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Resumo: A hiperqueratose epidermolitica € uma enfermidade genética de heranca autossdmica dominante,
podendo ocorrer mutagdo espontanea em 50% dos casos. Tem prevaléncia de 1/200.000. E
causada por mutagfes nos genes KRT1 (12g11-gq13) e KRT10 (17921-923) que codificam as
gueratinas 1 e 10 respectivamente. Estas mutagOes impedem a formacgéo de filamentos de
gueratina e enfraguecem a estabilidade estrutural do citoesqueleto dos queratindcitos,
particularmente os da epiderme superior, acarretando o aparecimento de eritema generalizado,
descamacdo e bolhas, evoluindo para hiperqueratose. O diagnostico € baseado no exame
histologico de biopsias de lesdes de pele, que evidencia a camada cOrnea espessada com
degeneracdo vacuolar na porcao superior da epiderme, e o teste genético confirma o diagndstico.
A doenca pode ser potencialmente fatal, secundariamente a sépsis, sendo freqliente a necessidade
de antibioticoterapia para tratar infecgdes secundarias. E importante o diagnostico precocemente
para melhora da qualidade de vida do paciente e o tratamento deve ser feito por toda a vida. Este
relato de caso evidencia um paciente encaminhado ao ambulatério de genética para elucidacéo
diagndstica pela presenca de alteracdo de pele desde o nascimento. LCCM, 2 anos e 10 meses,
sexo masculino, branco, filho de um casa n&o consanglineo Nasceu de parto cesaria,
apresentava desde o0 nascimento eritema generalizado que evoluiu para a formagdo de crostas e
feridas, pele seca e descamativa. N&o havia casos semelhantes na familia. Ao exame fisico ndo
apresentava sinais dismorficos, apenas ateracdo de pele, esta espessada com hiperqueratose
acentuada e descamacdo importante com presenca de algumas é&reas com bolhas em dorso. O
guadro clinico apresentado € compativel com hiperqueratose epidermolitica. Foi introduzido
acitretina, com bom resultado e melhora da qualidade de vida, o aconselhamento genético esta
sendo realizado, pois o0 paciente pode ser portador de mosaicismo ndo s somético como gonadal,
podendo dar origem a descendentes gravemente af etados pela dermatose.
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