assegurar que essas necessidades aumentadas sejam supridas,
ressaltando, ainda, a necessidade de maior investigacdo sobre aspectos que vao além
do aporte caldrico, como o impacto das dificuldades alimentares e das alteracfes

sensoriais na ingestao alimentar dessas pessoas.
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4 METODOS

4.1 DESENHO DO ESTUDO

Este estudo possui dois delineamentos aninhados, sendo o primeiro
observacional do tipo transversal, utilizando instrumentos estruturados aplicados
online, e o segundo experimental, focado na analise da percep¢édo sensorial e no
consumo alimentar dos individuos com EB. O estudo observacional foi realizado com
dados coletados de uma amostra mais alargada de pessoas com EB, enquanto o
experimental foi conduzido com uma subamostra visando entender as variagcdes na
percepc¢ao sensorial dos participantes.

Este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do Instituto de
Biociéncias, Letras e Ciéncias Exatas (IBILCE) da Universidade Estadual Paulista
“Julio de Mesquita Filho” (UNESP), Campus de Sdo José do Rio Preto (parecer
consubstanciado n° 6.660.851 — ANEXO A).

4.2 ESTUDO TRANSVERSAL

Foi realizada a pesquisa online, com o apoio de associa¢des de pessoas com
EB, motivada pela necessidade de alcangcar uma populacéo dispersa geograficamente
e com condicbes de participacdo de forma remota. Segundo o site da Debra Brasil
(Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association) existem 18 associacfes
regionais. A divulgacdo por parte das associa¢cbes foi crucial para se obter uma
amostra mais diversificada de diferentes regibes do Brasil. As associa¢gfes foram
escolhidas por terem um forte vinculo com a populacdo de pessoas com EB,
proporcionando uma rede de confianga que facilita o recrutamento dos participantes
e a disseminacao do estudo de forma eficiente.

Ademais, estudos prévios com populagdes especificas, como pessoas com
doencas raras ou cronicas, destacam as dificuldades de recrutamento quando néo
utilizam essas redes de apoio, o0 que justifica a escolha de associagcbes como 0 meio
mais adequado para alcangar os individuos com EB. A colaboragdo dessas
associacOes € uma estratégia eficaz para superar barreiras geograficas e logisticas

que dificultariam a participacdo de pessoas com EB em um estudo nacional.
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O Apéndice A apresenta o formulario que foi utilizado na pesquisa online, o qual
foi amplamente compartilhado por meio das redes sociais da Debra Brasil, da
Associagdo de Apoio aos Portadores de Epidermolise Bolhosa do Estado de Séo
Paulo (AAPEBSP) e da Associacdo Paranaense de Pais, Amigos e Pessoas com
Epidermdlise Bolhosa (APPAPEB), que apoiaram este estudo. Participaram da
pesquisa apenas pessoas com EB maiores de 18 anos. O Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (TCLE) foi incorporado ao formulério, na primeira secdo, e os
participantes deram seu consentimento por meio deste. Adicionalmente, em
consideracdo aos potenciais riscos de violacdo de dados e com o intuito de garantir
total confidencialidade das informacfes fornecidas, apds a conclusdo da coleta, os
dados foram armazenados em HD externo, sendo removidos da nuvem.

Planejou-se, para esta etapa da pesquisa, a coleta de informacédo de pelo
menos 100 participantes. Esse tamanho de amostra foi determinado a partir de “regra
de polegar” (Memon et al., 2020). Isso € comum em estudos quando se trabalha com
populactes especificas e com nimero limitado de individuos. Essa escolha foi feita
de maneira pragmatica, considerando a dificuldade de acesso a muitos participantes,
dada a especificidade da populacdo de pessoas com EB no territorio nacional.

Vale esclarecer que embora um calculo amostral mais rigoroso, com base em
parametros como média populacional e margem de erro, pudesse ser uma alternativa
mais assertiva, a escassez de dados e a populacéo reduzida de pessoas com EB no
Brasil ndo permitiram a utilizacdo de método mais preciso ou probabilistico.

Na segunda secao do formulario, foi apresentado um conjunto de perguntas de
cunho sociodemografico e clinico, com o objetivo de caracterizar os participantes. As
informacdes coletadas incluiram: idade (em anos completos), sexo (masculino,
feminino ou outro), etnia/cor (branca, preta, parda, amarela ou indigena), estado civil
(solteiro, casado/unido estavel, separado/divorciado ou viavo), cidade e estado de
residéncia (posteriormente categorizados por macrorregido: Norte, Nordeste, Centro-
Oeste, Sudeste ou Sul), local de moradia (zona urbana ou rural), nimero de pessoas
gue residem na mesma casa (incluindo o proprio participante), ocupacéo (trabalho
presencial, remoto ou hibrido) e renda mensal familiar (até R$500,00; de R$501,00 a
R$1.000,00; de R$1.001,00 a R$2.000,00; de R$2.001,00 a R$3.000,00; de
R$3.001,00 a R$5.000,00; e acima de R$5.000,00).

Para a andlise dos dados, algumas variaveis foram recategorizadas: etnia foi

agrupada em “branca” e “ndo branca”; estado civil em “casado” e “ndo casado”;
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situagao domiciliar em “mora sozinho” ou “mora com alguém?”; ocupagao em “trabalha”
ou “ndo trabalha”; e renda mensal familiar em trés faixas: <R$1.000,00; R$1.001,00—
R$3.000,00; e 2R$3.001,00.

O tipo de EB também foi informado pelo individuo (simples, juncional, distréfica
ou Kindler) e os medicamentos/suplementos consumidos. Para a avaliacao do estado
nutricional, foram coletadas informacdes sobre peso (em quilogramas) e altura (em
centimetros), ambos autoreferidos. O indice de Massa Corporal (IMC) foi calculado a
partir dessas medidas e classificado nas categorias: desnutricdo (IMC <18,5 kg/m?),
eutrofia (IMC entre 18,5 e 24,9 kg/m?), sobrepeso (IMC entre 25,0 e 29,9 kg/m?) e
obesidade (IMC = 30 kg/m?). Além disso, foram obtidas informacdes sobre o historico
clinico, incluindo o nimero de internacdes hospitalares decorrentes da doenca e o
namero de transfus@es de sangue ja realizadas ao longo da vida, conforme relato dos
participantes.

Na terceira secdo do formulario, estavam dispostos os trés questionarios
especificos utilizadas para investigar qualidade de vida (QoLEB), imagem corporal
(BIQLI) e apetite (CASQ), os quais estado descritos a seguir.

4.2.1 Avaliacédo da qualidade de vida

Utilizou-se o instrumento Quality of Life in Epidermolysis Bullosa (QoLEB),
desenvolvido especificamente para avaliar o impacto da EB na qualidade de vida. Este
instrumento avalia a qualidade de vida ao integrar aspectos fisicos, emocionais e
sociais que sao relevantes frente as particularidades da doenca. O QoLEB possui 17
itens que abrangem aspectos como mobilidade, atividades diarias, dor, impacto
emocional e impacto social. Os itens sédo respondidos a partir de uma escala de
resposta do tipo Likert de 4 pontos (nunca, raramente, frequentemente, sempre), e
escores finais altas, para cada fator, indicam impacto negativo na qualidade de vida
devido a EB (Frew et al., 2009). A estrutura do instrumento engloba um primeiro fator
chamado de “funcionamento” e um segundo fator denominado “emogdes”. O fator
“funcionamento” esta relacionado as limitagdes fisicas e praticas da vida cotidiana,
incluindo itens como mover-se dentro de casa, tomar banho ou ducha, dor, escrever,
comer, fazer compras, praticar esportes, mover-se fora de casa, modificacbes na
casa, relacdo com a familia, impacto financeiro e relagdo com amigos. Ja o fator

“‘emocgdes” analisa os impactos psicolégicos e emocionais, como frustragéo, embaraco
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(vergonha), ansiedade, depresséao e provocacdes ou olhares de outras pessoas. Cada
fator € composto por um subconjunto especifico de itens do questionario, sendo o fator
“funcionamento” composto por 12 itens e o fator “emogdes” composto por 5 itens.

A versao em portugués do QOLEB, aplicada neste estudo, foi traduzida e
adaptada transculturalmente por Cestari et al. (2016), que asseguram a equivaléncia
linguistica e validade para uso no contexto brasileiro. Ademais, 0 QOLEB é
reconhecido internacionalmente por sua sensibilidade as especificidades da EB, como
dependéncia de cuidados, limitagdes sociais e funcionais, tornando-o apropriado para
avaliar a qualidade de vida nesta populacéao.

Antes de analisar os resultados advindos das respostas dadas aos itens do
QOLEB, neste estudo foi realizada uma investigacao psicométrica do instrumento para
a amostra de pessoas com EB. Para tanto, implementou-se analise fatorial
confirmatdria com a adoc¢éo dos seguintes indicadores e pontos de corte: Comparative
Fit Index (CFIl) > 0,95; Tucker—Lewis Index (TLI) > 0,95; Root Mean Square Error of
Approximation (RMSEA) <0,08; cargas fatoriais dos itens (1) >0,50 (Mar6co, 2021).
Observou-se bons indices de ajustamento do modelo com dois fatores do QoLEB para
a amostra do presente estudo (CFl = 0,964; TLI = 0,958; RMSEA = 0,072). As cargas
fatoriais dos itens do QoLEB variaram de 0,552 a 0,894 para o fator funcionamento e
de 0,633 a 0,857 para o fator emocgdes, evidenciando adequagao para composicao
dos fatores. A confiabilidade composta também foi analisada e essa foi adequada,
pois observou-se valores maiores que 0,70 tanto para o fator funcionamento (0,927)
guando para o fator emocional (0,860). Tais dados indicam adequada validade fatorial
e confiabilidade do QoLEB quando aplicado na amostra de participantes com EB,
produzindo assim informac¢des assertivas sobre a qualidade de vida dos individuos.

4.2.2 Avaliagao da imagem corporal

Foi utilizado o Body Image Quality of Life Inventory (BIQLI), o qual avalia como
a percepcdo da imagem corporal afeta diferentes areas da vida cotidiana, como
interacdes sociais, autoconfianga, saude mental e desempenho em atividades diarias.
Este instrumento foi desenvolvido com base no pressuposto de que a imagem corporal
ndo é apenas uma caracteristica estatica, mas uma experiéncia dinamica que
influencia as interagdes do individuo com o ambiente e consigo mesmo. O BIQLI é
composto por 19 itens, com escala de resposta bipolar de 7 pontos, que varia de -3
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(efeito muito negativo) a +3 (efeito muito positivo) e desenvolvida por Cash e Fleming
(2002). O escore final indica o efeito da imagem corporal percebida pelo individuo em
sua, podendo este ser mais negativo ou positivo. O instrumento € considerado
unifatorial, pois os itens foram projetados para medir um Unico construto global de
impacto de imagem corporal. A versdo em portugués do BIQLI, aplicada neste estudo,
foi traduzida por Assuncao et al. (2013), que garantiram equivaléncia cultural e
precisdo na adaptacao do instrumento. A aplicabilidade do BIQLI na populagdo com
EB é relevante, haja vista que essas pessoas enfrentam desafios significativos em
relacdo a aparéncia fisica, como cicatrizes e deformidades, que afetam diretamente
sua autoestima e qualidade de vida.

A andlise fatorial confirmatéria também foi realizada para o BIQLI quando
aplicado a amostra do presente estudo de pessoas com EB. Os indices de ajuste
indicaram que o modelo apresentou um ajuste aceitavel, pois o CFI foi de 0,969 e TLI
foi de 0,966, mas o RMSEA foi de 0,201, sendo esse ultimo acima do recomendado.
O elevado valor do RMSEA aponta para a necessidade de revisar o0 modelo, mas
como esse indice pode ser inflacionado por diferentes aspectos como, por exemplo,
o tamanho da amostra isso nao foi decisério no presente estudo. Portanto, futuros
trabalhos devem levar isso em consideracéo. Por outro lado, as cargas fatoriais dos
itens do BQILI foram adequadas variando de 0,69 a 0,98, mostrando adequacédo. A
confiabilidade composta do conjunto de itens do BIQLI também foi adequada com
valor de 0,99, apontando a precisédo das informacdes coletadas com os participantes

com EB.

4.2.3 Avaliagéo do apetite

O Cancer Appetite and Symptom Questionnaire (CASQ) foi originalmente
desenvolvido por Halliday et al., (2012) para avaliar mudangas no apetite e sintomas
relacionados em pacientes oncolégicos. O CASQ permite explorar as interacdes entre
diferentes aspectos do apetite e sintomas associados, o que se mostra especialmente
atil em condigBes como a EB, onde fatores fisicos, como dor crénica, e emocionais,
como ansiedade e desconforto psicoldgico, podem influenciar o apetite. O instrumento
possui originalmente 12 itens (trés com redacédo invertida em relacdo aos demais —
itens 8, 11 e 12) que abordam aspectos como sensacéo de fome, prazer ao comer,

saciedade precoce e nausea. As respostas seguem uma escala tipo Likert de 5 pontos
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gue varia as op¢des conforme cada item. Um escore final pode ser obtido, sendo que
valores mais baixos refletem maior comprometimento do apetite e presenca de
sintomas significativos.

