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RESUMO - Relata-se o caso de um recém-nascido do sexo feminino com ictiose congénita, cuja mie tam-
bém apresentava caracteristicas de ressecamento de pele sem diagnéstico prévio. Apds conducio adequada
a evoluciao foi satisfatoria sendo acompanhado nos ambulatérios de recém-nascidos de risco e de dermato-

logia.

IDESCRITORES - Ictiose Congénita. Ictiose Lamelar.

INTRODUCAO

Ictiose deriva da palavra grega icthys que signi-
fica peixe, e se refere ao aspecto escamoso da pele
dos pacientes portadores desta doenga'?3. Referén-
cias a ictiose foram encontradas em antigos textos
médicos com mais de 2.000 anos. Robert Wilan fez
pela primeira vez uma descri¢io mais exata de ictio-
se na literatura inglesa de 1808. Mais tarde, a doenca
foi classificada em formas hereditaria e adquirida®.
As ictioses que acometem predominantemente a
pele se classificam em ictiose vulgar, forma mais co-
mum de ictiose, com incidéncia de 1/300 nascimen-
tos, ictiose recessiva ligada ao cromossoma X, com
incidéncia de 1/2.500 nascidos homens®, ictiose ar-
lequim, forma mais grave de ictiose, com incidéncia
de 1 /300.000 nascimentos®’, ictiose lamelar, que
se manifesta ao nascer como bebé-colédio” e eri-
trodermia ictiosiforme congénita nao bolhosa, com
incidéncia de  1/200.000 nascimentos, podendo
manifestar-se logo ao nascimento ou nos primeiros
meses de vida’.

O objetivo deste trabalho € relatar o caso de
um recém-nascido do sexo feminino com diagnés-
tico clinico de Ictiose Lamelar, que apresentou aco-
metimento de pele importante ao nascimento e que
evoluiu satisfatoriamente devido ao manejo preco-
ce.

RELATO DO CASO

Gestante, branca, vinte trés anos de idade, ta-
bagista, na terceira gestacio, dois partos cesarianos
anteriores, tipo sanguineo O+, sorologias negativas,
xerodermia importante, fazendo pré — natal de
alto risco por diabetes melito gestacional depen-
dente de insulina a partir do terceiro trimestre de
gestacio. Procurou o hospital com queixa de bol-
sa rota hd trés dias com perda de liquido cons-
tante. No momento do parto observou-se grande
quantidade de liquido amnidtico (polidramnio).
O recém-nascido era do sexo feminino, com 36 se-
manas gestacionais, pesou 2.0060g, nasceu em ap-
neia, hipotdnico, ciandtico e bradicirdico, respon-
dendo satisfatoriamente as medidas de reanimacio
(ventilacio com pressao positiva).

O boletim de Apgar foi 5 no primeiro minuto e
7 no quinto minuto de vida, mediu 44cm, perimetro
cefilico de 33 cm e perimetro tordcico de 28cm,
corpo recoberto por “vérnix” espesso em grande
quantidade, bastante aderido 2 pele, com algumas
regides em processo de descamacio e sulcos pro-
fundos, facies senil, pele espessa e enrugada, como
mostram as figuras 1, 2, 3, 4 e 5.
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Figura 1 - Pele espessada com sulcos profundos.

Figura 2 - Ficies senil.

Figura 3 - Sulcos cutineos profundos.

Figura 5 - Descamacao importante em couro cabeludo

Ap6s atendimento inicial na sala de parto o recém-
nascido foi transferido a UTI neonatal em regular esta-
do geral, nao conseguindo manter um padrio respira-
torio efetivo, sendo colocado em incubadora aquecida
e caixa de oxigénio a 40%. Devido 2 dificuldade respi-
ratoria foi realizada radiografia de térax que revelou a
presenca de condensacao em terco médio do pulmiao

Figura 4 - Descamacao plantar.

direito compativel com pneumonia, sendo iniciado an-
tibioticoterapia, ampicilina e gentamicina.

No primeiro dia de vida a crianca permanecia hi-
potonica, hipoativa, com pele aspera, espessa, des-
camativa e com sulcos profundos. Foi mantida em
incubadora aquecida e solicitada avaliacio dermatol6-
gica que definiu o diagnéstico como ictiose congénita
sendo iniciado vaselina solida. Também foi realizada
avaliacdo oftalmologica que orientou o uso de lubrifi-
cante ocular pela presenca de xeroftalmia. No terceiro
dia de vida a crianca encontrava-se mais ativa sendo
colocada para mamar no seio materno, a pele perma-
necia seca, aspera e descamativa, mas demonstrava me-
lhora gradual.

Ap6s 21 dias de internacao a crianga recebeu alta
hospitalar, encontrava-se em bom estado geral, ativa,
reativa, sugando efetivamente no seio materno e apre-
sentava melhora importante do aspecto da pele, foi
prescrita vaselina pastosa, colirio de metilcelulose e
encaminhada aos ambulatérios de recém-nascidos de
risco e dermatologia. As imagens abaixo (Figs. 6, 7, 8
e 9) mostram o aspecto da pele do recém-nascido no
sétimo dia de vida.




Figura 6 - Lesoes descamativas em palma.

Figura 8 - Alopécia de sobrancelhas

Figura 9 - Alopécia em couro cabeludo
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Discussio

Ictiose lamelar ¢ uma doenga rara, com preva-
léncia estimada em torno de 1 em cada 200-300.000
nascidos vivos na populacio geral®. E geneticamente
heterogénea e herdada de forma autossOmica recessi-
va 2101L12 No presente caso, avaliando os anteceden-
tes, constatou-se heranca genética devido a mae haver
apresentado ao nascimento as mesmas caracteristicas
da pele do recém-nascido, segundo relatos da avé ma-
terna. Atualmente a mae apresenta xerodermia impor-
tante que mantém desde a infincia podendo ser uma
ictiose nao diagnosticada.

