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Resumo: INTRODUCAO: A hiperceratose epidermolitica, também conhecida por eritrodermia
ictiosiforme congénita bolhosa, é doenca genética da queratinizacdo de heranca autossdmica
dominante com prevaéncia estimada em 1/200.000 nos EUA, embora 50% dos casos sgjam
esporéadicos, ocorrendo por mutacdo pds-zigotica nos genes das citoqueratinas 1 (KRT1) e 10
(KRT10). Os sintomas tém inicio a0 nascimento, tornando-se menos significativo apos a
lactacdo. O diagnostico é feito com auxilio da histopatologia, e atualmente, a Acitretina é
considerada o tratamento sistémico mais eficaz para a maioria dos casos graves dessa condicao.
DESCRICAO DO CASO: K.B.F., nascido de parto normal, com 3540g, 50cm, Apgar 10/10 e
desenvolvimento neuropsicomotor adequado até 0 momento. Segundo a méae, as lesdes cutaneas
s80 observadas desde o nascimento, sendo apenas avermelhadas inicialmente, transformando-se
em bolhas, depois, em ulceragdes crostéticas. Ao exame fisico, ndo foram observados
dismorfismos dignos de nota, as lesbes cutaneas tém aspecto linear, seguindo as linhas de
Blaschko, atingindo quase que preferencialmente as regides de traumatismo minimo, visivels nos
trés estégios, bolhas, lesdo ceratotica amarel o-acastanhado e cicatrizacdo de aspecto hipocrémico
com afilamento das camadas dérmicas, além de ictiose discreta no restante do corpo. A bidpsia
de pele revelou a microscopia epiderme exibindo acantose, hiperceratose e hipergranulosa,
associada a vacuolizac8o e presenca de granulos queratohialinos nas camadas superficiais e leve
infiltrado linfocitario perivascular na derme. DISCUSSAO: A atenco aos detal hes da evolugzo e
aspectos clinicos aliada as observagbes na biopsia foram fundamentais para concluséo e
diagndstico do caso e orientagdo da familia quanto a recorréncia e da equipe assistente quanto ao
progndstico do quadro. CONCLUSAO: Esse é um caso que ilustra bem a necessidade de
interacdo entre especialidades para uma melhor atencdo aos pacientes, especialmente aqueles
com doencas raras, revelando a importéncia que uma boa formagdo em genética médica tem na
formac&o do médico pediatra e dos demais profissionais da salde.
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