A versédo em portugués do CASQ foi desenvolvida por Spexoto et al., (2016) e,
no presente estudo, foi adaptada para aplicacdo em pessoas com EB. Para garantir a
adequacao do instrumento ao publico-alvo, o item 7 (“Comparativamente a antes de
estar doente, o saber da comida é...”) foi removido por ndo ser aplicavel ao contexto
de EB. Ademais, um pré-teste, realizado online, com 10 pessoas com EB foi conduzido
com o objetivo de se verificar se o conteddo dos demais itens era facilmente
compreendido pelo publico-alvo. O feedback dos participantes indicou taxa de
compreensao alta (91,7%). Além disso, os participantes destacaram seu apreco pelo
conteldo do questionario, mencionando até mesmo experiéncias de internacado
relacionadas ao tema. Esses achados reforcam a importancia da adaptacdo de
instrumentos para populacdes especificas, garantindo equivaléncia operacional e
clareza dos itens, como evidenciado por estudos anteriores sobre adaptacdo de
instrumentos psicométricos (Reichenheim e Moraes, 2007). Portanto, a versao final
do CASQ aplicada no presente estudo foi composta por 11 itens.

Em relacdo aos resultados da analise fatorial confirmatoria realizada para o
CASQ quando aplicado a amostra do presente estudo de pessoas com EB, observou-
se ajustamento insatisfatério considerando o modelo com 11 itens (CFI = 0,813; TLI =
0,766; RMSEA = 0,117; A variando de 0,018 a 0,854). Portanto, um refinamento foi
necessario, sendo eliminados 6 itens (itens 5, 6, 8, 10 e 11) devido a cargas fatoriais
baixas (A < 0,50) e covariancias altas (>11) com outros itens. Apés esse refinamento,
o modelo de medida do CASQ constituiu de 5 itens (itens 1, 2, 3, 4 e 9) e essa estrutura
apresentou ajustamento adequado para a amostra de pessoas com EB do presente
estudo (CFI = 0,997; TLI = 0,995; RMSEA = 0,040; A variando de 0,50 a 0,92). A
confiabilidade composta desse conjunto de 5 itens foi de 0,782, sendo adequada.
Esses achados sugerem uma versao refinada (i.e., reduzida com 5 itens) do CASQ foi

a que apresentou validade fatorial e confiabilidade para os participantes com EB.
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4.3 ESTUDO EXPERIMENTAL

4.3.1 Teste de limiar de deteccéo dos gostos salgado e doce

O teste de limiar de deteccdo dos gostos basicos foi realizado para avaliar a
capacidade de deteccdo dos gostos salgado e doce. Esta investigacao preenche uma
lacuna cientifica, que tradicionalmente foca em aspectos fisiopatoldgicos e clinicos,
sem abordar o impacto da EB na percepg¢éao sensorial. Planejou-se o recrutamento de
no minimo 50 participantes, considerando como referéncia os trabalhos de Camargo
e Conti-Silva (2021) e Camargo, Castilhos e Conti (2022), que aplicaram testes de
limiar de detecc¢do, respectivamente, dos gostos salgado e doce em individuos sob
diferentes condi¢des de trabalho e sono, utilizando 37 participantes por grupo. No
entanto, devido as dificuldades de acesso e a baixa prevaléncia da EB, foi possivel
recrutar apenas 37 participantes, os quais atenderam aos seguintes critérios:
diagnéstico confirmado de EB, idade minima de 18 anos e consentimento formal para
participacdo. Inicialmente, os participantes responderam a um questionario
sociodemogréfico e clinico (Apéndice A) antes de realizar os testes sensoriais. Devido
a raridade da EB e as limitacdes impostas pela doenca, foi invidvel realizar os testes
em ambiente laboratorial. Sendo assim, os testes ocorreram nas residéncias dos
participantes e na sede da APPAPEB, garantindo melhor acessibilidade e adeséo. A
decisdo foi embasada nas dificuldades de locomocédo, na fragilidade fisica dos
individuos e nas restricGes orcamentarias, mas buscou-se reproduzir rigorosamente
0s protocolos laboratoriais para garantir a viabilidade e confiabilidade dos dados.

Para isso, foi utilizado o teste de limite (threshold detection), que determina o
limiar de deteccdo da substéncia através de séries crescentes de concentracdes
(Dutcosky, 2013). Os testes foram realizados individualmente, duas horas antes ou
depois de qualquer refeicdo, pois sdo os horarios mais adequados para a execugao
(Hoehl et al., 2010).

As solucbes foram preparadas em laboratorio seguindo as normas ISO
3972:2011. Primeiramente, o cloreto de sédio (NaCl) e a sacarose, ambos adquiridos
da empresa Exodo Cientifica e todos do mesmo lote para minimizar possiveis
variacdes, foram dissolvidos em agua destilada nas concentracdes apresentadas na

Tabela 1, produzindo as solucdes estoque. A partir das solugbes estoques,
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realizaram-se diluicbes seriadas geométricas, nas propor¢cdes de 0,7 para 0 gosto

salgado e 0,6 para o gosto doce (Tabela 2).

Tabela 1 - Solucdes estoque para o teste limiar de deteccado dos gostos salgado e

doce.

Sensacéao Substancia de referéncia Concentracgéao (g/L)

Salgado Cloreto de sédio (anidro) (M = 58,46) 4,00
Doce Sacarose (M = 342,2) 24,00

Fonte: ISO 3972:2011 (DUTCOSKY, 2013).

Tabela 2 - Série de diluicdes apropriadas para os gostos salgado e doce.

Salgado Doce
Diluigcbes Vv C \% c
mL g/L mL g/L
D1 500 2,00 500 12,00
D2 350 1,40 300 7,20
D3 245 0,98 180 4,32
D4 172 0,69 108 2,59
D5 120 0,48 65 1,56
D6 84 0,34 39 0,94
D7 59 0,24 23 0,55
D8 41 0,16 14 0,34
Proporcéao R=07 R=06

geométrica (R)

Fonte: ISO 3972:2011 (DUTCOSKY, 2013).
v = quantidade de solucdo estoque utilizada, em mililitros, para 1L de solucéo final.
¢ = concentragdo da diluicdo, em gramas por litros.

As solucdes foram acondicionadas em garrafas de polietileno hermeticamente
fechadas, identificadas com cédigos alfanuméricos. Essa codificacéo foi utilizada para
evitar que os participantes do teste associassem visualmente o conteudo ao estimulo
sensorial, reduzindo viés.

As solucdes foram transportadas em caixas térmicas de isopor, mantidas com

gelos reutilizaveis, para assegurar a preservacdo das amostras. O transporte foi
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realizado em horarios de menor calor, em veiculo climatizado, durante periodos do
ano com temperaturas mais amenas, para preservar as condicoes ideais.

Os testes foram realizados nas residéncias dos participantes em locais
selecionados para minimizar ruidos e distragcdes externas. Sempre que possivel, foi
utilizado um espaco arejado, com iluminacdo adequada e limpa.

O procedimento seguiu etapas padronizadas para todos os participantes,
iniciando-se pela instrucdo dos participantes no agendamento sobre o protocolo em
estar em jejum 2 horas antes do inicio dos testes conforme preconizacao de Hoehl et
al., (2010), esclarecimento sobre a seguranca das solucfes oferecidas e assinatura
do TCLE (Apéndice C). Antes de iniciar os testes, realizaram um enxague bucal com
dgua destilada para limpar o paladar. Para cada concentracdo, dois copos
descartaveis foram apresentados: um contendo agua destilada e o outro contendo a

solucéo teste, ambos contendo 30 mL de cada liquido (Figura 8).

Figura 8 — Apresentacao das amostras.

Fonte: prépria autora.

O individuo era instruido a provar primeiramente a agua destilada e na
sequéncia a amostra com a solugéo, cabendo ao mesmo indicar se algum estimulo
era detectado entre as duas amostras. Em caso de resposta negativa (ndo deteccao
da diferenca), as proximas solucdes foram oferecidas em ordem crescente de
concentracdo, até o momento em que o individuo demonstrasse ter detectado

diferencga entre duas amostras consecutivas dentro da mesma série ou até esgotarem
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as concentracdes a serem testadas. As concentracdes das amostras consecutivas
percebidas como diferentes foram consideradas para o calculo da média, obtendo-se
assim o limiar de deteccdo da substancia para cada individuo. Quando as
concentracbes testadas foram esgotadas sem o individuo perceber diferenca,
considerou-se a ultima concentracéo (D8, Tabela 2) como o limiar de deteccéo para
aguele individuo. Os dados foram registrados em fichas especificas, como

apresentado na Figura 9.

Figura 9 — Ficha de registro das respostas.

NOME: GOSTO SALGADO
Avaliador ndo percebeu diferenca (0). Avaliador percebeu diferenga (1).
D8 D7 D6 D5 D4 D3 D2 D1
PRIMEIRO TESTE
SEGUNDO TESTE
NOME: GOSTO DOCE
Avaliador ndo percebeu diferenca (0). Avaliador percebeu diferenga (1).
D8 D7 D6 D5 D4 D3 D2 D1
PRIMEIRO TESTE
SEGUNDO TESTE

Fonte: propria autora.

Foram dados pequenos intervalos entre a avaliacdo de cada par de amostras.
Apés a avaliacdo da série do gosto salgado, o participante foi orientado a novamente
enxaguar a boca com agua destilada, conforme preconizado por James et al., (1997)
e Hoehl et al., (2010), e aguardar 20 segundos para receber a préxima série de
solucdes de gosto doce. O teste foi realizado em duas repeticdes: na primeira sessao,
0 gosto salgado foi avaliado primeiro e depois 0 gosto doce; na segunda sessao, foi o
inverso. O participante nao foi informado sobre qual o gosto primario foi avaliado, para

nao ter influéncia sobre as respostas.

4.3.2 Analise do consumo alimentar

A analise do consumo alimentar foi conduzida por meio de entrevistas
baseadas nas orientacbes da FAO (2014), utilizando o recordatorio de 24 horas
(ANEXO B). Os participantes do estudo experimental relataram os alimentos e

bebidas consumidos nas ultimas 24 horas, detalhando quantidades, horéarios e
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métodos de preparo. Para evitar distorcbes nos dados, foi questionado se a
alimentacdo do dia anterior era tipica, uma vez que eventos ou dias atipicos, como
finais de semana, podem néo refletir o padrdo alimentar habitual. As entrevistas
seguiram um formato estruturado e individualizado, garantindo o conforto do
participante durante todo o processo.

Além disso, o software Avanutri 3.0 foi utilizado para estimar o consumo dos
seguintes nutrientes: calorias, carboidratos, proteinas, lipideos, vitamina A (RE),
vitamina D (mcg), vitamina B12 (mcg), vitamina C (mg), folato (mcg), céalcio (mg), ferro
(mg), zinco (mg), sodio (mQ), fibras (g), acUcares totais (g) e agucares adicionados (g).
O software utilizou a Tabela Brasileira de Composicao de Alimentos (TACO) para
calcular a ingestdo dos nutrientes com base nas informacgdes fornecidas pelos

participantes.

4.4 ANALISE DE DADOS

A andlise estatistica descritiva foi utilizada para a caracterizacdo dos
participantes do estudo. Os dados foram expressos em frequéncia absoluta e relativa
(n, %), média e desvio-padrdo, ou mediana e intervalos interquartis (1° e 3° quartis),
conforme o nivel de mensuracdo de cada variavel. Os resultados para os
medicamentos e suplementos utilizados foram compilados na forma de nuvem de
palavras para facilitar a visualizagao.

Antes das analises inferenciais para todas as variaveis, a normalidade da
distribuicdo dos dados foi verificada por meio do teste de Shapiro-Wilk. Como os
dados nao apresentaram distribuicdo normal (p < 0,05), foram utilizados testes
estatisticos ndo paramétricos.

Os escores de cada instrumento aplicado (QoLEB, BIQLI e CASQ) foram
computados de acordo com os procedimentos descritos nos documentos originais,
com o objetivo de investigar qualidade de vida, imagem corporal e apetite dos
participantes. No caso do QoLEB, cada uma das 17 questdes € pontuadade 0 a 3, e
o escore final é obtido pela soma das respostas, sendo que valores mais altos indicam
maior impacto negativo na qualidade de vida. Para o BIQLI, os 19 itens sdo pontuados
em uma escala que varia de -3 (impacto muito negativo da imagem corporal na area
avaliada) a +3 (impacto muito positivo), e o escore total € obtido pela média aritmética

das pontuacdes atribuidas a cada item. Escores positivos refletem impacto positivo da



47

imagem corporal na qualidade de vida, enquanto escores negativos indicam impacto
negativo. Ja para o CASQ, composto por 12 itens, cada questédo é pontuada de 1 a 5,
sendo o escore final obtido pela soma das respostas. A correlacdo entre os escores
dos instrumentos foi avaliada por meio do coeficiente de correlagédo de Spearman.

