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Resumo: A Ictiose Arleqguim é uma doenca genética relacionada a uma patogenia presente em
determinados genes, com majoritaria transmissdo autossdmica recessiva. Essa apresentacdo da
ictiose é considerada a forma mais grave e com maior incidéncia de mortalidade, apesar de todos
0s avangos nas técnicas de suporte de vida neonatal. Essa doenca apresenta-se em forma placas
espessas acompanhadas por fissuras extensas, ectropio, ecldbio e deformacdo nos pavilhdes
auriculares, além de dificuldade para respirar e se alimentar. Normalmente a sobrevida dessas
criangas € baixa, poucos ultrapassam os 3 anos de idade e muitos vao a ébitos durante as
primeiras semanas de vida. Recém-nascido (RN) de H.C.L, pré-termo tardio do sexo masculino,
nasceu por parto cesdrea com 34 semanas e 6 dias, pesando 2,600g, com antecedente de
consanguinidade parenteral, e ictiose arlequim na primeira gestacdo materna, porém com
sobrevida de 27 dias. Ao nascer apresentou choro fraco, hipotonia, frequéncia cardiaca elevada e
a presenca de extensa érea corpora de aspecto descamativo, com fissuras e regides eritematosas.
Além disso, teve casos constantes de apneia por esse motivo foi necessario realizar intubacéo
orotragueal e transferéncia para a UTIN. No seu segundo dia de vida, fazendo uso de drogas
vasoativas, foi observado reducéo do débito urindrio e uma instabilidade glicémica. Em seguida,
no seu terceiro dia durante o exame fisico foi identificado necrose nas extremidades, sendo elas
pés e maos esquerdos e direitos, uma ndo visualizacdo do conduto auditivo, ectropio, eclabio,
além de uma piora das lesbes descamativas. No quarto dia realizou um ecodopplercardiograma
transtorécico evidenciando forame oval pérvio e hipertensdo pulmonar leve. No quinto e sexto
dia de vida, foi relatado um piora da necrose sendo iniciado o protocolo de TEV, melhora da
glicemia por colostroterapia e solicitacdo do sequenciamento genético dos pais. No oitavo dia de
vida, RN se encontrava com &reas multiplas de sangramento ativo, queda da saturagcéo e da
frequéncia respiratoria, sendo necessario 0 aumento da pressdo ventilatéria e otimizagdo das
drogas vasoativas, aém do alerta para os pais sobre o risco de 6bito e aimportancia da coleta do
exoma e caribtipo para aconselhamento genético. Infelizmente o RN foi a 6bito antes dos
resultados dos testes genéticos realizados. A seguir apresentamos um caso raro sobre Ictiose
Arlequim relacionado a consanguinidade, que durante 0 seu quadro apresentou sinais classicos da
doenca. Por ser uma doenca que ndo possua cura enfatiza-se a importancia da identificacéo de
sinais clinicos para redlizar o tratamento sintomatico, e assim diminuir o desconforto e melhorar
a qualidade de vida o mais precoce possivel.Em conclusdo, é de extrema importancia o
conhecimento do quadro clinico de Ictiose, independente do tipo, para realizar com mais rapidez
0s tratamentos sintomaticos e assim diminuir o sofrimento do recém-nascido.
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