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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Netherton (SN) € uma doenca autossdmica recessiva rara,
caracterizada pela triade eritrodermia ictiosiforme congénita, tricorrexe invaginada e
manifestagbes atopicas, originadas de mutacbes no gene SPINK5 no cromossomo 5g32. O
objetivo deste relato € difundir conhecimento sobre uma patologia rara e seus diagndsticos
diferenciais. Descricdo de caso: Pré-escolar, 3 anos e 1 més, masculino, branco, apresentou no
periodo neonatal placas descamativas finas e brancas, sobre um fundo de pele eritematoso. Nos
primeiros meses de vida, evoluiu com hospitalizacOes recorrentes devido a infeccdes do trato
respiratorio, anemia, desidratacdo e desnutricdo. Durante a introducdo da alimentacdo, o menor
apresentou varios episodios de anafilaxia a aimentos comuns como o feijdo, consequentemente
apresentou atraso do desenvolvimento neuropsicomotor e déficit pondero-estatural. Pais ndo
consanguineos e sem antecedentes familiares de doengas dermatoldgicas, congénitas ou
autoimune. No exame clinico identifica-se lesdes tipo escamas dérmicas espessas, xerodermia
importante, ictiose, linear circunflexa, rarefagcdo de pelos e hipotriquia. Nos exames laboratoriais
ha aumento dos niveis séricos totais de IgE e IgA, bidpsia de pele compativel com acantose com
hiperceratose, focos de paraceratose e espongiose, derme com infiltrado linfoide e mutagbes do
gene SPINKD5, o que possibilitou o diagnostico de SN. Atualmente, esta em seguimento com 0s
servicos de dermatologia e alergia e em uso de imunoglobulina G e medicacdes topicas a base de
acido hialurénico e glicerina. Discussdo: A SN tem incidéncia estimada em 1:100.000 a
1:200.000 nascidos vivos, seu diagnéstico é baseado na suspeita clinica, bidpsia de pele,
tricoscopia e teste genético. N&o existe tratamento especifico para essa doenca, apenas terapia
sintomatica: anti-histaminicos, corticoides, inibidores da calcineurina e, em aguns quadros,
terapia com imunoglobulina. Conclus&o: Por se tratar de uma doenca rara, confundida com outras
entidades, o diagnostico dificilmente é realizado de forma precoce, retardando a terapia adequada
e interferindo na qualidade de vida do paciente.
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