Apenas pessoas com EB distréfica e simples participaram do estudo
experimental (limiares de deteccdo e consumo alimentar). Dessa forma, os dados
foram separados por grupo para possibilitar comparagdes mais detalhadas, os quais
foram comparados por meio do teste de Mann-Whitney, adotando-se um nivel de
significancia de 5%. As andlises estatisticas foram realizadas utilizando o programa
XLSTAT.



48

5 RESULTADOS E DISCUSSAO

5.1 CARACTERIZACAO DOS INDIVIDUOS COM EB QUE PARTICIPARAM DO
ESTUDO TRANSVERSAL

A amostra deste estudo foi composta por 111 individuos diagnosticados com
EB, adultos, com maior representacao do sexo feminino (n = 74; 66,7%), com média
de idade de 33,1 [desvio-padrdo (DP) = 11,0] anos. O indice de massa corporal (IMC)
médio dos participantes foi de 21,8 kg/m? (DP = 7,0). Um participante n&o informou a
altura, impossibilitando o calculo do IMC, sendo assim excluido da analise do estado
nutricional. A prevaléncia de eutrofia foi de 38,2% (n = 42), de desnutri¢céo foi de 35,5%
(n = 39) e de excesso de peso foi de 26,3% (n = 29).

N&o ha informacdes consistentes na literatura sobre a prevaléncia de EB em
relacdo a sexo ou etnia, dificultando comparacfes mais amplas entre diferentes
populacées. Um estudo realizado por Thien et al., (2024) no Hospital das Clinicas da
Universidade de Sao Paulo, envolvendo 278 prontuarios de pessoas com EB, indicou
maior prevaléncia da forma distréfica (73%), seguida por simples (16,5%), juncional
(9,4%) e Kindler (1,1%). Embora este estudo tenha revelado uma ligeira
predominéancia de pessoas do sexo masculino (52%), esses dados refletem a
distribuicdo observada em um centro especializado localizado no estado de Sé&o
Paulo. Em contraste, o presente estudo teve abrangéncia maior com participantes de
diferentes estados, proporcionando uma visdo mais ampla da populacdo brasileira
com EB.

Durante a etapa presencial da pesquisa (i.e., no estudo experimental), onde
houve contato direto com individuos que tém EB, emergiram relatos que ilustram a
complexidade e os desafios associados ao diagndstico e ao manejo da doenca. Muitos
participantes relataram que o diagndéstico foi realizado somente apds um familiar,
como um filho, ter sido diagnosticado. Relatos de familiares que apresentaram
sintomas compativeis com epidermélise bolhosa e vieram a 6Obito sem diagndstico
prévio também foram mencionados, 0 que evidencia a subnotificagdo da doenca e a
dificuldade de acesso a cuidados médicos especializados. Individuos com a forma
simples da EB, em especial, frequentemente permanecem sem diagndéstico ao longo
da vida ou ndo buscam atendimento médico, em razdo da menor gravidade das

manifestagdes clinicas. Também foram mencionadas dificuldades relacionadas ao
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acesso a cuidados adequados, especialmente em comunidades vulneraveis. Algumas
pessoas relataram utilizar praticas alternativas devido a falta de curativos apropriados.
Além disso, a falta de informacgé&o sobre a existéncia de outras pessoas com EB pode
contribuir para o isolamento e a dificuldade de buscar apoio. Observou-se, ainda, que
barreiras logisticas e econbmicas limitam a busca por tratamento adequado,
reforcando a desigualdade no acesso aos cuidados.

A maior prevaléncia de EB distrofica encontrada tanto no presente estudo
(63,1%) quanto no estudo de Thien et al., (2024) pode ser explicada pela gravidade
desse tipo, que frequentemente resulta em maior procura por cuidados especializados
e maior visibilidade nos servicos de saude. Por outro lado, a representatividade
predominante de mulheres nesta pesquisa (66,7%) pode estar relacionada a fatores
de adesdo, como maior engajamento feminino em pesquisas de saude, e nao
necessariamente refletir a distribuicdo real por sexo. Dados mais abrangentes e
consistentes sdo necessarios para confirmar essas tendéncias e compreender melhor
a distribuicdo por tipo e sexo em diferentes populagdes.

Outro aspecto importante a ser destacado é o suporte oferecido por
associacfes voltadas a pessoas com EB, que desempenham um papel essencial no
auxilio aos pacientes e suas familias. Essas associacfes frequentemente colaboram
na distribuicdo de insumos para o cuidado diario, como curativos e suplementos, além
de promoverem orientacdo sobre manejo da doenca e acesso a servicos de saude
especializados. Esse suporte € particularmente relevante em contextos de maior
vulnerabilidade socioeconémica, onde 0s custos associados ao tratamento da EB sé&o
incompativeis com a renda de muitas familias, até mesmo para as que possuem boas
condicdes financeiras. A atuacdo dessas instituicbes também fomenta a
conscientizacdo sobre a doenca e incentiva o desenvolvimento de politicas publicas
voltadas as necessidades dos individuos.

A maioria dos individuos relatou utilizar medicamentos (n = 79; 71,2%),
enquanto 34 participantes informaram ndo fazer uso de medicamentos. Os
medicamentos mencionados foram variados e incluiram analgésicos, anti-
inflamatorios e antibacterianos, frequentemente utilizados no manejo da EB. Para
ilustrar a diversidade dos medicamentos mencionados, foi criada uma nuvem de
palavras que destaca os termos mais citados pelos participantes, conforme
apresentado na Figura 10. As nuvens de palavras foram utilizadas como recurso visual

para sintetizar e destacar os principais medicamentos e suplementos mencionados
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pelos participantes, contribuindo para uma melhor compreensdo das praticas de

cuidado relatadas.

Figura 10 — Medicamentos mais mencionados pelos individuos com EB que

participaram da pesquisa online.
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Fonte: prépria autora.

Muitos participantes também relataram o uso de suplementos nutricionais para
complementar a dieta e atender as necessidades especificas associadas a EB. Entre
0s suplementos mencionados estavam polivitaminicos, vitamina D, probibticos e
outros compostos nutricionais. Esses dados também foram representados em forma
de nuvem de palavras, evidenciando os suplementos mais reportados, conforme

apresentado na Figura 11.
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Figura 11 — Suplementos mais mencionados pelos individuos com EB que

participaram da pesquisa online.
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Fonte: prépria autora.

Alguns pacientes informaram que foram internados diversas vezes, enquanto
outros relataram nunca terem sido internados. O mesmo ocorreu em relacdo a
transfusdo de sangue. A maior parte dos participantes informou residir na regido
sudeste do Brasil (n = 60; 54,1%), ter o EB do tipo distréfica, exercer uma atividade
laboral (n =61; 55,0%) e possui renda mensal familiar entre R$1.001,00 a R$3.000,00.
Os resultados detalhados da caracterizagao dos participantes podem ser consultados

na Tabela 2.
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Tabela 2 — Caracterizacdo dos participantes do estudo transversal realizado online.

Caracteristica n (%)
Sexo

Feminino 74 (66,7)
Masculino 37 (33,3)
Area daresidéncia

Urbana 99 (89,2)
Rural 12 (10,8)
Macrorregido do Brasil onde reside

Norte 1(0,9)
Nordeste 18 (16,2)
Centro-Oeste 4 (3,6)
Sudeste 60 (54,1)
Sul 28 (25,2)
Raca/cor da pele

Branco 75 (67,6)
N&o branco 36 (32,4)
Renda mensal média familiar

R$1,00 a R$1.000,00 20 (18,0)
R$1.001,00 a R$3.000,00 48 (43,2)
Maior que R$3.001,00 43 (38,7)
Estado Civil

Nao casado (a) 81 (73,0)
Casado (a) 30 (27,0)
Reside

Sozinho 5 (4,5)
Com alguém 106 (95,5)
Tipo de epidermdélise bolhosa

Simples 40 (36,0)
Juncional 1(0,9)
Distréfica 70 (63,1)
Kindler -
Exerce atividade laboral (trabalho)

N&o 50 (45,0)
Sim 61 (55,0)
Estado nutricional antropométrico

Desnutricao 39 (35,5)
Eutrofia 42 (38,2)
Sobrepeso 15 (13,6)
Obesidade 14 (12,7)

5.2 QUALIDADE DE VIDA DOS INDIVIDUOS COM EB (ESTUDO TRANSVERSAL)

Na Tabela 3 encontra-se a distribuicdo de respostas dadas pelos participantes
aos itens do QoLEB. Nota-se que sdo multiplos impactos na qualidade de vida dos
individuos com EB. A dor fisica foi relatada como um dos principais desafios
enfrentados pelos participantes. Aproximadamente 59,4% (n = 66) relataram
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experiéncia frequente ou constante de dor, enquanto 36 participantes (32,4%)
indicaram sentir dor ocasional e 9 participantes (8,1%) afirmaram nao sentir dor.

A mobilidade dentro de casa foi considerada pouco ou nada afetada para 98
participantes (88,3%). No entanto, fora de casa, a mobilidade foi classificada como
“‘muito” e “gravemente” afetada, por 42 participantes (37,8%). A capacidade de ir as
compras foi tida como prejudicada para 47 participantes (42,3%) e a adaptacdo da
residéncia, como instalacao de rampas, foi necesséria por 33,3% (n = 37).

Do ponto de vista emocional, cerca de 44,1% (n = 49) relataram sentir-se
frustrado(a) em relacéo a doenca, bem como haver sentimentos de depresséo (n =
74; 66,6%). Esses fatores emocionais também se refletem no que concerne as
relacbes de amizade, a EB tende a ter um impacto moderado (n = 44; 39,6%), embora
no ambito familiar ndo haja um impacto para a maioria (n = 85; 76,6%). Entretanto,
uma grande parcela (n = 55; 49,5%) relata se sentir desconfortavel com
comportamentos alheios, como provocacoes e olhares.

A prética de esportes também é afetada em diferentes graus, com a restricao
em relacdo a alguns esportes ou todos os esportes (n = 35; 31,5%). No que tange a
capacidade de escrever, 54% (n = 60) relataram dificuldades, desde segurar a caneta
até a incapacidade total de escrever.

Em relacéo a capacidade de comer, a maioria (n = 90; 81,1%) apresenta algum
nivel de prejuizo, o que reflete a presenca de desafios relacionados a apetite e
alimentacdo. A vida social também ¢é afetada pela EB para a maioria dos participantes
(n = 85; 76,5%) relatando alguma dificuldade. Ainda assim, nenhum dos participantes

indicou deixar de sair de casa devido a doenca.
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Tabela 3 - Distribuicdo da frequéncia [n (%)] de respostas dadas ao Quality of Life in
Epidermolysis Bullosa (QoLEB) pelos participantes do estudo transversal.

Iltem Opcdes de resposta
N&o Um pouco Muito Gravemente
A EB afeta sua
capacidade de se 58 (52,3) 40 (36,0) 10 (9,0) 3(2,7)
movimentar em casa?
A EB afeta sua
capacidade de ir as 64 (57,7) 5 (4,5) 22 (19,8) 20 (18,0)
compras?
A EB afeta a sua
capacidade de se
movimentar fora da sua 10 (9,0) 59 (53,2) 30 (27,0) 12 (10,8)
residéncia?
Vocé precisou, ou
precisa modificar sua
residéncia (instalagéo de 37 (33,3) 49 (44,1) 21 (18,9) 4 (3,6)
rampas etc.), devido a
EB?
A EB afeta seu
relacionamento com 47 (42,3) 44 (39,6) 18 (16,2) 2(1,8)
amigos?
Sim, preciso L . .
o ) Sim, as vezes Sim, preciso
A EB afeta sua Nao, sem de ajuda a preciso de de ajuda
capacidade de tomar Impacto maior parte ajuda sempre
banho ou usar o do tempo
chuveiro? 74 (66,7) 21 (18,9) 11 (9,9) 5 (4,5)
Sem dor Dor ocasional Dor frequente Dor constante
A EB Ihe causa dor
fisica?
9(8,1) 36 (32,4) 39 (35,1) 27 (24,3)
Dependo da
~ minha
Nao, como . .
Um pouco Muito gastrostomia
A EB afeta sua normalmente para me
capacidade de comer? alimentar
21 (18,9) 60 (54,1) 24 (21,6) 6 (5,4)

Continua...
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Tenho . N&o consigo
~ - Acho mais
N&o interfere dificuldade L g escrever
. facil digitar do devido 3
Como a EB afeta sua na escrita para segurar que escrever §V| oa
capacidade de escrever? a caneta minha EB
46 (41,4) 44 (39,6) 16 (14,4) 5(4,5)
Preciso ser  Preciso evitar Preciso evitar
Sem impacto cauteloso nos alguns todos os
Como a EB afeta sua esportes esportes esportes
pratica de esportes?
76 (68,5) 28 (25,2) 7 (6,3) -
Tao frustrado
int
Sem . qqe .me sinto
O quanto voceé se sente frustracio Um pouco Muito |rr'|tado a
frustrado(a) em relagdo a maior parte
EB? do tempo
42 (37,8) 49 (44,1) 17 (15,3) 3(2,7)
Sem impacto Um pequeno Um grande Um impacto
Como a EB afeta seu P impacto impacto muito grande
relacionamento com 0s
membros de sua familia? 85 (76,6) 20 (18,0) 5 (4,5) 1 (0,9)
Sem Extremamen-
O quanto as pessoas embaraca- Um pouco Muito
fazem com que vocé se mento te
sinta embaracado(a) por
sua EB? 71 (64,0) 29 (26,1) 10 (9,0) 1(0,9)
Sem
. Extremamen-
O quanto vocé se sente ~ "enhuma Um pouco Muito te
preocupado ou ansioso ansiedade
?
por sua EB? 25 (22,5) 52 (46,8) 27 (24,3) 7(6,3)
O quanto vocé ousua ~ S€Mimpacto  Ligeiramente Muito Gravemente
familia sdo afetados financeiro afetados afetados afetados
financeiramente pela
EB? 33 (29,7) 48 (43,2) 24 (21,6) 6 (5,4)
Sem Muito
A nenhuma Um pouco Muito constanteme
O quanto voceé se sente gepressao nte deprimido
deprimido por sua EB?
37 (33,3) 50 (45,0) 18 (16,2) 6 (5,4)

Continua...
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O quanto as outras ~ Tanto que
Nao, nem um . .
pessoas o fazem se Um pouco Muito nem saio

sentir desconfortavel pouco socialmente
(por exemplo,
provocando ou 26 (23,4) 55 (49,5) 30 (27,0) i

encarando) devido a
EB?

