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RESUMO

O termo ictiose deriva da palavra grega Icthys, que significa
peixe, e se refere ao aspecto escamoso da pele dos pacientes
gue possuem patologia. A ictiose abrange um grupo hete-
rogéneo de doencas de pele caracterizadas por hiperqueratini-
zac80 cuténea, podendo ser congénitas ou adquiridas. Asictio-
ses adquiridas tém diferentes etiologias, que podem incluir
infecgdes, doengas metabdlicas, autoimunes, neoplasias e en-
décrinas, as congénitas podem ser isoladas ou fazer parte de
sindromes. A Ictiose congénita é observada em diferentes fené-
tipos neonatais tipicos; os principais subtipos sdo a eritroder-
mia ictiosiforme congénita, Ictiose lamelar/arlequim, e super-
posicdo de fendtipos. A ictiose lamelar/arlequim é o subtipo
mais grave, associa-Se a eritrodermia com pronunciada desca-
mag&o, membrana de colddio, ectrépio e ecldbio. O tratamento
depende na gravidade da doencga, consiste de formulactes t6-
picas e retindides orais. O presente trabaho tem o objetivo de
relatar um caso de um bebé sindrémico, com diagnostico de
ictiose neonatal, e realizar uma revisdo da literatura sobre a
doenca em questéo.

PALAVRAS-CHAVE: Ictiose, sindrome, malformacao,
congeénito.

ABSTRACT

The term ichthyosis derives from the greek word icthys,
meaning fish, refers to the aspect of the scaly skin of
patients who have this condition. Ichthyosis includes a
heterogeneous group of skin diseases characterized by
skin hyperkeratinization and may be congenital or ac-
quired. The acquired ichthyosis have different etiologies,
which may include infection, metabolic diseases, auto-
immune diseases, endocrine diseases and neoplasms;
congenital can be isolated or part of syndromes. Con-
genital ichthyosis is observed in different typical neona-
tal phenotypes; the main subtypes are congenital ichthy-
osiform erythroderma, lamellar/harlequim Ichthyosis,
and overlapping phenotypes. Lamellar/ harlequin ich-
thyosis is the most severe subtype is associated with
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erythroderma with procunciada peeling, collodion mem-
brane, ectropion and eclabium. The treatment depends
on the severity of the disease, consists of topical formu-
lations and oral retinoids. This study aims to report a
case of a syndrome baby diagnosed with neonatal ich-
thyosis.

KEYWORDS: Ichthyosis, syndrome, malformation,
congenital.

1. INTRODUCAO

Ictiose € um termo utilizado para descrever distdrbios
dermatol dgicos, hereditérios ou adquiridos, que produ-
zem em algumas doencas do grupo, escamas semelhan-
tes as dos peixest?3. Prado, Ellis, Gamble, Funke, Ar-
bukle, Bruckner (2012)* descrevem a ictiose como uma
doenca dermatolégica causada por uma anomalia no
processo de regeneracdo da pele, pelos e unhas, desta-
cando que é um distarbio raro, caracterizado por pele
ressecada e escamosa.

Esta designagdo compreende um grupo de doencgas

de pele, caracterizadas por hiperqueratinizacéo®® e cuja
principal caracteristica cutanea € a descamag&o®.
As ictioses adquiridas podem ter diferente etiologias,
gque incluem infeccBes, neoplasias, medicamentos,
doencas enddcrinas, metabdlicas e autoimunes. As
hereditérias podem fazer parte de sindromes, como a
de Sjogren — Larsson por exemplo’, onde encontra-
mos ictiose, espasticidade e deficiéncia mental, ou
serem isoladas.

Os genes acometidos sdo varidveis, assm como 0s
modos de heranga?.Existe outra classificagdo das ictioses,
de acordo com as variaveis genéticas, histoldgicas e cli-
nicas, dividindo-as em quatro grupos. ictiose vulgar,
ictiose ligada ao cromossomo X, hiperqueratose epider-
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molitica (eritrodermia ictiosiforme bolhosa congénita) e
ictiose lamelar/arlequim (eritrodermia ictiosiforme n&o
bolhosa congénita)®®2, sendo a ictiose lamelar/arlequim
a forma mais grave dessa entidade. A incidéncia é de
1:300.000 nasci mentos?93108,

Os segui ntes mecani smos sao observados nasi ctioses:
diminuicdo do ritmo de remocdo das células com o au-
mento da adesividade do extrato corneo; perda de agua
transepidérmica anormal; e aumento do ritmo das células
procedentes da camada basal para a superficie da pele,
determinado pela atividade mitética e tempo de transito
celular?. O objetivo deste trabalho é relatar um caso de
suspeita de ictiose neonatal, e apresentar as diferentes
formas de manifestacdo da doenca.

