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INTRODUGCAO

Bebé Arlequim é uma forma rara e grave da
ictiose congénita de herangca autossdmica
recessiva que causa uma hiperqueratinizagcao da
pele, podendo causar Obito neonatal.
Objetivamos apresentar um caso atendido no
Servico de Referéncia de Doencgas Raras,
enfatizando a importancia do tratamento
multidisciplinar e a construcdo de um protocolo
para manejo clinico

DESCRICAO DO CASO

Menina, RNPT nasceu com 34s 6d, peso=2.188g,
APGAR 9/9, fruto da primeira gestacao de pais
consanguineos. Na gestacdao houve diabetes
gestacional, hipertireoidismo e ruptura prematura
de membranas, evoluindo para parto cesareo em
hospital secundario e transferida para suporte
neonatal em hospital terciario, publico e de
referéncia em doencas raras. Avaliada por equipe
de genética em UTI neonatal, observou-se
multiplas placas espessas com fissuras
profundas na pele, ectropio bilateral, eclabio e
necrose de dedos de maos e pés. Houve
necessidade de suporte respiratorio em
ventilacdo mecanica, fez uso de antibiético de
largo espectro, cuidados intensivos para infecgcdo
neonatal e atendimento por equipe
multidisciplinar com pediatra,
estomatoterapeuta, dermatologista, cirurgidao
infantil, geneticista, paliativista, porém faleceu
apés 7 dias por septicemia. Foi feito
aconselhamento genético com risco de

recorréncia de 25% para a prole do casal. A
paciente usou lubrificagcdo ocular, emolientes
para pele e pela gravidade do caso foi decidido
por nao realizar a cirurgia de amputacdo dos
dedos necrosados. Nao conseguimos realizar
teste molecular por problemas técnicos.

DISCUSSAO e
COMENTARIOS FINAIS

A ictiose é uma genodermatose que varia em
intensidade e extensao, de forma leve até quadros
graves, como a ictiose congénita do tipo Arlequim. A
doenca ¢é frequentemente relacionada a
consanguinidade, como no caso apresentado. O
teste molecular, apesar de ser util para
aconselhamento genético, ndo € necessario para o
diagnostico, que é clinico, devido as alteragbes
frequentes nesses casos como as placas
hiperqueratinizadas em todo corpo, o ectropio e o
eclabio, que estavam presentes no caso que
apresentamos. A atuacao do paliativista é essencial
por se tratar de uma doencga sem cura e com risco
de oObito. A infec¢cao neonatal em prematuro desde
o0 nascimento contribuiu para o mau progndstico. A
cirurgia de amputacdo das extremidades dos
membros é discutivel. Diante da ictiose congénito
tipo Arlequim, € necessaria uma abordagem
multidisciplinar na tentativa de melhorar a
qualidade de vida do paciente e sua familia. Deve-
se considerar uso de incubadora umidificada e
aquecida, aplicacado de emolientes, cuidados com
a lubrificacdo dos olhos. Faz necessario avaliar
complicagbes frequentes deste quadro e, em
consonancia com as diversas especialidades
envolvidas, elaborar um protocolo para melhor
avaliacdo e acompanhamento desses pacientes,
visando melhorar progndstico e sobrevida.
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