Em relacdo aos escores médios encontrados para cada fator do QoLEB, para
o fator “funcionamento” foi de 0,88 (DP = 0,56) e para o fator “emocdes” foi de 1,02
(DP =0,59).

5.3 IMAGEM CORPORAL DOS INDIVIDUOS COM EB (ESTUDO TRANSVERSAL)

A Tabela 4 apresenta os resultados das respostas dadas aos itens do BIQLI
gue versa sobre imagem corporal em diferentes facetas da vida, que revelam um
impacto negativo moderado a alto desses individuos. A maioria relata uma inclinacéao
notavelmente negativa em relacdo a propria imagem corporal, como adequacao e
valor préprio (n = 66; 59,4%), um dos aspectos mais prejudicados. Esta tendéncia se
reflete também na percepcdo da prépria masculinidade ou feminilidade (n = 62;
55,8%), em algum grau negativo. Esses dados séo consistentes com estudos que
relacionam a insatisfacdo corporal a alteracbes na autoestima e nas relacdes
interpessoais. Erdmann et al., (2024) desvendaram como pessoas com doencas
cronicas frequentemente percebem seu corpo como um “outro”, dissociado de sua
identidade, contribuindo para sentimentos de inadequacéo e isolamento social. O que
corrobora também os achados de Assuncédo et al.,, (2013) que destacaram que
alteracdes na aparéncia estdo diretamente associadas a niveis mais baixos de
autoestima e qualidade de vida reduzida, especialmente em populagbes que
enfrentam estigmas sociais intensos.

No que concerne ao contato com individuos do mesmo sexo, a maioria relatou
algum nivel de efeito negativo (n = 45; 40,5%), enquanto 29,7% (n = 33) declararam
nao ter efeito ou algum nivel de efeito positivo. As interacdes com pessoas do sexo
oposto, ha uma inclinagdo ainda maior a ser uma experiéncia negativa (n = 60; 54,0%),
0 mesmo ocorre em relagdo a contato com pessoas novas (n = 61; 54,9%). Entretanto,

isso ndo ocorre com tanta frequéncia quando se trata de amizades (n = 37; 33,3%).
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Essas dificuldades refletem o0 peso estigma social e as barreiras emocionais
enfrentadas por individuos com EB. A literatura indica que essas barreiras podem ser
parcialmente mitigadas por representagdes mais inclusivas e diversificadas. Cunha et
al., (2024) ressaltam que conteldos positivos nas midias sociais, especialmente
agueles que incluem representacdes de corpos com doencas crbnicas, tém o
potencial de reduzir o impacto negativo do estigma e promover maior aceitacdo da
propria imagem corporal.

No que diz respeito a vida sexual (n = 61; 54,9%) e a aceitacdo como parceiro
(n =53; 47,7%), os participantes indicaram novamente uma inclinacdo negativa. Essa
inclinacdo é preocupante, pois reflete ndo apenas os impactos fisicos da EB, mas
também os emocionais e relacionais. Esses dados sdo amparados por Assuncgéo et
al., (2013), que demonstraram como a percepc¢ao negativa da imagem corporal pode
influenciar profundamente os relacionamentos interpessoais e a intimidade.

Ademais, a habilidade de controlar o peso (n = 65; 58,9%) e praticar exercicios
fisicos (n = 58; 52,2%), também foi percebida negativamente, assim como vestir-se e
se preparar para o dia (n = 58; 52,2%). Além disso, a confianca e a satisfacao na vida
cotidiana também s&o impactadas por esse conjunto de percepcdes desfavoraveis (n
=67; 60,8% e n = 48; 43,2%).

Tais limitagBes destacam como os desafios funcionais e praticos impactam a
vida diéria de pessoas com EB. Erdmann et al., (2024) salientam que esses desafios
podem contribuir para uma desconexdo entre corpo e identidade, exigindo

intervencdes que bordem tanto aspectos fisicos quanto psicologicos.
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Tabela 4 - Distribuicédo da frequéncia [n (%)] de respostas dadas ao Body Image Questionnaire (BIQLI) pelos participantes do estudo

transversal.
Item Opcdes de resposta

) Efeito . ) Efeito .

Efeito Efeito Efeito Efeito
. moderada Sem moderada .

muito pouco , pouco muito
) mente i efeito . mente .

negativo . negativo positivo . positivo
negativo positivo

Como a minha aparéncia afeta: [Os meus
sentimentos basicos sobre mim mesmo(a), ou seja, 12(10,8) 35(31,5) 19(17,1) 14 (12,6) 5(5,9) 19 (4,5) 7 (6,3)
sentimentos de adequacdo pessoal e valor proprio]

Como a minha aparéncia afeta: [Os meus
sentimentos sobre o0 quanto me sinto adequado(a)
como homem ou mulher - sentimentos de
masculinidade ou feminilidade]

17 (15,3) 26 (23,4) 19(17,1) 19(17,1) 7(63)  13(11,7)  10(9,0)

Como a minha aparéncia afeta: [As minhas

interacdes (relacdo) com pessoas do mesmo sexo] 1109 2307 1199 33(29.7) 549 12(10.8) 16 (14.4)

Como a minha aparéncia afeta: [As minhas

interacdes (relagdo) com pessoas do sexo oposto] 15(135) 30(27.0) 15(135) 20(180) 5(4.5) 15(13.9) 11(9.9)

Como a minha aparéncia afeta: [As minhas

experiéncias quando conhego pessoas novas] 13(AL7)  25(225) 23(207) 21(189)  6(54) 11(99) 12(10.8)

Como a minha aparéncia afeta: [As minhas

A 10 (9,0 30 (27,00 23(20,7) 19(171 54,5 15 (13,5 98,1
experiéncias no trabalho ou na escola] (9.0) ( ) ( ) ( ) (4.5) ( ) 1)

Como a minha aparéncia afeta: [Os meus

relacionamentos com amigos] 8(7,2) 24(216) 545 39(351) 5(45)  13(11,7) 17 (15,3)

Como a minha aparéncia afeta: [Os meus

relacionamentos com familiares] 1000 19anl) 8(7.2) 40(360) 3(27) 8(7.2) 23 (20.7)

Como a minha aparéncia afeta: [As minhas

emocBes na minha vida didria ] 17 (15,3) 28(25,2) 25(22,5) 10(9,00 9(81)  12(10,8) 10 (9,0)

Continua...
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Como a minha aparéncia afeta: [A minha satisfacéo

com a minha vida em geral] 17 (15,3) 26(23,4) 21(18,9) 14(12,6) 6(54) 15(13,5) 12 (10,8)
Como a minha aparéncia afeta: [Os meus
sentimentos sobre o0 quanto sou aceitavel enquanto 30 (27,0) 23(20,7) 11(9,90 17(15,3) 6 (5,4 13 (11,7) 11 (9,9)
parceiro sexual]
Como a minha aparéncia afeta: [A minha satisfacéo
: . 30 (27,0) 21 (18,9) 9(8,1) 20(18,0) 7(6,3) 13 (11,7) 11 (9,9)
com a minha vida sexual]
Como a minha aparéncia afeta: [A minha 19(17.1) 24 (21.6) 17 (153) 21(189) 9 (8.1) 12 (10.8) 9
capacidade de controlar o que e quanto eu como] ’ ’ ’ ’ ' ' (8,1)
Como a minha aparéncia afeta: [A minha
capacidade de controlar o meu peso] 27 (24,3) 19(17,1) 15(13,5) 23(20,7) 11(9,9) 11 (9,9) 5 (4,5)
Como a minha aparéncia afeta: [As minhas
atividades de exercicio fisico] 26 (23,4) 32(28,8) 21(18,9 8(7,2) 9(8,1) 11 (9,9) 4 (3,6)
Como a minha aparéncia afeta: [A minha
disposicao para fazer coisas que poderiam chamar 20 (18,0) 28(25,2) 19(17,1) 14 (12,6) 14 (12,6) 10 (9,0) 11 (5,4)
a atencdo para a minha aparéncia]
Como a minha aparéncia afeta: [Os meus cuidados
diarios com a minha aparéncia (como me vestire 17 (15,3) 26(23,4) 15(13,5) 18(16,2) 13(11,7) 11(9,9) 11 (9,9)
preparar-me fisicamente para o dia)]
Como a minha aparéncia afeta: [O quanto me sinto
confiante na minha vida diéria] 14 (12,6) 22(19,8) 21(18,9) 12(10,8) 11(9,9 18 (16,2) 13 (11,7)
Como a minha aparéncia afeta: [O quanto me sinto 12(10.8) 22(198) 14(12,6) 17(153) 13(117) 15 (13.5) 18 (16.2)

feliz na minha vida diéria]
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O escore médio do BIQLI entre os participantes foi de -0,46 (DP = 1,64),
indicando uma tendéncia a percepc¢do negativa da imagem corporal na amostra
estudada. Embora ndo existam pontos de corte previamente estabelecidos para
categorizar o impacto como leve, moderado ou alto, a média negativa sugere que a
autoimagem tem um efeito desfavoravel em diferentes facetas da vida dos
participantes. Essa tendéncia pode estar associada aos desafios sociais e emocionais
enfrentados por pessoas com EB, conforme descrito na literatura sobre imagem
corporal e condi¢des cronicas (Cunha, 2024; Erdemann, 2024).

5.4 APETITE DOS INDIVIDUOS COM EB (ESTUDO TRANSVERSAL)

A Tabela 5 ilustra os resultados obtidos sobre o apetite dos participantes do
estudo transversal conforme observado nas respostas do CASQ adaptado e refinado
(5 itens). A maioria dos participantes relatou ter um apetite bom a muito bom (n = 63;
56,8%). Mais da metade dos participantes tendem a se sentir saciados apos refeicdes
completas (n = 59; 53,2%). Antes de comer, a maioria relatou sentir fome
ocasionalmente (n = 37; 33,3%). A maioria expressou gostar da do gosto da comida
gue consome (n = 62; 55,9%). Ainda, a maior parte (n = 57; 51,4%) relatou que nunca
se sente doente ou enjoado antes de comer ou quando come.

O escore médio final do CASQ entre os participantes foi de 2,85 (DP = 0,73),

sugerindo comprometimento importante do apetite entre os participantes com EB.
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Tabela 5 - Distribuicdo da frequéncia [n (%)] de respostas dadas pelos participantes

do estudo transversal ao Cancer Appetite and Symptom Questionnaire (CASQ)

adaptado e refinado (5 itens) na presente pesquisa.

Item Opcdes de resposta
Meu apetite & Muito pouco Pouco Médio Bom Muito bom
P 6 (5,4) 12 (10,8) 29 (26,1) 33(29,7) 31 (27,9)
Depois de Depois de Depois de Depois .de
Sem ter : . : ter comido
Quando eu como . ter comido  tercomido  ter comido
. comido uma
eu me sinto apenasum umtercoda metade da .
. nada L o refeicédo
cheio... pouco refeicéo refeicdo
completa
2(1,8) 17 (15,3) 15 (13,5) 18 (16,2) 59 (53,2)
. A maior
Antes de comer  Raramente Ocasional- Boa parte parte do © tempo
. mente do tempo todo
eu sinto fome... tempo
7 (6,3) 37 (33,3) 31(27,9) 23 (20,7) 13 (11,7)
Eu gosto da A maioria Frequente- Algumas
, Raramente Nunca
comida que eu das vezes mente vezes
como... 62 (55,9) 32 (28,8) 14 (12,6) 3(2,7) -
Eu me sinto Na maioria  Frequente- Algumas
Raramente Nunca
doente ou das vezes mente vezes
enjoado antes de
comer ou quando 2(1,8) 5(4,5) 18 (16,2) 29 (26,1) 57 (51,4)

como...