2. RELATO DE CASO

E.V.L.S, feminino, admitida no 2° dia de vida, nasci-
da de parto cesarea, com 2.500kg, 38cm de comprimento,
36cm de perimetro cefdico; Apgar 7, 9 e 10 no primeiro,
quinto e décimo minutos respectivamente. Com idade
gestacional de 38 semanas, apresentando uma sindrome
aser investigada.

Ma&e com 34 anos, sendo esta a 72 gestacdo. Pai de 36
anos, sem parentesco entreeles. A méaereferiu que ainda
na sala de parto foram observadas alteracdes fisicas na
recém-nascida (RN), sendo amesma liberadajunto com a
mée, parainvestigacdo do quadro com menos de 48 horas
de pos-parto.

Na admisséo hospitalar, foi relatado que a RN estava
em aeitamento materno com ma pega, e complementa-
¢do de leite de férmula, que a mesma estava apresen-
tando diurese satisfatéria e eliminacdo de mecbnio. Na
histéria familiar foi relatado que a méae foi usuéria de
drogas ilicitas e bebida alcodlica por 7 anos, mas que ha
3 anos ndo usava mais.

A méae negava qualquer doenca, porém apresentava a
pel e espessa e descamativa, em regido de pernas, abdome,
e bragos, desde crianga, segundo informagéo colhida; o
pai também negava qualquer patologia.

Ao exame fisico a RN apresentava-se em bom estado
geral, eupneica, acianttica, afebril, anictérica. Com pre-
senca dos reflexos primitivos, normais para aidade.

Havia uma deformidade craniana, com protrusdo em
regido parieto-occipital; os olhos tinham abertura in-
completa, secrecdo amarelada e Orbitas pequenas. Apre-
sentava também deformidade nasal, orelhas de baixa
implantagdo com descamag&o.

O torax era simétrico, expansivo, com auscultalimpa,
e apresentava lesdes descamativas por toda sua extensio
(Figura 01), que também estavam presentes no couro
cabeludo, face, membros superiores, inferiores e abdome.
A ausculta cardiaca ndo demonstrou ateragdes. O ab-
dome era globoso, com ruidos hidroaéreos presentes, sem
visceromegalias.
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tensdo.

Os membros superiores e inferiores eram assimétricos,
sendo que do lado esquerdo havia um encurtamento de-
vido as |esBes de pele, que impediam a extensdo total.

No primeiro dia de atendimento suspeitou-se de icti-
0se neonatal associada a uma sindrome n&o determinada,
além de dermatite atopica. Foi prescrito Dersani® 3 vezes
ao dia, apds banhos com clorexidine 20%, Tobrex® coli-
rio, 4 vezes ao dia. Teste do reflexo vermelho, triagem
auditiva neonatal, oximetria de pulso e teste de Guthrie
(pezinho) foram posteriormente realizados com o0s se-
guintes resultados: oximetria de pulso normal (maior que
95%), triagem auditiva com alteracdo bilateral, ndo foi
visualizado reflexo vermelho em nenhum dos olhos;
sendo entdo encaminhada para o oftalmologista.

Foram solicitados ainda: Tomografia Craniana (evi-
denciando reducdo da atenuacdo da substancia branca e
fechamento precoce das suturas cranianas), raio X de
membros superiores e inferiores, raio X de crénio (que
demonstrou uma malformagdo éssea em regido parie-
to-occipital), ultrassonografia de abdome total, hemo-
grama (que evidenciou 01% de eritroblastos ortocro-
maéticos, macrocitose (+), policromatofilia (++) e Aniso-
citose (+)), Poteina C Reativa (PCR), bilirrubina total e
fracdes (total: 16.20, direta: 0.50, indireta: 15.70) urina |
(sem anormalidades), VDLR, teste répido para HIV, e
hepatite, todos com resultados negativos.

Foi solicitado também uma avaliagdo da neurologia e
da dermatologia, e iniciou com fototerapia com protecéo
ocular.

No segundo dia de internamento, a RN evoluiu com
ictericia (+/4+), e foi solicitado tipagem sanguinea com
incompatibilidade ABO.

ApOs 4 dias de internagdo a RN evolui com alta hos-
pitalar, sem avaliagdo da dermatologia. Bilirrubina Total
12.70, Direta: 0,4 eindireta: 12,30, com orientacdes sobre
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banhos de sol, encaminhamento para Oftalmologista e
Dermatologista. Redlizada solicitagdo de cariétipo do
sangue periférico junto a secretaria municipal de salde,
retorno com a fonoaudiéloga agendado para 20 dias ap06s
alta, e orientacdes sobre a puericultura e a hidratagéo das
lesOes.