A ictiose lamelar foi mapeada até agora para 3
loci cromossdmicos: 14q11. 2, onde se localiza o gene
da trasglutaminase -1 (tgm-1)''3, responsavel por 60 %
dos casos de ictiose lamelar; 2q33-35 (gene abcal2) e
19p12-q12 7891214,

Na maioria dos portadores de ictiose lamelar a do-
enca manifesta-se a0 nascer como bebé-colédio, de-
nominacio utilizada para se referir ao aspecto da pele
que, espessada a custa da camada cornea, se torna um
envoltorio espesso, brilhante, pouco flexivel e trans-
lacido!3>781013, Pode haver eversio de palpebras e as
vezes dos labios, as areas flexoras sao acometidas ocor-
rendo espessamento e descamacio das palmas das
maos e plantas dos pés. As escamas sao grandes, qua-
dranguladas, de cor amarelada ou castanha, aderentes
no centro e com bordas soltas que se destacam logo
ap6s o nascimento deixando uma pele avermelhada.
Raquitismo tem sido relatado em portadores desta for-
ma de ictiose por deficiéncia na sintese de vitamina D’.

A funcgio barreira é deficiente, estando a crianca
em risco elevado para desidratacio, desequilibrio hi-
droeletrolitico, absor¢io de tépicos, com intoxicagoes e
septicemias; requer, portanto, cuidados intensivos nos
primeiros dias de vida.

A assisténcia ao recém-nascido em UTI neonatal,
com hidratacdo, controle adequado de temperatura,
nutricio, prevenciao de infeccdes e cuidados com a
pele e os olhos é primordial>®13. Neste caso a conduta
realizada foi de controle hidroeletrolitico e da tempe-
ratura corporal, colirio de metilcelulose em ambos os
olhos e vaselina solida.

O diagndstico de ictiose € clinico, histopatoldgico,
ultraestrutural e por métodos de biologia molecular
para identificacio de mutacdes®. A manifestacio his-
topatolégica é de hiperceratose com normogranulose
ou hipergranulose®. Neste paciente nao foi realizada
biopsia de pele durante a internagio, sendo feito diag-
nostico clinico desta variante de ictiose. Na alta foi feito
encaminhamento para dermatologista para realizacio
de biopsia de pele e acompanhamento.

Esta doenca tem como diagndsticos diferenciais
mais importantes a eritrodermia ictiosiforme congéni-
ta, sindrome de Neterthon, sindrome Sjogren-Larsson e
a tricodistrofia”!314,
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Nao ha cura para as ictioses congénitas, portanto, o
tratamento visa reduzir os sintomas e melhorar a qualida-
de de vida dos pacientes. Os alvos a serem abordados no
planejamento do tratamento sio a qualidade e quantidade
de escamas, a espessura da camada cérnea, a inflamacio
da pele, a falha da barreira cutinea, as infeccoes secun-
darias e a rigidez da pele. Todos esses fatores geram os
principais sintomas desses pacientes: xerose, descamacio,
eritema, prurido, hipo-hidrose e ectropio’.

O tratamento topico da ictiose classicamente inclui
aplicacoes de agentes queratoliticos como acido retinoi-
co 0,1% creme, acido lactico e propilenoglicol”?. O tra-
tamento precoce dos casos graves de ictiose congénita
diminui a mortalidade por complicacdes e a acitretina, um
derivado da vitamina A pertencente ao grupo dos reti-
noides> parece ser o tratamento mais eficiente com facil
administracio oral®. Dentre os efeitos colaterais atribui-
dos ao uso de retinoides destacam-se queilite, xerostomia,
xeroftalmia , toxicidade hepdtica e elevacao dos lipidios
sanguineos>®. Também apresenta efeitos colaterais Osse-
os (desmineralizacio ou calcificacao de ligamentos) que
ocorrem apds muitos anos de tratamento, devendo ser

monitorados a cada ano.

Em 2008 um estudo avaliou a eficicia e segu-
ranca da acitretina em 28 criangcas com doengas con-
génitas da queratinizacao (dessas, 19 eram alguma
forma de ictiose). As idades variaram entre 1 e 13
anos (média de 7,6 anos) e o seguimento ocorreu
por até 36 meses (média de 13,5 meses). Melhora
clinica (>90%) ocorreu em 82% dos pacientes em 2-4
semanas de tratamento. Em relacio aos efeitos ad-
versos, alteracoes no perfil lipidico ocorreram em
cinco criangas e alteracOes nas transaminases em
seis criangas, mas foram transitérias e nio foi neces-
saria alteracao de dose ou suspensio do tratamento.
Nenhum paciente teve prejuizo no crescimento ou
alteracdes na monitoracio radiologica’.

A ictiose congénita ¢ uma doenga que pode tra-
zer sérios prejuizos aos recém-nascidos se nao ma-
nejada de forma adequada, dai a importancia dos pe-
diatras e principalmente os neonatologistas estarem
familiarizados com esta doenca, ja que estd presente
a0 nascimento.
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ABSTRACT - We report the case of a newborn female with congenital ichthyosis, whose mother also had characte-
ristics of the skin without a previous diagnosis. After conducting the appropriate outcome was satisfactory and was
accompanied by the outpatients neonates at risk and dermatology.
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