5.5 LIMIAR DE DETECCAO DOS GOSTOS SALGADO E DOCE DOS INDIVIDUOS
COM EB (ESTUDO EXPERIMENTAL)

Esta etapa contou com a participacéo de 37 individuos diagnosticados com EB,
sendo 11 com o tipo simples e 26 com o tipo distrofico. A média de idade foi de 35,8
(DP = 9,28) anos, com predominancia de participantes do sexo masculino (n = 19;
51,3%).

As médias dos limiares de detecc¢éo foram 0,56 g de cloreto de sédio/L para 0os
dois tipos de EB e 3,34 g de sacarose/L para EB distrofica e 4,08 g de sacarose/L para
EB simples (Tabela 6). Para o gosto salgado, a sensibilidade dos individuos esteve
entre as concentracdes D4 e D5 de cloreto de sédio (0,48-0,69 g/L; Tabela 2),
enguanto para o gosto doce, os valores médios se concentraram entre D3 e D4 (2,59—
4,32 g de sacarose/L; Tabela 2). Isso sugere que, para perceber o gosto salgado, foi

necessaria uma quantidade moderadamente alta de sal, e para o doce, uma
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guantidade um pouco menor de acuUcar, indicando uma sensibilidade ligeiramente
menor ao gosto salgado em comparacao ao doce.

Os limiares para os individuos com EB séo diferentes dos encontrados na
literatura. Em individuos que trabalham durante o dia (sem alteracdo do ciclo
circadiano), os limiares de deteccdo para os gostos salgado e doce foram,
respectivamente, 0,34 + 0,1 g/L (Camargo e Conti-Silva, 2021) e 2,33 = 1,9 g/L
(Camargo; Castilhos; Conti, 2022). JA em individuos eutréficos, os valores
encontrados por Santos (2024) foram de 0,44 £+ 0,2 g/L para o gosto salgado e 3,40
2,7 g/L para o gosto doce. Nota-se que, mesmo em ambientes controlados, ha uma
variabilidade consideravel nos limiares de deteccéao (representada pelos altos desvios-
padrao), o que reforca a complexidade desse tipo de medida. Para o gosto salgado,
individuos com EB aparentemente possuem maior limiar de deteccdo (andlise
estatistica ndo realizada); no entanto, para o gosto doce, os limiares de deteccéo
encontrados para individuos com EB apresentam semelhancas aos valores
encontrados em individuos eutréficos. Entre as hipGteses para esses achados,
destaca-se a possibilidade de que o alto consumo habitual de sédio (Tabela 7) entre
0s participantes esteja relacionado a um maior limiar de deteccdo para 0 gosto
salgado. Por outro lado, o limiar semelhante as condi¢cdes de eutrofia e sem alteracéo
do ciclo circadiano para o gosto doce pode estar associado a um menor consumo de
acucares adicionados, sugerindo que individuos com EB podem ndo estar tdo
habituados a consumir alimentos doces. Tal padrdo de consumo pode estar
relacionado as caracteristicas da EB, como dor oral, disfagia ou aversao a alimentos
pegajosos, que dificultam a ingestdo de doces, além de orientacbes dietéticas
restritivas seguidas ao longo da vida. J& o consumo de alimentos salgados ou
processados pode ocorrer com mais frequéncia, inclusive como forma de aumentar a

palatabilidade de preparac¢des adaptadas a sua condicéo clinica.



Tabela 6. Limiar de deteccéo de cloreto de sédio e de sacarose, segundo os tipos de Epidermolise Bolhosa (EB).
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Cloreto de sodio (g/L)

Sacarose (g/L)

Tipo de EB : : : : : :
média + dp Mediana 1° - 3° quartil média + dp mediana 1° - 3° quartil

EB Distrofica (n = 26) 0,562 + 0,43 0,38 0,20 - 0,80 3,342 + 3,85 1,05 0,45 - 5,61

EB Simples (n = 11) 0,562+ 0,54 0,31 0,28 - 0,64 4,082 + 4,02 3,10 0,93-6,14

*Letras iguais na mesma coluna indicam médias estatisticamente iguais pelo teste de Mann-Whitney (p > 0,05).
Fonte: Prépria autora.
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N&o houve diferenca significativa na percepcdo dos gostos salgado e doce
entre os diferentes tipos de EB (Tabela 6). Esse resultado vai de encontro ao que se
esperava, ja que o tipo simples ndo apresenta lesées na mucosa oral, ao contrario do
tipo distréfica — o que levaria a suposi¢cédo de que individuos com EB distrofica teriam
menor sensibilidade gustativa devido as lesdes cronicas que poderiam afetar as
papilas gustativas. No entanto, os limiares observados foram semelhantes entre os
dois tipos, o que desafia hipoteses tradicionais e sugere que a EB,
independentemente da forma clinica, pode estar associada a uma reducdo na
sensibilidade gustativa. A semelhanca nos limiares de deteccdo levanta a
possibilidade de que outros fatores, além das lesbes na mucosa oral, estejam
envolvidos na percepgédo sensorial desses individuos. Esses achados tém implicactes
relevantes para o planejamento nutricional e o manejo da EB. A menor sensibilidade
aos gostos pode influenciar escolhas alimentares, levando os individuos a
consumirem concentra¢cdes mais altas de sal ou acglcar para perceber os sabores, 0
que pode aumentar o risco de complicagcdes metabdlicas, como hipertenséo, diabetes
e obesidade.

56 CONSUMO ALIMENTAR DOS INDIVIDUOS COM EB (ESTUDO
EXPERIMENTAL)

Os desafios nutricionais enfrentados por pessoas com EB sdo amplificados
pela falta de recomendacdes padronizadas, como as estabelecidas pela National
Academy of Medicine para Dietary Reference Intakes (DRI) para a populacéo geral.
Essa auséncia de diretrizes reflete a variabilidade metabdlica caracteristica da
doenca, que é fortemente influenciada pela extenséo das lesGes cutaneas, infeccbes
recorrentes, perda de nutrientes e 0 aumento do metabolismo basal, principalmente
no tipo distrofico.

Os participantes com EB distrofica apresentaram maior consumo de
carboidratos, vitamina Bi2 e vitamina C (Tabela 7) em relagdo aos com EB simples,
Esse aumento esta relacionado a necessidade de sustentar o reparo tecidual continuo
e 0 combate a infecgbes, conforme descrito por Fine et al,. (2014) e Zidorio et al.,
(2015).



Tabela 7. Consumo alimentar dos individuos, segundo os tipos de Epidermdlise Bolhosa (EB).
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EB Distrofica (n = 26)

EB Simples (n = 11)

Variaveis
média £ dp Mediana 1° - 3° quatrtil média £ dp mediana 1° - 3° quatrtil
Calorias (kcal) 2.1182 £ 802 2.048 1.496 — 23 1.6132 + 483 1.590 1.431-1846
Carboidratos (g) 2642+ 94 237 2006-9317 187° + 50 209 155 - 223
Lipidios (g) 772 +51 63 47 — 86 582 + 22 54 44 - 69
Proteinas (g) 932 + 46 81 60 - 114 852 + 37 79 62 - 111
Vitamina A (RE) 1.1362 + 1.518 552 259 - 1.338 6442 + 1.084 299 174 - 519
Vitamina D (ug) 7,82+ 14,4 2,8 2,1-6,8 3,00+£28 1,5 1,0-4,5
Vitamina B12 (ug) 6,5% + 8,5 3,6 1,7-6,9 3,2°+5,1 1,3 0,6-2,9
Vitamina C (mg) 2332+ 228 132 58 - 374 40° + 65 19 6 - 36
Folato (ug) 4002 + 696 206 123 - 323 1322+ 99 97 62 - 180
Célcio (mg) 7792 £ 512 729 381 - 1069 6422 + 520 409 258 - 941
Ferro (mg) 21,82+ 27,5 12,8 10,2 - 20,9 11,72+ 4,1 11,0 9,8 -13,6
Zinco (mg) 17,82+ 20,6 10,6 6,1-19,0 7,78+4.1 7,0 4,1-9,7
Sadio (mg) 2.8012 +1.864 2.286 1.304 - 3.607 2.2582 + 1.835 1.419 1.293 -2.122
Fibras (g) 16,32+ 15,1 13,1 8,2-16,9 11,62+5,8 11,7 7,0-14,9
Acucares Totais () 20,72+ 19,3 15,2 8,1-31,6 17,92+ 22,8 10,0 0,0-27,5
Acucares Adicionados (g) 8,12+ 14,2 0,7 0,0-8,9 3,98+4.2 3,2 0,0-7,0

*Letras diferentes na linha indicam médias estatisticamente diferentes pelo teste de Mann-Whitney (p < 0,05).
Fonte: Prépria autora.
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O maior consumo de carboidratos pelos individuos com EB distrofica reflete a
busca por fontes de energia disponiveis, dado que essas pessoas enfrentam
dificuldades alimentares significativas, incluindo dor ao mastigar e engolir, bem como
estenoses esofagicas. Estudos como o de Salera et al., (2020) destacam que as
adaptacdes alimentares devem priorizar fontes de carboidratos complexos, evitando
0 consumo excessivo de acucares simples, que podem comprometer a saude
metabolica.

O consumo de vitamina Bi2 merece atencdo, especialmente porque sua
absorcdo pode ser prejudicada pelas alteracdes gastrointestinais comuns na EB,
como refluxo gastroesofagico e estenoses esofagicas. Essa condicdo limita a
biodisponibilidade de nutrientes essenciais, aumentando a necessidade de
monitoramento e suplementacdo quando apropriado. Além disso, a dor crbnica
frequentemente relatada por pessoas com EB é um fator determinante que pode
alterar padrdes alimentares, tanto pela inibicdo do apetite quanto por escolhas
alimentares menos saudaveis associadas a ingestdo emocional (Frew et al., 2017,
Harvey et al., 2022).

A importancia da vitamina C deve ser destacada, pois desempenha papel
fundamental na cicatrizacao de feridas e no suporte ao sistema imunolégico, além de
atuar como cofator na sintese de colageno e no reparo de lesées. Essas informacdes
estdo alinhadas as recomendac¢fes do informativo da Debra Brasil, que reforca a
necessidade de uma ingestado adequada deste nutriente para compensar as perdas
significativas decorrentes das lesdes exsudativas e para melhorar a qualidade de vida
desses individuos (Debra Brasil, 2020). Ainda, a alta ingestdo de vitamina C pelo
grupo distrofico (233 mg/dia) supera as DRI (75-90 mg/dia), atendendo as
necessidades aumentadas para a sintese de colageno e a cicatrizacdo das lesdes
cutaneas. No entanto, quem tem o tipo de EB simples apresentou uma ingestao
insuficiente, com apenas 40 mg/dia, o que é inadequado para o suporte da
regeneracao tecidual.

A ingestéo caldrica média observada foi de 2.118 kcal/dia em pessoas com o
tipo Distrofica e 1.613 kcal/dia em pessoas com o tipo de EB simples (Tabela 7).
Ambos os valores sdo insuficientes para atender as necessidades ajustadas, que
podem alcancar até 4.425 kcal/dia para individuos com peso médio de 59 kg,
conforme estimado por Zidorio et al., (2019). Segundo a Debra Brasil (2020), as

necessidades energéticas em pessoas com EB devem ser ajustadas de acordo com
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a extensdo das lesdes, o quadro infeccioso e o estado clinico geral do paciente.
Embora a Debra Brasil ndo forneca valores absolutos, a recomendacao de ajustar as
calorias para cobrir o aumento do gasto energético associado a doenga € uma diretriz
fundamental. O guia da Debra Brasil sugere que, em casos graves, as necessidades
energéticas podem ser até 150% maiores do que as estimativas convencionais para
uma pessoa saudavel, enfatizando a importancia do suporte nutricional adequado
para esses individuos.

Conforme Zidorio et al., (2019), o gasto energético basal (GEB) em pessoas
com EB distréfica apresenta um aumento significativo, variando entre 30 e 50
kcal/kg/dia. Esse aumento € consequéncia da cicatrizacdo constante das lesdes
cutaneas, do aumento do metabolismo basal e das infec¢bes frequentes que
caracterizam a doenca. Esses valores estdo muito acima dos estimados por equacdes
preditivas tradicionais, que geralmente subestimam o GEB. Este mesmo estudo
revelou que, apesar das equacdes preditivas indicarem valores mais baixos para o
GEB, a medicao real por calorimetria indireta mostrou que o gasto energético dos
individuos com EB distréfica era significativamente maior, o que reflete a
complexidade do processo metabolico dessa doenca.

Além das questdes caldricas, a ingestdo proteica € outro ponto crucial. A
ingestao proteica foi, em média, superior a 4 g/kg/dia em alguns participantes com EB,
entretanto, seis individuos apresentaram balan¢o nitrogenado negativo, o que indica
gue as necessidades proteicas podem ser ainda maiores em casos graves (Zidorio et
al., 2019).