3. DISCUSSAO

Dentre as diferentes apresentactes da doenga, a icti-
ose lamelar/arlequim (eritrodermia ictiosiforme néo bo-
Ihosa congénita) se apresenta ao nascimento, € devida a
um gene autossdmico recessivo de expressividade vari-
avel e que histologicamente se apresenta por hiperque-
ratose de moderada a intensa, com uma camada granu-
losa espessada, com transito celular epidérmico reduzido
a 4 dias, uma vez que o norma sdo 14 dias segundo
Ceccon et al. (1994)8 e para Matsuno et al. (2014)? 28
dias.

Este grupo da doenca apresenta escamas espessas
gue envolvem toda a pele, resultando em alteracBes no
equilibrio hidrico, na regulagdo térmica e na protecdo
contra infeccBes (AIGNER, 2008). A camada espessa,
gueratinizada leva a contragdo da pele em torno dos
olhos causando ectrépio, dos l&bios causando eclébio
(Figura 02), o que dificulta muito a amamentacéo, le-
vando muitas vezes ap uso de sondas nasoenterais para
alimentacdo, e do térax, levando posteriormente & insu-
ficiéncia e parada respiratoria''. Cordeiro et al. (2011)°
descrevem ainda o acometimento das éreas flexoras, o
espessamento e descamacdo de palmas das maos e plan-
tas dos pés.

Figura 2. Pele endurecida, com rachaduras, apresentando everssio dos
|&hios (ecldbio) e olhos (ectrdpio), caracterizando o bebé arlequim
(CECCON et al.; 1994).

Ceccon et al. (1994)8 citam ainda o espessamento e
descamacdo de palmas das méos e plantas dos pés. Gia-
comin et al. (2014)° denotam a importancia da eritro-
dermia descamativas e da membrana de colédio que se
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define por eritrodermia, pele brilhosa e esticada que
lembra o pergaminho e que cobre o corpo todo, e esta
presente ao nascimento caracterizando o “bebé colédio”.

Costa et al. (2009) apud Azulay-Abulafia et al.
(2013)3, descrevem que o marcador estrutural para a
ictiose arlequim é a hiperqueratinizacdo precoce, que
ocorre entre a 202 e 222 semanas de gestacao.

De acordo com Aigner et al. (2008)1, as criancas
com ictiose arlequim morrem com freguéncia nos pri-
meiros dias de vida, porém algumas, quando recebem
cuidados clinicos apropriados, sobrevivem.

Azulay-Abulafia et al. (2013)3 referem que apesar do
significativo comprometimento causado pela ictiose ar-
lequim, o prognéstico da doenca melhorou muito nos
ultimos 20 anos.

Assim que nascem e sd0 diagnosticados, estes bebés
devem ser mantidos em incubadoras umidificadas, com
controle de temperatura corporal e manutencdo da hi-
dratac3o dapele.

A ictiose vulgar, transmitida de forma autossémi-
ca-dominante, difere da lamelar por ser um distarbio
mais comum e mais brando, que muitas vezes é ignorada
ou subdiagnosticada. Estima-se que acomete 1:250 pes-
soas, e 50% dos individuos com ictiose vulgar apresen-
tam uma tendéncia a atopia’*2,

Esse tipo de ictiose ndo esta presente ao nascimento,
desenvolve-se na crianca a partir dos 3 meses de vida,
muitas vezes mais tardiamente, na infancia’?, e sua in-
tensidade é diminuida com o tempo. Neste caso, o tran-
sito celular epidérmico desde a camada basal até o ex-
trato cérneo, se assemelha ao normal, de 14 dias®.

Clinicamente, manifesta-se com escamas mais bran-
das, proeminentes em superficies extensoras, e tor-
nam-se mais graves em climas frios e secos; as areas
flexoras sdo poupadas®'?. Ocorre ainda queratose pilar,
escamas finas em bragos e pernas, que se acentuam em
sulcos palmarest.

A ictiose ligada ao cromossomo X, ocorre devido a

um gene recessivo, ligado ao cromossomo X, resulta da
mutacdo, e muitas vezes delecdo, no gene ARSC1 que
codifica a esteroide-sulfatase, a enzima na pele e no
sangue que converte sulfato de colesterol em colesterol 2.
E mais grave do que a ictiose vulgar, tem inicio mais
precoce e pode apresentar-se a0 nascimento. Possui in-
cidénciade 1:6000 casos®.
Limita-se a0 sexo masculino, ocasionamente em he-
terozigotos femininos, manifestando-se minimamente
em membros inferiores. Possui transito epidérmico
normal®. Manifesta-se clinicamente no corpo inteiro,
mais acentuadamente em pescoco, abdome, costas,
frente das pernas e pés, mas poupa palmas, plantas,
porcdo central da face, sem gerar ectrépio e éreas fle-
xoras®?,

Aproximadamente 17% das criancas afetadas apre-
sentam descamacdo ao nascimento, lembrando muitas
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vezes a membrana colédio. Ocasionalmente pode ocor-
rer hipogonadismo ou criptorquidia em meninos com
ictiose ligada ao X.

O diagnéstico pode ser certeiro medindo-se os nivels
de sulfato de colesterol no sangue'?.

No caso da hiperqueratose epidermolitica, a mesma
esta presente no nascimento, e recebe esse home devido
as ateragdes liticas que causa na pele®. E distinta, de
heranca dominante, se caracteriza pela presenca de es-
camas verruciformes, que estdo proeminentes em super-
ficies flexurais'?.

Suaincidéncia chega a 1: 300.000 individuos, e 50%
dos pacientes predominam mutagGes novas'?. O re-
cém-nascido diferencia-se do bebé colddio, grandes
areas da epiderme sdo destacadas, deixando a superficie
exsudativa e dolorosz®.

Bolhas superficiais aparecem geralmente na primeira
semana de vida, podendo ser confundida com epidermo-
lise bolhosa. A hiperceratose vai aparecer mais tarde, a
partir do terceiro més, mas um discreto espessamento
pode estar presente sobre cotovel os e joelhos no primei-
ro mésde vida

As bolhas quando sdo rompidas, deixam éreas ero-
sadas e liberam liquido claro. Associamos comumente a
doenca, infecgdes secundarias, principalmente por
Saphylococcus aureus®!?,

Haja visto que a ictiose tem carater genético, é de
extrema importancia que os pais dessas criangas rece-
bam aconselhamento genético, uma vez que se ja tive-
ram um filho portador, apresentam 25% de chance de
nova ocorréncia em cada gestacéo®.

O principal objetivo do tratamento € diminuir a sin-
tomatologia, uma vez que ndo existe cura para as ictio-
ses'% o mesmo baseia-se em formulagBes topicas e de
retinbides orais”.

Apesar do tratamento especializado, o 6bito é muito

frequente nas primeiras semanas de vida para bebés ar-
lequim, e com hiperqueratose epidermolitica, em decor-
réncia de prematuridade, faléncia renal e respiratéria;
além de infecgdes secundarias apds colonizacdo cuté-
nez’.
A acitreting, pertencente ao grupo dos retinoides, de-
rivada da vitamina A, atua no controle da diferencia-
¢cdo e proliferacdo epidérmica, sendo, portanto utili-
zada no tratamento das ictioses graves’. Entre os be-
neficios do tratamento estéio melhora da descamagéo e
reducéo das escamas e do ectropio, melhora da elasti-
cidade cuténea e maior tolerancia ao calor, com me-
Ihora da sudorese; os seus efeitos adversos derivam da
hipervitaminose A2.

Os retinoides tépicos também podem ser utilizados,
porém ndo apresentam a mesma eficacia, nem efeitos
colaterais dos sistémicos?, e devem ser utilizados pelo
resto da vida. E possivel a utilizagio de cremes hidra-
tantes, emolientes e queratoliticos também, como auxili-
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ar do tratamento sistémico.

Vale ressaltar a importancia de uma equipe multi-
disciplinar na unidade neonatal, como ponto de partida
para uma evolucédo favoravel, reduzindo as complicacfes
e levando essa crianca a uma maior sobrevivéncia, ou
mesmo aumentando a qualidade de vida®.

4. CONCLUSAO

A ictiose é uma dermatose provocada por anormali-
dade da queratinizag8o, variando muito, desde a forma
leve até aforma grave incompativel com avida.

O tratamento da ictiose ainda é um grande desdfio,
visto que se trata de uma doenca que para ser conduzida,
necessita do comprometimento de uma equipe multidis-
ciplinar. O diagndstico € iminentemente clinico, e o seu
tratamento visa qualidade de vida do portador.

E de suma importancia prestar apoio familiar, dado o
impacto emociona de receber um bebé nas condictes
citadas anteriormente. O aconselhamento genético tam-
bém tem sua importancia reconhecida.
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