A ingestao de acucares adicionados foi inferior ao limite de 50 g/dia, conforme
a Instrucdo Normativa n® 75 de 2020, o que € um aspecto positivo, ja que o consumo
excessivo de acgucares pode contribuir para complicacdes metabdlicas (Brasil, 2020).
No entanto, a ingestéo de fibras foi preocupantemente baixa em ambos 0s grupos,
com médias de 16,3 g/dia no grupo do tipo Distréfica e 11,6 g/dia no grupo do tipo
Simples, ambas abaixo das DRI (25 g/dia para mulheres e 38 g/dia para homens). A
baixa ingestdo de fibras pode contribuir para agravar problemas gastrointestinais,
como a constipacdo, que é frequentemente observada em pessoas com EB. Além
disso, o consumo de sédio foi elevado, com médias de 2.801 mg/dia no grupo
distréfico e 2.258 mg/dia no grupo simples, excedendo as DRI (2.300 mg/dia). O
excesso de sodio pode aumentar o risco de complicacbes cardiovasculares,

especialmente em uma populagéo ja vulneravel. A esse respeito, os achados do teste
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sensorial sdo particularmente relevantes: observou-se um limiar de deteccéo elevado
para o gosto salgado, sugerindo que pessoas com EB podem necessitar de maior
concentracéo de sal para perceber o sabor. Essa hipossensibilidade gustativa pode
favorecer o consumo excessivo de sédio de forma involuntaria, como tentativa de
atingir uma experiéncia sensorial satisfatéria durante a alimentacédo. A associacao
entre baixa sensibilidade ao sal e maior ingestdo de sédio pode estar relacionada a
adaptacdes neurossensoriais ou ao uso cronico de alimentos industrializados como
forma de facilitar a mastigagéo e deglutico.

A personalizacéo das necessidades caldricas e proteicas, conforme a extenséo
das les@es, o estado infeccioso e 0 metabolismo basal, é essencial para otimizar o
cuidado nutricional e melhorar o progndéstico dos individuos com EB (Debra Brasil,
2020). A suplementacéo de proteinas, micronutrientes (como zinco, vitamina C e B12)
e 0 controle da ingestdo de sodio e fibras, juntamente com dietas hipercaléricas e
hiperproteicas ajustadas para minimizar desconfortos e compensar perdas
nutricionais, sdo estratégias fundamentais para promover a cicatrizacdo e o bem-estar
dessa populacao (Zidorio et al., 2015; Fine et al., 2014). Além disso, a adaptacao das
texturas alimentares e a atuacdo de uma equipe multidisciplinar sdo essenciais para
proporcionar um cuidado efetivo, levando em consideracdo os aspectos clinicos,
nutricionais, psicolégicos e sociais, a fim de minimizar os efeitos negativos da doenca

na qualidade de vida dos pacientes.



69

6 CONCLUSAO

Este estudo teve como objetivo geral investigar a qualidade de vida, a imagem
corporal, o apetite e a percepgéo sensorial em pessoas brasileiras com Epidermélise
Bolhosa (EB), o que foi alcancado por meio da avaliacéo integrada desses aspectos.
A andlise da autopercepcao evidenciou que a dor fisica e as limitacbes na mobilidade
comprometem a qualidade de vida dessa populagdo. A imagem corporal mostrou
relacdo negativa com limitagdes funcionais e emocionais, enquanto uma percepgao
corporal mais positiva esteve associada a melhor apetite. A investigacado da percepcéao
sensorial revelou limiares gustativos semelhantes entre os tipos de EB (Distréfica e
Simples), indicando que alteragbes sensoriais podem estar presentes mesmo sem
lesbes evidentes na mucosa oral. J& o consumo alimentar mostrou inadequacdes,
com baixa ingestao caldrica e de fibras e consumo excessivo de sodio, principalmente
entre individuos com EB Distrofica. As relacdes entre esses fatores evidenciaram que
percepc¢des negativas da imagem corporal estdo associadas a piores desfechos em
qualidade de vida e podem interferir no apetite. Embora a percepcéo sensorial ndo
tenha apresentado relacdo clara com o consumo alimentar, a identificacdo de
alteracdes gustativas, mesmo em formas clinicas mais leves, refor¢ca a necessidade
de atencdo as especificidades sensoriais dessa populacdo. Dessa forma, o estudo
demonstrou que a EB impacta de forma ampla e interligada a qualidade de vida, a
imagem corporal, o apetite e a percepcao sensorial, ressaltando a importancia de
intervencdes multiprofissionais que contemplem as demandas fisicas, emocionais e
nutricionais, contribuindo para um cuidado mais personalizado e para a melhoria do
bem-estar dessa populacdo. Além disso, este trabalho exemplifica como doencas
consideradas negligenciadas, como a EB, apresentam desafios Unicos, incluindo
baixa prevaléncia, complexidade clinica e dificuldades na formulacdo de politicas
publicas e no financiamento de pesquisas. Ao trazer a tona essas questdes, espera-
se que este estudo inspire ndo apenas o avanco do conhecimento cientifico, mas
também o desenvolvimento de praticas de cuidado mais inclusivas, adaptadas e

humanizadas.
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APENDICE A - Pré-teste enviado as pessoas com EB

>4

Avaliacao da qualidade de vida, imagem
corporal e apetite em pessoas com
Epidermolise Bolhosa

Vocé esta sendo convidado a participar como voluntario de um projeto de pesquisa sobre qualidade de vida e
estresse na alimentacdo em pessoas com Epidermdlise Bolhosa.

Por favor, leia o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido abaixo e, depois, assinale se *

vocé concorda em participar dessa pesquisa ou ndo. Esclarecemos que a concordancia sera
considerada sua anuéncia em responder ao formulario dessa pesquisa.

Enfatizamos a importancia de vocé guardar copia deste formulario. Caso decida por isso, por
favor, inserir seu e-mail onde for solicitado. Caso ndo tenha interesse, essa agao nao é
necessaria.



o X UNIVERSIDADE ESTADUAL PAULISTA

unesp * -aup oE MESQUITA FY LHo"

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido -
(Conselho Nacional de Saude, Resolugdo 46620[2:‘Resohwh 510/2016)

Veocé esti sendo idad 3 luntdri dnpmjmdepa-q\m“h\uhgndn

Wzammguncmptnl.apemeewcepdo em pessoas com
bilidade da Madu Este estudo tem
moobjmomﬂmaquh&dede\mamgmt«puﬂeoapenumpessoacml-‘.pldummlm
Bolhosa. Vocé receberd um ey ponder 2 um conjunto de
de cunho de ifico e clinico. Na seqy vocé resp iatrds iondrios. A
wmpesqmupmnnseos lo mmlmosAo," wcépodensentnalg\ln
dnconfnmevmlﬂawwcweudodemu(u)mwm Se isso ocorer, sugere-se

ou continuar e, logo apés, buscar auxilio profissicnal especializado para

mmejoadequwdo A decisdo sempre serd respeitada -\eqmpedep&sqmsamadspondodo(a)
participante para auxiliar em qualquer situagdo, bastando enviar e-mail para marcela peres@unesp.br.
Ademais, estudos realizados em ambiente virtual estio sujeitos a risco potencial de “vazamento™ de
dados (ex, falhas no sistema). mas para minimizar isso a pesquisa utilizard medidas de seguranca da
plataforma de coleta de dados. Além disso, o acesso das informaces armazenadas (ex., dnive) sera
nmw:equlpedepeuqmamﬁmlmcwdomdo sera realizado o download da planilha de
dados para que as inf ndo fiquem das na internet. Essa planitha serd arquivada em
um computador e ficard sob guarda da equipe de pesquisa. apenas para comprovacio de veracidade.
Somente maiores de 18 anos participardo desta pesquisa Vocé podera consultar a
responsavel em qualquer época, pessoalmente ou pelo telefone da mstituigo, para esclarecimento de
qualquudu\m\’aumh\npnlqudqum deixar de participar da pesquisa. Todas as
por vocé f idas e 03 obtdos serdo idos em sigilo e, estes dltimos 6
suiounlmdosmdm:lpﬁomrmésemmuumﬁm Vocé sera informado de todos os
obti doﬁodemw&mnmﬁnmwmmamm
participar da pesquisa. Vocé ndo terd quaisq ou direitos iros sobre os
resultados decorrentes da pesquisa, nem custos pessoais. Vocé tem direito a assisténcia e 2 indenizagio
nos casos de danos decorrentes de sua participagdo na pesquisa, o que € garantido pelo Codigo Civil,
Lei 10406de2002.Arbgm927|954ekaolmCNSwSIOde2016 Am;o?’ inciso 6. Este
estudo é b sobre pacientes
lcmbdosmEpidmhseBoﬂnn,dommqueﬁopmcoemﬂada,mnqmmm
impacto muito grande na saude dos pacientes e
Diante das explicacdes, le\vumwdaunpnnnpudmlxqm por favor dé sua concordéncia.

OBS.: Termo ap duas vias, uma destinada 20 participante e a outra a0 pesquisads
Nome da Pesquisadora; Marcela Peres Rodrigues Madurex: IC'gn/quio:I“-‘— d:
Instituigdo: D to de e Tecnologia de Alimentos/TBILCE/'UNESP

End Rua Cristévio Colombo, 2265 — Jd. Nazareth — S3o José do Rio Preto/SP

Telefone: (17) 3221-2548

Projeto submetido 20 Comité de Etica em Pesquisa do IBILCE'UNESP
Rua Cristévio Colombo, 2265. Bairro: Jardim Nazareth
Sdo José do Rio Preto'SP — Fone 17-3221.2480 e 3221.2545

eattns de feckinise, Lotras o Ol ian Exatas

o, 7265, b m Narareth, CE¥, TSI54 000, 530 Joué do Mo Presa/5?
25

Concordo X Continuar para a préxima segao

N&o concordo X Enviar formulario

E-mail

Texto de resposta curta
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1. Meu apetite é... *

Muito pouco
Pouco
Médio

Bom

Muito bom

2. Quando eu como eu me sinto cheio... *

Sem ter comido nada

Depois de ter comido apenas um pouco

Depois de comer cerca de um tergo duma refeigio
Depois de comer mais da metade duma refeigéo

Depois de comer uma refeigdo completa

Antes de comer eu sinto fome... *

Raramente

Ocasionalmente

Boa parte do tempo

A maior parte do tempo

0 tempo todo

Eu gosto da comida que eu como...

A maioria das vezes

Frequentemente

Algumas vezes

Raramente

Nunca
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Atualmente eu como... *

Menos de uma refei¢do por dia
Uma refeigdo por dia

Duas refeigdes por dia

Trés refeicdes por dia

Mais de trés refeigdes por dia

Atualmente eu como (em adig&o ou em substituicdo das refeicdes)...

Nenhum lanche

Um lanche por dia
Dois lanches por dia
Trés lanches por dia

Quatro ou mais lanches por dia
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Atualmente eu tenho... *
Nenhuma alteragdo no paladar
Alteragdo leve no paladar
Alteragdo moderada no paladar
Alteragdo severa no paladar

Nenhum paladar

Eu me sinto doente ou enjoado antes de comer ou quando como...

Na maioria das vezes
Frequentemente
Algumas vezes
Raramente

Nunca

A maior parte do tempo, o meu humor é... *

Muito triste

| Triste
Nem triste nem feliz
Feliz

Muito feliz

Na maioria das vezes, meu nivel de energia é...

Muito alto
Alto
Moderado
Baixo

Muito baixo



12. A maior parte do tempo, minha dor é... *

Sem dor
Muito leve
Leve
Moderada
Severa

Muito severa
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APENDICE B - Formulario enviado as pessoas com EB

Avaliacdo do apetite em pessoas com
Epidermélise Bolhosa

Vocé esta sendo convidado a participar como voluntario de um projeto de pesquisa sobre
apetite em pessoas com Epidermalise Bolhosa.

* Indica uma pergunta obrigatoria

Se¢do sem titulo

Por favor, leia o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido abaixo, e, depois, *
assinale se vocé concorda em participar desta pesquisa ou ndo. Esclarecemos
que a concordancia serd considerada sua anuéncia em responder ao formulario
desta pesquisa.

Enfatizamos a importéancia de vocé guardar uma via deste formulério. Caso
decida por isso, favor inserir seu e-mail onde for solicitado. Caso ndo tenha

interesse, essa agdo ndo € necessaria.

OBS. Vocé somente podera participar se tiver mais de 18 anos
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JNI\I‘.r“ DADE ESTADUAL PAUISTA

2
unesp 1L'5 O NESQUITA PG

fe Sin José do Ao Pre

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido - TCLE
(Conselho Nacional de Saiide, Resolugdo 4662012 Resolugdo 5102016)

Vocé esta sendo convidado a participar como voluntario do projeto de pesquisa “Investigando
qualidade de vida, imagem corporal, apetite e percepcio sensorial em pessoas com Epidermolise,
Bolhosa" sob responsabilidade da pesquisadora Marcela Peres Rodngues Madureira Este estudo tem
como objetivo adequar o formulario sobre apetite em pessoas com Epidermolise Bolhosa. Vocé
recebera um formulinio sobre mudangas no apetite. A presente pesquisa possui riscos psicologicos
minimos. Ao participar, vocé poderd sentir alsum desconforto com relacio a0 conteido de certos(as)
itens'perguntas. Se 130 ocomer, sugere-s¢ mmnompaopmendnmmto ou connnmre,logoapos
buscar auxilio profissional esp para pre sera resp A
equipe de pesquisa estard & disposigdo do(a) particip punlnxihlrem 1 do, b d
enviar e-mail para marcela peres@unesp br. Adunan estudos realizados em ambiente virtual estdo
nuenosanscopmalde‘\maﬂo“dedados(a falhas no sistema), mas para mmimizar 1330 a
pesquisa utilizard medidas de seguranga da plataforma de coleta de dados. Além disso, o acesso das
informagdes armazenadas (ex., drive) serd restrito a equipe de pesquisa Apds finalizagdo do estudo,
sera realizado o download da planilha de dados para que as informagdes ndo fiquem armazenadas na
nmmiuaplmnhlmuqmvadlmmcmpmdaeﬁmnbmdaeqmpedem
apenas para comprovagio de veracidade. S i de 18 anos ici desta p
Vmépoduacmmharapmqmsadmmspmmlmqmlmuépoc;pesoﬂmmmpehmkfom
da instituigdo, para esclarecimento de qualquer duvida. Vocé estd livre para, 2 qualquer momento,
deixar de participar da pesquisa. Todas as informagdes por vocé fornecidas e os resultados obtidos
serio mantidos em sigilo e, estes ltimos s6 serfo utilizados para divulgacio em reunies e revistas
cientificas. Vocé sera informado de todos os resultados obtidos, independentemente do fato de estes
podmmudarseuconsamnmompmwdapsqunl\’oceNoquusqnubeneﬁcmou

financeiros sobre os resultados d da pesquisa, nem custos pessoais. Vocé
wmduenonumeamdmaommdzdmosdecmmdempumpwh
pesquisa, o que ¢ garantido pelo Codigo Civil, Lei 10.406 de 2002, Artigos 927 2 954 & Resolugdo CNS
m5106e2016 Artigo %°, inciso 6. Este estudo é importante porque seus resultados forecerdo
imformacdes relevantes sobre pacientes acometidos com Epidermolise Bolhosa, doenga esta que é tdo
pouco estudada, mas que tem um impacto muito grande na saude dos pacientes e famihares.

Diante das explicag3es, se vocé concorda em participar deste projeto, por favor dé sua concordéncia.

OBS.: Termo apresenta duas vias, uma destinada ao participante e a outra a0 pesquisador.
Nome da Pesquisadora: Marcela Peres Rodrigues Madureira l CargoFuncdo: Mestranda
Instituigdo: Departamento de Engenharia e Tecnologia de Alimentos IBILCE/UNESP

Enderego: Rua Cristovdo Colombo, 2265 — Jd. Nazareth — So José do Rio Preto/SP

Telefone: (17) 3221-2548

Projeto submetido ao Comité de Etica em Pesquisa do IBILCE/UNESP

Rua Cnstovdo Colombo, 2265. Barro: Jardim Nazareth.

Sdo José do Rio Preto/SP — Fone 17-3221 2480 ¢ 3221.2545

Insattuto de Slockinclas, Latras & Ciecias Exatas

10 de Engraharts o Tecrologa de Almansoy
Tl Cotstino Coloenb, 2265, st m Natasath, CEP. Y(Fl-CR0, S8 Xk 60 Wi Preteysh
Ted [37) 2202256

() concordo

(O Na&o concordo

Pergunta *

Concordo

Nao concordo

E-mail *

Texto de resposta curta
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Questionario Sociodemografico e Clinico

Descricdo (opcional)

Em qual cidade vocé reside? *

Texto de resposta curta

Em qual estado? *

Texto de resposta curta

Wocé reside em area rural ou urbana? *

Rural

Urbana

Dentre as alternativas, vocé se identifica como: *

Branco
Pardo
Preto
Indigena

Amarelo/Asidtico

»{
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Sexo *

Feminino

Masculino

Qual sua idade (anos)? *

Texto de resposta curta

Qual sua altura? Colocar em metros *

Texto de resposta curta

Quanto vocé pesa? Colocar em kg

Texto de resposta curta

0 m@

Vocé faz uso de algum medicamento? Se sim, por favor, escreva os nomes *

Texto de resposta longa

|;| = Resposta curta

Obrigatoria
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Qual sua renda mensal familiar? *

R$1,00 a R$500,00

' RS$501,00 a R$1.000,00

' R$1.001,00 a R$2.000,00

' RS$2.001,00 a R$3.000,00

' R$3001,00 a R$5.000,00

' R$5.001,00 a R$10.000,00
R$10.001,00 a R$20.000,00

' R$20.001,00 a R$100.000,00

RS100.001,00 ou mais

Qual seu estado civil? *
' Casado(a)
' Desquitado(a) ou separado(a) judicialmente
' Divorciado(a)
' Solteiro(a)

' Vilvo(a)

Qual € o nimero de pessoas que moram na sua residéncia (incluindo vocé)? *

Moro sozinho(a)
De 2 a 3 pessoas
' De 4 a 6 pessoas

Mais de 6 pessoas

85



Qual o tipo de Epidermolise Bolhosa vocé tem? *
Simples
Juncional
Distrofica

Kindler

Vocé trabalha? *

Sim, presencialmente
Sim, home office
Sim, um pouco de cada

Néo

Quantas vezes voce ja teve que ser internado por causa da EB? *

Texto de resposta curta

Quantas vezes vocé ja teve que fazer transfusdo de sangue por causa da EB? *

Texto de resposta curta
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Qualidade de Vida

Descrigdo (opcional)

A EB afeta sua capacidade de se movimentar em casa? *

N&o, nem um pouo
' Um pouco
' Muito

Gravemente

A EB afeta sua capacidade de tomar banho ou usar o chuveiro? *
N&o, sem impacto
Sim, preciso de ajuda a maior parte do tempo
Sim, as vezes preciso de ajuda

Sim, preciso de ajuda sempre que tomo banho/uso o chuveiro

><
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A EB Ihe causa dor fisica? *

(O sem dor

(O Dor ocasional
(O Dor frequente

(O Dor constnte

Como a EB afeta sua capacidade de escrever? *

(O Nao interfere na escrita
(O Tenho dificuldade para segurar a caneta
(O Acho mais facil digitar do que escrever

(O Néo consigo escrever devido & minha EB
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A EB afeta sua capacidade de comer? *

(O Néo, eu como normalmente
(O Um pouco

(O Muito

O Dependo do meu tubo de gastrostomia para alimentagé@o

A EB afeta sua capacidade de ir as compras? *

O N&o, nem um pouco
(O Um pouco

(O Muito

(O Gravemente

Como a EB afeta sua pratica de esportes? *

(O Semimpacto
(O Preciso ser cauteloso(a) nos esportes
(O Preciso evitar alguns esportes

(O Preciso evitar todos os esportes
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O quanto voceé se sente frustrado(a) em relagao a EB? *

(O sem frustragédo
(O Um pouco

(O Muito

O Tao frustrado(a) que me sinto irritado(a) a maior parte do tempo

A EB afeta sua capacidade de se movimentar fora de sua residéncia? *

(O Néo, nem um pouco
(O Um pouco

(O Muito

(O Gravemente

Como a EB afeta seu relacionamento com os membros de sua familia? *

(O sem nenhum impacto
(O Um pequeno impacto
(O Um grande impacto

O Um impacto muito grande

O quanto as pessoas fazem com que voceé se sinta embaragado(a) por sua EB? *

(O sem embaragamento
(O Um pouco

(O Muito

(O Extremamente
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Vocé precisou, ou precisa modificar sua residéncia (instalagao de rampas, etc), *
devido a EB?

(O Néo, nem um pouco
(O Um pouco

(O Muito

(O Extensamente

A EB afeta seu relacionamento com amigos? *

(O Nao, nem um pouco
(O Um pouco

(O Muito

O Restringe gravemente a minha interacao social



O quanto vocé se sente preocupado ou ansioso por sua EB? *

O Sem nenhuma ansiedade
(O Um pouco

(O Muito

(O Extremamente

O quanto vocé ou sua familia sdo afetados financeiramente pela EB? *

(O sem impacto financeiro
O Ligeiramente afetados
(O Muito afetados

(O Gravemente afetados

O quanto vocé se sente deprimido por sua EB? *

O Sem nenhuma depresséo
(O Um pouco

(O Muito

(") Muito constantemente deprimido
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O quanto as outras pessoas o fazem se sentir desconfortavel (por exemplo,
provocando ou encarando) devido a EB?

(O Né&o, nem um pouco
(O Um pouco

(O Muito

(O Tanto que néo saio socialmente

*
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Como a minha aparéncia afeta: *

-3 Efeito -2 Efeito -1 Efeito 0 Sem 1 Efeito 2 Efeito
muito moderadamente pouco . pouco moderadament
negativo negativo negativo positivo positivo

0s meus

sentimentos

basicos sobre

mim mesmo(a),

ou'sefa, O O O O O O
sentimentos de

adequacgéo

pessoal e valor

proprio

05 meus

sentimentos

sobre o quanto

me sinto

adequado(a)

como homem O O O O O O
ou mulher -

sentimentos de

masculinidade
ou feminilidade

As minhas
interagbes
(relago) com O O o O O O
pessoas do
Mesmo Sexo

As minhas

interagdes

(relagéio) com O O O O O @)
pessoas do

Sexo oposto

As minhas

experiéncias O O O O O O

quando conhego
pessoas novas



As minhas
experiéncias no
trabalho ou na
escola

0s meus
relacionamentos
Com amigos

Os meus
relacionamentos
com familiares

As minhas
emagdes na
minha vida
diaria

A minha
satisfagdo com
a minha vida em
geral

0s meus
sentimentos
sobre 0 quanto
sou aceitavel
enquanto
parceiro sexual

A minha
satisfagdo com
a minha vida
sexual

A minha
capacidade de
controlar o que
e quanto eu
como

A minha
capacidade de
controlar o meu
peso
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As minhas
atividades de
exercicio fisico

A minha
disposigéo para
fazer coisas que
poderiam
chamar a
atengdo paraa
minha aparéncia

Os meus
cuidados diarios
com a minha
aparéncia
(como me vestir
€ preparar-me
fisicamente para
o dia)

0 quanto me
sinta confiante
na minha vida
diaria

O guanto me
sinto feliz na
minha vida
diria
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Apetite

Descri¢do (opcional)

Meu apetite é... *

Muito pouco
Pouco

' Médio

' Bom

Muito bom

Quando eu como eu me sinto cheio... *

Sem ter comida nada
Depois de ter comido apenas um pouco

' Depois de comer cerca de um ter¢co duma refeicdo
Depois de comer mais da metade duma refeigédo

Depois de comer uma refeicdo completa

>«
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Antes de comer eu sinto fome... *

Raramente

Ocasionalmente

Boa parte do tempo

A maior parte do tempo

0 tempo todo

Eu gosto da comida que eu como...

A maioria das vezes

Frequentemente

Algumas vezes

Raramente

Nunca
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Atualmente eu como... *

' Menos de uma refei¢do por dia
Uma refei¢éo por dia
Duas refeigOes por dia

' Trés refeigdes por dia

Mais de trés refei¢cdes por dia

Atualmente eu como (em adigdo ou em substituicdo das refeigdes)...

Nenhum lanche
Um lanche por dia
Dois lanches por dia

' Trés lanches por dia
Quatro ou mais lanches por dia

Atualmente eu tenho... *

Nenhuma alteragdo no paladar
Alteragéo leve no paladar
Alteragdo moderada no paladar
Alteragdo severa no paladar

Nenhum paladar

Eu me sinto doente ou enjoado antes de comer ou quando como...

Na maioria das vezes
Frequentemente
Algumas vezes
Raramente

Nunca
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A maior parte do tempo, 0 meu humor é... *

Muito triste

Triste

Nem triste nem feliz
Feliz

Muito feliz

Na maioria das vezes, meu nivel de energia é...

Muito alto
Alto
Moderado
Baixo

Muito baixo

A maior parte do tempo, minha dor é... *

Sem dor
' Muito leve
Leve
' Moderada
| Severa

Muito severa



APENDICE C — Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

UHIVERZI D ADE ESTADUAL PALLIETY

unesp SILILIO DE HESQUITA FILHO"

Termo de Conzentimento Livre e Esclarecido - TCLE
{Conselho Macionzl de Szids, Fesohugio 4662012 Fesclugde 51002016)

Seu {sua) filho {2) (ou menor 20b sua responsabilidads) esta sendo comvidado () a participar
como volmtario do projeto de pesquisa “Tnvestizando gualidade de vida, irmagem corporal, apetite e
percepcio zemsorizl em pessoas comn Epidarmdlize Bolhosz™ zob responzabilidzde da peaquizadora
Marcela Peres Fodrigues hadureira Este estudo tem como objetive avaliar se pessoas que tEém
Epidenmolize Eolhosa percebam 02 gostos salgado e doce. Vock participars dests encontro Gnico com a
pesquizadora. Voo realizard tastes sensorizis para avaliar a sua perceprfo sensorial dos gostos salgado
& doce por meio de solugbes de cloreto de sodic e sacarose em Zgua destilads, respectivaments. Os
riscos fisicos 2 mua saide :80 minimos, pois os produtos foram manipnlados vtlizando-se as Boas
Praticas de Manfpulacio. Serdo exchudes da analize sensorizl guaisguer individues gque possuam
patologizs associadas ao sal & agicar. Voce podera consultar a pesquisadora responsavel am qualguoet
apoca, peszozlments ¢u pelo telefone da instimicdo, para esclarecimento de qualguer dovida. Vocd asta
livre para, a gqualquer momente, deizar de participar da pesquiza. Todas as inforrmagies fomecidas por
vocé & o2 resultados obtidos sero mentidos em sigilo e, estas altimos =0 serdo utilizados para
divalgagio am reunides o revistzs cientificas. Vocd serd inforrmade de todos os resultados obtidos,
independentements do fzto de estes poderam mudar sen conssntiments em sutorizar 3 sus participacio
da pesguiza. Vocd ndo terd quaisquer beneficios ou dirsitos fnanceiros sobre of eventuais resnltados
decorrentes da pesquiza. Voce tem direito 2 assisténcia e 3 indsnizscio nos casos da danos decorrentes
de spa participagdo na pesquizz, o que & garantido pels Codigo Civil, Led 10,406 da 2002, Artizos 927
3 934 e Basolugds CNS n™510 de 2016, Artiza ©°, incizo §. Mo czzo de eventual problema da szide
(efeito adverso) decoments de sua participacio nos testes semsoriais, vocd sera encaminbhado para
acompanharmento e assisténcia intepral Ests estado & importante porgue seus resultados formecerdo
infonmagfes que penmitirio caractarizar a percepcio sansorial de pessoas com Epidermdlize Bolhosa.
Diante das explicagdes, za vocd comcorda em participar dests projeto, forneca oz dados
zolicitados e cologue sua assinanira a seguir.

Participante:
Nomea: G
Enderaga; Fomne:

Assinztara - Participante Assinaturs - Pesguizadora responsavel
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WNIVERSIDADE ESTAMUAL PALLISTA

unesp SILIUD E HESUITA FILHG!

OB5.: Termo apresenta duas vias, uma destinada ao participante e a outra ao pesquizsador.

Nome da Pesgnisadora: Marcela Peres Rodrigues hMadureira | Czrgo/Fangio: Mastranda

Instimigo: Departaments de Engenhariz e Tecnologia da Alimentos TRILCE UNESP

Endaraga: Fua Cristovio Colambo, 2265 — Td. Nazarsth — S0 Jozé do Fio Preto/2P

Telefone: (17) 3221-234%

Projeto submetido a0 Comité de Etica em Pezguisz do IBILCETMESE
Pz Cristovio Colombo, 2265, Bairo: Jardim Mazareth.
S&o Jose do Fio Preta/SP — Fone 17-32211.2480 e 3221.2345

rmtituta da BociBaciss, Lartres s Ciia des Exat
Dagartsmantn S Enpenbaris & Tecrologis de Mlimsr o

102



103

ANEXO A - Parecer do Comité de Etica em Pesquisa

UNESP - INSTITUTO DE
BIOCIENCIAS LETRAS E gam«im
CIENCIAS EXATAS/ CAMPUS asil
DE SAO JOSE DO RIO
PRETO/IBILCE

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: Investigando qualidade de vida, imagem corporal, apetite e percepcdo sensorial em
pessoas com epidermolise bolhosa

Pesquisador: MARCELA PERES RODRIGUES MADUREIRA

Area Tematica:

Versao: 2

CAAE: 75314223.6.0000.5466

Instituigao Proponente: Instituto de Biociéncias Letras e Ciéncias Exatas/ Campus de S&o José do
Patrocinador Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 6.660.851

Apresentacao do Projeto:

Trata-se de atendimento as pendéncias referente ao projeto de pesquisa intitulado “Investigando qualidade
de vida, imagem corporal, apetite e percepgdo sensorial em pessoas com epidermolise bolhosa” sob
responsabilidade da pesquisadora Marcela Peres Rodrigues Madureira.

Lista de Pendéncias:

1) Explicar nos documentos se o pré-teste com 10 pessoas com EB sera presencial ou online. Como sera
realizado o recrutamento das pessoas com EB. Adequar os documentos de acordo com o local do teste.
Resposta: O pré-teste sera realizado de forma online e as pessoas serdo recrutadas através das redes
sociais da AAPEBSP e Debra Brasil. Essas informagées foram adicionadas no projeto e no
PB_INFORMAGOES_BASICAS_DO_PROJETO.

2) As redes sociais de organizacdes de apoio a pessoas com EB sdo “fechadas/restritas”, como sera
efetivada a anuéncia destas para a aplicagdo do pré-teste e do questionario online para a avaliagéo de
qualidade de vida, imagem corporal e avaliagdo do apetite. Como sera realizado o recrutamento das

pessoas com EB. Inserir estas informagdes e documentos.

Endereco: Rua Cristévao Colombo, 2265 - Prédio principal, Ala 1, 1° andar, sala 9.

Bairro: JARDIM NAZARETH CEP: 15.054-000
UF: SP Municipio: SAO JOSE DO RIO PRETO
Telefone: (17)3221-2480 E-mail: cep.ibilce@unesp.br

Pagina 01 de 04



UNESP - INSTITUTO DE
BIOCIENCIAS LETRAS E ; 2°l°t=ol’°fimo
CIENCIAS EXATAS/ CAMPUS asil
DE SAO JOSE DO RIO
PRETO/IBILCE

Continuacéo do Parecer: 6.660.851

Resposta: As cartas de anuéncia das instituicdes Debra Brasil e AAPEBSP foram incluidas. O convite para
participacdo sera feito nas redes sociais da Debra Brasil e da AAPEBSP. Essas informagdes foram
adicionadas no projeto e no PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_PROJETO.

3) Na analise sensorial, 50 pessoas com EB (presencial) avaliardo o limiar de detec¢do do gosto doce e
salgado em eventos especificos para pessoas com EB. Como sera realizada a anuéncia nestes eventos
para a realizagdo da andlise sensorial e recrutamento das pessoas com EB. Inserir estas informagdes e
documentos.

Resposta: As cartas de anuéncia das instituicdes Debra Brasil e AAPEBSP foram incluidas. O convite aos
participantes sera feito nos eventos de forma presencial. Essas informagdes foram adicionadas no projeto e
no PB_INFORMAGCOES_BASICAS_DO_PROJETO.

4) Corrigir os TCLEs.
Resposta: Os TCLEs foram corrigidos.

5) No projeto consta que “os participantes serdo convidados a responder a um conjunto de perguntas de
cunho sociodemografico e clinico, sobre idade, sexo, etnia, estado civil, quantidade de pessoas que residem
juntas, renda mensal familiar, local de residéncia, tipo de EB, peso, altura, nimero de internagdes por causa
da doencga e numero de transfusdes de sangue ja realizadas.” Ha necessidade de incluir este questionario
(questdes) também nos TCLEs.

Resposta: A aplicagdo do questionario de cunho sociodemografico e clinico ndo sera aplicado durante o pré-
teste. Para os demais momentos (coleta online e presencial), as informagdes foram adicionadas nos TCLEs
correspondentes e no projeto.

6) A pesquisadora ndo descreve as providéncias e cautelas a serem empregadas durante e apés o término
da pesquisa em relagdo aos riscos apresentados tanto nos questionarios online quanto ao teste sensorial
(presencial).

Resposta: Os TCLEs foram corrigidos.

Objetivo da Pesquisa:
Conhecer a autopercepc¢édo de qualidade de vida e imagem corporal de pessoas com Epidermélise Bolhosa
(EB), bem como analisar possiveis mudancas no apetite deste grupo de pessoas afim de

Endereco: Rua Cristévao Colombo, 2265 - Prédio principal, Ala 1, 1° andar, sala 9.

Bairro: JARDIM NAZARETH CEP: 15.054-000
UF: SP Municipio: SAO JOSE DO RIO PRETO
Telefone: (17)3221-2480 E-mail: cep.ibilce@unesp.br
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UNESP - INSTITUTO DE
BIOCIENCIAS LETRAS E %mwm
CIENCIAS EXATAS/ CAMPUS asil
DE SAO JOSE DO RIO
PRETO/IBILCE

Continuacéo do Parecer: 6.660.851

verificar a correlagéo entre estas autopercepgdes, além de avaliar a percepgdo dos gostos salgado e doce
neste grupo.

Avaliagao dos Riscos e Beneficios:

Avaliagado dos Riscos: Os TCLEs foram corrigidos com a inclusdo da descrigdo dos riscos minimos e as
providéncias e cautelas a serem empregadas durante e apés o término da pesquisa em relagdo aos riscos
apresentados tanto nos questionarios online quanto ao teste sensorial (presencial).

Beneficios: Foi avaliado e contemplado no parecer anterior.

Comentarios e Consideragoes sobre a Pesquisa:
Foram avaliados e contemplados no parecer anterior.

Consideragoes sobre os Termos de apresentagao obrigatoria:

Os TCLEs foram apresentados em linguagem adequada e com todos os itens obrigatérios. Os TCLEs foram
corrigidos com a inclusdo da descricao dos riscos minimos e as providéncias e cautelas a serem
empregadas, além da inclusdo do texto que sera aplicado um questionario sociodemografico e clinico.
Participarao do projeto somente pessoas com Epidermdlise Bolhosa acima de 18 anos.

Recomendagoées:
Nada a declarar.

Conclusoes ou Pendéncias e Lista de Inadequagoes:
Lista de pendéncias atendidas/adequadas.

Consideragoes Finais a critério do CEP:

O Comité de Etica em Pesquisa, em reunido ordinaria de 19 de fevereiro de 2024, deliberou, por
unanimidade, pela aprovagdo do presente Projeto de Pesquisa. Os relatérios parciais deverdo ser
encaminhados semestralmente, contando a partir desta data, bem como o relatério final, conforme modelo
em nossa pagina: https://www.ibilce.unesp.br/#!/comite/etica-em-pesquisa/relatorio-projeto/

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacao
Informagdes Basicas|PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 12/01/2024 Aceito
do Projeto ROJETO_2236212.pdf 11:10:13

Endereco: Rua Cristévao Colombo, 2265 - Prédio principal, Ala 1, 1° andar, sala 9.

Bairro: JARDIM NAZARETH CEP: 15.054-000
UF: SP Municipio: SAO JOSE DO RIO PRETO
Telefone: (17)3221-2480 E-mail: cep.ibilce@unesp.br
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UNESP - INSTITUTO DE
BIOCIENCIAS LETRAS E
CIENCIAS EXATAS/ CAMPUS
DE SAO JOSE DO RIO

PRETO/IBILCE

Continuacéo do Parecer: 6.660.851

QR

moe

Outros Aapebsp .pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
11:05:31 |RODRIGUES
MADUREIRA
Outros Debra.pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
11:05:12 |RODRIGUES
MADUREIRA
Qutros CEP_carta_resposta.pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
11:02:01 |RODRIGUES
MADUREIRA
TCLE / Termos de | TCLE_presencial.pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
Assentimento / 10:58:24 |RODRIGUES
Justificativa de MADUREIRA
Auséncia
TCLE / Termos de |TCLE_online_2_pre_teste.pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
Assentimento / 10:57:41 RODRIGUES
Justificativa de MADUREIRA
|Auséncia
TCLE / Termos de |TCLE_online_1_completo.pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
Assentimento / 10:56:58 |RODRIGUES
Justificativa de MADUREIRA
|Auséncia
Projeto Detalhado / | projeto_ CEP_corrigido.pdf 12/01/2024 | MARCELA PERES Aceito
Brochura 10:55:36 |RODRIGUES
Investigador MADUREIRA
Folha de Rosto folha.pdf 29/10/2023 | MARCELA PERES Aceito
11:10:39 |RODRIGUES
MADUREIRA

Situagao do Parecer:

Aprovado

Necessita Apreciagdao da CONEP:

Nao

Endereco:

UF: SP
Telefone:

SAO JOSE DO RIO PRETO, 21 de Fevereiro de 2024

Assinado por:

Claudia Regina Bonini Domingos

(Coordenador(a))

CEP: 15.054-000
SAO JOSE DO RIO PRETO
E-mail:

Rua Cristévao Colombo, 2265 - Prédio principal, Ala 1, 1° andar, sala 9.

Bairro: JARDIM NAZARETH
Municipio:

(17)3221-2480

cep.ibilce@unesp.br
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ANEXO B — Recordatoério alimentar de 24 horas

Hl

Data do oxame:

QUANTIDADE
{Mdpaioly Caspira)

OUANTIDADE
jLaramas;

Lanche da Manhi
Horana,___

Lanche da Tarde
Horgmo,

Janlar
Her lufea
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